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RESUMEN 

La poliquistosis renal es una enfermedad genética que afecta a más de 13 millones de 

personas a nivel mundial, siguiendo el patrón de herencia mendeliano al transmitirse de 

forma autosómica dominante o autosómica recesiva, por mutaciones en los genes PKD1, 

PKD2, PKHD1, donde los dos primeros genes mencionados codifican para las proteínas 

policistinas 1 y 2 y el tercer gen mencionado codifica para la proteína fibrocistina. Esta 

patología se caracteriza por la presencia de quistes renales unilaterales o bilaterales que 

van remplazando el parénquima renal, además de evolucionar hasta el punto de ocasionar 

una insuficiencia renal con requerimiento de terapia de remplazo renal, inclusive se estima 

que un 8% a un 10% de los pacientes que reciben diálisis es causa de la poliquistosis renal 

que avanzo hasta ocasionar una insuficiencia renal terminal, generando una gran carga al 

sistema de salud, así como un gran impacto en la calidad de vida de estos pacientes. 

Objetivo: Por lo que esta revisión tiene como objeto de estudio identificar la influencia de 

las vías de señalización celular en la poliquistosis renal 

Métodos:  Se realizó una búsqueda bibliográfica sobre la señalización celular de la 

poliquistosis renal, así como de otros apartados importantes para su mayor comprensión, 

en especial su base genética, dentro de la revisión de la literatura se utilizaron estudios 

publicados desde el 2010 al 2020, de los cuales fueron tomados en las bases de datos del 

sciencedirect, Clinical key, PUBMED, revistas virtuales y Scielo, con los siguientes 

términos enfermedad poliquística renal, poliquistosis renal autosómica domínate, 

poliquistosis renal autosómica recesiva. 

Resultados: De los artículos seleccionados, se escogieron los siguientes datos para su 

análisis: año de la publicación, características genéticas de las presentaciones de la 

enfermedad renal poliquística, fisiopatología y genes implicados, manifestaciones y 

diagnóstico. De este modo se examinaron 50 artículos de los cuales se tomaron 30 para 

esta revisión. 

mailto:driana.castellar@unisimon.edu.co


Poliquistosis renal 

 

 2 

Conclusión: Al ser una enfermedad genética, donde se afectan genes como el PKD1, 

PKD2 y PKHD1, que en condiciones normales codifican las proteínas policistinas y 

fibrocistina, que están presentes en los cilios primarios, se va a desencadenar alteraciones 

en las vías moleculares y metabólicas que promueven a la poliquistosis renal, que de forma 

general lo que hacen es aumentar la liberación de calcio intracelular y los niveles de AMPc, 

habiendo un aumento de calcio intracelular que estimula la señalización por MAPK/ERK 

(Ras-Raf- MEK-ERK) para la proliferación celular en el epitelio renal, donde se evidencian 

los cambios. 

 

PALABRAS CLAVES: Riñón poliquístico autosómica dominante, riñón poliquístico 

autosómico recesivo. 

 

ABSTRAC 

Polycystic kidney disease is a genetic disease that affects more than 13 million people 

worldwide, following the Mendelian inheritance pattern by being transmitted in an 

autosomal dominant or autosomal recessive manner, due to mutations in the PKD1, PKD2, 

PKHD1 genes, where both The first mentioned genes code for the polycystin proteins 1 

and 2 and the third mentioned gene codes for the fibrocystin protein. This pathology is 

characterized by the presence of unilateral or bilateral renal cysts that are replacing the 

renal parenchyma, in addition to evolving to the point of causing renal failure requiring renal 

replacement therapy, including an estimated 8% to 10% of patients receiving dialysis is the 

cause of polycystic kidney disease that progressed to end-stage renal failure, generating a 

great burden on the health system, as well as a great impact on the quality of life of these 

patients. 

Objective: Therefore, this review aims to identify the influence of cell signaling pathways 

in polycystic kidney disease. 

Methods: A bibliographic search was carried out on the cellular signaling of polycystic 

kidney disease, as well as other important sections for its greater understanding, especially 

its genetic basis, within the literature review studies published from 2010 to 2020 were 

used, of the which were taken from the databases of sciencedirect, Clinical key, PUBMED, 

virtual magazines and Scielo, with the following terms polycystic kidney disease, autosomal 

polycystic kidney disease dominate, autosomal recessive polycystic kidney disease. 

