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Tienes entre tus manos un ejemplar de “Mi viaje por la Poliquistosis renal autosémica dominante” que ha sido
elaborado tanto para ayudarte a entender mejor la enfermedad, como para proporcionarte herramientas en

funcién de la etapa en la que fe encuentres:

. Viviendo con PQRAD (Manual 2)
. Cuando se acerca el fallo renal (Manual 3)

“Mi viaje por la Poliquistosis renal autosémica dominante” no pre-
tende ser una guia exhaustiva del manejo de la PQRAD. Para més
informacién, debes consultar con un profesional sanitario y/o un
grupo de pacientes expertos, que te dardn consejos mds especificos
y/o defallados.

Esta publicacién “Me han diagnosticado PQRAD”  ha sido elabo-
rada por Alcer, con la colaboracién de AIRG-E y Otsuka Pharma-

ceutical S.A. Este documento se inspira de  “Living with ADPKD”
desarrollado por Otsuka Pharmaceutical Europe Ltd.

Este documento cuenta fambién con el apoyo de la Alianza frente
a la PQRAD, una iniciativa formada por pacientes, nefrélogos, far-
macéuticos de hospital, personal de enfermeria y otros especialistas
y profesionales de la salud implicados en mejorar la actual atencién
sanitaria que reciben los pacientes que padecen esta enfermedad.

De aqui en adelante nos referiremos a la Poliquistosis Renal Autosémica Dominante como
PQRAD.




¢QUE ES LA POLIQUISTOSIS RENAL

AUTOSOMICA DOMINANTE?

¢Transmitiré la PQRAD a mis hijos?

La PQRAD es una enfermedad hereditaria que, con el paso de los afos,
hace que se formen y crezcan quistes llenos de liquido en el rifién. Con
el fiempo, esto puede afectar a la capacidad de los rifiones para filtrar
el exceso de liquido, los minerales y los desechos de la sangre.

Un rinén normal en el ser humano tiene el tamafio de un pufio y pesa
alrededor de 150-200 gramos. Los rifiones con PQRAD pueden ser

mucho mayores y pesar varios kilos cada uno.

El numero de quistes puede variar de unos pocos a muchos. El tamafo
de los quistes puede variar desde el tamafio de una cabeza de alfiler a
ser tan grandes como una naranja. Aunque el principal signo de enfermedad renal poliquistica son los
quistes en los rifiones, hay otros sintomas que puede ocurrir en varias zonas del cuerpo.

éQué causa la PQRAD?

La PQRAD es una enfermedad genética con un patrén de herencia
‘dominante’. Esto significa que sélo es necesario que esté afectado
el padre o la madre para transmitir la enfermedad. Por lo tanto, si
tu madre o tu padre tienen PQRAD, existe una probabilidad sobre
dos de que t0 heredes la enfermedad. Debido a este patrén de
herencia, es posible que personas con PQRAD tengan hermanos

que no hereden la enfermedad. Las personas que no heredan la
enfermedad no pueden trasmitirla a sus hijos.
Aunque la PQRAD es una enfermedad genética, raramente es nece-

sario realizar pruebas genéticas a menos que sea para confirmar

los diagndsticos dudosos, como en los nifios que experimentan sin-

tomas a una edad especialmente temprana. Recibir el diagnéstico de la enfermedad es una experiencia
dificil y de alto impacto emocional, pero es importante recordar que hay informacién y apoyo disponibles,
como por ejemplo, el consejo de tu nefrélogo, las experiencias de personas con PQRAD o el soporte de
las asociaciones de pacientes. Ademds existen alternativas para manejar los sinfomas relacionados con
la PQRAD y poder minimizar el impacto de la PQRAD en 10 dia a dia.

Si tu madre o tu padre tienen PQRAD, tienes el 50% de probabilidades de heredar la enfermedad. Si no
heredas la enfermedad, no puedes trasmitirla a tus hijos.

Padre afectado Madre no afectada

Entre el 80% y 85% de las personas que padecen PQRAD heredan la
enfermedad de su padre o de su madre, no obstante, se calcula que
entre un 10% - 15% de los casos ni el padre ni la madre padecen la

enfermedad y ésta ocurre por una mutacién esponténea en el gen
PKD1 o PKD2. Las mutaciones en los genes PKD1 y PKD2 son las

| |
causantes de la PQRAD.
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k Las mutaciones en PKD1, que suponen alrededor del 85% de los
casos, se suelen asociar a un inicio precoz de la PQRAD y a una
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mayor gravedad. Las personas que tienen la mutacién en el gen PKD1
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e P 1o enfermedad evoluciona hasta  Enfermedad Renal Terminal (ERT)

cuando tienen entre 50 y 59 afos. En cambio, las personas que tienen la mutacion en
el PKD2 (15% de los casos) generalmente experimentan un inicio mds tardio y una en-
fermedad menos grave. En estos casos la ERT se presenta cuando los pacientes tienen
entre 70y 79 afos.

