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NOTA DE PRENSA

UN ESTUDIO AVALA LA GRAN UTILIDAD CLINICA DEL ANALISIS GENETICO
EN PACIENTES EN LISTA DE ESPERA DE RECIBIR UN RINON Y YA
TRASPLANTADOS

La investigacion fue desarrollada por el Hospital Universitario Doctor Peset de
Valencia sobre una muestra de 130 pacientes con estudios genéticos realizados entre
2018y 2023.

Confirma que los factores genéticos pueden ser claves en el desarrollo de la ERC: en
el 43,1% de los pacientes de la muestra, el estudio genético fue positivo para una
variante patogénica o probablemente patogénica que explicaba la enfermedad renal.

La positividad del EG fue mayor en pacientes con antecedentes familiares y significo
una reclasificacion del diagnodstico clinico en un cuarto de los pacientes.

La investigacion concluye que el diagndstico genético temprano evitaria el uso de
medidas invasivas para el diagndstico y tratamiento de la ERC, pues se obtuvo un EG
positivo en el 78% de los casos biopsiados y en el 50% que habian llevado
inmunosupresion.

Seria asimismo de gran importancia para la deteccidon de casos familiares, el consejo
genético, el estudio de donante renal de vivo y conocer el prondstico de la
enfermedad renal tras el trasplante.

El estudio ha sido presentado en el 82 Congreso nacional de la Sociedad Espafiola de
Trasplante (SET), celebrado el pasado fin de semana en Bilbao.

17 de mayo de 2024. Actualmente, se desconoce la causa de la enfermedad renal en el
18% de los pacientes que inician didlisis o trasplante en Espafia. Se trata de la
Enfermedad Renal Crénica (ERC) idiopatica, o de origen desconocido: un misterio que,
sin embargo, empieza a aclararse. Recientemente, un estudio multicéntrico en 53
hospitales espafioles confirmd que los factores genéticos pueden ser claves en el
desarrollo de la enfermedad. Concretamente, en ese estudio, en una amplia muestra
de 840 pacientes con ERC avanzada (en estadio 5) y menores de 45 aios, el 28% de los
pacientes presentd una causa genética que explicaba la enfermedad con variantes
patogénicas. Pues bien, un nuevo estudio realizado en Valencia, y presentado en el 82



Congreso nacional de la Sociedad Espafiola de Trasplante (SET) celebrado en Bilbao,
aporta nuevos datos que apuntan en la misma direccion.

Concretamente, en este nuevo estudio desarrollado por el Hospital Universitario
Doctor Peset de Valencia entre el 2018 y el 2023, se analiza una muestra de 130
estudios genéticos (EG) de pacientes trasplantados renales o en lista de espera de
trasplante cuya causa de enfermedad renal no estaba claramente identificada. El
estudio genético fue positivo para una variante patogénica o probablemente
patogénica que explicaba la enfermedad renal en el 43,1% de los pacientes de la
muestra. La positividad del EG fue mayor en pacientes con antecedentes familiares de
enfermedad renal e implicé una reclasificacion del diagndstico clinico en un cuarto de
los pacientes, concretamente en el 24.4%. Asimismo, se confirmé la sospecha clinica
inicial en el 18,3% de los casos.

La investigacidon concluye que el diagndstico genético temprano evitaria el uso de
medidas invasivas para el diagndstico y tratamiento de la ERC. Ademas, ayudaria en la
deteccidn de casos familiares, el consejo genético, el estudio de donante renal vivoy a
conocer el prondstico de la enfermedad renal tras el trasplante.

La ERC es conocida como la “epidemia silenciosa”, debido a que sus sintomas son poco
reconocibles en sus fases precoces y a que cuenta con una alta tasa de infradiagnéstico
(un 40%). Se habla de ‘epidemia’ por la elevada prevalencia (10-15% de la poblacién
adulta espafola presenta algin grado de ERC segun los estudios epidemioldgicos de
gue disponemos) y ‘silenciosa’ porque no produce sintomas hasta fases avanzadas. En
gran medida ha sido también hasta ahora ‘misteriosa’ pues actualmente no se conoce
la causa de la enfermedad renal en dos de cada diez pacientes que inician tratamiento
renal sustitutivo en Espafia, y en Europa la etiologia desconocida es aun mayor.

82 Congreso de la Sociedad Espanola de Trasplante

El 82 Congreso de la Sociedad Espanola de Trasplante (SET) ha reunido a mas de 400
expertos para compartir todos los avances clinicos y tecnoldgicos sobre los trasplantes
en Espafia y reflexionar sobre los logros y mejoras necesarias para seguir mejorando la
supervivencia y calidad de vida de los pacientes. En él se han tratado los temas mas
vigentes y de actualidad de este ambito sanitario, como la inteligencia artificial
aplicada al trasplante, los problemas actuales y futuros en el trasplante de érganos
solidos, los efectos adversos y busqueda de nuevos biomarcadores o las Ultimas
innovaciones en el campo de los trasplantes de pancreas.

