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Caso clinico

REVISTA MEXICANA Dg P
pediatria
Vol. 69, NUm. 1 « Ene.-Feb. 2002
pp 19-24

Un caso de enfermedad renal poliquistica
autosOmicarecesivay revision de laliteratura

(An autosomal recessive polycystic kidney case and review of reports done)

Jorge Arabi Salas,** Raul Vizzuett Martinez*

RESUMEN

Se presenta el caso de una recién nacida a quien desde el
7° mes de gestacion, se le diagnostic6, por ultrasonido
abdominal practicado a su madre, rifiones poliquisticos.
Nacié por ceséarea, sin mostrar ninguna complicacion
durante el periodo neonatal temprano, a pesar de
confirmar la enfermedad renal poliquistica autosémica
recesiva (ERPAR). Esta rara entidad, se presenta en
épocas tempranas de la vida, provoca precozmente
alteraciones de la funcién renal, hepatica y respiratoria,
esta Ultima, secundaria a la hipoplasia pulmonar. El caso
extremo es el sindrome de Potter.

Se recomienda estudio ultrasonografico seriado a mujeres
gestantes con antecedentes familiares de alteraciones
renales y/o ologohidramnios, con objeto de realizar
deteccidn oportuna y manejo adecuado de esta
enfermedad. Todos los casos ameritan estudio genético a
los nifios y a los padres.

Palabras clave: Rifiones poliquisticos, enfermedad renal
poliquistica autosémica recesiva, enfermedad de Potter tipo I.

La enfermedad renal poliquistica autosomica recesiva
(ERPAR) es una entidad rara en la poblacién neonatal ; se
caracteriza por crecimiento importante del rifion, presen-
cia de multiples quistes pequefios no mayores de 2 a 3
mm de didmetro, que en el periodo neonatal suelen cursar
con alteraciones renales, disfuncién hepéticay sindrome
de dificultad respiratoria en grado variable, pudiendo lle-
gar aser severo por hipoplasia pulmonar.** Potter* la cla-
sifica como “Enfermedad renal poliquistica recesivatipo
I”. Laque se presentaamayor edad (5 a 10 afios) lallama
“Enfermedad renal autosdmica dominante tipo I1”.

* Médico adscrito al Servicio de Neonatologia.
** Médico Jefe del Servicio de Neonatologia.

Hospital Regional “Lic. Adolfo Lépez Mateos” ISSSTE.
México, D.F.

SUMMARY

The clinical case of a newborn infant, from a 7" month of
gestation, with renal polycystic disease was diagnosed by
abdominal an ecosonographic study practiced during the
pregnancy of the mother. She was born for caesarian
operation; without showing any complication during the
early neonatal period, confirming the diagnosis; illness was
an autosomal recessive polycystic renal disease (ARPRD).

Key words: Polycystic kidneys, autosomal recessive
polycystic renal disease, Potter’s disease type I.

El objeto del presente informe es sefialar |os aspectos
maés rel evantes de esta enfermedad que permita hacer un
diagndstico oportuno mediante ultrasonidos seriados en
las mujeres embarazadas, después de la primera mitad
de lagestacion, lo que permite tener |os elementos nece-
sarios para una adecuada atencion y tratamiento de los
nifios enfermos ya gque de no ser tratada oportunamente
laletalidad es alta.

CASO CLIiNICO

Recién nacido del sexo femenino, producto de la 12
gesta, hija de madre de 32 afios de edad, que llevé
control prenatal desde el 2° mes de la gestacion y que
curso sin aparentes complicaciones. En el 5°y 7° mes
se le hicieron ultrasonidos con el fin de conocer creci-
miento fetal y las caracteristicas de laplacentay el li-
quido amniético, encontrando | os rifiones aumentados
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de tamafio y con iméagenes compatibles con poliquis-
tosisrenal bilateral.

A lanifiase le catalogd de término, nacio por cesarea,
habiendo encontrado moderada cantidad de liquido am-
ni6tico. Su edad de gestacién fue de 38 semanas, su peso
de 2,900 g y su calificacion con Apgar de 8/9. No tenia
antecedentes de enfermedad renal en algin miembro de
lafamilia

A la exploracion fisica, se encontré con abdomen
globoso, con tumoracién en fosa renal derecha de
aproximadamente 15 cm, no dolorosay aparentemente
fijaalos planos profundos.

