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RESUMEN  

La afección caracterizada por la pérdida irreversible y progresiva del funcionamiento de 

los riñones se define como Enfermedad Renal Crónica Terminal (ERCT). Dicha perdida 

eventualmente requiere que el paciente inicie un plan terapéutico renal sustitutivo como 

es la diálisis peritoneal, hemodiálisis, o un trasplante renal. Existe una prevalencia de al 

menos 1 en 20000 – 25000 referente a las enfermedades relacionadas a la mutación 

MYH9RD, el patrón de herencia es autosómico dominante. En el presente reporte de caso 

es acerca de un paciente de sexo masculino con 12 años de edad, entre la clínica se destaca 

palidez generalizada, equimosis diseminadas en todo el cuerpo y temblor fino en 

extremidades superiores e inferiores. Se le diagnostica con Insuficiencia Renal Crónica 

Terminal producto de la mutación MYH9RD. Iniciando la terapéutica con la colocación 

de catéter tenkoff para diálisis peritoneal. En conclusión, la mutación en el gen MYH9RD 

tiende a tener repercusiones físicas significativas en varios ámbitos siendo el renal uno de 

ellas, en la cual la terapéutica repercute negativamente sobre las condiciones de vida del 

paciente llegando a tener un impacto emocional significativo.   

Palabras clave: Diálisis, Insuficiencia Renal Crónica, mutación, trasplante de riñón. 
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ABSTRACT  

The condition characterized by the irreversible and progressive loss of kidney function is 

defined as End-Stage Renal Disease (ESRD). Such loss eventually requires that the 

patient initiate a renal replacement therapeutic plan such as peritoneal dialysis, 

hemodialysis, or a kidney transplant. There is a prevalence of at least 1 in 20,000 – 25,000 

regarding diseases related to the MYH9RD mutation; the inheritance pattern is autosomal 

dominant. This case report concerns a 12-year-old male patient. The clinical features 

include generalized pallor, ecchymosis spread throughout the body, and fine tremors in 

the upper and lower extremities. He is diagnosed with end-stage renal failure resulting 

from the MYH9RD mutation. Therapy is initiated with the placement of a Tenckhoff 

catheter for peritoneal dialysis. In conclusion, the mutation in the MYH9RD gene tends 

to have significant physical repercussions in several areas, such as the kidney, in which 

the therapy negatively impacts the patient's living conditions, resulting in a significant 

emotional effect.   

Keywords: Dialysis, Chronic Renal Failure, mutation, kidney transplant. 
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INTRODUCCIÓN  

La afección caracterizada por la pérdida del funcionamiento renal de manera irreversible 

y progresiva se conoce como Enfermedad Renal Crónica Terminal (ERCT). Esta 

condición requiere una terapéutica renal sustitutiva, en donde dependiendo la clínica del 

paciente puede ir desde diálisis peritoneal, hemodiálisis hasta trasplante renal (1, 2). 

Aproximadamente, a nivel global el 10% de la población padece enfermedad cenal 

Crónica (ERC) según cifras de la Organización Mundial de la Salud (OMS) (3-5). Las 

enfermedades vinculadas a mutaciones en el gen MYH9-RD tienen una prevalencia 

mínima de 1 en cada 20,000 a 25,000 personas y se heredan de manera autosómica 

dominante (6, 7). Macrotrombocitopenia con inclusiones en granulocitos parecidas a los 

cuerpos de Dohle, son algunas de las características de esta mutación y conllevan un 

riesgo fluctuante de afectación renal, microhematuria, cataratas en la juventud o en la 

edad adulta e hipoacusia neurosensorial (8, 9). 

