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Un caso de enfermedad renal poliquística
autosómica recesiva y revisión de la literatura

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

Jorge Arabi Salas,** Raúl Vizzuett Martínez*

La enfermedad renal poliquística autosómica recesiva
(ERPAR) es una entidad rara en la población neonatal; se
caracteriza por crecimiento importante del riñón, presen-
cia de múltiples quistes pequeños no mayores de 2 a 3
mm de diámetro, que en el periodo neonatal suelen cursar
con alteraciones renales, disfunción hepática y síndrome
de dificultad respiratoria en grado variable, pudiendo lle-
gar a ser severo por hipoplasia pulmonar.1-4 Potter4 la cla-
sifica como “Enfermedad renal poliquística recesiva tipo
I”. La que se presenta a mayor edad (5 a 10 años) la llama
“Enfermedad renal autosómica dominante tipo II”.

El objeto del presente informe es señalar los aspectos
más relevantes de esta enfermedad que permita hacer un
diagnóstico oportuno mediante ultrasonidos seriados en
las mujeres embarazadas, después de la primera mitad
de la gestación, lo que permite tener los elementos nece-
sarios para una adecuada atención y tratamiento de los
niños enfermos ya que de no ser tratada oportunamente
la letalidad es alta.

CASO CLÍNICO

Recién nacido del sexo femenino, producto de la 1ª
gesta, hija de madre de 32 años de edad, que llevó
control prenatal desde el 2º mes de la gestación y que
cursó sin aparentes complicaciones. En el 5º y 7º mes
se le hicieron ultrasonidos con el fin de conocer creci-
miento fetal y las características de la placenta y el lí-
quido amniótico, encontrando los riñones aumentados

RESUMEN

Se presenta el caso de una recién nacida a quien desde el
7o mes de gestación, se le diagnosticó, por ultrasonido

abdominal practicado a su madre, riñones poliquísticos.
Nació por cesárea, sin mostrar ninguna complicación

durante el periodo neonatal temprano, a pesar de
confirmar la enfermedad renal poliquística autosómica

recesiva (ERPAR). Esta rara entidad, se presenta en
épocas tempranas de la vida, provoca precozmente

alteraciones de la función renal, hepática y respiratoria,
esta última, secundaria a la hipoplasia pulmonar. El caso

extremo es el síndrome de Potter.
Se recomienda estudio ultrasonográfico seriado a mujeres

gestantes con antecedentes familiares de alteraciones
renales y/o ologohidramnios, con objeto de realizar

detección oportuna y manejo adecuado de esta
enfermedad. Todos los casos ameritan estudio genético a

los niños y a los padres.

Palabras clave: Riñones poliquísticos, enfermedad renal
poliquística autosómica recesiva, enfermedad de Potter tipo I.

SUMMARY

The clinical case of a newborn infant, from a 7th 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.
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de tamaño y con imágenes compatibles con poliquis-
tosis renal bilateral.

A la niña se le catalogó de término, nació por cesárea,
habiendo encontrado moderada cantidad de líquido am-
niótico. Su edad de gestación fue de 38 semanas, su peso
de 2,900 g y su calificación con Apgar de 8/9. No tenía
antecedentes de enfermedad renal en algún miembro de
la familia.

A la exploración física, se encontró con abdomen
globoso, con tumoración en fosa renal derecha de
aproximadamente 15 cm, no dolorosa y aparentemente
fija a los planos profundos.

Se realiza ultrasonido abdominal reportándose creci-
miento renal derecho con presencia de múltiples quistes
de tamaño no mayor a 2 mm. El riñón contralateral con
hidronefrosis y ectasia pielocalicial, y con estenosis de
la unión ureteropélvica (Figuras 1 y 2).

A los 7 días de nacida se efectúa gammagrama renal
con medio de contraste DMSA, que reveló: patología
obstructiva de riñón izquierdo y múltiples quistes en el
riñón derecho con función conservada (Figura 3).