Se redliza ultrasonido abdominal reportandose creci-
miento renal derecho con presencia de multiples quistes
de tamafio no mayor a 2 mm. El rifién contralateral con
hidronefrosis y ectasia pielocalicial, y con estenosis de
la union ureteropélvica (Figuras 1y 2).

A los 7 dias de nacida se efectia gammagrama renal
con medio de contraste DMSA, que revel 6: patologia
obstructiva de rifién izquierdo y mdiltiples quistes en €
rifion derecho con funcién conservada (Figura 3).

L os examenes de |aboratorio: Hemoglobinade 17.2 g
y Hto de 52.4%, leucocitos de 16,800 x mm?y 216,000
plaguetas, glucosa 71 mg, BUN 5 mg/dL, creatinina 0.8
mg, proteinastotales 6.1 g, albimina de 3.9 g. Electrdli-
tos séricos: sodio 132.9 mEg/L, k 4.2 mEg/L, osmolari-
dad 276. Electrolitos urinarios: (orina de 24 horas) sodio
28.1 mmol/l k 13.8 mmol/L. Examen general de orina:
color amarillo paja, densidad 1,005, pH 6, células esca-
sas, leucocitos 1 a2 x C, bacterias escasas y levaduras
escasas.

La evolucion de la nifia durante los siguientes 3 dias
fue satisfactoria, no revel 6 alteraciones clinicas o de la-
boratorio que tradujeran alguna ateracion de la funcion
renal o bien, afeccidn hepética (Figura 4); este Gltimo se
verificé con ultrasonido hepético. EI manejo fue conser-
vador y egresd para continuar su vigilancia en la consul-
ta externay practicar evaluaciones periddicas sobre la
funcion renal, con laidea de preservar dichafuncion por
el mayor tiempo posible.

DISCUSION

A laenfermedad renal poliquistica autosdomica recesiva
(ERPAR), también se le conoce como enfermedad poli-
quistica“infantil” por su tendenciaa presentarse en €l pri-
mer afio de vida.® Esta enfermedad es rara y tiene ata
mortalidad en laforma heredada. L os sintomas se inician
en forma muy tempranade laviday dentro del Utero, pu-
diéndose sospechar en la gestacion por oligohidramnios
marcados, |0 que puede conducir a manifestaciones del
sindrome de Potter (cara aplanada, implantacién baja de

pabellones auriculares, micrognatia, agenesiarenal e hi-
poplasia pulmonar. Potter, la clasifica con el término de
“Enfermedad renal poliquisticarecesivatipo |”.% Existe
también laforma“juvenil” que se presentadelos5alos
10 afios de edad con hepato y esplenomegaliay hemate-
mesis conocida como enfermedad de Caroli” .* La ER-
PAR es un desorden heredado que ocurre seguin algunos
autores en aproximadamente 1:40,000 nacimientos.8!

Hay reportes de que en los EUA cerca de 500,000
personas tienen alguna variedad de enfermedad poli-
quisticarenal. En nuestro pais, no contamos con estadis-
ticas que nos informen acerca de la incidencia en la
poblacion infantil. En series de autopsia, se han identifi-
cado rifiones poliquisticos en 1.3-5.9/1000 pacientes pe-
diatricos.?

Martinez Friasy cols. en Espafia encontraron unafre-
cuencia de enfermedad poliquistica infantil de 1.41 por
100,000 nacidos vivos.*

Lafrecuenciatotal de sindromes autosdmicos recesi-
vos fue de 10.3 por 100,000 nacidos vivos, dando un to-
tal de frecuencia de 1:49.

La forma autosdémica dominante de la enfermedad
poliquistica, es mas comun que laformarecesiva. Lare-
lacion entre sexos es de 1:1.24

Kaariainen en Finlandiarecabd informacion de 82 ni-
fios tratados durante 1974 a 1983 de rifiones poliquisti-
cos. La frecuencia encontrada por él fue de 1 por 8,000
nacimientos.

Ramsay y cols. observaron que la enfermedad renal
poliquistica es mas comin en familias de Sudafrica que
en otras partes del mundo.”