En el cromosoma 22 q12-13 se localiza el gen MYH9, su función es codificar la cadena 

pesada de miosina IIA no muscular. Estudios recientes sobre la relación genotipo-

fenotipo indican que las mutaciones en el dominio motor (generador de fuerza NMIIA) 

provocan cuadros clínicos más severos y aumentan la probabilidad de síntomas 

extrahematológicos. En contraste, las mutaciones en el dominio de varilla/cola 

(formadora de filamentos) resultan en formas más leves de la enfermedad (10, 11). Las 

mutaciones del gen MYH9-RD tienen alteraciones en ambos dominios (12, 13), con las 

plaquetas y los podocitos renales siendo las principales células perjudicadas, expresando 

solo NMIIA en lugar de las isoformas NMIIB y NMIIC, y dependiendo de estructuras 

citoesqueléticas de actina especializadas para funciones celulares complejas. Estos 

hallazgos sugieren que la pérdida de MYH9RD desempeña un papel en la progresión 

acelerada de la enfermedad renal crónica, probablemente debido a la activación del 

sistema renina-angiotensina (RAS) u otros moduladores de la expresión de MYH9-RD 

(14, 15). 

El tratamiento es sintomático y los pacientes deben monitorearse para identificar signos 

tempranos de afectación renal, como albuminuria (16). Se ha propuesto como estrategia 

terapéutica el bloqueo del RAS para la nefropatía relacionada con MYH9 (17, 18). 

Lastimosamente no todos los ensayos han sido favorables (19, 20), siendo el último plan 

terapéutico el trasplante de renal (21). Aquí radica la importancia de este reporte de caso, 

ya que en el ámbito médico ampliará los conocimientos de la enfermedad, ayudando a un 
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diagnóstico y tratamiento oportuno, mejorando tanto el pronóstico del paciente y calidad 

de vida que tiende a repercutir negativamente en el aspecto económico, social y mental.   

REPORTE DEL CASO  

Información del paciente  

Paciente de 12 años de edad, sexo masculino, presenta cuadro clínico caracterizado por 

nauseas, pérdida de peso, mal estado general, fatiga, anorexia e ictericia generalizada.  

En los antecedentes patológicos personales se evidencia:  

• Hace 12 años: macrotrombocitopenia. 

• Hace 7 años: mutación en el gen MYH9RD.  

• Hace 3 años: anemia con necesidad de transfusión de 2 concentrados de glóbulos 

rojos; hipertensión arterial en tratamiento con losartán 25mg vía oral cada 12 horas 

suspendida sin prescripción médica; queratocono sin tratamiento; e hipoacusia 

neurosensorial bilateral tratado después de 4 años con audífonos pediátricos.  

• Hace 2 años: insuficiencia renal presuntiva por lo que se le mandó a bajar de peso, en 

medicación con losartán 25mg vía oral cada 12 horas + enalapril 10mg cada 12 horas 

por 4 semanas, refiere suspensión sin prescripción médica.  

De acuerdo con los antecedentes patológicos familiares, el abuelo materno presenta 

hipertensión arterial y la abuela materna diabetes mellitus 2.  

Hallazgos clínicos  

Se evidencia palidez generalizada, equimosis diseminadas en todo el cuerpo y temblor 

fino en extremidades superiores e inferiores.  

Línea de tiempo  

Ver figura 1.  
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Figura 1. Evolución de la enfermedad. 

 

Fuente: información obtenida del historial médico del paciente. 

Evaluación diagnóstica  

Se solicita al paciente examen de sangre, llamando la atención los siguientes resultados, 

en el hemograma: glóbulos rojos 10^6/uL, plaquetas de 48.000 10^3/uL, hemoglobina 

5.5 g/dL, hematocrito15.4%. En relación al análisis de coagulación: TP 13.80 segundos 

y fibrinógeno 468mg/dl. En relación a la bioquímica sérica se registró: amilasa 328.0 UI/l, 

lipasa 137.5 U/l, urea 193.1 mg/dl, creatinina 7.47 mg/dl, fosfatasa alcalina 662.0 U/l, 

LDH 431.0 U/l. En los electrolitos se encontró calcio 6.2mg/dl y fósforo 9.4 mg/dl. En 

cuanto a los marcadores cardiovasculares se encontraron alterados los siguientes valores: 

dímero d 1.5 ug/ml, mioglobina 104.10 ng/mL, creatinfosfoquinasa 331.00 U/L. En la 

gasometría se registró pH 7.194, PCO2 24.4mmhg, PO2 53.8mmhg, Hct 15.2%, hb 

19.4%, LAC 1.06mg/dL, Cl+ 110.5 mmol/L.  