Results: From the selected articles, the following data were chosen for analysis: year of 

publication, genetic characteristics of the presentations of polycystic kidney disease, 

pathophysiology and genes involved, manifestations and diagnosis. In this way, 50 articles 

were examined, of which 30 were taken for this review. 
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Conclusion: Being a genetic disease, where genes such as PKD1, PKD2 and PKHD1 are 

affected, which in normal conditions encode the polycystin and fibrocystin proteins, which 

are present in the primary cilia, it will trigger alterations in the molecular and metabolic 

pathways that promote to polycystic kidney disease, which generally increases intracellular 

calcium release and cAMP levels, with an increase in intracellular calcium that stimulates 

MAPK / ERK (Ras-Raf-MEK-ERK) signaling for the cell proliferation in the renal epithelium, 

where the changes are evident. 

 

KEY WORDS: Autosomal dominant polycystic kidney, autosomal recessive polycystic 

kidney. 

 

 

 

 

 

 

La poliquistosis renal (PKD) es una enfermedad genética que se hereda de forma 

autosómica dominante o autosómica recesiva, que responde al patrón mendeliano con 

mutaciones en genes puntuales, explicando así la alteración fenotípica, conocida como 

la enfermedad renal hereditaria más frecuente, caracterizada por la presencia de varios 

quistes renales bilaterales que pueden progresar a enfermedad renal crónica,  es decir, 

hay un desarrollo progresivo de los quistes renales, estos quistes se originan como 

dilataciones focales de los túbulos renales, perdiendo posteriormente la conexión con los 

mismo, que en etapas iniciales, el parénquima renal no presenta muchas alteraciones, 

pero que en etapas terminales, las alteraciones son significativamente notorias, donde 

los riñones son muy grandes con muchos quistes llenos de líquido. Es muy importante 

detectar a estos pacientes que presentan clínica y alteración en laboratorios para hacer 

un diagnóstico oportuno, para que no evolucione hasta una insuficiencia renal (1).  

Hace más de 300 años se identificó la enfermedad renal poliquística y en ese momento 

fue determinada como una enfermedad incurable y rara, pero en el transcurro de los años 

cada vez fue siendo más frecuente, descubriendo así mejores estrategias para su 

manejo, brindando esperanzas de una mejor calidad de vida, pero fue en la década de 

los 90 donde los conocimientos de esta enfermedad se incrementaron gracias a la 

identificación de los genes PKD1 Y PKD2, sin embargo en la actualidad no se cuenta 
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con un consenso aun sobre el diagnóstico y tratamiento para esta enfermedad, por lo 

tanto su manejo varía ampliamente en cada país (2). 

La enfermedad poliquística renal afecta a más de 13 millones de personas a nivel 

mundial, tiene una prevalencia aproximadamente de 1-4 entre 400 a 1000 individuos y 

se estima que por cada 800 individuos de la población global hay un portador del gen,  

alrededor del 7 al 10% evolucionan hasta una insuficiencia renal en estadios 5, 

requiriendo terapia de remplazo renal y casi siempre son los que cursan con la variación 

dominante. Los pacientes que evolucionan a una enfermedad renal crónica (ERC) con 

estadio 5 tienen una incidencia de 8,7 y 6,9 casos por millón de personas por año en los 

Estados Unidos y de 7,8 y 6,0 por millón de población en Europa (3). Afecta a ambos 

sexos pero tiene un ligero predominio con el sexo masculino, además de ser considerado 

los de peor pronóstico ya que se asocia con diagnósticos más tardíos, por otro lado la 

literatura registra que se presenta en todas la razas, pero que en ciertas investigaciones 

reportan una prevalencia de  1/544 en blancos y poco encontrada en la población de raza 

negra. Para ambas, tanto la dominante como la recesiva los diagnósticos generalmente 

se detectan en etapas avanzadas, siendo una problemática latente y un problema de 

salud pública por sus diferentes comorbilidades ya que la clínica al inicio pasa 

desapercibida (4). 