Cudntas personas estdn afectadas de PQRAD?

Se desconoce el nimero exacto de personas que viven con PQRAD en Europa, ya que no se han llevado
a cabo investigaciones concluyentes. No obstante, la mayoria de los estudios estiman que la prevalencia
se sitGa entre 5y 10 cada 10.000 personas; por lo que en Espafa podria afectar a més de 23.000 per-
sonas. La PQRAD afecta a todos los grupos étnicos por igual, tanto a hombres como a muijeres.

“Cada vez que voy a la consulta me doy cuenta que no estoy sola, hay muchas personas en mi situacion”

Clavdia ‘

LTV
“Es importante sentirse arropada por compaiieros de la asociacion, por mi médico y por las enfermeras” i , ‘
Claudia




¢COMO SE DIAGNOSTICA LA POLIQUISTOSIS

RENAL AUTOSOMICA DOMINANTE?

Sintomas de la PQRAD

¢Coémo se diagnostica la PQRAD?

Actualmente la forma més frecuente de diagnosticar la enfer-
medad es porque un hijo o hija de una persona afectada se
hace una ecografia para ver si la padece. También se detecta
cuando las personas presentan sintomas relacionados con la
enfermedad y los médicos investigan mds a fondo. Por ejemplo,
es probable que las personas con PQRAD tengan una presién
arterial més alta que las personas que no padecen la enfer-
medad. Los andlisis de orina también pueden detectar rastros
de sangre que estén asociados a la PQRAD.

Los sintomas de la PQRAD pueden estar relacionados con otras
enfermedades, de manera que puede ser dificil diagnosticar la
enfermedad basdndose sélo en estos sintomas. No obstante, algunas personas con PQRAD conocen
los antecedentes de la enfermedad en su familia, lo que puede ayudar a realizar un diagnéstico. Sin
embargo, el 10% de los casos aparece por una mutacién espontanea en el gen PKD1 o PKD2. En
algunos casos, hay pocos sintomas o ningUn sintoma significativo hasta que la enfermedad progresa
o avanza, lo que significa que algunas personas pueden permanecer sin diagnosticar durante varios
afos. Se calcula que los sintomas significativos acostumbran aparecer entre la tercera o cuarta dé-
cada de la vida. Actualmente, las Guias Clinicas Espaiiolas de PQRAD aconsejan realizar el diagnéstico
lo antes posible para mejorar los factores de riesgo cardiovasculares asociados a la PQRAD.

- Seaconseja que una persona diagnosticada de PQRAD informe a sus familiares de primer grado sobre
dicho diagnéstico y estos familiares deben y debe ofrecerse a los mismos el despistaje de la misma
+  Que los profesionales sanitarios ofrezcan consejo genético

En la mayoria de los casos el diagnéstico de la PQRAD se confirma mediante la realizaciéon de una ecografia para
detectar quistes, aunque fambién se puede utilizar la resonancia magnética (RM) la fomografia computarizada (TC)
y ofras pruebas de imagen.

Por su coste y laboriosidad, las Guias Clinicas Espaiolas de Poliquistosis Renal Autosémica Dominante, aconsejan
realizar el diagndstico genético en situaciones muy concretas como son las de donante vivo potencial, personas sin
antecedentes familiares de PQRAD, o cuando los sintomas aparecen muy tempano (inicio muy precoz de la enfer-
medad) asf como en el caso de las personas con PQRAD con o sin anfecedentes familiares que desean un futuro

diagndstico genético preimplantacional o prenatal. Mds informacién en la seccién de ‘Sintomas de la PQRAD'.

¢Cudndo empiezan los sintomas de la PQRAD?

La PQRAD afecta a cada persona de manera distinta, y los sintomas
aparecen a diferentes edades y en diferentes estadios de la enfermedad.
Aunque los quistes empiezan a formarse en la infancia, en los estadios
iniciales la mayoria de personas no presentan ningun sinftoma evidente
hasta los 30 6 40 afios aproximadamente. Por ello, es habitual que al-
gunas de las personas tras el diagnéstico nieguen la enfermedad.

