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Carta al Director

Presencia de mutaciones en heterocigosis compuesta
en el gen PHKD1 en una paciente asintomatica

Presence of compound heterozygous mutations in the PHKD1 gene

in an asymptomatic patient

Sr. Director:

La enfermedad poliquistica renal es un trastorno tanto clinico
como genéticamente heterogéneo. La variante autosémica
recesiva (ARPKD, autosomal-recessive polycystic kidney disease)
es menos frecuente que la variante autosémica dominante
(ADPKD). Su tasa de incidencia es de aproximadamente 1 por
cada 20.000 nacimientos. El gen causal se denomina PKHD1
(polycystic kidney and hepatic disease 1). Codifica la proteina fibro-
cistina que juega un papel clave en la diferenciacién de los
tubulos renales y las vias biliares.

Hemos tenido la oportunidad de estudiar una familia
con ARPKD con caracteristicas poco habituales. El probando
tiene 15 anos en la actualidad; desde los dos meses de edad
fue diagnosticado de enfermedad renal crénica y quistes
hepaticos. Se observé un defecto en la capacidad de concen-
tracién desde los cuatro anos de edad. El FGR actual es de
56,2 mL/min/1,73 m?. Tiene hipertensién arterial secundaria
y afectacién hepdtica con quistes en el segmento 6 (fig. 1). Su
hermana de 12 afos estd asintomatica y la ecografia renal
y hepética es normal; la funcién renal estd conservada (FGR

113 mL/min/1,73 m?). Ambos hermanos son portadores de
dos mutaciones en heterocigosis compuesta en el gen PKHD1,
p.Argl624Trp y p.Ile2957Thr. La madre es portadora de la
mutacién p.11e2957Thr y, el padre, de p.Argl624Trp.

Como antecedentes heredofamiliares, en la rama paterna,
el abuelo fue diagnosticado de quistes renales sin aparente
alteracién en el filtrado glomerular, la abuela finada por aneu-
risma cerebral sin mds estudios a comentar y un tio abuelo
con una enfermedad quistica renal. En la rama materna sélo
se mencionan dos tias con infecciones de orina de repeticién,
una de ellas con hipercalciuria. Se niega consanguinidad.

En los estudios realizados en el gen PKHD1 en pacientes
con ARPKD, se ha observado que la mutacién p.Argl624Trp es
una de las cuatro mas frecuentemente halladas. Los pacientes
portadores de la misma tienen manifestaciones clinicas desde
el periodo neonatal'? y muestran enfermedad renal crénica,
hipodisplasia renal y afectacién hepética®.

La segunda mutacién p.Jle2957Thr, se ha descrito en
familias consanguineas. Asimismo, también se ha cata-
logado como patoldgica a edades tempranas en razas
caucasicas®”.

Figura 1 - Ecografia renal y hepatica con presencia de quistes en el paciente sintomatico.
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Existen estudios gendmicos en los que se han comuni-
cado variantes génicas en las que los pacientes se encuentran
asintomaticos®. Sin embargo, consisten en cambios exénicos
silentes que no alteran la secuencia de aminoécidos. Ninguna
de esas variantes se corresponde con las halladas en la familia
que hemos estudiado.

Explicar la variabilidad fenotipica en ambos hermanos es
complejo. El probando no debuté en el periodo prenatal o
postnatal inmediato, como esta descrito en la mayoria de los
casos de ARPKD. En la actualidad estd ubicado en el estadio
G3 KDIGO, a una edad en la que la mayoria de los pacien-
tes que han sobrevivido precisan tratamiento sustitutivo de
la funcién renal’. Obviamente, podrian aparecer signos de la
enfermedad de forma tardia en su hermana por lo que debe
seguir siendo controlada. Cabe la posibilidad de que en esta
familia estd activo un proceso de metilacién del ADN como
estd descrito en la variante autosémica dominante®.
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Valoracion del orificio de insercion del catéter tunelizado
para hemodialisis mediante el uso de camara térmica
acoplada a smartphone: estudio piloto

Assessment of tunneled hemodialysis catheter insertion site using a
thermal camera attached to smartphone: A pilot study

Sr. Director:

La infeccién de los catéteres tunelizados para hemodialisis es
una de las causas maés frecuentes de morbimortalidad en esta
poblacién. Siendo la bacteriemia por catéter el evento infec-
cioso mas importante. Esta es producida por microorganismos
que colonizan el orificio de insercién, los conectores y, con

menos frecuencia, el liquido de infusién®. Por ello, conside-
ramos que es importante encontrar métodos para intentar
prevenir este tipo de complicaciones.

En este sentido, la imagen térmica ha sido usada en diver-
sos campos para medir indirectamente la temperatura de los
cuerpos. En medicina, se ha empleado para medir la eficacia
del tratamiento antiinflamatorio en enfermedades reumaticas
y en el manejo de heridas crénicas, quemaduras y fracturas
bajo la premisa de que la inflamacién produce vasodilata-
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