Los exámenes de laboratorio: Hemoglobina de 17.2 g
y Hto de 52.4%, leucocitos de 16,800 x mm3 y 216,000
plaquetas, glucosa 71 mg, BUN 5 mg/dL, creatinina 0.8
mg, proteínas totales 6.1 g, albúmina de 3.9 g. Electróli-
tos séricos: sodio 132.9 mEq/L, k 4.2 mEq/L, osmolari-
dad 276. Electrólitos 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 a 2 x C, bacterias escasas y levaduras
escasas.

La evolución de la niña durante los siguientes 3 días
fue satisfactoria, no reveló alteraciones clínicas o de la-
boratorio que tradujeran alguna alteración de la función
renal o bien, afección hepática (Figura 4); este último se
verificó con ultrasonido hepático. El manejo fue conser-
vador y egresó para continuar su vigilancia en la consul-
ta externa y practicar evaluaciones periódicas sobre la
función renal, con la idea de preservar dicha función por
el mayor tiempo posible.

DISCUSIÓN

A la enfermedad renal poliquística autosómica recesiva
(ERPAR), también se le conoce como enfermedad poli-
quística “infantil” por su tendencia a presentarse en el pri-
mer año de vida.5 Esta enfermedad es rara y tiene alta
mortalidad en la forma heredada. Los síntomas se inician
en forma muy temprana de la vida y dentro del útero, pu-
diéndose sospechar en la gestación por oligohidramnios
marcados, lo que puede conducir a manifestaciones del
síndrome de Potter (cara aplanada, implantación baja de

pabellones auriculares, micrognatia, agenesia renal e hi-
poplasia pulmonar. Potter, la clasifica con el término de
“Enfermedad renal poliquística recesiva tipo I”.3 Existe
también la forma “juvenil” que se presenta de los 5 a los
10 años de edad con hepato y esplenomegalia y hemate-
mesis conocida como enfermedad de Caroli”.4 La ER-
PAR es un desorden heredado que ocurre según algunos
autores en aproximadamente 1:40,000 nacimientos.8,11

Hay reportes de que en los EUA cerca de 500,000
personas tienen alguna variedad de enfermedad poli-
quística renal. En nuestro país, no contamos con estadís-
ticas que nos informen acerca de la incidencia en la
población infantil. En series de autopsia, se han identifi-
cado riñones poliquísticos en 1.3-5.9/1000 pacientes pe-
diátricos.2

Martínez Frías y cols. en España encontraron una fre-
cuencia de enfermedad poliquística infantil de 1.41 por
100,000 nacidos vivos.1

La frecuencia total de síndromes autosómicos recesi-
vos fue de 10.3 por 100,000 nacidos vivos, dando un to-
tal de frecuencia de 1:49.

La forma autosómica dominante de la enfermedad
poliquística, es más común que la forma recesiva. La re-
lación entre sexos es de 1:1.24

Kaariainen en Finlandia recabó información de 82 ni-
ños tratados durante 1974 a 1983 de riñones poliquísti-
cos. La frecuencia encontrada por él fue de 1 por 8,000
nacimientos.

Ramsay y cols. observaron que la enfermedad renal
poliquística es más común en familias de Sudáfrica que
en otras partes del mundo.7

La ERPAR es causada por una alteración genética
particular, la cual es diferente del defecto genético que
causa la enfermedad renal poliquística autosómica do-
minante (ERPAD) o también llamada “del adulto” por
algunos autores.1-5

Los padres, quienes no tienen la enfermedad pueden
tener un hijo con el padecimiento si ellos son portadores
del gen anormal y ambos transmitirán el gen a su des-
cendencia. La posibilidad de que se repita el fenómeno,
es del 25% para cada embarazo que la madre tenga.2,4 Si
sólo uno de los padres es el portador del gen anómalo, el
bebé no podrá tener la enfermedad.