Hay dos tipos de enfermedad renal poliquística, está la dominante  y la recesiva, es por 

eso que es una enfermedad genéticamente heterogénea, donde ambos tipos de la 

enfermedad renal poliquística tiene diferentes escenarios, mientras que la dominante es 

más común  y se presenta en edades tardías con un mayor número de quistes, además 

de ser quistes más grandes, la recesiva comienza a edades más tempranas con una 

menor cantidad de quistes el parénquima renal (5). En esta misma línea en el tipo de 

herencia dominante se encuentran diferencias generales de acuerdo a la mutación el 

gen, por ejemplo, los pacientes con mutaciones en el gen PKD2 presentan una 

enfermedad más leve y con menos quistes renales  junto con una aparición más tardía 

de la hipertensión arterial y de enfermedad renal crónica, sumándome una mayor 

supervivencia con mejor calidad de vida en comparación a los que son afectados por el 
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gen PKD1 (6).  A continuación se describirá en que consiste cada una, así como la 

señalización celular de cada tipo de la poliquistosis renal.  

Poliquistosis renal autosómica dominante (PQRDA) 

En la actualidad se conoce de dos genes que participan en el desarrollo de la enfermedad 

autosómica dominante que son el gen PKD1 y el gen PKD2, localizados en el brazo corto 

del cromosoma 16 (16p 13.3) y  el brazo largo del cromosoma 4 (4q 21-23) 

respectivamente, descubierto el gen PKD1 en 1994 y el gen PKD2 descubierto en 1996, 

explicando de esta forma la variabilidad fenotípica, donde la intensidad o gravedad de la 

enfermedad dependerá del locus afectado, es decir, si es el gen PKD1 o el PKD2 (7). La 

poliquistosis renal autosómica dominante en un 85% es a causa de la mutación en el gen 

PKD1, mientras que en un 15% se debe a mutaciones en el gen PKD2 (8).  

También se conoce que las proteínas para las que codifican estos genes son las 

Poliquistinas 1 (PC1) y 2 (PC2), donde la PC1 es una glicoproteína  de membrana 

relacionada con la interacción intercelular y con la matriz intercelular y la PC2 es un canal 

de calcio, donde ambas proteínas se localizan en los cilios primarios, presentes en casi 

todas las células del organismo, por lo que hoy en día estas enfermedades que afectan 

estos cilios se llaman ciliopatías. La función de la policistina 1 se ha referido en la 

literatura como una activadora de la cascada de señalización de la janus kinasa2/STAT3, 

NFAT y NF-Kb, mientras que la función de la policistina 2 funciona como transportadora 

de calcio no selectivo, actuando a su vez como mecano-sensor de flujo y aumenta la 

liberación de calcio intracelular y los niveles de AMPc, habiendo un aumento de calcio 

intracelular que estimula la señalización por MAPK/ERK para la proliferación celular en 

el epitelio renal (9). 

Estas poliquistinas se encargan de inhibir  la cistogénesis de forma dosis dependiente y 

esto ocurre cuando las concentraciones de ambas poliquistinas caen por debajo del 

umbral, además es importante mencionar que la interacción  de PC1 y PC2 es 

determinante en la maduración de la PC1 de su estabilidad y del tráfico de señales hacia 

el cilio primario y la perdida de estas poliquistinas se relaciona con niveles bajos de las 

concentraciones de calcio intracelular, ocasionado un aumento en la actividad de la 

adenilciclasa, reducción de la actividad de la fosfodiesterasa-1 e incremento de la 
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concentración de AMPc y con ello aumento de la cistogénesis a través de vías de 

proliferación y secreción (2). 

También se ha registrado una sobreexpresión de los receptores V2 de vasopresina y de 

los receptores del factor de crecimiento endotelial, haciendo que se incremente las 

concentraciones de AMPc por el incremento de los receptores V2 de vasopresina, 

mientras que en específico los factores de crecimiento endotelial ErbB1 y ErbB2 en la 

región apical van a estimular la cadena de señalización MAPK/ERK, de tal forma que 

llega el punto donde el epitelio quístico ha perdido si heterocigosidad para entrar en un 

estado de proliferación persistente e indiferenciado que genera que la pared del túbulo 

se expanda en forma de bolsillo (9). 

