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OBITETO DE LA TESIS



Cuando en el campo de la Pediatria se intenta realizar un
trabajo de inveatigacién puramente clinico, parece o puede
parecer a los ojos de algunos un tanto trasnochado hablar y
estudiar sobre algo que ya ha sido tratado por tantos autores.
{Qué mis se puede decir desde el punto de vista clinico? Sin

embargo, la clinica es inagotable,

Esta Tesis tiene una doble finalidad. En primer lugar pretende
hacer una recopilacién de las numercosas clasificaciones
existentes sobre la "ENFERMEDAD QUISTICA RENAL" establecidas

por los distintos autores que se han ocupado del tems.

El estudiar la enfermedad quistica renal es un tema muy
amplio, por lo que restringimos nuestro campo a dos patclogias
frecuentes, excluyendo el resto de procesos quisticos por la
escasa incidencia cliniea de los mismos en el grupo de edad

estudiado.

Por otra parte, se realizaréd una valoracién de los diatintos
aspectos epidemioldgicos, clinicos, anatomopatoldgicos,

diagnbésticos y terapéuticos de un grupe de nifios con RINON
POLIQUISTICO TIPDO INFANTIL, y otro afectos de  DISPLASIA
MULTIQUISTICA. Teniendo presente que estas entidades son de
relativa frecuencia en 1la clinica pedidtrica, merecen todo

nuestro interés.,



En 1la patologia quistica renal existe una notable confusidn,
en primer lugar por razones seminticas: radidlogos, patdlogos
y urdlogos utilizan la misma terminologia con razones
nosologicas distintas y en segundo lugar, por discrepancias
ontogénicas, las razones iltimas de las formaciones quisticas
se han atribuido a malformaciones de cronologia y localizacidn

variable sin criterios etiopatogénicos uninimes,

Aunque la (ltima palabra la tiene el patdlogo es indudable que
con la conjuncién de datos clinicos, los derivados del
diagnéstico por la imagen, junto con 1los avances en biolegia
molecular, se pueden catalogar un gran nimero de estas
entidades con un elevado grado de fiabilidad y en consecuencia
adoptar las medidas oportunas terapéuticas, en ocamiones de
consejo genético, que determinardn en muchos casos, el

prondstico y la calidad de vida del paciente.

Esta Tesis se orienta fundamentalmente para facilitar el
diagnéstico, pero también tiene presente datos que ayudan a
definir mejor la enfermedad y las diversas formas de

hS

presentacidn clinicas y radioldgicas.

Se conasidera que la enfermedad quistica es dominantemente
uroldgica Yy es cierto, que en la mayoria de los casos suelen

presentar complicaciones de esta indole, pero es ante todo



una enfermedad general, originAndose, no en raras ocasiones,

el sintoma dominante en Areas extrarrenales.

Par todo ello, el campo de la investigacidn en la "ENFERMEDAD
QUISTICA RENAL" sigue abiertc en mchos terrenos, lo que
motiva efectuar esta Tesis sobre dichos procesos. Esto puede
suponer una aportacidn aunque modesta a un mayor conocimiento

de la misma,
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INTRODUCCION



las malformaciones congénitas son un tema de extraordinaria
importancia por la frecuencia, gravedad y mortalidad que
ocasionan, Estos defectos, en otros tiempos poco importantes
por 1la ausencia de tratamientos eficaces, deade el punto de
vista de 1la =malud piblica, son hoy en dia una de las

principales causas de morbilidad y mortalidad infantil.

Se puede decir que en la actualidad en nuestro medioc al igual
que en la mayoria de los paiges desarrolladeos, son
responsables de alrededor del 25% de lus muertes producidas
durante el primer afic de vida. Esto hace que constituyan un
problema sanitaric de primer orden, que requiere acciones

urgentes para su estudio, tratamiento y prevencidén (123).

Anteriormente las enfermedades infeccigosas constituian 1la
primera causa de nmmerte en edades desde el primero hasta los
15 afics, Ultimamente ha tenido lugar un cambio fundamental:
los progresos realizados en el campo de 1la nutrieidén y el
advenimiento de los antibidticos han permitide reducir a
cifras casi insignificantes las causas de muerte consideradas

como principales hace unosg afios.

