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INTRODUCCION

Genética y enfermedades renales

hereditarias

P. Barcel6, ). Ballarin y R. Torra

Servicio de Nefrologia. Fundaci6 Puigvert. Hospital San Pablo. Barcelona.

La genética molecular va a permitir la identifi-
cacion y un mejor conocimiento de las enferme-
dades renales hereditarias. Esto implicara que el
consejo genético pueda establecerse de una mane-
ra mas adecuada y es posible, que a través de la
ingenierfa genética la prevenciéon de estas patolo-
gias sea una situaciéon habitual e incluso, como
ocurre en la Enfermedad de Fabry, tengamos tera-
pias con las que evitar o minimizar los efectos per-
niciosos de estas enfermedades. Esta vision opti-
mista no debe apartarnos del estudio clinico del
paciente y de sus familiares o de ratificar con la
tecnologia actual los datos mas relevantes de la en-
fermedad, ni pretender que la identificacion del gen
o genes causantes de estas patologias resuelva toda
la problematica de estos enfermos y de sus fami-
liares. Es evidente que la heterogeneidad genética
y molecular complica la situacién y por tanto,
pocos avances practicos se producen. La cistinuria,
cuyo primer gen (r Bat) fue identificado en 1994
es un ejemplo claro de la complejidad de estas en-
fermedades y de su escasa aplicacion terapéutica.
Los avances brillantes efectuados durante la Gltima
década, no aportan al clinico terapias efectivas con
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las que controlar la cistinuria. Estamos convenci-
dos, no obstante, que el desarrollo del estudio ge-
nético molecular aportara en las préoximas décadas,
vias terapéuticas validas para solventar o mejorar
el porvenir de estos enfermos. Creemos también
que en el desarrollo de nuevos proyectos es preci-
so que se implique, en equipos multidisciplinares,
a genetistas, bidlogos, clinicos y a la industria far-
macéutica para conseguir unos resultados alenta-
dores.

Nuestro objetivo al iniciar este nimero monogra-
fico es analizar la situacién actual de las «Enferme-
dades Renales Hereditarias», apuntar vias de desa-
rrollo futuras, exponer el consejo genético y los
métodos de prevencion y de terapia de los que dis-
ponemos, sin obviar los aspectos éticos que plan-
tean estas investigaciones. Expertos de nuestro pais,
europeos y americanos participan en esta monogra-
fia que plantea como efectuar el diagnéstico mole-
cular de estas enfermedades, sus ventajas y su tra-
duccién clinica. Queremos agradecer a todos ellos
el esfuerzo realizado asi como a los patrocinadores
de este nimero monografico (laboratorios TKT 'y
Genzyme) el apoyo prestado.