Como ya hemos mencionado, los síntomas de la ER-
PAR pueden iniciarse antes del nacimiento, y por ello
algunos autores le han llamado ERPAR “perinatal”. Los
niños que padecen la enfermedad, en pocos años sufren
falla renal por la severidad del padecimiento, y existen
otros que mueren más tempranamente.

Existen niños que con la forma “infantil”, pueden lle-
var una vida casi “normal” para ciertas actividades has-
ta la edad de 12 años en promedio, en cambio con la
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forma “juvenil” o del “adulto” pueden llegar a vivir en-
tre 15 y 20 años.2

Niños con ERPAR experimentan hipertensión arterial
e infecciones del aparato urinario. La enfermedad tam-
bién afecta al hígado, bazo, y páncreas, lo que provoca
usualmente un bajo recuento de células sanguíneas.
También pueden presentar venas varicosas y hemorroi-
des. Al nivel de esófago se presentan várices secundarias
a la afectación de un hígado fibrótico.1,2 Por consecuen-
cia, estos niños se ven afectados en su crecimiento.

Zerres K en su trabajo hecho en Alemania con 115
niños, encontró que la edad promedio en que se hizo el
diagnóstico fue de 29 días de edad y encontró como alte-
raciones más frecuentes: disminución de la filtración
glomerular (72%), y de éstos, 11% presentaron falla re-
nal terminal. La hipertensión arterial fue otra complica-
ción, así como infecciones de vías urinarias, retardo del
crecimiento y fibrosis hepática. También en este estudio,
la probabilidad de supervivencia a un año fue de 94%
para pacientes masculinos, y 82% para femeninos.8,11

Por otra parte, Roy S11,12 en un estudio de 52 pacien-
tes con diagnóstico de ERPAR diagnosticados de 1950 a
1993, 23 de ellos se encontraron vivos, 24 fallecieron y
a 5 se les perdió en el seguimiento. Solamente a uno se
le dializó y 7 fueron trasplantados.

El análisis de supervivencia efectuado a partir del pri-
mer mes de vida, reveló que el 86% sobrevivió al primer
año y el 67% a los 15 años. El sangrado de tubo digesti-
vo por várices esofágicas ocurrió en 8 pacientes en un
promedio de edad de 12.5 años y fue precedido de hipe-
resplenismo en 6 de ellos. Lo anterior tiene trascenden-
cia ya que quienes sobreviven al año de edad tienen un
mejor pronóstico: 75% sobrevivirá entonces más allá de
los 15 años de edad.13

En la ERPAR existe la forma “perinatal”, y en ella se
presenta como algo característico la afección de los dos
riñones y su crecimiento es no controlado, pero Koggutt
y colaboradores, señalan que la alteración también pue-
de ser solamente unilateral.18 El diagnóstico por imagen,
es una parte fundamental para la detección oportuna de
ERPAR. En 1970, Garret y colaboradores1 emitieron el
primer informe del diagnóstico in utero mediante ultra-
sonido de nefropatía congénita, y describieron la detec-
ción de riñones poliquísticos.14

Debido a la relación entre nefropatía poliquística y oli-
gohidramnios, la indicación más frecuente de ultrasonido
prenatal que da por resultado el diagnóstico de una ano-
malía renal grave, es la discrepancia entre el tamaño y las
fechas de gestación, asimismo, dicho estudio ofrece la
oportunidad para detectar quistes renales en embarazos
que se saben están bajo riesgo debido a un antecedente de
nefropatía en la familia.1

Los datos sonográficos clásicos de la ERPAR constan
de: agrandamiento simétrico de los riñones, los que son
difusamente hiperecoicos, con delineación inadecuada
de la médula y la corteza. Es posible que se observe un
anillo cortical sonotransparente, que corresponde a una
zona del riñón con afección desproporcionadamente
grave por dilatación tubular.4,15,25 Otros datos a investi-
gar son: oligohidramnios y carencia de orina en vejiga
fetal.16 Dichos cambios pueden no ser vistos hasta el
tercer trimestre del embarazo, sin embargo, un ultraso-
nido muy temprano no podrá excluir la ERPAR con
toda seguridad.9,17

Desde el punto de vista anatomopatológico, los riño-
nes están agrandados, son esponjosos y reniformes. Los
conductos colectores están dilatados y casi siempre están

Figuras 1 y 2. Tomografía abdominal. Se aprecian múltiples quistes de tamaño variable en riñón derecho.