Los diferentes tipos de medidas preventivas, si bien han de

gbarcar todos los niveles posibles, deben dedicar los mayores

esfuerzos a la prevencidn primaria, ya2 que es la Unica que
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puede evitar la anomalia en su totalidad. Ios nivelea
preventivos secundarios y terciarios son paliativos, es decir,
tienden a  minimizar el dafic y conseguir la maxima
incorporacién a la normmlidad del individuo afectado, pero no
previenen la anomalia en si, sino sus secuelas mis graves.
S6lo en el caso en que, mediante un sistema de deteccién
precoz, &e consiga que la accidn terapéutica sea recuperativa
en su totalidad, la prevencidén secundaria podri equipararse a
la primaria (123).

Uno de los mayores logros en el estudio de la etioclogia de los
defectos congénitos ha aido la formacion de sistemas de
registro que permiten obtener datos sobre poblaciones de nifios
con malformaciones, La aplicacidn de una metodologia adecuada
sobre estos datos poblacionales, permite conocer la relacidén
entre los distintos cuadros clinicos ¥y una serie de variables
¥ factores de riesgo., Los resultados obtenidos informan del
comportamiento de cada tipo de defecto, en relacién a los
factorea y variables estudiades, es decir, su comportamiento
epidemiolégico. Su conocimiento proporciona pautas de accicnes
tendentes a la prevencidn, que es el objetivo primario de todo

estudio sobre dicha patologia (123).

De las técnicas extremadamente resolutivas de la ingenieria

genética se espera umna ayuda en la identificacidn, comprensidn
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y tratamiento de las enfermedades hereditarias por medio de
métodos nuevos., Si las menipulaciones genéticas han podido
suscitar prevenciones, también son portadoras de esperanza
incluso si me considera gque la ‘terapéutica genética es aiin
un objetivo lejano, Algunas de estas técnicas ya se han
incorporade al esquema cotidiano de trabajo en muchos
laboratorios, siendo una de sus aplicaciones el diagndstico

de anomalias genéticas en el feto. Este diagndstico ha sufrido
una revolucidn en sus modalidades por la introduccién de los

métodos de andlisis de genes (10).

Hasta la fecha &me ‘han catalogado mids de tres mil rasgos
mendelianos implicados en 1la patologia de las enfermedades
hereditarias humenas. Tan so0lo una pequefia proporcidn puede
disgnoaticarse antenatalmente o preclinicamente por anflisis
de proteinas convencionales., Es mis, muchas enfermedades  no
son susceptibles de anAlisis genético prenatal ya que, sus
proteinas diagnésticas, no estin presentes en los tejidos

fetales accesibles (10).

El advenimiento de la tecnologia del DNA recombinante promete
obviar estos problemas, pues 1la investigacidn directa del
material genético elimina la necesidad de rmuestras tisulares
especificaas, Por otra parte, el diagndéstico serd posible sin

el pre-requimsito de identificar. necesariamente, ya el
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producto primario de un gen, ya el mecanismo bioguimico de la
enfermedad., Asi el diagndstico de estos enfermos serd mis
fcil, como resultado de emplear una metodologia uniforme
junto a pruebas de 1laboratorio, que una vez estandarizadas,

prometen ser relativamente faciles, rapidas y bvaratas (10).

las melformaciones congénitas del sistema genitourinario,
ocupan un importante lugar en el estudio de 1las enfermedades
renales por diversas razones. El complicado desarrollo
ontogénico de los rifiones y el tracto urogenital favorecen su
frecuencia. A pesar de ello, su incidencia real es dificil de
precisar ya que muchas son clinicamente asintomiticas y no se
descubren hasta edades muy tardias, e incluso de forma casual,
con motivo de exploraciones radioclogicas o estudios

necropaicos,

Se calcula que alrededor del 10% de la poblacidn general
presenta anomalias del desarrollo del rifién y del tracto
urinario (49). En el recién nacido existirad una incidencia del
5% (150), aunque para algunos autores aparecen en un nacido de
cads diez, constituyendo la tercera parte de todas las
anomalias congénitas (153). Dichas alteraciones son puestas en

evidencia en el 10% de las autopsias del recién nacido (23).
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Ia distribucidn global por sexo de las malformaciones
congénitas renales, es mayor para varones que para

mujeres (150).