Es importante aceptar cuanto antes el diagnéstico de la PQRAD tanto
para poder llevar un estilo de vida saludable, minimizar el impacto aso-
ciado de los sintomas y valorar cualquier estrategia modificadora del
curso de la enfermedad.

“/Con mds conocimientos, asumes un mayor control de la enfermedad”
Juan

Sintomas de la PQRAD

Los rifiones son los encargados de realizar muchas funciones vitales del organismo. Aunque su funcién prin-
cipal es filtrar los productos de desecho de la sangre también regulan la tensién arterial, el metabolismo de
los minerales 6seos y la produccién de glébulos rojos, entre otros. Por tanto, el crecimiento y la expansién
de los quistes renales, que destruye fejido renal sano, se asocia no solo al deterioro de la funcién renal sino

también al de las multiples funciones que realiza el rifién.
Presion arterial alta (hipertension arterial, HTA)

La hipertensién arterial es una manifestaciéon muy frecuente en los
pacientes con PQRAD. El 60% de los pacientes la desarrollan antes
de presentar alteraciones en la funcién renal. Es por ello, que un au-
mento de la presién arterial acostumbra a ser un primer signo de la
PQRAD. Los pacientes con presién arterial alta generalmente tienen

mds quistes en los rifones que aquellos con presién arterial normal.




SINTOMAS DE LA PQRAD

Sintomas de la PQRAD

La PQRAD puede provocar presién arterial alta, que
puede dafar mds los rifiones ya que supone una so-
brecarga adicional sobre los mismos. La aparicién de
hipertensién arterial es mds precoz en las personas
con mutacién PKDT que en PKD2.

Existe una relacién entre un mal control de la presién
arterial y la pérdida progresiva de la funcién renal en
la PQRAD. Incluso si no tienes hipertension, debes re-
visar tu presién arterial con regularidad. Es importante

mantener la presién arterial en un rango alrededor de

110/70 a 130/80.

La presiéon arterial alta no controlada durante un

periodo de tiempo prolongado puede ser causa de un
ictus o a un infarto de miocardio.

Existen muchas opciones para controlar la hipertensién (tratamiento farmacolégico y no farmacolégico).
Mantener una dieta equilibrada baja en sodio (sal), azicares y grasas saturadas puede ayudar a reducir
la presion arterial o a mantener una presion arterial saludable.

La evidencia deja entrever que la respuesta del organismo a la deshidratacién hace aumentar el creci-
miento de los quistes. Es conveniente que sepas cudl es la ingesta de liquidos recomendada para ti y que

intentes mantenerla cada dia.

Perder el exceso de peso y practicar ejercicio aerébico con regularidad puede ayudarte a reducir la
presién arterial.

El tabaquismo dafa los vasos sanguineos de los rinones, de manera que cualquier persona con PQRAD
debe evitar fumar.

Si experimentas o te preocupan estos sinftomas o cualquier ofro sintoma, pregunta y sigue los consejos
de tu médico.

Dolor

La PQRAD puede provocar dolor temporal (por lo general en la parte posterior o lateral y de vez en
cuando en el estémago) de corta duracién debido a la rotura de un quiste u ofro sinfoma como una in-
fecciéon o un cdlculo renal. En algunos casos, el dolor puede volverse mds persistente debido a la presién
que los rifiones poliquisticos agrandados o el higado ejercen sobre otros érganos del cuerpo.

Con frecuencia, el dolor relacionado con la PQRAD puede aliviarse tratando la causa subyacente, por
ejemplo mediante la prescripciéon de antibidticos para una infeccién urinaria o la extraccién de célculos
renales. Sin embargo, en un pequefio nimero de pacientes el dolor puede ser de alta intensidad, el dolor
puede ser constante y muy grave. Para estos pacientes, puede ser necesaria la cirugia.

El dolor es una sensaciéon muy subjetiva. Sélo la persona que se siente el dolor puede medir su grado. Es
importante recordar que la frecuencia del dolor y la tolerancia varian mucho de unos individuos a ofros.
Los profesionales sanitarios pueden aconsejar sobre cémo controlar el dolor con medicamentos y otras
medidas como el masaje y la aplicacién de compresas calientes.