Intervención terapéutica  

Durante la estancia hospitalaria, se efectúan las siguientes intervenciones:  

Tratamiento farmacológico:  

• Tres concentrados de glóbulos rojos por 3 días. 
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• Un concentrado plaquetario intravenoso STAT.  

• Carbonato de calcio 450G vía oral cada 12 horas 

• Calcitriol 0.5 mg vía oral cada 12 horas. 

• Fitomenadiona 10 mg/ml intramuscular STAT. 

• Gluconato de calcio 100mg/min intravenoso STAT. 

• Paracetamol 10 mg/ml intravenoso debido a alza térmica STAT. 

• Ácido Tranexámico 430 mg intravenoso cada 8 horas. 

• Losartán 50mg vía oral cada 12 horas. 

• Hidrocortisona 200 mg intravenoso STAT. 

• Dextrosa 5% En Agua + 90meq de Bicarbonato de Sodio + 20 meq de cloruro de 

potasio STAT 

• Enalapril 10 mg vía oral cada 12 horas. 

• Metamizol 575 mg vía oral cada 6 horas.  

• Polietilenglicol debido a impactación fecal STAT.  

• Omeprazol 40 mg intravenoso cada 12 horas 

Intervención Quirúrgica  

A los 16 días de hospitalización se realiza colocación de catéter de Tenkoff para diálisis 

peritoneal sin complicaciones.  

Seguimiento y resultados  

A los 18 días de hospitalización se le valora y decide dar alta debido a que el paciente se 

encuentra hemodinámicamente estable, afebril, con adecuada tolerancia oral. Se le envía 

control y seguimiento pediátrico ambulatorio con prescripción médica de: 

• Dieta hiposódica normoproteica. 

• Calcitriol 0,5mcg vía oral cada 12 horas. 

• Carbonato De Calcio 500mg vía oral cada 8 horas (Con Las Comidas). 

• Ácido Tranexámico 500mg vía oral cada 8 horas. 
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• Paracetamol 500mg vía oral cada 12 horas por 48 horas. 

• Losartán 25mg vía oral cada12 horas.  

• Eritropoyetina 2000 U vía subcutánea, lunes, 4000 U vía subcutánea, miércoles, 

4000 U vía subcutánea, viernes 4000 U vía subcutánea, 

• Control con hematología 

• Control y seguimiento por nefrología pediátrica 

En junio de 2021 debido a un cuadro de hemorragia auditiva de cuatro días de evolución 

acude nuevamente al servicio médico en la cual se evidencia petequias en paladar, faringe 

eritematosa, amígdalas hipertróficas grado III y melenas. En la endoscopia digestiva alta 

se evidencia en el tercio inferior del esófago ulceras en más de tres pliegues (Figura 2), 

en el estómago mucosa de fondo, cuerpo y antro eritematoso, erosivo, sangrante y friable 

(Figura 3 y 4) siendo diagnosticado con gastropatía erosica y hernia hiatal Hill 3.  

 

 

 

 

 

 

Figura 2. Esófago tercio inferior ulceras 

que abarcan más de tres pliegues, unión 

esófago-gástrica a 38cm de la arcada 

dentaria.  

 Figura 3.  Mucosa de fondo gástrico 

de aspecto eritematoso, erosivo, 

sangrante, friable. 

 

Fuente: información obtenida del 

historial médico del paciente. 

Fuente: información obtenida del 

historial médico del paciente. 
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En septiembre de 2021, el cuadro clínico se exacerba ya que el paciente ingresa a 

hospitalización por dolor a la palpación en región pretibial en pierna izquierda con 

evidencia en planta de pie de costra violácea sin presencia de eritema alrededor, siendo 

diagnosticado con osteomielitis aguda.  