No se puede establecer una etiologia de 1las alteraciones del
desarrollo y en su mayor parte aparecen esporddicamente,
aunque algunas de ellas tienen un condicionamiento genético,

lo que obliga a dar un adecuado consejo (153).

Si bien la mayoria son compatibles con la vida e incluso como
hemos dicho, pueden no tener traduccidén clinica, en algunos
casos favorecen la aparicion de procesos como infeceidn
urinaria, litiasis e insuficiencia renal en los primeros afios
de vida (153)., Estos procesmos colectivamente contribuyen al
45% de los casos de insuficiencia remal crénica en la infancia
{(49). Por otro lado, pueden asociarse a alteraciones en el
desarrollo del cerebro, corazdn, pulmdon y aparatc digestivo

(153).

La palpacién de una masa abdominal en wun niflo supone
un importante problema diagndéstico y terapéutico para el
pediatra, el cirujano y el urdloge, que obliga a practicar un
rapido andlisis de la situacién y a realizar un adecuado

diagnéstico diferencial,
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A pesar de lo expuesto no es posible una c¢lasificacidn
satisfactoria de las malformaciones congénitas renales ya que
80 conoce poco de la patogenia de las distintas anomalias y se
observan alteraciones anatomo-patoldogicas similares en

procesos que casi con seguridad no guardan relacidn entre
sl (49).
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I. ENFERMEDAD QUISTICA RENAL

CONCEPTOQO Y CLASIFICACION



Segin GLASSBERG y cols. (68), un quiste puede ser definido
como un saco o cavidad anormal del organisme, de tamafio
variable y contenido liquido o semisdlido, Para KAPLAN y cols.
(101) el quiste renal es un saco cerrado o un segmento de

nefrona dilatado de més de 200 um y revestido por un epitelio.

Ios quistes renasles, corticales y medulares, estan incluidos
en una amplia variedad de enfermedades renales incluyendo las
que tienmen naturaleza displisica, aguellas de origen genético
(64) e inclusc pueden aparecer en nefronas previamente

normales (18).

Un rifidn quistico es aquel que presenta tres o mis quistes

(101), utilizéndose el término de "enfermedad quistica remal

para. englobar un complejo grupo de entidades clinicas ¥
patologicas que tienen como caracteristica comin la presencia

de quistes en todo o en parte del rifidn.

No obstante es complicado establecer una denomipacién anica
que comprenda todas estas situaciones. En algunas lesiones
renales los quistes son tibulos colectores ectaticos en
continuidad con la nefrona, mientras que en otros se trata de
estructuras diverticularea, saculares o fusiformee de variada
localizacidn en 1la misma. El quiste estd delimitado por

células epiteliales y puede ser macro o microscdpico, con o
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sin comunicacién ocon el glomérulo, conductos colectares o
cAlices. En algunas circunstancias los quistes se acompafian de
elementos displisicos y en otras no existe evidencia de
displasia (68)., ©Por todo ello, no es posible encontrar
un concepto unitaric para la enfermedad quistica renal

distinto de la existencia de quistes en.el rifién.

Existen numerosos precedentes que justifican la consideracién
de las enfermedades quisticas y las anomalias del desarrcllo
renal en el mismo contexto., Sin embarge, pmuchas alteraciones
evolutivas renales no se caracterizan por el desarrollo de
quistes y muchas enfermedades quisticas no se asocian o lo
bacen escasamente con aromalias del desarrollo estructural.
Ademas, incluso en aquellos casos en los cuales & menudo
existen quistes presentes en el rifidn con anomalias,
1la paturaleza de la malformacién raramente permite determinar

la verdadera patogenia de los quistes (183).