“Es tu cuerpo y vives con él. Me costo aceptar que estaba enferma, pero cuando lo aceptas tienes que respetarlo. Simplemente
segui viviendo mi vida.”
Ana

Si experimentas o te preocupan estos sinftomas o cualquier ofro sintoma, pregunta y sigue los consejos
del profesional sanitario.

Infecciones del tracto urinario

Las infecciones urinarias son mds frecuentes en las personas con PQRAD, porque los quistes de los
rifones pueden interferir en el flujo normal de orina, y el retraso del flujo puede aumentar la probabilidad
de una infeccién. Con frecuencia, sentir dolor o ardor al orinar, o la necesidad urgente de expulsar pe-
quenas cantidades de orina a menudo, son signos de una infeccién urinaria. Una infecciéon del tracto uri-
nario, llamado comUnmente una infeccién urinaria, es una infeccién causada por bacterias en la vejiga,
los rifiones o quistes. Otros nombres usados para las infecciones urinarias son la cistitis para la infeccién
de la vejiga y la pielonefritis cuando la infeccién es en el rifdén. La infeccién por lo general comienza en
la vejiga, pero, si no se trata, puede progresar hasta los ureters (los conductos de los rifiones a la vejiga)
y a los rifiones.




SINTOMAS DE LA PQRAD

Sintomas de la PQRAD

Aunque tanto los hombres y las mujeres pueden tener infecciones
del tracto urinario, son mucho mds comunes en las mujeres
porque tienen una uretra mds corta (el tubo que va desde la
vejiga al exterior).

Existe una asociacién entre las infecciones urinarias frecuentes y el
empeoramiento de la funcién de los rifiones. El sinfoma mds comin
de una infeccién urinaria, especialmente si la infeccion estd en la ve-

iiga, es dolor o ardor al orinary / o una necesidad urgente de orinar.

Habitualmente, las infecciones urinarias pueden tratarse con antibié-
ticos y manejarse o prevenirse bebiendo agua para evitar la deshidrataciéon y eliminar las bacterias de las

vias urinarias, tratando el estrefimiento rdpidamente y manteniendo unas buenas précticas de higiene.
Infecciones de los quistes renales

Cuando las infecciones urinarias se propagan al rifién pueden aparecer bacterias en los quistes.

Las infecciones de los quistes renales pueden provocar dolor y fiebre, aunque pueden tratarse con anti-
biéticos siguiendo la recomendacién de un profesional sanitario. En algunos casos, puede ser necesaria
la ‘aspiracion de quistes’ para drenar el liquido infectado que contienen.

Sangre en la orina (hematuria)

Las manchas de color rosa, rojo o marrén en la orina pueden indicar la presencia de sangre. Esto es mds
frecuente en las personas con presién arterial alta, pero también podria darse a causa de una infeccién
urinaria o el dafo sufrido por los vasos sanguineos renales debido a los quistes. Lo mdés habitual es por
una rotura de un quiste o por una piedra en el rifén. Ello, por norma general, No implica gravedad.

Si experimentas o te preocupan estos sinfomas o cualquier ofro sinfoma, pregunta y sigue los consejos
del profesional sanitario.

Calculos renales

Los cdlculos renales son sustancias cristalizadas que se encuentran en la orina y que son mds frecuentes
en las personas con PQRAD, (entre el 20 al 30% en las personas con PQRAD en comparacién con el 1
6 2 % de la poblacién general).

El 4cido Urico y de oxalato de calcio son los dos tipos mds comunes de cristales que conducen a la

formacién de “piedras” en el rindn. Las piedras también se pueden formar en personas con nefropatia
P

crénica debido a una disminucién en el citrato de orina, una sustancia que impide formacién de célculos

renales.

Los cdlculos renales pueden ser particulas pequefas que pueden expulsarse por la orinag, o piedras mds
grandes que quizd tengan que extraerse. Los célculos renales pueden provocar dolor en la espalda, el

costado y/o la ingle.

En general los cdlculos renales son tratados del mismo modo tanto en personas con PQRAD como en

las personas sin PQRAD.

Mantenerse hidratado y mantener una ingesta suficiente de liquidos ayuda a los rifiones a funcionar, y
también, puede evitar la formacién de célculos renales y la aparicién de infecciones urinarias.

Si experimentas o te preocupan estos sinfomas o cualquier ofro sintoma, pregunta y sigue los consejos
del profesional sanitario.

“lo acepté y dije: ‘De acuerdo, casémonos. Quiero tener hijos. Voy a empezar una dieta baja en sodio. Quiero perder un poco de
peso. Y eso me heneficiard porque es beneficioso para mis rifiones.” Y estos planes me ayudaron a tener una sensacion de control
en mi vida.”