En noviembre de 2021, acude a emergencia debido a dificultad respiratoria de 12 horas 

de evolución y fiebre es ingresado a hospitalización con un diagnóstico de Neumonía 

Bacteriana en la que se evidencian campos pulmonares hipoventilados, estertores 

crepitantes difusos en campo pulmonar bilateral, murmullo vesicular disminuido, edema 

que deja fóvea (una cruz), en miembros inferiores.  

El 31 de mayo 2022, en EEUU debido al fallo renal se le realizó trasplante de riñón de un 

paciente fallecido siendo tratado en EEUU desde entonces hasta la actualidad. Se solicitó 

tratamiento psicológico debido a que el paciente adoptó un cuadro depresivo, ansioso y 

trastorno de estrés postraumático producto de la enfermedad y del trasplante de riñón. 

Según los últimos reportes realizados en el 2023, el departamento de nefrología, registra 

que, el paciente es inmunocomprometido y se encuentra con un tratamiento que consta 

de losartán, micofenolato mofetil (CellCept), rapamune (sirolimus), bicardonato de sodio 

a los cuales ha teniendo una evolución favorable. 

El último reporte de hematología realizado en el año 2023 indicó que el paciente dejó de 

responder al Promacta y nplate para respaldar su recuento de plaquetas, razón por la cual, 

Figura 4. Mucosa de antro gástrico de 

aspecto eritematoso, erosivo, 

sangrante, friable. 

Fuente: información obtenida del 

historial médico del paciente. 
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se optó por cambiar la medicación por Avatrombopag, presentando una mejoría según el 

frotis periférico y estado clínico, negando hemorragias, hematomas o petequias.  

Finalmente, el departamento de endocrinología indicó que el paciente desarrolló Diabetes 

Mellitus insulinodependiente producto del consumo de medicamentos, en la actualidad 

se encuentra en tratamiento Lantus 6 unidades subcutáneas al día y el sistema FreeStyle 

Libre 3 monitor continuo de glucosa.  

DISCUSIÓN 

El presente caso clínico permitió reconocer la mutación MYH9RD como causa de 

Enfermedad Renal Crónica Terminal en pacientes adolescentes.  Luporini et al (24) y 

Guruparan et al (25) mencionan que hace algunos años, este grupo de enfermedades 

englobaba cuatro síndromes reconocidos:  síndrome de Fechtner, síndrome de May-

Hegglin, síndrome de Sebastian y síndrome de Epstein. Todos estos síndromes se 

caracterizaban por la presencia de macrotrombocitopenia, sin embargo, Neunert et al (26) 

y Garcia (27) han señalado que las enfermedades relacionadas con MYH9 representan 

ahora una nueva entidad nosológica debido a que el cuadro clínico de los pacientes con 

estas variantes puede evolucionar con el tiempo con aparición de nuevos hallazgos 

clínicos. Pueden ser fluctuantes tanto la gravedad como la frecuencia de los síntomas 

pueden variar, lo que dificulta la clasificación rígida de estos trastornos en síndromes 

predefinidos. Además, Luporini et al (24) añade que los cuatro síndromes previamente 

identificados no capturan todas las manifestaciones potenciales que pueden surgir de las 

variantes patogénicas heterocigotas de MYH9-RD. Esto sugiere que la gama de síntomas 

y complicaciones asociadas con estas mutaciones pueden ser más amplias y variadas de 

lo que se pensaba inicialmente, lo que subraya la complejidad de esta enfermedad. Existe 

correlación entre lo manifestado con la evolución del paciente, ya que su cuadro clínico 

ha cambiado y progresado con el tiempo. Las complicaciones han sido graves e 

impredecibles. Un ejemplo de esto es el desarrollo de diabetes mellitus 

insulinodependiente, además de diversas patologías psicológicas que no están 

documentadas en la literatura. 

