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dominante®®. Este es el trastorno renal hereditario mas fre-
cuente, con una incidencia de uno entre 400 y 1.000 nacidos
vivos®.

Una delecién de gran tamano que puede abarcar los
genes TSC2 y PKD1 produce el llamado sindrome de genes
contiguos TSC2/PKD1 (OMIM #600273)"2>. Fue descrito por pri-
mera vez por Brook-Carter et al. en 1994, en 6 pacientes con
complejo esclerosis tuberosa con poliquistosis renal severa
infantil®. Se caracteriza por la presencia de quistes renales
grandes, bilaterales, congénitos o de aparicién muy precoz,
lo que puede modificar su prondstico. Se estima que el 5% de
los pacientes con complejo de esclerosis tuberosa presentan
poliquistosis renal®.

Las complicaciones renales suponen la segunda causa de
muerte posterior a la afectaciéon neurolégica en el complejo
de esclerosis tuberosa. Los angiomiolipomas son la alteracién
renal mas frecuente en adultos y en ninos, y pueden estar pre-
sentes en 16% de los casos, ademds de los quistes de pequeno
tamafio y el carcinoma de células renales’>.

Presentamos el caso de una nina con diagnéstico gené-
tico y clinico de sindrome de genes contiguos TSC2/PKD1
resaltando la valoracién multidisciplinaria ante el pleitro-
pismo y la gravedad de la entidad, asi como impartir
oportuno asesoramiento genético con un riesgo de recurren-
cia del 50% en los descendientes de los individuos
afectados.

BIBLIOGRAFTA

1. Llamas Velasco S, Camacho Salas A, Vidales Moreno C,
Ceballos Rodriguez RM, Murcia Garcia FJ, Simén de la Heras R.
TSC2/PKD1 contiguous gene deletion syndrome. An Pediatr
(Barc). 2013;79:42-5.

2. Ismail NF, Nik Abdul Malik NM, Mohseni J, Rani AM, Hayati F,
Salmi AR, et al. Two novel gross deletions of TSC2 in Malaysian
patients with tuberous sclerosis complex and TSC2/PKD1
contiguous deletion syndrome. Jpn J Clin Oncol.
2014;44:506-11.

3. Alp A, Esener S, Giirsoy D. Segmental tuberous sclerosis in a
patient with chronic kidney disease [Article in English,
Spanish]. Nefrologia. 2016. pii: S0211-6995(16)30147-3. doi:
10.1016/j.nefro.2016.09.012.

4. Monteiro T, Garrido C, Pina S, Chorao R, Carrilho I, Figueiroa S,
et al. Tuberous sclerosis: Clinical characteristics and their
relationship to genotype/phenotype. An Pediatr (Barc).
2014;81:289-96.

5. Furlano M, Barreiro Y, Marti T, Facundo C, Ruiz-Garcia C,
DaSilva I, et al. Renal angiomyolipoma bleeding in a patient
with TSC2/PKD1 contiguous gene syndrome after 17 years of
renal replacement therapy. Nefrologia. 2016,
http://dx.doi.org/10.1016/j.nefro.2016.04.007, pii:
S0211-6995(16)30058-3.

6. Brook-Carter PT, Peral B, Ward CJ, Thompson P, Hughes J,
Maheshwar MM, et al. Deletion of the TSC2 and PKD1 genes
associated with severe infantil epolycystic kidney disease - a
contiguous gene sindrome. Nat Genet. 1994;8:328-32.

Francisco Cammarata-Scalisi®*, Concha Vidales Moreno?,
Carmen Zara-Chirinos®, Ana Bracho®
y Diomar Pérez4

@ Unidad de Genética Médica, Departamento de Puericultura y
Pediatria, Facultad de Medicina, Universidad de Los Andes, Mérida,
Venezuela

b Area Diagnéstica, DNA Data, San Sebastidn, Guiptizcoa, Espaiia
¢ Instituto de Investigaciones Genéticas, Facultad de Medicina,
Universidad del Zulia, Maracaibo, Venezuela

d Estudiante de Medicina, Facultad de Medicina, Universidad de Los
Andes, Mérida, Venezuela

* Autor para correspondencia.
Correo electrénico: francocammaratal9@gmail.com
(F. Cammarata-Scalisi).

0211-6995/© 2017 Sociedad Espafiola de Nefrologia. Publicado
por Elsevier Espana, S.L.U. Este es un articulo Open Access
bajo la licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/
licenses/by-nc-nd/4.0/).
http://dx.doi.org/10.1016/j.nefro.2017.03.002

Barreras para el desarrollo de la hemodialisis domiciliaria
en Espana. Encuesta a nefrélogos espanoles

Barriers for the development of home hemodialysis in Spain.

Spanish nephrologists survey

Sr. Director:

En la Gltima década ha aumentado considerablemente el
numero de pacientes a nivel mundial tratados con hemodia-

lisis (HD) domiciliaria (HDD)', debido en parte a los beneficios
clinicos que se relacionan con los regimenes més intensivos
de HD?™. Sin embargo, en Espafia, a pesar del mayor interés
y de los modernos sistemas que simplifican la HDD, el nimero
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Figura 1 - Barreras para implementar programas de hemodialisis domiciliaria.

de pacientes en la técnica no ha crecido sustancialmente®.
A través de una encuesta realizada a nefrélogos espanoles,
vehiculizada sobre todo por correo electrénico gracias a la
Sociedad Espanola de Nefrologia, intentamos conocer mejor
las barreras que dificultan el desarrollo de la HDD en nuestro
pais.