Carmen




SINTOMAS DE LA PQRAD

Poliquistosis hepatica

La poliquistosis hepdtica (PH) es un sinftoma
més de la enfermedad. Los quistes hepdticos
son muy raros en los nifios y los adolescentes
con PQRAD, pero a los 30 afos de edad,
una quinta parte de las personas con PQRAD
tienen quistes hepdticos, y esta proporcién
aumenta a casi tres cuartas partes de las per-
sonas en la sexta década de vida. Aunque es
frecuente tener quistes hepdticos, la funcién
hepdtica se mantiene normal, a diferencia de
lo que sucede con los rifiones. Los principales
sintomas de la PH son el dolor y la sensacién
de plenitud debido a la presién que el higado

agrandado ejerce sobre ofros érganos, pero
esto solo ocurre en pocos casos en los que la
abundancia de quistes hepdticos conduce a un aumento del tamafo del higado.

La PH puede diagnosticarse de la misma manera que la PQRAD, por ejemplo mediante la deteccién
de los quistes hepdticos y el conocimiento de los antecedentes patolégicos familiares. La aparicién de
quistes hepdticos se ha asociado a los estrégenos, las hormonas femeninas. Por este motivo, las mujeres
tienen mds probabilidades de desarrollar quistes a una edad mds temprana. El uso de tratamiento con
anticonceptivos hormonales debe considerarse detenidamente y comentarse con un profesional sanitario
asi como el tratamiento hormonal propio de un proceso de fecundacién asistida.

Los quistes hepdticos raramente se fratan, sélo ante una infeccién que no responde al tratamiento se
puede plantear un drenaje del quiste infectado. (ver la seccién ‘Infecciones de los quistes renales’).

“Puedes preocuparte por un monién de cosas y dejar que las preocupaciones te abrumen, pero en realidad sélo sirve preocuparte
por las cosas que realmente puedes cambiar o controlar to mismo.”
Pedro

Si experimentas o te preocupan estos sinfomas o cualquier ofro sintoma, pregunta y sigue los consejos

del profesional sanitario.

Aneurismas intracraneales (AIC)

Los aneurismas intracraneales estdn causados por la deformi-
dad (o abultamiento) en forma de globo de un vaso sangui-
neo en el cerebro debido a la fragilidad de la pared del vaso.
Es sabido que los genes que causan la PQRAD intervienen en
el mantenimiento de la estructura de los vasos sanguineos, lo
que significa, que las personas que padecen la enfermedad
tienen un riesgo ligeramente mayor de presentar aneurismas

cerebrales que las personas que no la padecen.

También es sabido que la presién arterial alta y el tabaquismo
aumentan el riesgo de aneurisma cerebral. Raramente un an-

eurisma puede estallar o ‘sangrar’, lo que podria provocar

una hemorragia cerebral grave. Los aneurismas pequefos no
provocan sinftomas y con frecuencia no exigen tratamiento.
Aunque los aneurismas son poco frecuentes, algunas familias son mds propensas que otfras, de manera
que es prudente comentar la posibilidad de someterse al cribado de aneurismas si hay miembros de la
familia afectados. El riesgo de ruptura de un vaso se relaciona con el tamafio del aneurisma y con la
existencia de antecedentes familiares de PQRAD con AIC. Las Gufas Clinicas Espafiolas en PQRAD
recomiendan la deteccién preventiva de AIC en casos concretos de personas con historial familiar o
personal de aneurisma, aparicién de sinftomas de aneurisma o aquellas personas que una pérdida de
consciencia en su trabajo o actividad puede ser fatal.

Si experimentas o te preocupan estos sintomas o cualquier ofro sinfoma, pregunta y sigue los consejos
del profesional sanitario.

¢Coémo progresa la PQRAD?

Actualmente, los profesionales sanitarios evaltan la progresion de la PQRAD mediante la determinacién
de la capacidad de los rifiones para filtrar los productos de desecho de la sangre (urea, dcido Urico y la
creatinina). Puede que oigas que se refieren a esta determinacién como ‘filtrado glomerular estimado
(FGe)’. También puede que oigas hablar de ‘enfermedad renal crénica’ (ERC), que se mide en estadios.
Cudnto més tardio es el estadio de la ERC, peor funcionan los rifiones, segin la determinacién de los
niveles de FGe.