La ERPAR es causada por una alteracion genética
particular, la cual es diferente del defecto genético que
causa la enfermedad renal poliquistica autosomica do-
minante (ERPAD) o también |lamada “del adulto” por
algunos autores.®

L os padres, quienes no tienen la enfermedad pueden
tener un hijo con el padecimiento si ellos son portadores
del gen anormal y ambos transmitiran el gen a su des-
cendencia. La posibilidad de que se repita el fendmeno,
es del 25% para cada embarazo que lamadre tenga.?* Si
solo uno de los padres es €l portador del gen anémalo, €l
bebé no podra tener la enfermedad.

Como ya hemos mencionado, los sintomas de la ER-
PAR pueden iniciarse antes del nacimiento, y por ello
algunos autores le han Ilamado ERPAR “perinatal”. Los
nifios que padecen la enfermedad, en pocos afios sufren
fallarenal por la severidad del padecimiento, y existen
otros que mueren mas tempranamente.

Existen nifios que con laforma*“infantil”, pueden lle-
var unavidacas “normal” para ciertas actividades has-
ta la edad de 12 afios en promedio, en cambio con la
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forma“juvenil” o del “adulto” pueden llegar avivir en-
tre 15y 20 afios.?

Nifios con ERPAR experimentan hipertension arterial
e infecciones del aparato urinario. La enfermedad tam-
bién afecta al higado, bazo, y pancreas, 1o que provoca
usualmente un bajo recuento de células sanguineas.
También pueden presentar venas varicosas y hemorroi-
des. Al nivel de estfago se presentan vérices secundarias
ala afectacion de un higado fibrético.? Por consecuen-
Cia, estos nifios se ven afectados en su crecimiento.

Zerres K en su trabajo hecho en Alemania con 115
nifios, encontré que la edad promedio en que se hizo €
diagnéstico fue de 29 dias de edad y encontré como alte-
raciones mas frecuentes: disminucién de la filtracion
glomerular (72%), y de éstos, 11% presentaron falare-
nal terminal. La hipertension arterial fue otra complica-
cién, asi como infecciones de vias urinarias, retardo del
crecimiento y fibrosis hepética. También en este estudio,
la probabilidad de supervivencia a un afio fue de 94%
para pacientes masculinos, y 82% para femeninos.5!

Por otra parte, Roy S'**? en un estudio de 52 pacien-
tes con diagnostico de ERPAR diagnosticados de 1950 a
1993, 23 de ellos se encontraron vivos, 24 fallecieron y
ab seles perdié en el seguimiento. Solamente a uno se
ledializo y 7 fueron trasplantados.

El andlisis de supervivencia efectuado a partir del pri-
mer mes de vida, revel 6 que el 86% sobrevivid a primer
afoy el 67% alos 15 afos. El sangrado de tubo digesti-
VO por varices esofagicas ocurrié en 8 pacientes en un
promedio de edad de 12.5 afios y fue precedido de hipe-
resplenismo en 6 de ellos. Lo anterior tiene trascenden-
ciaya gue quienes sobreviven al afio de edad tienen un
mejor prondstico: 75% sobrevivira entonces mas alla de
los 15 afios de edad.*®

21

EnlaERPAR existelaforma*“perinatal”, y en ellase
presenta como algo caracteristico la afeccion de los dos
rifionesy su crecimiento es no controlado, pero Kogguitt
y colaboradores, sefialan que la alteracion también pue-
de ser solamente unilateral.*® El diagndstico por imagen,
es una parte fundamental para la deteccion oportuna de
ERPAR. En 1970, Garret y colaboradores! emitieron €l
primer informe del diagndstico in utero mediante ultra-
sonido de nefropatia congénita, y describieron la detec-
cion de rifiones poliquisticos.

Debido alarelacion entre nefropatia poliquisticay oli-
gohidramnios, laindicacion mas frecuente de ultrasonido
prenatal que da por resultado el diagnéstico de una ano-
maliarenal grave, esladiscrepanciaentre el tamafioy las
fechas de gestacién, asimismo, dicho estudio ofrece la
oportunidad para detectar quistes renales en embarazos
que se saben estan bajo riesgo debido a un antecedente de
nefropatia en lafamilia!