WELLING y GRANTHAM (183),consideran que este factor no siempre’
ha sido convenientemente aclarado y que la mera asociacidn de
enfermedad quistica y anomalias 4el desarrollo en el mismo
contexto, ha implicado generalmente una relacion causal que

puede ne existir en realided,
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La confusién reinante en este aspecto se manifiesta en las
numerosas clasificaciones existentes de enfermedad quistica y
evolutiva publicadas hasta el momento Y por un sistema
terminolégico impreciso, hasta el punto que un término
utilizado por un autar puede significar algo completamente

diferente para otro.

Por estos motivos, las revisiones retrospectivas de casos
publicados y de la litsratura en general son dificiles y
solamente los sistemas de clamificacién mAs recientes pueden

ser utilizados sin prejuicios.

la meyor ventaja de una clasificacién es aclarar un gran
nfimero de errores en la terminologia de los distintos tipes de
enfermedad quistica renal, No es infrecuente leer un articulo
describiendo una lesidén en términos tales que en otra
clasificacién se refieren 2 una entidad conceptualmente
diferente., Esta confusidn es atribuible no 85lo al nefrdlogo-
urdlogo y al radidlogo, sino también al tradicionalmente

considerado 'juez final', el patdlogo (51).

Por ello, y antes de contimmar, es oportuno sefialar el intento
de unificacién de la terminologia propuesto recientemente por
1a Academia Americana de Pediatria (68), que tieme por objeto
evitar los mencionados errores de nomenclatura como se ve en

la Tabla I.
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TABLA I: ENFERKEDAD QUISTICA RENAL [ ACADEMIA AMERICANA DE PEDIATRIA; 1.987 ]

BENETICA

Enfermedad poliquistica renal autosdmira recesiva (tipo infantil)
Enfermedad poliquistica renal autosdmira dominante (tipo adulto),
Conplejo “nefronoptisis juvenil-enfermedad quistica medular®:

1, Nefronoptisis juvenil (autosémica recesiva),

2, Enf, quistica medular (autosdmica dosminante),
Nefrosis congénita fautosdmita recesiva),

Quistes asociados con sindromes plurimalforwatives,

NG GENETICA

Rition multiquistico tdisplasia renal mulliquistica),

Quiste multilocular (nefroma quistico multilecular),

Quistes simples,

fifton medulav en esponja (menos de un 9% hereditario),

Enf. quistica renal adquirida en pacientes en hemodidlisis crénica,

Divertitulos caticiales (quistes piefogénicoal,




8i la causs de la enfermedad quistica renal fuera conocida,
seria satisfactoria una clasificacidn etiolégica, v.g. quistes
debidos a obatruceidn, originados por enfermedades vasculares
subyacentes, derivados de infeccidén, etc. Sin embargo, 1la
etiologia final de la mayor parte de los procesos no esta

completamente aclarada,

En el caso de los quistes congénitos, los defectos especificos
del desarrollo embriolégico podrian servir para establecer las
bases de una clasificacidén, pero no existe un comin acuerdo
acerca de la naturaleza de estos defectos ¥ por lo tanto, una
clasificeacion de estas caracteristicas dejaria de lado muchos

quistes renales,

Los primeros esfusrzes se realizaron partiendo del material
anatémico acumilado en los archivos patoldgicos, incluyéndose
en estas series lesiones quisticas tanto unilaterales como
bilaterales. Una clasificacidn patoldgica, basada en criterios
histoldgicos, tampoco es factible totalmente porque los
cambios anatomo-patoldégicos no son, en la mayor parte de los

cagos, suficientemente especificos.
Una clasificacidn clinica, utilizando parametros tales como la

edand de presentacidén, de muerte, la aparicidn de hipertengidn

arterial, fallo renal o el prondstico englobaria mchas

26



entidades que 8se caracterizan por varios de estos paridmetros
y su empleo no seria entonces satisfactorio. Asi por ejemplo,
el curse clinico de 1la displasia renal unilateral es
completamente distinto de la displasia gquistica bilateral, aiin

cuando la anomelia renal subyacente sea la misma.

