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Caso clinico

Enfermedad renal poliquistica infantil autosomico-recesiva.
Caso clinicopatolégico
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Resumen del caso clinico

Recién nacido de 38.5 semanas de gestacion, hijo de ma-
dre de 32 afios de edad, producto de la gesta 2, para 1, control
prenatal en 7 ocasiones, sin referirse antecedentes heredofa-
miliares de importancia. Se realizé estudio de ultrasonogra-
fia a los 5 meses el cual informd hipoplasia pulmonar, circu-
lar de cordén y nefromegalia. Al nacimiento se obtuvo
producto via cesdrea por desproporcion cefalopélvica, flac-
cido, hipoténico y cianético, con Apgar 2-1-0. A la explora-
cidn fisica se encontré con un peso de 4,070 g, talla de 49 c,
perimetro tordcico de 35.5 cm, perimetro abdominal de 42
cm, perimetro cefdlico de 33.5 cm, perimetro braquial de 10
cm, longitud de pie 7 cm y segmento superior de 26 cm. Se
refiere que el aumento de didmetro abdominal probablemen-
te fuese secundario a hepatomegalia y esplenomegalia vs
nefromegalia con térax estrecho.

Hallazgos macroscopicos

En el estudio de autopsia se observd a un producto de
término con perimetro abdominal aumentado de tamaiio (fi-
gura 1). En la cavidad tordcica se observan los pulmones,
disminuidos de tamafio, el corazén horizontalizado y el dia-
fragma desplazado hacia la cavidad tordcica; en la cavidad
abdominal se observan ambos rifiones aumentados de tama-
fo, que desplazan el diafragma hacia la cavidad tordcica y
las asas intestinales desplazadas hacia la parte media.

En la superficie de ambos rifiones se observan miiltiples
quistes de 0.3 cm de didmetro distribuidos de manera unifor-
me y ocupando el total de la superficie (figura 2), los quistes
son tubulares y adquieren un patrén radial, sustituyen el pa-
rénquima normal; no se identifica corteza ni médula. La pél-
vis renal, los ureteros y el higado son de caracteristicas nor-
males.

Hallazgos microscépicos
En el estudio microscépico se observan quistes conforma-

dos por dilataciones tubulares cubiertas por epitelio cibico
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simple. En las porciones mas periféricas del rifién se obser-
van algunos glomérulos dispuestos entre estas dilataciones
(figura 3), dichos glomérulos son de caracteristicas micros-
cOpicas normales (figura 4).

En el higado se observan algunos conductos biliares tor-
tuosos en su trayecto y en algunas porciones se encuentran
dilatados, de aspecto microquistico, el epitelio que confor-
ma a estos conductos es de tipo ctibico simple; el resto del
parénquima es normal.

Comentario clinico patolégico

La degeneracién quistica renal fue descrita por primera
vez en 1841 y considerada como un sindrome clinico en 1888.
En 1899 se observo la naturaleza hereditaria en algunas fa-
milias.'

Las enfermedades renales quisticas son un grupo am-
plio de enfermedades en las que los cambios quisticos
pueden ser uni o bilaterales, afectar a todo o una parte del
rifién, a la corteza, la médula o a ambos o pueden asociarse
0 no a alteraciones en otros 6rganos. Las enfermedades
quisticas renales se dividen en enfermedades poliquisti-
cas, enfermedades quisticas glomerulares, enfermedad quis-
tica localizada, quistes renales asociados con sindromes
de miltiples malformaciones, enfermedad quistica medu-
lar, quistes renales multiloculares, displasia renal con quis-
tes, quistes renales simples, enfermedad quistica renal ad-
quirida y misceldneos.?

El caso presentado en este articulo corresponde a la
llamada enfermedad renal poliquistica autonémico-rece-
sivo (ERPAR) en la variedad clésica. Este tipo de padeci-
mientos corresponden a las enfermedades poliquisticas
dentro de las que se encuentra también el tipo autosémico
dominante.?

La ERPAR se presenta de 1/6,000 a 1/14,000 nacimien-
tos, se manifiesta en el periodo prenatal por oligohidramnios
y al realizarse estudios de ultrasonografia, se ve nefromega-
lia e hipoplasia pulmonar; al nacimiento, el producto presen-
ta dificultad respiratoria, siendo ésta, la principal causa de
muerte.>*
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Figura 1. Feto de término con aumento
del perimetro abdominal.

Figura 3. Fotografia de un fragmento de rifién, con inversién de
colores en el que se resaltan los quistes tubulares dispuestos de
forma radial.

Figura 2. Superficie de corte de ambos rifiones que muestran la
sustitucion del parénquima normal por multiples quistes tubulares
dispuestos de manera radial.

Las caracteristicas macroscépicas de los rifiones son el
gran tamafio y la preservacion del aspecto «reniforme» fre-
cuentemente asociado con acentuacién de las lobulaciones
fetales. Al corte el parénquima tiene un aspecto de «espon-
ja», ocasionado por los mdltiples quistes fusiformes de 1-2
mm de didmetro dispuestos de manera radial. En el estudio
microscépico se demuestra que los quistes son dilataciones e
hiperplasia de las porciones intersticiales de ramas de los
conductos colectores, entre éstos se encuentran glomérulos
de caracteristicas normales.**

Una caracteristica constante asociada a esta enfermedad
es la dilatacién de algunos conductos biliares intrahepdti-

Figura 4. A mayor acercamiento, los glomérulos son de caracte-
risticas microscopicas normales.

cos.** El presente caso informado es un ejemplo caracteristi-
co de esta entidad.
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