MED GEN FAM. 2026; 15(Supl 1): S218-5220

medicinagenerakfamilia i)

medicina general y de familia
SociedadEspail de e edicion digital
Generales y de Fami

lia

www.mgyf.org

Clinica cotidiana

Diagnéstico diferencial de la poliquistosis renal mediante
ecografia en atencién primaria

Maria Isabel Luelmo Lautenschlaeger*, Francisco Lopez Ortiz, Iker Chouza Pérez,
Andrea Nieto Ntuiiez, Enrique Diez Torio, Marta de Santiago Ruiz

Centro de Salud Reyes Magos. Alcald de Henares, Madrid.

INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN
Historia del articulo: La poliquistosis renal autosémica dominante (PQRAD) es la enfermedad renal genética mas
Recibido el 29 de diciembre de 2025 frecuente, con una incidencia estimada de 1 por cada 400-2.500 nacidos vivos y mutaciones
Aceptado el 9 de enero de 2026 de novo en hasta el 10 % de los casos. Se caracteriza por la formacién progresiva de quistes
On-line el 19 de mayo de 2026 renales que conducen a enfermedad renal crénica en un alto porcentaje de pacientes, de
los cuales alrededor del 10 % requiere terapia renal sustitutiva. Las mutaciones en los genes
Palabras clave: PKD1 y PKD2 alteran la sintesis de poliquistinas y la regulacién del calcio intracelular, favo-
Ecografia reciendo la quistogénesis. Las manifestaciones clinicas incluyen dolor abdominal o lumbar,
Poliquistosis renal hematuria, proteinuria e infecciones urinarias, mientras que la hipertensién arterial precoz
Atencién primaria y las complicaciones cardiovasculares representan la principal causa de mortalidad. Como

enfermedad sistémica, puede asociar quistes hepéaticos y pancreéticos, hernias, diverticulos
y aneurismas intracraneales, cuya rotura constituye la complicacién mas grave. El diag-
nostico se basa en criterios ecograficos y puede confirmarse mediante estudio genético. La
ecografia permite ademés monitorizar la progresién, siendo el volumen renal el principal
factor prondstico. El manejo integral incluye control estricto de la presién arterial y del perfil
lipidico, uso de IECA o ARA II, y medidas higiénico-dietéticas que incluyan restriccién de
sal, ejercicio regular, dejar de fumar y evitar los AINE.
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Diferential diagnosis of polycystic kidney disease by ultrasound in
primary care

ABSTRACT

Keywords: Autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD) is the most common inherited renal
Ultrasound disorder, with an estimated incidence of 1 in 400-2.500 live births and up to 10 % of cases
Polycystic kidney disease arising from de novo mutations. It is characterized by progressive cyst formation leading
Primary care to chronic kidney disease in a significant proportion of patients, of whom approximately

10 % eventually require renal replacement therapy. Mutations in the PKD1 and PKD2 genes
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impair polycystin synthesis and calcium regulation, thereby promoting cystogenesis through
increased cyclic AMP signaling. Clinical manifestations include abdominal or lumbar pain,
hematuria, proteinuria, and urinary tract infections. Cardiovascular complications, par-
ticularly early-onset hypertension, remain the leading cause of mortality. As a systemic
disease, ADPKD may also present with hepatic and pancreatic cysts, hernias, diverticula,
and intracranial aneurysms, the rupture of which represents the most severe complication.
Diagnosis relies on ultrasonographic criteria and can be confirmed by genetic testing. Ultra-
sound also enables disease monitoring, with renal volume serving as the main prognostic
factor. Management involves referral to nephrology, strict control of blood pressure and
lipid profile, preferential use of ACE inhibitors or ARBs, and lifestyle measures including salt

restriction, regular exercise, smoking cessation, and avoidance of NSAIDs.
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Descripcion del caso clinico

Varén de 34 anos, fumador de 2 cigarrillos al dia, con ante-
cedentes familiares de poliquistosis renal y con anteceden-
tes personales de hipertension arterial (HTA), en tratamiento
con monoterapia, que consulta por cifras de tensién arterial
elevadas en domicilio y dolor en ambas fosas renales. En la
exploracién fisica y en las pruebas complementarias realiza-
das (andlisis de sangre y electrocardiograma) no se observan
hallazgos patoldgicos. En el centro de salud realizamos una
ecografia renal con sonda convex a baja frecuencia observando
en ambos rifiones imagenes anecoicas, redondeadas, de bor-
des bien delimitados y bilaterales, hallazgos compatibles con
una poliquistosis renal (figuras 1y 2). Con este diagnéstico de

sospecha derivamos a nefrologia para un seguimiento estrecho
y manejo de la tensién arterial.