Figura 2.Figura 1.
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Figura 3. Reporte de gammagrama renal con exclusión de riñón
derecho, con filtración glomerular disminuida en un 60%. Con datos
de dilatación ureteral y estenosis ureteropélvica en el riñón izquierdo.

Figura 4. Paciente con síndrome de Potter (cara aplanada, implanta-
ción baja de pabellones auriculares, microrretrognatia, riñones poli-
quísticos o agenesia renal e hipoplasia pulmonar).

dispuestos en posición perpendicular a la superficie del
riñón. No se encuentran elementos displásicos.4,12

El curso clínico in utero, se manifiesta con disminu-
ción de orina fetal, que a su vez conduce a oligohidram-
nios, y la falta de este líquido, provoca compresión uterina
sobre la caja torácica y concomitantemente con la nefro-
megalia, llevan a hipoplasia pulmonar (84%), que se tra-
duce al nacimiento con severa dificultad respiratoria que
habitualmente requiere ventilación asistida.3-5 El neumo-
mediastino y neumotórax recurrentes son comunes. La
muerte suele ocurrir por una combinación de falla renal y
respiratoria aguda. Aquellos pacientes que sobreviven,
padecen diversos grados de insuficiencia renal y algunos
desarrollan hipertensión arterial sistémica. En algunos ca-
sos, los pacientes requieren manejo agresivo en la forma
“perinatal” de la ERPAR inclusive nefrectomía en caso de
nefromegalia importante, para así mejorar el movimiento
diafragmático. Otro recurso es la diálisis peritoneal mien-
tras se espera el trasplante renal.4,19,20

Desde el punto de vista genético la ERPAR se presen-
ta como un trastorno heredado en forma autosómica re-
cesiva, por lo que los padres no serán los afectados. El
riesgo de recurrencia será del 25% por cada nuevo em-
barazo de la pareja, pudiendo existir expresión variable
con un consanguíneo.1,3-5,20 Recientemente el gen respon-
sable para ERPAR ha sido mapeado al cromosoma 6 sin
evidencia de heterogeneidad genética entre fenotipos clí-
nicos diferentes.21,22

Dentro de las complicaciones en el periodo perinatal,
se puede presentar patología hepática consistente en proli-
feración y ectasia de los conductos biliares con variados
grados de incremento del tejido conectivo porto biliar,
esto es fibrosis hepática congénita.8,17 Cuando este fenó-

meno se presenta en niños mayores, el grado de fibrosis
periportal es mayor, pudiendo conducir a hipertensión
portal. La marcada dilatación quística del conducto biliar
intrahepático ha sido llamada enfermedad de Caroli, la
cual está asociada a ERPAR, pero la relación entre estas
dos condiciones es incierta pudiendo ser diferentes mani-
festaciones de la misma enfermedad.4,8,23

CONCLUSIÓN

Dado que es relativamente frecuente la confusión de la
ERPAR con otras entidades formadoras de quistes como
la enfermedad con riñón multiquístico o bien con la hi-
dronefrosis que semeja seudoquistes, es conveniente de-
jar claro que hay una diversidad de enfermedades
quísticas en el riñón de causa hereditaria y adquiridas
que Levin y colaboradores clasificaron en 1997:4
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Enfermedad renal poliquística
• Enfermedad renal poliquística autosómica dominante
• Enfermedad renal poliquística autosómica recesiva