¢COMO PROGRESA LA PQRAD?

La Poliquistosis renal autosomica dominante

En adultos sanos la TFG (tasa de filtracién glomerular) normal de
ambos rifiones es de 120-125 ml/min. Esta tasa indica el volu-
men de filtrado que se forma cada minuto por la actividad combi-
nada de los glomérulos renales (unidad anatémica funcional del
rindn, donde tienen lugar la depuracién y la filtraciéon del plasma
sanguineo como primera etapa en el proceso de formacién de la
orina). Esta tasa revela por tanto la eficiencia de la filtracién de
los desechos de la sangre por parte de los rifiones. La TFG dis-

minuye cuando se produce un dafo estructural generalizado y, la

ERC. Existen varias formas para calcular la TFG. El FGe se basa
en el nivel de creatinina sérica. El FGe es una manera eficaz de

determinar la capacidad de funcionamiento de los rifones.

No obstante, la progresién de la PQRAD puede determinarse antes de que la enfermedad empiece a
afectar a la funcién renal. Por ejemplo, los profesionales sanitarios pueden determinar la progresién
comentando cudnto y con qué frecuencia los sintomas afectan a los pacientes. Algunos profesionales
sanitarios también miden el tamafo del rindn, ya que esto normalmente es un indicador de la pro-

gresion de la enfermedad. Puede que oigas que se refieren a esto como ‘volumen renal total” (VRT).

La siguiente tabla correlaciona las diferentes fases de la ERC en funcién de la TFG.

KDIGO 2012 Filtrado Glomerular. Categorias, descripcién y rangos (ml / min / 1,73 m”)
Gl Normal o elevado > 90
G2 Ligeramente disminvido 60-89
G3a Moderada o gravemente disminuido 45-69
G3b Moderada o gravemente disminuido 30-44
G4 Gravemente disminvido 15-29
G5 Fallo renal <lI5

El deterioro de la funcién renal puede provocar cansancio y puede afectar al suefo y al apetito, pero
frecuentemente no da ningun sinftoma en las primeras fases de la enfermedad. Cuando la ERC alcanza el
estadio final, con frecuencia se denomina enfermedad renal terminal (ERT). Es cuando la funcién de los
rifones estd gravemente reducida, en cuyo momento pueden ser necesarios la didlisis o un trasplante. La
ERT sélo se da en los estadios finales de la PQRAD y no todo el mundo experimentard insuficiencia renal.
Se calcula que aproximadamente el 50% de los pacientes con PQRAD desarrollaran ERT alrededor de
los 60 afos de edad. No obstante, la PQRAD afecta a las personas de distintas maneras, de modo que

este cdlculo variard significativamente entre personas.

¢Qué puedo hacer yo para parar o reducir el avance
de la PQRAD?

La PQRAD es una enfermedad que actualmente no tiene
cura. Los fratamientos médicos se centran en el control de los
sinftomas, las complicaciones y recientemente en retrasar la
progresién de la enfermedad. Si eres una persona joven, con
quistes en ambos rifiones y la tensiéon arterial no es normal,
consulta con tu nefrélogo para poder establecer estrategias
que te permitan retrasar la progresién de la enfermedad, la

entrada en didlisis o el trasplante.

Siempre puedes hacer algo:

1) Controla de forma regular tu presién arterial

2) Controla los factores de riesgo cardiovascular, manteniendo una dieta saludable, realizando ejercicio
fisico de forma regular, manteniendo un peso adecuado, evita el tabaco, etc..

3) Como pasa con otras enfermedades del rifidn, evita tomar fdrmacos que puedan causar dafio en los
rinones. Coméntalo con tus médicos.

4) Si en tu familia la enfermedad ha evolucionado de forma rdpida coméntalo con tu médico.




DIALISIS Y TRASPLANTE DE RINON

Cuando los rifiones ya no pueden filtrar los productos de desecho de la sangre y aparece la ERT, las
personas con PQRAD necesitardn didlisis o recibirdn un trasplante de rifdn.

No todas las personas con PQRAD necesitardn didlisis o un trasplante. Para las que lo necesiten, es
tranquilizador saber que estos procedimientos estdn muy bien establecidos y que con frecuencia existen
servicios de apoyo para ayudar a las personas a tomar una decisién sobre qué tratamiento es el apropi-

ado para ellas.

Existen dos tipos de didlisis:

* La ‘hemodidlisis’ filtra la sangre mediante una maquina de didlisis.

