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RESUMEN

Se reporta el caso de un escolar con enfermedad renal poliquistica de caracter autondmico recesivo. Se resaltan sus caracte-
risticas clinicas e imagenoldgicas y la afectacion irreversible de la funcion renal y hepatica en estos pacientes y las pautas de
manejo temprano para lograr la sobrevida y la eventual solucion de este problema mediante un doble trasplante: renal y he-

patico.
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SUMMARY

The case of a school child with renal polycystic disease is reported. Special mention is done in regard to the clinical and radioimage
diagnosis and about the renal and hepatic functional affectation. Emphasis is done in the early control of these patients for its sur-

vival and eventual solution by the renal and hepatic transplant.

Key words: Polycystic kidney disease, autosomal recessive inheritance, arterial hypertension.

La enfermedad renal poliquistica, de caracter autonémi-
co recesivo (ERPAR), o enfermedad poliquistica infantil,
es una entidad poco frecuente en los nifios,* se caracte-
riza por crecimiento importante de ambos rifiones y
presencia de quistes multiples inicialmente pequefios
(= 2 mm de didmetro), tanto renales como en otros or-
ganos, como el higado.23

El objetivo del presente trabajo es informar acerca
de la experiencia obtenida en un escolar, resaltando las
particularidades clinico-patoldgicas e imagenoldgicas,
los factores que influyen en su pronéstico y el trata-
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miento de estos pacientes para retrasar su evolucion
hacia la cronicidad.

CASO CLINICO

El caso concierne a un escolar de seis afios de edad,
traido al hospital por tener desde tres semanas antes,
marcada palidez cutaneo-mucosa, anorexia y malestar
general. Como antecedentes personales la madre sefia-
I6 que era producto de primer embarazo a término,
atendido en un Centro de Salud rural; el nifio tuvo un
peso de 3,100 g, present6 dificultad respiratoria al na-
cer y tumoracién abdominal; motivo por el cual perma-
necio internado durante siete dias, egresando con los
diagndsticos de bronconeumonia con neumotorax de-
recho y tumoracién abdominal de etiologia desconoci-
da, refiriéndolo para su estudio a hospital pediatrico
(HULA), en el que fue evaluado por el Servicio de Ciru-
gia, que, después de estudiarlo, diagnostico hidronefro-
sis bilateral. Se le asignaron citas para vigilar su
evolucion pero no asistid. Antecedentes familiares: ne-
gativos para enfermedades renales.
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A su ingreso: peso 16,100 kg, estatura de 102 cm,
presion arterial; 140/100 mmHg. Se aprecid con palidez
marcada en piel y mucosas, al auscultarlo se escuché
soplo sistélico II/11l. Su abdomen distendido con masas
bilaterales palpables en ambos flancos; higado 3 cm por
debajo de reborde costal (RC) derecho con linea medio
clavicular (LMC) y bazo a 2 cm por debajo del RC iz-
quierdo con LMC. Examen neuroldgico normal.

Los examenes de laboratorio reportaron: hemoglobi-
na de 5.4 g%, hematdcrito de 16 x mm?, leucocitos: 6.4
x 103 mm3; plaquetas 234 x 103/mm?, creatinina sérica
1.0 mg/dL, urea sérica 45 mmol/L, AST 35y ALT 12.3,
fosfatasa alcalina: 270 U, GGPT 13 UI/L; proteinas totales

Figura 1. Ultrasonido renal revela rifion derecho con
hiperecogenicidad difusa y poca diferenciacion corticomedular,
con quistes (tubulos colectores corticales dilatados), orientados
radialmente de médula a corteza. (Amplificado x 4).

Figura 2. Urografia excretora aumento de tamafio de siluetas
renales, multilobuladas, con imégenes quisticas y acamulo de
medio de contraste. Obsérvese el grupo calicial superior de rifion
izquierdo distorsionado.