Bury et al (11) explica que el gen MYH9, es responsable de codificar la proteína miosina-

9 no muscular. Esta proteína contribuye a la función celular y a la contracción muscular 

en varios tejidos del cuerpo, incluidos los riñones, los ojos y los oídos. La mutación en el 

gen MYH9 tiene la capacidad de causar afectaciones en el funcionamiento y la estructura 

de la proteína miosina-9, lo que a su vez puede afectar la función de las células en los 
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riñones y otros tejidos. La consecuencia de la misma es una alta variedad de problemas 

de salud, en donde se incluye a la enfermedad renal crónica y otros trastornos relacionados 

como es el caso el síndrome de Epstein también conocido como síndrome nefrótico con 

trombocitopenia. Araujo (10) añade en la patogenia que en este gen existen mutaciones: 

en el dominio motor, que es responsable de generar fuerza (NMIIA), están asociadas con 

un cuadro clínico más grave; y en el dominio de varilla/cola, que está involucrado en la 

formación de filamentos y tiende a causar formas más leves de la enfermedad, explicando 

en ambas mutaciones la agresividad de esta patogenia.  En este caso clínico, el paciente 

presenta no solo afectación renal, sino también compromisos oculares y auditivos, 

explicándose las mismas en el papel del gen MYH9 en cuanto a la función celular y 

contracción muscular. 

Luporini et al (24) y Cyrus et al (6), correlacionan que un hallazgo principal en la 

mutación MYH9 es la macrotrombocitopenia con presencia de cuerpos de Döhle en 

neutrófilos. Shirai et al (8) incluye como otro hallazgo la nefropatía que puede progresar 

a enfermedad renal crónica terminal.  Fulano (4) reporta que un factor de riesgo para 

desarrollar enfermedad renal crónica es que en el gen MYH9 existe el polimorfismo 

rs3752462. Rungrote Natesirinilkul et al (9) indica que otros hallazgos clínicos 

característicos son microhematuria, cataratas en edad juvenil o adulta e hipoacusia 

neurosensorial. Toda la clínica descrita anteriormente presenta el paciente del caso clínico 

expuesto: macrotrombocitopenia, enfermedad renal crónica terminal, cataratas en edad 

juvenil e hipoacusia neurosensorial. Cabe mencionar, que se puede agregar como nuevo 

hallazgos o complicación a futuro la diabetes mellitus.  

Baldeón (1) observa que la edad en la que se manifiesta la mutación MYH9RD puede 

variar ampliamente, aunque suele ser más común durante la infancia o la adolescencia 

inicial. Lo que se evidencia en el presente caso clínico cuya afectación se da en un 

paciente pediátrico. No obstante, Conte et al (22) presentaron un caso clínico que 

evidencia la posibilidad de que la enfermedad también aparezca en la edad adulta, lo que 

indica que no se restringe a un intervalo específico de edad, resaltando la importancia de 

considerar la variabilidad en la edad de inicio de los síntomas al diagnosticar esta 

condición genética. Además, se subraya la relevancia de los antecedentes familiares de 

trombocitopenia en la evaluación de los pacientes, ya que existe una correlación entre 

esta afección y la mutación MYH9RD, con la trombocitopenia hereditaria, esta conexión 

sugiere la significancia de una evaluación exhaustiva de la historia médica familiar para 
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comprender mejor el contexto genético y clínico de los pacientes afectados por esta 

mutación. 

Baldeon (1) y Castillo et al (5) destacan que la mutación MYH9RD puede incidir 

emocional, social y culturalmente en la vida del paciente, abarcando desde limitaciones 

físicas derivadas de problemas renales o auditivos hasta un impacto emocional 

considerable que incluye estrés, ansiedad, depresión y temores relacionados con el futuro. 