Quistes de médula renal
• Riñón esponjoso medular
• Riñón quístico medular

Riñón malformado
• Riñón displásico multiquístico

Enfermedad quística renal asociada con múltiples neo-
plasias renales
• Enfermedad de Von Hippel-Lindau
• Enfermedad renal quística adquirida
• Esclerosis tuberosa

En el caso clínico relatado sobresalen algunos aspec-
tos que orientan hacia el diagnóstico de ERPAR como
son: oligohidramnios y la acuciosidad del médico que
practicó el ultrasonido prenatal y diagnosticó poliquisto-
sis renal, para luego confirmarse clínicamente con pal-
pación de masa renal en fosa renal derecha, y por
ultrasonido abdominal y gammagrama con radionúcli-
dos sensibles a esta patología.

Los datos de laboratorio no demostraron daño renal
agudo así como tampoco afectación hepática, lo que po-
dría sugerirnos que la expresividad de la enfermedad no
fue lo suficientemente grave. Otro aspecto a considerar
es que la afectación solamente fue unilateral y no se pre-
sentaron complicaciones respiratorias, lo que hace pen-
sar que nuestra paciente posiblemente tendrá una buena
calidad de vida si sobrevive en buenas condiciones el
primer año.

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 1ª mitad de embarazo, pudiendo
encontrar riñones ecogénicos agrandados y con forma-
ciones quísticas pequeñas.

La ERPAR se deberá sospechar en toda mujer gestan-
te con antecedentes de trastornos renales en miembros
de la familia, y que durante el curso de la gestación se
forme poca cantidad de líquido amniótico y la vejiga uri-
naria se encuentre vacía. Cuando las formaciones quísti-
cas renales se descubren en edades posteriores, es muy
posible que estemos ante una enfermedad renal poliquís-
tica autosómica dominante o “del adulto”.

Nunca será demasiado el insistir en llevar una vigi-
lancia prenatal frecuente y adecuada, sin olvidar practi-
car el recurso de un estudio de ultrasonido seriado sobre
todo en la 2ª mitad del embarazo tratando de descubrir

malformaciones fetales tanto internas como externas, y
así contribuir a la disminución de la morbilidad y morta-
lidad infantil que aún es alta en nuestro país.
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El diagnóstico precoz neonatal de la fibrosis quística previene la desnutrición grave y mejora el creci-
miento a largo plazo. A pesar de su frecuencia relativa entre las enfermedades autosómicas recesivas y la dispo-
nibilidad del test del sudor, la fibrosis quística (FQ) ha sido difícil de diagnosticar en la primera infancia y los
retrasos en el establecimiento de este diagnóstico pueden abocar a una grave desnutrición, enfermedad pulmonar
o incluso a la muerte. El Wisconsin CF Neonatal Screening Project fue diseñado como un ensayo clínico aleato-
rizado destinado a valorar los beneficios y riesgos del diagnóstico precoz. Adicionalmente, se determinó la inci-
dencia de la FQ.

De 1985 a 1991, se procedió al análisis de tripsinógeno inmunorreactivo en muestras de sangre de neonatos
desecada, para el reconocimiento del riesgo de FQ acoplándolo a la detección de la mutación de F508 basado en
el DNA, desde 1991 a 1994. Las muestras de sangre de 650,341 recién nacidos fueron distribuidas aleatoriamente
al llegar al laboratorio de diagnóstico precoz de Wisconsin. Con ello, se crearon dos grupos, uno de diagnóstico
precoz y otro de diagnóstico estándar o grupo control.

Conclusiones: Aunque el grupo de diagnóstico precoz tuvo una proporción más elevada de pacientes con in-
suficiencia pancreática, sus índices de crecimiento fueron significativamente mejores que los del grupo control
durante la evaluación habida en los trece años de seguimiento. Tomado de: MTA-Pediatría, Vol. XXII, No. 11