A lo largo de las 4 sesiones plenarias, 4 mesas redondas y otras sesiones se han
abordado también aspectos como el trasplante tras la donacidon tras parada
cardiorrespiratoria, el adecuado manejo de los problemas cardiolégicos y renales en
pacientes con trasplante renal o cardiaco, las actualizaciones en el manejo de los
pacientes sensibilizados o las herramientas actuales para detectar y tratar la respuesta
inmune contra el injerto, asi como las novedades en la deteccién de la adherencia al
tratamiento inmunosupresor, el manejo de las infecciones, la optimizacién en la
distribucién de drganos o las novedades en el trasplante cardiaco y pulmonar.
Asimismo, se ha habado de apuesta de futuro que supone la investigacién médica y el



enorme rédito que esto supone para el beneficio de la sociedad en general y en el
mundo del trasplante en particular.

Entre los ponentes destacados participantes hay que subrayar a la Dra. Beatriz
Dominguez- Gil, directora general de la Organizacién Nacional de Trasplantes (ONT), el
Dr. Julio Mayol, jefe de la Seccidn de Cirugia del Hospital Clinico San Carlos de Madrid,
o el Dr. Robert Montgomery, jefe del Departamento de Cirugia y director del Instituto
de Trasplantes Langone de la Universidad de Nueva York, uno de los mayores expertos
en trasplante renal a nivel mundial y paciente trasplantado de corazén (de una
persona infectada por hepatitis C).

Ademas, en la reunion se han presentado 230 comunicaciones cientificas de estudios e
investigaciones sobre trasplante realizados en Espafia en el dltimo afio.

Para mas informacioén:
Gabinete de Comunicacion 82 Congreso SET (Euromedia Comunicacion)
Manuela Hernandez / Jesus Herrera 954 62 27 27 / 651 86 72 78 / 625 87 27 80
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'Hospital Universitario Doctor Peset, Valencia

Introduccion

La enfermedad renal hereditaria (ERH) se postula como una de las principales causas de
enfermedad renal crdnica (ERC). El diagndstico genético puede tener importantes
implicaciones en pacientes trasplantados renales, pues permite identificar la etiologia,
seleccionar donantes vivos, y conocer el riesgo de recurrencia de la enfermedad primaria.
Objetivo

Analizar la prevalencia de ERH en nuestra poblacién trasplantada renal y en lista de espera, las
caracteristicas fenotipicas, los hallazgos genéticos y la reclasificacion diagndstica realizada tras
el estudio genético (EG).

Material y Métodos

Incluimos los EG realizados entre 2018 y 2023. Los pacientes se consideraron para
evaluacidn genética siguiendo los criterios de inclusién: ERC de etiologia desconocida,
antecedentes familiares, biopsia no concluyente, sospecha SHUa, ERC con signos
sindrémicos extrarrenales y malformaciones renales o nefrocalcinosis. Analizamos datos
demograficos, carga familiar, fenotipo de ERC, sedimento urinario, comorbilidades, perfil de
EG solicitado y resultados.

Resultados

Se solicité EG en 130 pacientes (58,5% hombres; 90% caucdsicos). La edad media al
diagndstico de ERC fue 30 afios [0-60]. El 48,5% tenia antecedentes familiares de ERC Yy el
18% manifestaciones extra-renales. La mayoria de pacientes tenian un fenotipo clinico de
enfermedad glomerular (52,3%), seguido de ERC no filiada (10,8%) y poliquistosis (9,2%). En
56 (43,1%) pacientes el EG fue positivo para una variante patogénica o probablemente



patogénica que explicaba la enfermedad renal, siendo la mayoria variantes relacionadas con
el gen COL4A (18,3%), poliquistosis renal autosdmica dominante (6,9%) y GN familiares
(3,8%). Obtuvimos un EG positivo en el 78% de los casos biopsiados y en el 50% que habian
llevado inmunosupresién. Asi pues, la positividad del EG fue mayor en pacientes con
antecedentes familiares (65% vs 27,7%, P < 0,001). No encontramos asociacidon con otras
variables estudiadas. Tras el EG se realizd segregacion familiar en 32 familias que
comprendian 34 pacientes; se reclasificd el diagndstico clinico en un 24,4% de los casos
(sobre todo relacionados con colagenopatias tipo V) y se confirmé la sospecha clinica en el
18,3% (mayormente PQRAD). El resultado negativo fue mas frecuente en ERC no filiada,
CAKUT o SHUa.

Conclusiones

Nuestro estudio demuestra la utilidad clinica del EG en trasplantados renales con ERC de
etiologia desconocida o con antecedentes familiares, obteniendo un diagndstico genético
hasta en un 43%, con reclasificacion del diagndstico clinico en un cuarto de los pacientes. El
diagndstico genético temprano evitaria el uso de medidas invasivas para el diagndstico y
tratamiento de la ERC, asi como ayudaria en la deteccidn de casos familiares y el consejo
genético



