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Introducció. 
• Malalties hereditàries renals  MRCT  

TRANSPLANTAMENT RENAL. 
 

• Algunes malalties  pèrdua precoç empelt 
 

• TRV contraindicat en herència autosòmica recessiva 
(PQR, cistinosi) 

 
 



Poliquistosi Renal Autosòmica Dominant 

• Malaltia hereditària renal + freqüent (400–1000 
naixements, > 5% dels casos de MRCT a Europa i Nord 
Amèrica). 

 
• Mutacions: PKD1 (≈ 85%, més severa i precoç – 54a), 

PKD2 (≈ 15%, edat – 74a). 
 

• El TR és la millor opció de tractament, essent el TRV 
plantejable. 

 
• Supervivència empelt i pacient és igual a altres MRCT. 
 

 
 

 
 



PQRAD 
• Avaluació pre-TR: 
 

– Nefrectomia de RR propis (≈20%) restringida a dolor intens, 
sacietat precoç, sagnats recurrents, infeccions o litiasis, 
requeriment d’espai per a implant. 

• Moment nefrectomia és controvertit. Major morbi-mortalitat preTR i durant 
TR que postTR.  

• Segons experiència quirúrgica: oberta vs laparoscòpica.  
• Nefrect si longitud màxima renal > 21,5cm (S 94%, E 70%). 

 

– Si afectació hepàtica, avaluació imatge. Complicacions en 4% 
dels TR (infecció, sagnat). Doble TR+THO es considera en 
casos d’hepatomegàlia simptomàtica o colangitis recurrent si 
FG<30 mL/min/m2. 

 

– Screening aneurismes intracranials (<60a i antecedents 
familiars, professions de risc, ansietat) 
 

 
 

 



PQRAD i TRV 

• Donació renal: familiars de 1r grau indicat screening.  
 Si negatiu, valorar severitat en la família i edat.  
 Plantejar estudi genètic (PKD1 i 2) quan donant <30a. 

 



Complicacions PQRAD i TR 



Malalties quístiques i risc neoplàsia 

 Risc de càncer renal en pacients amb PQR és desconegut! 

Augment incidència neoplàsia en malaltia quística adquirida associada a  
MRCT   



Esclerosi Tuberosa i VHL 

Complex Esclerosi Tuberosa i Malaltia Von Hippel-
Lindau: alteracions associades a mutacions sobre 
gens supressors tumorals, resultant en malaltia 
quística renal + tumors sòlids. 
 



Quists, neoplàsia i TR 

• imTOR: ús en tractament antineoplàsic i immunosupressió en TR 
en CET i VHL.  

 No indicació en PQRAD. 

 
• Screening RR propis recomanat cada any/2a. 

 

Ca papil·lars en malaltia 
quística adquirida 



Síndrome d’Alport 

• Alteracions col·làgen membrana basal  hematúria + 
sordesa neurosensorial 
 

• Variants X-linked (>80%), autosòmica recessiva (≈15%) i 
autosòmica dominant (rara) 
 

• MRCT 12% als 40a, 30% als 60a 
 

    Transplantament renal. 

 



Síndrome d’Alport 
• TR: 3% risc malaltia anti-MBG 
 

• TRV (X-linked): 
– Estudi donant: sediment, estimació FG, avaluació ocular i 

auditiva. 
– Germans      >20a s/hemat, mín prob malaltia  D. 
– Germanes    d’afectats, 50% portadores. S/hematúria  D. 
 Estudi genètic (fills de    portadores són potencials afectats). 
 + hematúria, s/proteïnúria i FG normal valorar risc: 
 Gross et al. : 6 dones heterozigotes amb hematúria DONANTS, 

en 7 anys  3/6 HTA, 2/6 proteïnúria, 4/6 disminució FG. 

 



Malatia de Fabry 
• Alteració metabòlica lligada al crom X  
• Dèficit d’activitat α galactosidasa lisosomal  acúmul 

globotriaosilceramida als lisosomes. 
 Joventut: angioqueratomes, acroparestesies, alt oculars. 
 Progressiu acúmul vascular: alteració renal i cardiovascular. 
 

• MRCT als 35-45a. Tractament de reposició α galsidasa. 
• TR és el tract renal substitutiu d’elecció. 

 

• No s’objectiven dipòsits de GL-3 a empelt.  
 Tractament reposició enzimàtica pels altres òrgans. 

 

• TRV: measura d’activitat α galactosidasa A en dona potencial 
donant relacionada NO és suficient (inactivació X aleatòria), cal fer 
estudi genètic. 

 

Moderador
Notas de la presentación
als lisosomes de cells epitelials, endotelials i múcul llis.



Síndrome hemolítica urèmica 
• Anèmia hemolítica microangiopàtica basada en una lesió endotelial 

glomerular, associat a infeccions intestinals (SHU), o a mutacions i 
polimorfismes en gens que codifiquen proteïnes del sistema del 
complement (SHUa). 

 
• TR SHU  recidiva <1%. Supervivència igual a altres malalties. 
• TR SHUa  recurrència variable, segons ≠ sèries:  

– mutació CFH recidiva 75%, pèrdua empelt >80%. 
– Mutació CD46 (MCP) baixa recidiva. 
– Altres mutacions recidiva ≈100%. 
– Mutació no identificada: recurrència 30%, pèrdua > 80%. 
– Supervivència a 5a 51%. 

 
• Donants portadors: risc de presentar la malaltia post-nefrectomia. 

Contraindicació TRV. 
 

 



Síndrome hemolítica urèmica 

• Indicació de plasmafèresi pre-TR. 
 

• Eculizumab: Profilaxi vs Tractament. 
PostTR, elevat èxit en tractament de la recidiva (velocitat 

instauració correlació inversa amb grau de recuperació de FR). 
Si establert, és necessari el manteniment a llarg termini. 
 

• Evitar imTOR: augment risc recidiva. Ús ICN. 
 

• Dany vascular (rebuig) i toxicitat per ICN  risc recidiva. 



Trasplantament renal donant viu i 
malalties hereditàries 
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Moltes gràcies per la  
vostra atenció!! 
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