L os datos sonograficos clasicos de la ERPAR constan
de: agrandamiento simétrico de los rifiones, los que son
difusamente hiperecoicos, con delineacion inadecuada
de lameédulay la corteza. Es posible que se observe un
anillo cortical sonotransparente, que corresponde a una
zona del rifion con afeccion desproporcionadamente
grave por dilatacion tubular.415% Otros datos a investi-
gar son: oligohidramnios y carencia de orina en vejiga
fetal .1 Dichos cambios pueden no ser vistos hasta el
tercer trimestre del embarazo, sin embargo, un ultraso-
nido muy temprano no podra excluir la ERPAR con
toda seguridad.®’

Desde el punto de vista anatomopatol 6gico, |os rifio-
nes estén agrandados, son esponjososy reniformes. Los
conductos colectores estén dilatados y casi siempre estén

Figura 1.

Figura 2.

Figuras 1y 2. Tomografia abdominal. Se aprecian mdiltiples quistes de tamafio variable en rifién derecho.
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Figura 3. Reporte de gammagrama renal con exclusion de rifion
derecho, con filtracién glomerular disminuida en un 60%. Con datos
de dilatacion ureteral y estenosis ureteropélvica en el rifion izquierdo.

dispuestos en posicion perpendicular ala superficie del
rifion. No se encuentran elementos displasicos.**?

El curso clinico in utero, se manifiesta con disminu-
cion de orina fetal, que a su vez conduce a oligohidram-
nios, y lafatade este liquido, provoca compresion uterina
sobre la cgja torcicay concomitantemente con la nefro-
megalia, llevan a hipoplasia pulmonar (84%), que se tra-
duce a nacimiento con severa dificultad respiratoria que
habitualmente requiere ventilacion asistida.*® EI neumo-
mediastino y neumotOrax recurrentes son comunes. La
muerte suele ocurrir por una combinacion defallarena y
respiratoria aguda. Aquellos pacientes que sobreviven,
padecen diversos grados de insuficiencia renal y algunos
desarrollan hipertensién arterial sistémica. En algunos ca-
sos, |os pacientes requieren manejo agresivo en laforma
“perinatal” dela ERPAR inclusive nefrectomiaen caso de
nefromegaliaimportante, para asi megjorar € movimiento
diafragmético. Otro recurso esladidlisis peritoneal mien-
tras se espera € trasplante renal 4192

Desde el punto de vista genético la ERPAR se presen-
ta como un trastorno heredado en forma autosdmica re-
cesiva, por lo que los padres no serén los afectados. El
riesgo de recurrencia sera del 25% por cada nuevo em-
barazo de la pareja, pudiendo existir expresion variable
con un consanguineo.*%2° Recientemente el gen respon-
sable para ERPAR ha sido mapeado a cromosoma 6 sin
evidencia de heterogenei dad genética entre fenotipos cli-
nicos diferentes.?2

Dentro de las complicaciones en el periodo perinatal,
se puede presentar patol ogia hepética consistente en proli-
feracién y ectasia de los conductos biliares con variados
grados de incremento del tejido conectivo porto biliar,
esto es fibrosis hepética congénita.®'” Cuando este feno-

.

Figura 4. Paciente con sindrome de Potter (cara aplanada, implanta-
cién baja de pabellones auriculares, microrretrognatia, rifiones poli-
quisticos o agenesia renal e hipoplasia pulmonar).

meno se presenta en nifios mayores, el grado de fibrosis
periportal es mayor, pudiendo conducir a hipertension
portal. La marcada dilatacion quistica del conducto hiliar
intrahepatico ha sido llamada enfermedad de Carali, la
cual esta asociada a ERPAR, pero larelacion entre estas
dos condiciones es incierta pudiendo ser diferentes mani-
festaciones de la misma enfermedad.*#%

CONCLUSION

Dado que es relativamente frecuente la confusion de la
ERPAR con otras entidades formadoras de quistes como
la enfermedad con rifion multiquistico o bien con la hi-
dronefrosis que semeja seudoquistes, es conveniente de-
jar claro que hay una diversidad de enfermedades
quisticas en el rifién de causa hereditariay adquiridas
que Leviny colaboradores clasificaron en 1997:4
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Enfermedad renal poliquistica
» Enfermedad renal poliquistica autosémica dominante
» Enfermedad renal poliquistica autosdmicarecesiva