(g/dL): 4.9, albUmina 2.3, globulinas 2.6; inmunoglobuli-
nas (mg/dL): IgG 518 (700-1,700), IgA 107 (70-350), IgM
149 (70-210); electrdlitos séricos y gases sanguineos con
valores normales. Depuracion de creatinina 60 mL/m?2 sc/
dia; volumen urinario diario: 800 mL/dia; examen de ori-
na normal con densidad baja 1,012-1,014 en varias mues-
tras de orina. Se solicitdé evaluacién por personal del
Servicio de Hematologia que diagnostico anemia ferropé-
nica con componente megaloblastico.

La ultrasonografia del abdomen mostro higado au-
mentado de tamafio, hiperecogénico, con hipertrofia
del I6bulo izquierdo, dilataciones quisticas de con-
ductos biliares (6.1 a 5.3 cm de didametro) y espleno-
megalia. Rifiones aumentados de tamafio: 13y 11 cm
de diametro longitudinal para el derecho e izquierdo
respectivamente; hiperecogénicos, con pérdida de la
diferenciacion corticomedular y multiples quistes (ta-
mafio < 2 mm); aumento de la ecogenicidad medular
y zona hipoecogénica en el parénquima subcapsular
(Figura 1).

Los estudios radiolégicos reportaron: A) Rx de ab-
domen simple: no se observaron siluetas renales. B)
urografia de eliminacion: aumento de tamafio de ambas
siluetas renales, de contornos multilobulados, con imé-
genes de diminutos quistes en su interior y formacién
de estrias medulares por acimulo de medio de contras-
te; se observé ademas, disminucién en la concentracion
y excrecion renal (Figura 2). Vejiga urinaria normal. C)
uretrocistografia: no revelé reflujo vesicoureteral.

Los hallazgos de radioimagen orientaron el diagndsti-
co de ERPAR. Permanecio en el hospital por 24 dias y
durante ese lapso recibié concentrado globular (a 10
mL/kg) en dos oportunidades, por lo que se elevaron
sus cifras de hemoglobina y hematdcrito a valores nor-
males. La tension arterial se controlé con un medica-
mento inhibidor de la ECA (enalapril 2.5 mg/dia). Se
instaur6 dieta de proteccién hepéticay renal, y se le ad-
ministrd durante su estancia hospitalaria, por via oral:
hierro, cido folico y vitamina C.

DISCUSION

Si bien se desconoce la incidencia de la ERPAR, es poco
frecuente y se estima entre 1/10,000 y 1/40,000 nacidos
vivos.t* Los heterocigotos no llegan a estar afectados
por esta enfermedad; su distribucién es similar en am-
bos sexos y en las madres el riesgo de recurrencia es de
25%, en cada embarazo.*

El desarrollo de los quistes tienen su origen desde la
embriogénesis: por mutacion del gen PKHD1 (6p21.1-
p12) que codifica la proteina poliductina/fibrocistina.>”
Estudios recientes han mostrado que en esta enferme-
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dad hay un amplio espectro de manifestaciones clinicas,®
lo que sugiere la existencia de multiples alelismos, como
lo confirman estudios de acoplamiento con mapeo ge-
nético en el cromosoma 6p, en la mayoria de los ca-
50s.%1% La enfermedad se asocia con alteracion hepatica,
caracterizada ésta por ectasia de conductos biliares in-
trahepaticos, flbrosis portal con aumento de hiperplasia
e histologia hepatocelular normal.1*12

Investigaciones recientes han demostrado grandes
diferencias entre los grados de implicacion renal y hepa-
tica en la enfermedad y es probable que la ERPAR y la
fibrosis hepéatica congénita con ectasia tubular renal,
sean diferentes manifestaciones fenotipicas de las mis-
mas anormalidades genéticas.!316

Varios autores®”®17 clasifican histolégicamente a la
ERPAR de acuerdo con la edad de aparicién en el pa-
ciente, en varias subclases: 1. Perinatal: observada des-
de el nacimiento, los nifios presentan dilatacién de 90%
de los tubulos colectores renales (TCR). 2. Neonatal:
de inicio en el primer mes de vida, en ella se exhibe di-
latacion del 60% de los TCR. 3. Infantil: de inicio entre
los tres y seis meses de vida, se observa dilatacién del
25% de los TCRy 4. Juvenil: con aparicién generalmen-
te después del primer afio de vida y con dilatacion de
menos del 10% de los TCR.