De esta forma los quistes van a seguir aumentando de tamaño en consecuencia a la 

desregulada producción del canal del calcio y la proliferación progresiva del epitelio mural 

que reemplaza la totalidad de las células nativas al inducir apoptosis y en cuanto al 

contenido de los quistes que es un líquido se produce por el aumento es la expresión del 

canal de cloro (CFTR: cystic fibrosis transmembranal conductance regulator) que 

comienza a sobreexpresarse en la membrana apical por el incremento en el AMPc 

Aunque ha pasado mucho tiempo desde que se identificó los genes PKD1 y PKD2, en el 

día de hoy no se tiene un conocimiento claro en cuáles son las vías y los mecanismos 

por los que la PC1 y PC2 regulan el diámetro luminal, es por eso que las investigaciones 

en relación a esta patología siguen siendo vigentes (10).  

Es una enfermedad monogénica, que afecta a ambos sexos por tener alteraciones en 

cualquiera de los pares de cromosomas del 1 al 22, que al estar presentarse la mutación 

en un alelo es suficiente para que se manifiesta la enfermedad, su transmisión es de 

padres a hijos (vertical) con una probabilidad de riesgo del 50% de que los hijos 

presenten la enfermedad, pero alrededor de un 10% de los casos son mutación de novo, 

es decir, donde no hay antecedentes familiares de la enfermedad. Se ha descrito en 

todos los grupos étnicos  y raciales, tiene una  incidencia de 1 cada 1000 individuos y 

con una prevalencia de 1 cada 800 a 1000 personas (11) y se caracteriza por el desarrollo 

progresivo de los quistes renales que suelen progresar a una insuficiencia renal crónica 

terminal. 
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Además del número y crecimiento de los quistes en los riñones, por ende causan un 

agrandamiento progresivo del riñón, asociado a dolor, hipertensión arterial, episodios de 

hemorragias quísticas, hematuria macroscópica, proteinuria o albuminuria, plenitud 

abdominal, infecciones en los quistes, afectando notoriamente la calidad de vida, pero 

sucede que el organismo siempre busca la manera de compensar lo que está sucediendo 

y sin duda alguna esta enfermedad no es la excepción, ya que durante décadas se 

presenta una hiperfiltracion compensadora en los glomérulos supervivientes 

manteniendo así la función renal en rangos normales (12). 

Ya cuando se presenta una destrucción continúa del parénquima pulmonar y la función 

renal está muy comprometida, además de que la función compensadora ya no es 

suficiente, sobreviene la enfermedad renal crónica y no siendo suficiente con esto, 

también cursa con afectaciones sistémicas, afectando a otros órganos por ejemplo 

originando hepatomegalia masiva, aneurisma intracraneal, otras manifestaciones como 

hematuria, litiasis, hipertensión arterial, poliquistosis hepática, divertículos en el colon y 

otros órganos y anomalías valvulares cardiacas (13). 

Se presume que los factores de crecimiento podrían estar implicados en este desarrollo 

anómalo del epitelio tubular, ya que además estas alteraciones también se presentan en 

hígado, páncreas y el bazo (1). En cuanto al gen PKD1, en los últimos años se identificó 

un defecto alélico en el gen PKD1 con mutaciones no truncadas por lo que está en 

específico es menos grave en comparación a las mutaciones truncadas que representan 

el 65% de las mutaciones del PKD1 (14). 

Poliquistosis renal autosómica recesiva (PQRAR) 

Es causada por una mutación en el gen PKHD1, que codifica la proteína fibrocistina, 

localizado en el brazo corto del cromosoma 6 (6p21.23), esta forma de herencia 

autosómica recesiva, comienza intrautero, provocando incluso la muerte en periodo peri 

o neonatal ya sea por la enfermedad renal o porque tengas malformaciones asociadas 

(13). Es menos frecuente en comparación a la autosómica dominante, afectando de 1 a 