Quistes de médularenal
* Rifion esponjoso medular
* Rifion quistico medular

Rifion malformado
 Rifion displésico multiquistico

Enfermedad quistica renal asociada con multiples neo-
plasias renales

» Enfermedad de Von Hippel-Lindau

» Enfermedad renal quistica adquirida

» Esclerosis tuberosa

En € caso clinico relatado sobresalen algunos aspec-
tos que orientan hacia el diagndstico de ERPAR como
son: oligohidramnios y la acuciosidad del médico que
practicé €l ultrasonido prenatal y diagnostico poliquisto-
sisrenal, paraluego confirmarse clinicamente con pal-
pacion de masa renal en fosa renal derecha, y por
ultrasonido abdominal y gammagrama con radionucli-
dos sensibles a esta patol ogia.

L os datos de |aboratorio no demostraron darfio renal
agudo asi como tampoco af ectacion hepética, o que po-
dria sugerirnos que la expresividad de la enfermedad no
fue lo suficientemente grave. Otro aspecto a considerar
es que la af ectacion solamente fue unilateral y no se pre-
sentaron complicaciones respiratorias, 10 que hace pen-
sar que nuestra paciente posiblemente tendra una buena
calidad de vida si sobrevive en buenas condiciones €l
primer afio.

Pudiera concluirse mencionando que la ERPAR es
una enfermedad rara con una mortalidad neonatal eleva-
da, que puede ser diagnosticada a través de ultrasonido
prenatal después de la 12 mitad de embarazo, pudiendo
encontrar rifiones ecogénicos agrandados y con forma-
ciones quisticas pequefias.

LaERPAR se debera sospechar en toda mujer gestan-
te con antecedentes de trastornos renales en miembros
de lafamilia, y que durante el curso de la gestacion se
forme poca cantidad de liquido amniético y lavejigauri-
naria se encuentre vacia. Cuando las formaciones quisti-
cas renal es se descubren en edades posteriores, es muy
posible que estemos ante una enfermedad renal poliquis-
tica autosomica dominante o “del adulto”.

Nunca serd demasiado €l insistir en llevar unavigi-
lancia prenatal frecuente y adecuada, sin olvidar practi-
car el recurso de un estudio de ultrasonido seriado sobre
todo en la 22 mitad del embarazo tratando de descubrir
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malformaciones fetales tanto internas como externas, y
asi contribuir aladisminucién de lamorbilidad y morta-
lidad infantil que ain es alta en nuestro pais.
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El diagnostico precoz neonatal de la fibrosis quistica previene la desnutricién gravey mejora el creci-
miento a largo plazo. A pesar de su frecuenciarelativa entre | as enfermedades autosémicas recesivas y ladispo-
nibilidad del test del sudor, lafibrosis quistica (FQ) ha sido dificil de diagnosticar en la primerainfanciay los
retrasos en el establecimiento de este diagndstico pueden abocar a una grave desnutricion, enfermedad pulmonar
o incluso alamuerte. EI Wisconsin CF Neonatal Screening Project fue disefiado como un ensayo clinico aleato-
rizado destinado a valorar |os beneficios y riesgos del diagndstico precoz. Adicionalmente, se determind lainci-
denciadelaFQ.

De 1985 a 1991, se procedid a andlisis de tripsinégeno inmunorreactivo en muestras de sangre de neonatos
desecada, parael reconocimiento del riesgo de FQ acoplandolo ala deteccion de la mutacion de F508 basado en
el DNA, desde 1991 a1994. Las muestras de sangre de 650,341 recién nacidos fueron distribuidas al eatoriamente
al llegar al laboratorio de diagndstico precoz de Wisconsin. Con €ello, se crearon dos grupos, uno de diagnéstico
precoz y otro de diagndstico estandar o grupo control.

Conclusiones: Aunque el grupo de diagndstico precoz tuvo una proporcién més elevada de pacientes con in-
suficiencia pancredtica, sus indices de crecimiento fueron significativamente mejores que los del grupo control
durante la evaluacion habida en los trece afios de seguimiento. Tomado de: MTA-Pediatria, Vol. XXII, No. 11