En consecuencia, esgtas clasificaciones por no incluir rasgos
clinicos, radioldgicos y genéticos contribuyeron mis a
desorientar al c¢linico que a ayudarle, al tiempo que la

multiplicidad de términos ocamiond un caos en la nomenclaturs,.

Actualmente 1la terminologia es mis homogénea y las
clasificaciones se plantean con un mayor sentido clinico ¥y
radioldégico. HOLTHOFER y cols. {95) con anticuerpos, varios
marcadores funcionales y lecitina muestran la utilidad de un
panel de marcadores independientes en el estudio de los
segmentos, tipos celulares y rasgos funcidn-especificos de las
lesiones quisticas renales como bage para llevar &a cabo su

clasificacidn,

Al revisar la literatura scbre este tema aparecen propuestas
multitud de clasificaciones sobre 1la enfermedad quistica

reral, pero ninguna explica adecuadamente los distintos tipos
descritos. A continuacidén se exponen someramente y por orden
cronolégico, algunas de las clasificaciones mis notables,
aclarando que todas tienen sus defectos y que muchas son en

parte complementarias.,



1.

CLASIFICACION DE POTTER

I1a mayoria de 1los trabajos realizados sobre la enfermedad
quistica renal, utilizan 1la clasificacién propuesta por
OSATHANONDE y POTTER en 1964 (140), basada en las alteraciones
del desarrollo de 1los tabulos colectores determinadas por

técnicas de microdiseccidén, como se observa en la Tabla II.

Dichos estudios indican que en todos los tipos de "rifion
poliquistico™, 1la anomalia principal tiene.lugar en 1los
conductos colectores. ILos esbozos ureterales avanzan hacia el
interior del mesénquima nefrogénico caundal, el cual pasa
a denominarse blastema metanéfrico ¥y experimentan aprox.
cinco divisiones polares y tres interpolares dicotémicas que
rdpidamente se dilatan y se fusionan para dar origen a la

pelvis renal ¥y los cidlices mayores. Fig, 1

Iuego tienen lugar varias divisiones dicotomicas adicionales
con remodelaciones fig. 2 que determinan la génesis de los
calices menores y el comienzo del desarrollo de los lobulillos
renales, en niimeroc de 10 a 25 con un promedio de 1k, cada uno
de ellos con una media de 44 conductos colectores capilares.
La zona de crecimiento del extremo craneal de la ramificacidnm,
recibe el nombre de ampolla y la porcidén formada por 1la
divisidn del esbozo ureteral y que queda por detras del avance

de la ampolla es la porcién intersticial.
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Fig, 1. Diagrams que muestra las divisiones
tempranas de la yema ureteral (POTTER).



Fig. 2. Diagrema que ilustra las divisiones
ulteriores de la yema ureteral y la formacidén de los

cdlices menores (POTIER).



Al mismo tiempo que los cidlices menores se estin desarrollando
durante la octava semana, las ampollas comienzan a inducir la
formacidén de mnefronas en las cdlulas del blastemn que se
condensan a su alrededor. Estas células son el origen de todas
las estructuras nefronales, comenzando por los glomérulos ¥y

finalizando por los tihulos colectores.

la fig. 3 muestra un arbol ductal colector aislado 'ideal"
de acuerdo con la concepeidn de POTTER. Cada conducto papilar
experimenta 7 u § divisiones dicotémicas que traen como
resultado la formacidén de 128 6 256 conductos colectores y
una cantidad similar de nefronas inducidas., La division ductal
luego se interrumpe, pero el crecimiento longitudinal induce
inicialmente un promedio de 4 nefronas adicionales (2 en la
figura) conectadas con las nefronas inducidas anteriormente en
forma de arcadas y por ditimo un promedio de 5 nefronas (3 en
la figura) que poseen una interconexidn directa con los tubos
colectores corticales. En consecuencia; cada conducto papilar
drena 1,800 nefronas y como existen 44 conductos papilares
por 1ldbulo renal y 14 1lébulos, 1a poblacién nefronal total es

de 1.,000.000 % 200,000 nefronas por rifidn,
El tipo 1 de POTTER resulta de la hiperplasia de las porciones

intersticiales de los tdbulos colectores, después de 1la

induccidn y conexidn de las nefronas en el seno del blastema
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Fige 3. Diagrama que ilustra el concepto de

POPTER de un arbol ductal colectar "ideal",




metanédfrico. Asi apareceria en el rifidn poliguistico del
recién nacido, siempre bilateral e incompatible con una

supervivencia prolongada.