* La ‘didlisis peritoneal’ filtra la sangre utilizando los vasos sanguineos del abdomen para limpiar los
productos de desecho de la sangre.

Existen dos tipos de trasplante de rifdn: el de ‘donante cadéver, cuando las personan donan sus rifiones
después de morir, y el de ‘donante vivo’, cuando se extrae un rifidn sano de una persona con vida y se da
a la persona que tiene ERT. El trasplante de rifién en la PQRAD se ha asociado a unos resultados mejores
que en las personas que padecen otras enfermedades renales.

Si eres mujer y padeces PQRAD y te planteas un embarazo es importante hablar de ello con tus médicos.
Estos te podrén proporcionar consejos Utiles y, si es necesario, garantizar que se modifique adecuada-
mente cualquier tratamiento que estés recibiendo. La mayoria de las mujeres con PQRAD tienen em-
barazos sin problemas. No obstante, se desaconseja el embarazo en mujeres con PQRAD e insuficiencia
renal.

Consultar de manera continuada con un profesional sanitario después de la concepcién ayudard a ga-
rantizar un embarazo correcto hasta el parto. Las preguntas sobre la posibilidad de que el hijo herede la
PQRAD también deben abordarse con un profesional sanitario.

Las personas con PQRAD, sus amigos intimos y familia, pu-
eden experimentar algunos problemas emocionales como
consecuencia de la enfermedad. La ansiedad y la depresién
no son raras en las personas con PQRAD, de manera que es
importante que las personas con la enfermedad se tomen en
serio el bienestar emocional y mental y hablen de ello con un
profesional sanitario, que podrd aconsejarles sobre el apoyo
disponible.

“Si hablar de ello te ayuda, habla de ello.”
Carmen




PRUEBAS DIAGNOSTICAS HABITUALES EN PERSONAS

CON PQRAD

Consejos prdcticos para que las citas con tu médico sean productivas

a) anlisis de songre

Creatining: los andlisis de sangre intentan defectar creatinina, que es un produdo de desecho del mefabolismo muscular (el
trabajo de los misculos lo producen). El nivel de creatinina en la sangre es una medida de la funcién renal. Siempre hay algo
de creatinina en la sangre y en la orina. Cuando los rifiones no funcionan adecuadamente, esto provoca un aumento de la
creatinina en la sangre, que se puede medir mediante un simple andlisis de sangre. Existen una serie de férmulas que se pueden
utilizar para estimar la funcién renal o glomerular, la fasa de filtracién de la creafinina sérica (lomado TFG estimada o EGFR).
Los niveles normales de creatinina en la sangre son generalmente de 0,6 a 1,4 mg / dl. Cuando el nivel de credtinina en la
sangre de una persona supera los 2,0 mg / d, se dice que ha perdido aproximadamente la mitad de la Funcién de sus rifiones.

Urea: nitrégeno uréico en sangre es ofra medida de la funcién renal. La urea es el produdio de desecho de las proteinas de la
diefa. Si disminuye la funcién rendl, la urea se acumula en la sangre. Un ndmero de facores incluyendo la diefa, el consumo
de proteinas, la funcién del corazén y el estado de los fluidos pueden afectar su medida de urea, por lo que es menos utilizado
que la creafinina. El rango normal de urea esde 6 a 15 mg / dl.

Fundén hepdtica: lo funcion hepdtica suele medirse también en el andlisis de sangre, sin embargo la funcién hepdtica es casi siem-
pre normal en pacientes con PQRAD, incluso si hay quistes en el higado. Si en algdn momento el andlisis de sangre indica una
funcién hepdtica fuera del rango normal, su médico probablemente busque una causa distinta a la PQRAD.

b) andisis de orina

Globulos blancos; su presencia en la orina nomalmente es sélo en pequefias cantidades; en algunos pacientes con PQRAD
fienen més presencia de glébulos blancos en orina de lo normal. Un gran nimero de glébulos blancos en la orina sugieren
una infeccién del racio urinario. Si esfo sucede, habrd que analizar qué tipos de bacterias estén presentes y a partir de esos
resuliados plantear el ratamiento.

Globulos rojos; su presencia en la orina fambién se llama hematuria. Lo normal es que sdlo se encuentren unos pocos glébulos
rojos. A veces con una episodio de sangrado, hay fantos glébulos rojos que dan un color a la orina rosa, rojo o manén.
Alrededor del 50 por ciento de los pacientes con PQRAD experimentard un episodio de esfe fipo en algin momento.