20.000/40.000 nacidos vivos. 
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La fibrocistina también está relacionado a los cilios primarios, además de actuar de forma 

similar a la policistina 2 al ser mecano-sensor y por otro lado también se involucra en el 

contacto citoesquelético de célula-célula y célula-matriz. Esta fibrocistina va a estar 

localizada principalmente en la porción apical de las células tubulares epiteliales renales 

y se van a seguir distribuyendo en los conductos colectores tanto corticales como 

medulares y en la porción ascendente del asa de Henle, esto sucede en condiciones 

normales, pero cuando comienza a modificarse por las alteraciones que se van 

desarrollando se va a formar una dilatación de los túbulos colectores, creándose así 

quistes pequeños que incrementan el tamaño renal, con la característica que los quistes  

mantienen su comunicación con el túbulo y aumentan de tamaño a causa de las 

aquaporinas 2 y como esto afecta no solamente el epitelio renal, la expresión en el 

epitelio de otros órganos lleva a que la mutación altere la función del intestino, de las 

vías biliares, intestino y conductos pancreáticos (9). 

Manifestaciones clínicas 

Se ha registrado que los síntomas son inespecíficos en las fases iniciales, debido a esto 

cuando se es detectada, lo más probable es que este ya en estadios avanzados de la 

enfermedad o posiblemente en una insuficiencia renal. Generalmente los síntomas 

comienzan a manifestarse desde la tercera o cuarta década de la vida y debe 

sospecharse en todo paciente que tenga antecedentes familiares de enfermedad renal 

con una clínica de dolor lumbar o abdominal en presencia de masa, hematuria, 

hipertensión arterial o insuficiencia renal, aunque los antecedentes familiares se estima 

que de un 10 a un 15% no está presente, por lo que son mutaciones de novo o 

mosaicismo (15) , además que la presencia de riñones quísticos aumentados de tamaño, 

disminución del filtrado glomerular, quistes hepáticos e hipertensión es altamente 

sugestivo de poliquistosis renal autosómica dominante (13). 

Se caracteriza por ser una enfermedad monogénica y multisistémicas con la especialidad 

de manifestarse tanto de forma renal como extrarenales, al presentarse quistes en otros 

órganos como en el hígado, bazo, vesículas seminales, ovarios  y trastornos 

cardiovasculares (anomalías valvulares cardiacas), gastrointestinales (hernias 
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abdominales, colecistolitiasis y enfermedad diverticular) y musculoesquelético). Los 

síntomas con los que cursan los pacientes son: (16)   

 Dolor 

 Deterioro de la función renal 

 Hipertensión arterial 

 Episodios de hemorragias quísticas  

 Hematuria macroscópica 

 Proteinuria o albuminuria 

 Plenitud abdominal 

 Evolución a insuficiencia renal 

La hipertensión es considera en la poliquistosis renal como un factor muy importante ya 

que influye en la progresión de la enfermedad, ocurriendo en un 70% de los pacientes y 

generalmente esta se manifiesta antes de que haya afectación de la función renal, 

mientras que la morbimortalidad cardiovascular es la principal causa de muerte, siendo 

la enfermedad valvular cardiaca la que más frecuente se desarrolla, con descripciones 

de prolapso mitral en hasta el 25% de los casos  (17). Se ha indagado sobre el papel que 

tiene el sistema renina-angiotensina-aldosterona en la patogenia de la hipertensión en 

pacientes con poliquistosis renal autosómica dominante y se presume que esta 

activación de este sistema ayuda a promover el crecimiento de los quistes en el 

parénquima renal a través de los efectos mitogénicos, sin embargo no se tiene mucha 

certeza sobre esto, por lo que sigue siendo objeto de investigación (18). 

La presentación más frecuente de la poliquistosis recesiva es una nefromegalia grave, 

insuficiencia renal progresiva, poliuria, polidipsia, riesgo de deshidratación,  hipertensión 

arterial precoz y de difícil control que puede asociarse con hipertrofia miocárdica e 

insuficiencia cardiaca congestiva, las manifestaciones más comunes son infecciones 

urinarias recurrentes, retraso del crecimiento, y acidificación de la orina que contribuye a 

nefrocalcinosis (19). 

También es importante mencionar que hay ciertos factores que determinan la progresión 

a una enfermedad renal crónica y son: genético, volumen renal e hipertensión arterial, 
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otros factores que también contribuyen a detectar la progresión de la enfermedad, quizás 

no con tanto rigor como los mencionados principalmente son la aparición y grado de 

proteinuria, hipertrofia del ventrículo izquierdo, niveles bajos de colesterol HDL e 

incapacidad de concentración urinaria (13).   