Entre febrero y noviembre del 2015, recibimos 142 encues-
tas de 76 unidades de HD diferentes, 60 hospitalarias
y 16 extrahospitalarias (edad media de los encuestados
44,69 + 10,55 afos). En 32 de estos centros (42,1%) existian
programas de HDD, 15 (19,73%) ofrecian la opcién aunque no
dispusieran de unidad de HDD propia y en 29 (38,15%) no se
ofrecia esta posibilidad al paciente. Todas las unidades de
HDD fueron hospitalarias, sin que existieran programas
de HDD dependientes de centros periféricos de HD, en los que
solo se ofrece en el 18,7% de los casos (frente al 73,3% de la
oferta de HDD que se realiza en hospitales). Hasta el 47% de
los programas de HDD se habian iniciado después del 2011, el
23% entre el 2006 y el 2010, el 13% entre el 2001 y el 2005 y
el 17% antes del 2000. E1 60,5% de las Unidades de Nefrologia
respondieron que serian capaces de disponer de un programa
propio de HDD a un afio vista.

La mediana de pacientes por unidad de HDD fue de 2 (rango
de 0 a 17), el 59,4% de los centros tenian 2 pacientes o menos

y solo el 12,5% tenia 6 pacientes o mas. El nefrélogo respon-
sable del programa de HDD en el 42% de los casos se dedicaba
también a HD, en el 32% a dialisis peritoneal (DP) y en el 26%
a ambas técnicas. Los pacientes provenian en el 46% de los
casos de HD en centro, en el 22% de DP, en el 25% de consulta
externa y en el 7% de los casos de trasplante renal.

Preguntamos a los nefrélogos su opinién sobre los posibles
beneficios clinicos de la HDD. Obtuvimos el mayor porcentaje
derespuestas afirmativas en calidad de vida (95,8%) y la menor
en mortalidad (67,6%). En cuanto a anemia, hiperfosforemia,
presién arterial, nutricién y morbilidad, la opinién fue a favor
dela HDD en el 80,3; 84,5; 87,3; 88 y 76%, respectivamente. Ade-
mas, el 85,9% de los encuestados respondieron que la HDD
podia ofrecer beneficios econémicos al sistema sanitario. El
45,8% de los nefrélogos consideraba que la distancia aumen-
tada al centro de referencia era un factor favorecedor para el
desarrollo de la técnica, y que no era competitiva para la DP,
segun el 52,8% de las respuestas.

Preguntamos por las posibles barreras para el desarrollo de
la HDD, dividiéndolas en dependientes del paciente (falta
de informacién, complejidad técnica, necesidad de cuida-
dores, miedo a los efectos adversos agudos de la técnica y
dificultad en la puncién), del equipo médico (falta de perso-
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Tabla 1 - Barreras dependientes del paciente, del médico y de la financiacion en funcion del tamaiio del centro

Tipo de centro por paciente

3 0mas 2-1 No tiene

Si S1% ) Si Si% p Si S1%
Falta informacién 31 79,5 24 68,6 41 65,1
Complejidad técnica 14 36,8 Sig 21 61,8 38 61,3
Cuidadores 20 51,3 Sig 30 85,7 48 77,4
Efectos adversos 3 7,7 Sig 11 31,4 Sig 37 58,7
Puncién 14 35,9 19 55,9 41 66,1
Formacién 30 76,9 Sig 17 48,6 35 55,6
Motivacién 29 74,4 22 62,9 38 60,3
Morbilidad 14 35,9 16 45,7 38 60,3
Evidencia 1 26 3 8,6 8 13,1
Personal 24 61,5 16 457 Sig 42 66,7
Espacio 20 51,3 Sig 10 28,6 Sig 31 50,0

Sig: significacién estadistica entre los tipos de centro p < 0,05.

nal de enfermeria y médico correctamente formado, falta de
personal motivado en técnicas domiciliarias, consideracién de
excesiva morbilidad de los pacientes, falta de evidencia cien-
tifica a favor de la HDD) y de politica de financiacién (falta de
equipo destinado a trabajar en HDD, falta de lugar fisico donde
desarrollar el entrenamiento) (fig. 1).

Posteriormente, dividimos las barreras en funcién del
tamano de la unidad de HDD (tabla 1), con la finalidad de ver si
variaban con una mayor experiencia del nefrélogo en técnica
domiciliaria.

La presente encuesta revela un interés creciente de los
nefrélogos espafioles por la HDD. Los datos presentados deben
ser analizados teniendo en cuenta que toda encuesta es
respondida fundamentalmente por las personas mds intere-
sadas en el tema que se estd tratando y, por tanto, somos
conscientes de que este interés real por la técnica puede
estar sobrevalorado y de las posibles barreras mayores que
lo expuesto. En cualquier caso, parece que conforme se van
desarrollando los programas de HDD, las barreras iniciales,
derivadas de la falta de conocimiento practico de la téc-
nica, van desapareciendo’-® y quedan Unicamente las barreras
dependientes de los recursos econémicos®'? (falta de infor-
macién, formacién y personal dedicado exclusivamente a la
HDD).

Desde el Grupo de Apoyo y promociéon de la HDD en
Espana, hemos de centrar nuestro esfuerzo en mostrar
los resultados obtenidos en la generacién de programas
de HDD, confiando que en los préximos anos las barre-
ras evidenciadas en la presente encuesta, y que en muchos
casos impiden que esta modalidad de tratamiento se pueda
si quiera ofertar a los todos pacientes como una opcién
mas para mejorar su calidad de vida, sean problemas
superados.
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