Proleinas; su presencia en la orina se llama proteinuria. Los proteinas se encuentran normalmente en la orina sélo en
pequefas cantidades. Alrededor de un fercio de las personas que tienen PQRAD pasan proteina en la orina, pero por lo
general es menos de un gramo en 24 horas. Si la pérdida de proteinas es mayor que un gramo de 24 horas, se solicitard la
recoleccion de orina de 24 horas. Este examen se realiza en combinacién con la creatinina en sangre prueba para determinar

la funcién renal, se denomina aclaramiento de creatinina, que es una aproximacién de la tasa de filiracién glomerular (TFG).

Si tienes PQRAD, puede que las siguientes sugerencias te resulten Utiles para aprovechar al méximo las citas con el
médico u otros profesionales sanitarios:

*  Anota los sintomas que estds experimentando, incluidos los que te parezcan que no estdn relacionados.

*  Haz una lista de fodos los medicamentos, vitaminas y suplementos que estds tomando. No te olvides de anotar
también las dosis.

e Llévate a un miembro de 10 familia o a un amigo a la visita para que pueda darte apoyo escuchando, fomando
notas y haciendo también preguntas.

*  Sitienes preguntas o cosas que quieras comentar, prepara una lista antes de la cita. Dile a tu médico al prin-
cipio de la visita que tienes preguntas.

*  Toma notas durante la visita, te ayudard a recordar lo que te haya comentado.

*  Sino estds seguro de entender lo que te dice el médico o profesional sanitario, pide una explicacién. Si aun ast
no fe queda claro, no tengas miedo de volver a preguntdrselo.

*  Repite la informacién que te da el profesional sanitario, con tus propias palabras, asf lo comprenderds mejor y
recordards lo que te ha comentado.

A continuacién algunas de las preguntas bdsicas que puedes hacerle a tu médico:

e 2Cudl es la causa de mis sinftomas?

*  2Hay ofras posibles causas de mis sinftomas?

*  2Qué tipos de pruebas necesito? éEstas pruebas requieren ninguna preparacién especial?

e 2Esfos sinfomas son temporales o de larga duracion?

e 2Cudles son los tratamientos disponibles y que me recomienda?

*  2Qué tipos de efectos secundarios puedo esperar del fratamiento?

* Tengo otros problemas de salud. 2Qué tengo que hacer para manejarlos juntos?

*  2Es necesario seguir las restricciones en la dieta? ¢Tengo que modificar mi actividad fisica?

e 2Cudl es el nivel adecuado de la presién arterial2 2Qué puedo hacer yo para ayudar a bajarla?

*  2Cdmo puede evolucionar mi enfermedad?

*  Ademds de los quistes renales, &qué otras complicaciones puedo tener?

*  ¢Hay folletos u ofro material impreso que puedo llevar conmigo ¢ 2Qué sitios web me recomienda?
*  Ademds de las preguntas que has preparado, no dudes en hacerle las preguntas que te puedan surgir durante la visita.
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Gracias a Claudia, a Pedro, a Marfa, a Ana, a Naval, a Carmen, a Roser y a muchos otros que han

dedicado su tiempo en hacer este material una herramienta 0til para las personas con PQRAD.

Recursos adicionales

Los grupos que figuran mds abajo quizd puedan ayudarte con més informacién y apoyo.

Federacion Nacional de Asociaciones ALCER: Asociacién para la Lucha Contra las Enfermedades del Rifdén.
C/ Constancia 35 - Local 2 (Madrid). Tel. 915 610 837; e-mail: federacion@alcer.org; www.alcer.org

AIRG-E: Asociacién para la informacién y la investigacién de las enfermedades renales genéticas.
C/ Cartagena 340-350 (Barcelona). Tel: 690 302 872; e-mail: info@airg-e.org; www.airg-e.org

Alianza frente a PQRAD. Una iniciativa formada por pacientes, nefrélogos, farmacéuticos de hospital, personal
de enfermeria y ofros especialistas y profesionales de la salud implicados en mejorar la actual atencién sanitaria
que reciben los pacientes que padecen esta enfermedad. www.pgradenpositivo.com

Otsuka Pharmaceuticals S.A. y Otsuka Pharmaceutical Europe Lid. y las empresas de su grupo global
no son propietarias ni realizan el mantenimiento de los sitios web que figuran més arriba. Por lo tanto,

Otsuka no se responsabiliza de la exactitud de su contenido.
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