La gestión adecuada de estas emociones se torna esencial para preservar un nivel óptimo 

de bienestar integral, siendo importante abordar de manera integral tanto los aspectos 

físicos como los emocionales de la enfermedad para así promocionar de manera general 

el bienestar del paciente. Ejemplo de la repercusión negativa de esta mutación en la 

calidad de vida, es el caso expuesto en la que no solo tuvo una afectación física sino 

también emocional, llegando a desarrollar depresión, trastorno de estrés postraumático y 

ansiedad por lo cual se recalca la importancia de abordar este punto en pacientes en 

situaciones similares.  

Zhang et al (28) y Campos (16) han destacado la importancia del reconocimiento de 

ciertos hallazgos en los frotis de sangre periférica para ayudar en el diagnóstico del 

trastorno MYH9. Específicamente, señalan que la identificación de cuerpos de inclusión 

de granulocitos similares a los cuerpos de Döhle y plaquetas grandes/gigantes puede ser 

indicativa de esta enfermedad. Estos hallazgos pueden proporcionar pistas valiosas para 

orientar la evaluación diagnóstica en pacientes sospechosos de tener este trastorno. De 

igual manera, se menciona que un método sensible para el diagnóstico de este trastorno 

es el estudio de la cadena pesada de miosina IIA no muscular mediante 

inmunofluorescencia, la cual permite detectar la presencia de la proteína miosina-9 en 

células sanguíneas y puede ser útil para confirmar el diagnóstico. A su vez, se destaca la 

importancia del análisis genético para confirmar el diagnóstico del trastorno MYH9, este 

enfoque permite identificar mutaciones específicas en el gen y proporciona información 

crucial sobre la causa subyacente del trastorno en un paciente dado.  

Es importante destacar que el diagnóstico del síndrome de MYH9 relacionado con 

nefropatía MYH9RD no es sencillo, como lo señala Furlano (4) en su artículo; esta 

enfermedad es subdiagnosticada, una observación que coincide con los hallazgos de 

Zhang et al (28) y Campos (16), quienes resaltan la importancia del diagnóstico genético 

preciso. Además, Furlano (4) destaca que el diagnóstico genético no solo permite 

identificar en otros miembros del grupo familiar la patología, sino que también brinda al 
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paciente la oportunidad de recibir asesoramiento genético en caso de considerar un 

embarazo. En el entorno en el que nos encontramos, enfrentamos dificultades para 

satisfacer las necesidades mencionadas anteriormente debido a que las pruebas genéticas 

dirigidas para detectar la mutación MYH9RD no están al alcance de toda la población, 

incluso cuando estas pruebas están disponibles, su costo puede resultar excesivo para los 

pacientes o para los sistemas de atención médica. Esta situación puede restringir la 

capacidad de aquellos que no pueden costear las pruebas o que carecen de seguro médico 

para obtener un diagnóstico genético completo y preciso. 

Watanabe (17) establece que el abordaje terapéutico de la mutación MYH9RD y las 

afecciones asociadas se fundamenta en el manejo sintomático y la prevención de 

complicaciones, dado que actualmente no existe un tratamiento específico que cure esta 

condición genética. Es crucial proporcionar una atención integral y realizar un 

seguimiento regular de los pacientes para mejorar la calidad de vida y resultados clínicos. 

El paciente a lo largo de su vida ha recibido tratamiento sintomático y tratamiento acorde 

a la complicación presentada, a más de recibir tratamiento para prevenir nuevas 

complicaciones. 

Furlano (3) destaca que, en el ámbito de la afectación renal, el tratamiento dirigido al 

sistema renina angiotensina aldosterona cuyo objetivo es inhibirlo ha mostrado mejoras 

en la proteinuria, lamentablemente, como lo indican Serna et al (29) y Macher (21) en sus 

estudios, no todos los ensayos clínicos han arrojado resultados favorables. Se plantea que 

la heterogeneidad en la respuesta al tratamiento podría atribuirse a la diversidad de 

variantes genéticas, algunas de las cuales podrían ser demasiado severas como para que 

las medidas nefroprotectoras sean efectivas. 