Por otra parte, las caracteristicas e intensidad de las
manifestaciones clinicas también dependen de la edad de
comienzo en el nifio:18 1. En la forma clinica perinatal la
muerte ocurre precozmente por insuficiencia renal y fi-
brosis hepatica;!® 2. La forma neonatal se presenta con
hipertensién, uremia y escasa afeccion hepaética; 3. La
forma infantil cursa con manifestaciones renales y hepati-
cas combinadas con posible progresion de dafio hepatico
después de trasplante renal; y 4. En la forma juvenil, ade-
mas de las manifestaciones renales, se presenta con sin-
tomas digestivos: predominando la fibrosis hepatica y las
varices esofagicas por hipertension portal.°

En la ERPAR el estudio por ultrasonografia general-
mente revela rifiones aumentados de tamafio que con-
servan su silueta tipica, con hiperecogenicidad difusa y
con poca diferenciacion corticomedular, tal como se
observo en este nifio. En ambos rifiones se pueden ob-
servar quistes alargados de tamafio uniforme, distribui-
dos en la superficie capsular, que corresponden a
dilataciones de tubulos colectores corticales orientados
de forma radial de la médula a la corteza.?3° El tamafio
de los quistes inicialmente es de < 2 mm y estan reves-
tidos por epitelio cuboidal. Los glomérulos se pueden
observar disminuidos en nimero: debido a la ectasia de
los thbulos colectores, y al edema intersticial;2*2° mien-
tras que el sistema pielocalicial y las piramides medula-
res generalmente se visualizan normales.®*!° Por su
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parte, el higado puede visualizarse de tamafio normal o
aumentado, —como en este caso— generalmente con
ecogenicidad menor que la del rifién y en el que se pue-
den observar diversos grados de fibrosis con los con-
ductos biliares intrahepaticos dilatados y observando
con dificultad las venas portales periféricas; debido a la
fibrosis, el bazo también puede notarse aumentado de
tamafo.3419:20

Por su parte, la urografia excretora es de gran utili-
dad; en ella se pueden observar alteraciones caracteris-
ticas de la ERPAR, tal como fueron observadas en el
presente caso: nefrogramas lentos y moteados, con es-
triaciones medulares por acumulacién del medio de
contraste en los tlbulos colectores dilatados?® y con el
DMSA pueden observarse defectos de captacién en
grado variable, segln el tamafio de los quistes.®*°

Por otra parte, el deterioro de la funcién renal que se
observa en estos enfermos se manifiesta clinicamente
con anemia, retraso en el crecimiento y alteraciones
Oseas, las cuales son originadas por la disminucién del fil-
trado glomerular.?* La mayoria de ellos tienen algin gra-
do de alteracion en la concentracion urinaria, tal como
sucedi6 en este caso, pero con electrdlitos séricos nor-
males.?* Las infecciones de las vias urinarias son frecuen-
tes y ocasionalmente los nifios pueden presentar en el
uroanalisis: hematuria, proteinuria o piuria; esta Ultima,
suele encontrarse sin bacteriuria y en ausencia de infec-
cién.2*22 En cuanto a la hipertensién arterial es frecuen-
te;® aparece como complicacion temprana de ERPAR y se
presenta generalmente antes que disminuya el flujo plas-
maético renal (GFR)®2%2 como en este nifio. Su fisiopato-
logia alin se desconoce y generalmente, la concentracion
plasmatica de renina esta normal.82*

El manejo temprano y efectivo de las complicaciones
renales, con terapia convencional sustitutiva, hace que,
por largo tiempo, esta enfermedad sea compatible con
la vida. El trasplante renal y hepatico combinado esta
reservado a enfermos en los que coexisten alteraciones
irreversibles en ambos érganos.?® En lo que respecta al
prondstico de la funcion renal, en los que sobreviven el
periodo neonatal, es bueno, con sobrevida de 82% a
los 10 afios y de 75% a los 15 afios.?®
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