Comentario

La poliquistosis renal autosémica dominante (PQRAD) es la
enfermedad renal de origen genético mas comun, afectando
a 1 de cada 400-2.500 nacidos vivos, pudiendo aparecer muta-
ciones de novo en el 10 % de los casos’?. Se caracteriza por
la formacién de quistes en el parénquima renal, con un cre-
cimiento progresivo de los riflones secundario desarrollando
finalmente enfermedad renal crénica (ERC) en el 45-70 % de
los individuos mayores de 65 afos?,llegando a la terapia renal

Figura 1 - Corte longitudinal de rifién izquierdo. Ecografia
abdominal con sonda convex. Imigenes compatibles con
multiples quistes renales.

Figura 2 - Corte longitudinal de rifién derecho. Ecografia
abdominal con sonda convex. Imagenes compatibles con
multiples quistes renales.
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sustitutiva en un 10 % de los pacientes®. Los genes implicados
son el PKD1 y PKD2, localizados en el cromosoma 16 y el 4
respectivamente y cuya transcripcién permite la sintesis de
poliquistina 1y 2 (PC1 y PC2). La mutacién de estos genes va
a provocar la disminucién de PC1 y PC2, asociando niveles
bajos de la concentracién de calcio intracelular. Esto conlleva
un aumento de la actividad de la adenilciclasa, la reduccién
de la actividad de la fosfodiesterasa 1 y aumento de AMPc,
potenciando asi la quistogénesis®2.

Los sintomas renales més frecuentes son el dolor o moles-
tia abdominal y lumbar, hematuria macroscépica, proteinuria
e infecciones de orina. Las manifestaciones clinicas extrarre-
nales mas comunes con las cardiovasculares, siendo a menudo
las més peligrosas ya que sigue siendo la principal causa de
muerte entre los pacientes poliquisticos!?. La hipertensién
arterial (HTA) aparece en el 60 % de los pacientes generalmente
antes del deterioro de la funcién renal®.

Al tratarse de una enfermedad sistémica pueden aparecer
quistes a otros niveles como hepaticos y pancredticos u otras
manifestaciones como hernias abdominales, diverticulos y
aneurismas intracraneales. La rotura de estos ultimos es la
complicacién mas seria de la PQRAD, con una mortalidad del
10-20 % y una morbilidad del 50 %*.

Gracias a la ecografia podemos diagnosticar PQRAD segin
los criterios de Ravine?®, aunque el diagnéstico definitivo se
base en un estudio genético. Ecograficamente encontramos
rifones aumentados de tamarfio, con imagenes redondeadas,
anecoicas bilaterales de diferentes tamafos y aumento de
ecogenicidad del parénquima renal® Sin embargo, ante ima-
genes quisticas debemos realizar un diagnéstico diferencial
con otras patologias que presentan quistes renales como la
poliquistosis renal autosémica recesiva, la nefropatia tubu-
lointersticial autosémica dominante, quistes complicados,
abscesos o tumores renales.

Existen multiples factores (ambientales, clinicos, radiologi-
cos y genéticos) que favorecen la progresién de la enfermedad?
y la disminucién de la funcién renal por lo que la ecografia
no solo apoya el diagndstico, sino que también ayuda en la
monitorizacién de la enfermedad y la respuesta al tratamiento,
siendo el volumen renal el principal factor prondstico®.

Es frecuente que los pacientes con PQRAD presenten hiper-
tensién arterial precoz y, aunque todo paciente diagnosticado
debe ser derivado a Nefrologia, es recomendable que desde
atencién primaria se monitorice la funcién renal de estos
pacientes. Ademads, se recomiendan objetivos de colesterol
LDL por debajo de 100 mg/dl® y cifras de tensién arterial por
debajo de 130/80 mmHg, siendo mas estrictos en pacientes
joévenes (menores de 50 afios) con funcién renal conservada
(FGe > 60 ml/min/1,73 m?), buscando objetivos de TA 95-110/60-
75 mmHg"3. Por ello, se considera que los inhibidores de la
enzima de conversién (IECA) e inhibidores del receptor tipo II
de la angiotensina (ARA II) son los farmacos antihipertensivos
de primera linea’?, junto con medidas generales higiénico-die-
téticas que incluyan mantenerse en un peso 6ptimo, realizar
ejercicio cardiovascular regular, evitar el consumo de tabaco,
reducir el uso de antiinflamatorios no esteroideos (AINEs) y
una cantidad de sal inferior a 5 g/dia en la dieta2
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