Smith (30), menciona que, cuando la ERC se encuentra en estadios avanzados, puede ser 

necesario recurrir a procedimientos como la diálisis o incluso con la finalidad de mejorar 

las condiciones de vida del paciente y su función renal se debe considerar un trasplante 

de riñón. No obstante, Macher (21) enfatiza que esta última terapéutica debe de ser 

prioritario en casos de afectación terminal, ya que esto mejora las condiciones de vida del 

paciente dando expectativas de supervivencia elevadas.  Las contraindicaciones son poco 

comunes, en pacientes pediátricos, por lo que este enfoque terapéutico debería ser 

propuesto y organizado lo más pronto posible para poder así disminuir o evitar la 

necesidad de diálisis. Por otra parte, Matoses et al (23), respalda la perspectiva de Macher 

al destacar que en niños con insuficiencia renal crónica avanzada, el trasplante renal se 
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posiciona como la opción preferida en términos de tratamiento renal. Esto se debe a los 

avances significativos en la inmunosupresión y en la atención médica pediátrica, los 

cuales han contribuido a mejorar tanto la supervivencia del paciente como la del injerto, 

reduciendo la incidencia de episodios de rechazo agudo. El trasplante renal en el reporte 

de caso expuesto fue un éxito terapéutico ya que como mencionaron los anteriores autores 

al ser un paciente pediátrico, con esta intervención se logró eliminar las diálisis mejorando 

significativamente las condiciones de vida del paciente, permitiéndole realizar 

actividades normales que antes se le limitaba como acudir a la escuela.  
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PERSPECTIVA DEL PACIENTE  

La representante del paciente indica que, pese a que el camino ha sido largo, se siente 

muy agradecida por la atención medica recibida en EEUU, menciona que a raíz del 

trasplante de riñón la calidad de vida del paciente tuvo un cambio positivo a nivel clínico 

como psicológico. Al dejar las diálisis semanales, las hospitalizaciones continuas y los 

traumas de cada intervención lograron recuperar su niñez, “puede ir a la escuela y llevar 

una vida lo más posible normal”. Además, comenta que la ayuda psicológica que recibe 

el paciente le ha permitido superar los miedos generados por la enfermedad y que los 

controles continuos permiten que la enfermedad no progrese, sino se mantenga latente. 
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CONCLUSIONES 

El trabajo de investigación logro cumplir el objetivo de reconocer la mutación MYH9RD 

como causa de Insuficiencia Renal Crónica Terminal en pacientes adolescentes.  La ERC 

causada por la mutación en el gen MYH9, conocida como MYH9RD, es una afección 

poco frecuente, y en América Latina hay pocos registros de ella, siendo escasa la 

información disponible en Ecuador sobre su epidemiología. Constituye una patología 

significativa ya que impacta las condiciones de vida del paciente de manera 

negativamente. El compromiso renal progresivo asociado con MYH9RD puede llevar a 

graves complicaciones, un ejemplo de tal es la afectación renal. Además del impacto 

físico, MYH9RD puede tener consecuencias emocionales y sociales significativas para 

los pacientes y sus familias, debido a la carga de la enfermedad, cambios en el estilo de 

vida y los tratamientos necesarios.  

Aunque MYH9RD sea poco común, su efecto negativo en las condiciones de vida del 

paciente es notables, aquí radica la importancia de realizar futuras investigaciones para 

poder así brindar alternativas terapéuticas para esta condición. Al existir poca 

información sobre esta mutación, el presente caso clínico se posiciona como un avance 

importante en el área de la medicina y la genética, ya que permite conocer la relación 

entre la mutación del gen MYH9RD y la aparición de la enfermedad renal crónica 

terminal, contribuyendo a los médicos a predecir el pronóstico de los pacientes afectados 

y a realizar un seguimiento más cercano para gestionar adecuadamente la progresión de 

la patología.  
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ANEXOS  

Anexo 1. Síntesis de la enfermedad.  
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Anexo 2. Exámenes de laboratorio.  
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Anexo 3. Reporte médico sobre mutación MYH9RD 
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