Diagnóstico 

Para hacer el diagnóstico de la poliquistosis renal autosómica dominante, la 

ecografía abdominal es la prueba diagnóstica más utilizada en la atención primaria, así 

como también es utilizada para analizar el seguimiento de estos estos pacientes y el 

cribado de los familiares con enfermedad conocida (20). En los casos de novo el 

diagnóstico de sebe basar en la clínica que presente en paciente, pero en varias 

ocasiones se necesita un estudio genético, en especial en las fases iniciales de la 

enfermedad por la inespecificidad de los síntomas en estas etapas, mientras que en los 

pacientes con antecedentes familiares, con clínica y criterios ecográficos, no es 

necesario un estudio genético (21).  

Como se mencionó anteriormente, el organismo siempre busca la forma de compensar 

lo que está sucediendo y es por eso que puede pasar décadas y el paciente no manifestar 

ninguna sintomatología ya que la función real en medida esta normal, por lo que es 

indicativo para hacer el diagnóstico  el volumen renal total (TKV) en relación con la edad 

ya que se observa un aumento significativo con un promedio del 5 al 6% por año, además 

es considerada como una estimación precisa de la cantidad de quistes renales y brinda 

al personal médico el hecho de poder identificar la progresión de la enfermedad. La TVK 

se pueda medir a través de estudios de imagen como ecografía, tomografía 

computarizada, y resonancia magnética  y se hace mediante el cálculo de una ecuación 

elipsoide basada en la longitud, ancho y profundidad del riñón (22). 

No obstante se ha mencionado que la prueba de imagen de elección es la ecografía, sin 

embargo la resonancia magnética  y la tomografía computarizada son opciones que se 

pueden considerar, donde se pueden usar los criterios ecográficos de referencia cuando 

los quistes sean mayor o iguales a 1 cm de diámetro, con la ventaja de que ambos 

estudios se puede visualizar los quistes que son más pequeños o que haya variaciones 

de los mismos (23), por ejemplo con la resonancia magnética si se encuentra menos de 



Poliquistosis renal 

 

 11 

cinco quistes renales es suficiente para descartar la enfermedad (24). En cuanto a 

estudios más avanzados y sofisticados, los exámenes moleculares en la actualidad para 

el diagnóstico de esta enfermedad es posible, donde se hace una detección directa de 

las mutaciones en la secuencia de los genes PKD1 y PKD2, pero solo los centros 

especializados pueden contar con él, además de que es muy costoso y está más indicada 

en los pacientes con casos de insuficiencia renal atípica o hallazgos de imagen equivoca 

(25). 

En la poliquistosis renal autosómica dominante, el examen de elección es la ecografía, 

junto con los  criterios de Ravine modificados que relaciona el número de quistes con la 

edad del paciente, por lo que hay unos criterios con el fin de diagnosticar la PQRAD y 

son los siguientes (13): 

Al menos uno de los siguientes criterios en presencia de un antecedente familiar 

de PQRAD: 

 Criterios ecográficos de Ravine modificados en pacientes con factores de riesgos 

 Presencia de quistes renales en un número mayor o igual a tres, en uno o ambos 

riñones en pacientes con edades de 15 a 39 años con genotipo desconocido. 

 Presencia de dos quistes renales o más por riñón en personas entre 40 y 59 años. 

 Presencia de cuatros quistes o más por riñón en personas de 60 años o más. 

  Detección de mutación en el gen PKD1 o PKD2 2 mediante análisis secuencial o 

diagnóstico genético basado en análisis de ligamiento. 

En ausencia de antecedentes familiares de PQRAD 

 Presencia de más de diez quistes por riñón en ausencia de otras manifestaciones 

que sugieran otra enfermedad quística. 

 Hallazgo de una mutación en PKD1 o PKD2 en un análisis secuencial. 

 

Se debe tener siempre presente que un diagnóstico rápido y oportuno brinda un mejor 

pronóstico debido a que se hace un control estricto con el fin de retardar la evolución a 

un cuadro de insuficiencia renal. 
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En cuanto al diagnóstico de los pacientes con poliquistosis renal autosómica 

recesiva, este puede ser realizado en el periodo intrauterino o en su defecto en el periodo 

neonatal hasta en los primeros meses de vida a través de le ecografía renal donde se 

puede observar un aumento en el tamaño renal, otro hallazgo que se puede encontrar 

en estos casos es el oligohidramnios y debido al bajo gasto urinario fetal puede ocasionar 

hipoplasia pulmonar y anomalías en extremidades, de hecho debido a la hipoplasia 

pulmonar un 30% de los neonatos afectados fallecen por una insuficiencia respiratoria. 

También tiene manifestaciones extrarenales, en especial cursa con hepatomegalia y 

dilatación de los ductos biliares intrahepaticos, además de fibrosis hepática, pero que al 

momento de hacer el diagnostico posiblemente no se encuentre hallazgos clínicos o de 

laboratorio que lo indiquen, a pesar de que la fibrosis está presente desde el nacimiento. 

Se cuenta con criterios para hacer el diagnóstico clínico de la poliquistosis renal 

autosómica recesiva, que se basa en hallazgos ecográficos y uno o más signos (26): 

Hallazgos ecográficos típicos en la imagen renal 

 En la infancia:  

 Riñones que tengan un aumento de tamaño, ecogénicos con pobre diferenciación 

corticomedular. 

 Rosetas focales: A apariencia macroscópica de los túbulos quísticos, orientados 

radialmente. 

 Niñez y juventud: 

 Riñones grandes y ecogénicos 

 Macroquistes típicos 

 

Uno o más de los siguientes: 

 Antecente familiar (Hermano(a)) 

 Padres consanguíneos 

 Ausencia de quistes renales en los dos padres demostrados por ecografía renal 

 Signos clínicos o de laboratorio de fibrosis hepática 

 Anomalía en el desarrollo ductal hepático, demostrado por patología 

  

Tratamiento 
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El objetivo del tratamiento es reducir la progresión de la enfermedad a través del control 

de la hipertensión arterial y de la insuficiencia renal, para preservar la función renal, 

mejorando así el pronóstico y la calidad de vida de estos pacientes (1). También es muy 

importante tener un control sobre los factores de riesgos cardiovasculares como las 

medidas higiénico-dietéticas como la dieta baja en sal y proteínas, hacer actividad física, 

no fumar y seguimiento de la presión arterial. Además es preciso recordar que los 

pacientes cuando son diagnosticados ya se encuentran en estadios avanzados, por lo 

que el tratamiento debe ser más especializado, sin embargo el tratamiento es paliativo, 

ya que consiste en reducir la progresión de la enfermedad a través del control de la 

presión arterial y la insuficiencia renal, como se había mencionado, de ahí la importancia 

de diagnosticar y tratar cuando el parénquima renal está relativamente más conservado. 

El tratamiento clásico de la forma dominante se basa en una adecuada hidratación, 

ingesta diaria de proteínas, con dieta baja en fosforo, corregir la acidosis metabólica, 

control de la presión arterial y el colesterol y tratar las infecciones en caso de que se 

presente, en cuanto al fármaco utilizado que se presume que atenúa el aumento del 

tamaño de los quistes y relentece la progresión a una insuficiencia renal terminal es el 

Tolvaptan, un antagonista de los receptores V2 de la vasopresina (27). 

Se estima que la mitad de esta población con poliquistosis renal progresa hacia una 

insuficiencia renal terminal, siendo la tercera causa de insuficiencia renal terminal, 

llevando a alternativas terapéutica como la diálisis y el trasplante renal, siendo 

aproximadamente del 8 al 10% de los pacientes que reciben diálisis, pacientes con 

afectación de la poliquistosis renal autosómica dominante (PRAD), lo que genera un gran 

impacto tanto económico como social (28). Los pacientes con mutaciones en el gen 

PKD1 tienen a requerir diálisis más temprano aproximadamente a los 54 años, en 

comparación a los que tienen mutación en el PKD2 que aproximadamente requieren 

diálisis  en una edad media de 74 años (29), por ejemplo en Estados Unidos la 

poliquistosis renal autosómica dominante es la responsable de uno de cada veinte casos 

de enfermedad renal en etapa terminal, con requerimiento de terapia de reemplazo renal 

(30). 
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