El tipo 2 es atribuido a la inhibicién de la actividad ampular,
resultando en uma reduccién del nimero de generaciones de
tibulos colectores derivados de la yema ureteral, asi como de
una inadecuada ramificacién de estos tibulos, que terminarian
en quistes, con una clara disminucidon e incluso ausencia de
nefronas, En eate grupo estaran incluidas las distintas formas

de displasia (rifion multiquistico) y quiste multilocular,

En el fipo 3 de POTTER, las anomalias del desarrollo
embrioclégice afectan a los tibulos colectores (procedentes de
la yema ureteral), a 1las nefronas y al tejide conectivo
(derivados del blastema metanéfrico) de una manera difusa, de
modo que nefronas y conductos colectores normales estan
mezclados con 1los alterados. ILos quistes pueden ocurrir en
relacién a los tibulos colectores o a las nefronas., En este
grupo se encuentran una serie de entidades con una importancia
clinica y prondstica tan dispar, que resulta dificil aceptar

verlas clasificadas dentro de la misma categoria.

El tipo 4 es debido a la lesién de la ampolla por aumento de

1a presién retrdgrada resultado de una obatruccidén uretral
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(v.g. por vilvulas de uretra), con produccién de quistes en

tibulos colectores y nefronas,

Esta clasificacién ha dejado de smer aceptada de forma
universal porque, aungue ha ayudado a la comprensidn de los
tipos 1,2 Y 4 de la enfermedad quistica, ha permitido 1la

entrads de militiples entidades dentro del tipo 3 (3).

Por otra parte, puede hacer pensar que <todos los quistes
resultan de anomalizs en el desarrollo embriolégico y que
estdn incluidas todas las variantes de rifiones poliquisticos,
cuando en realidad esto no es asi, dado que algunas entidades
son claramente adquiridas (64,88,173), Ademfs tiene escasa
trascendencia clinica ya que algunas situaciones clinicamente
diferentes se clasifican dentro de una miasme categoria. No
obstante, tiene el valor de haber establecido unas teorias
patogénicas basadas en estudios histopatolégicos que les
confiere grandes dosis de verosimilitud ¥y en las que se han

basade los autores posteriores.
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2.

CLASIFICACION DE GLEASON

En 1967 GLEASON, McALISTER y KISSANE (69) propusiercn una
clasificacidn de la enfermedad quistica renal en nifios, en un

intento de correlacidn patoldgico-radioldgica. Tabla III.

Estos autores piensan, que los cambios radiocldgicos presentes
en la displasia quistica (rifiéon multiquistico), asociades con
uréter ausente, estendtico o atrésico pueden representar
alteraciones en el desarrcllo intrauterino debidas a
obstrnccién ureteral, con la consiguiente diferenciacién

anormal o incluso abortiva del tejide nefrogénico.

Esta clagificacién es de utilidad para el radidlogo, ya que
incluye practicamente todos los tipos de quistes renales
reconocibles clinicamente, Sin embargo, en ella no se intentan
definir los mecanismos de desarrollc de todas las lesicnes

(51).
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TABLA T1II: ENFERNEDAD QUISTICA REKAL [ GLEASON; 1967 1

GISPLASIA RENAL

ENFERNEDAD POLIMITSTICA
RENAL

ENFERNEDAD QUISTICA
MEDULAR

QUISTES RENALES SIAPLES

QUISTES RENALES
MULTILQCULARES

DIVERTICULOS CALICIALES
g7RAS QUISTES DE

URIGEN RENAL

QUISTES DE ORIGEN
NG NEFRICO

O

Total

Seqmentaria

Facal

dsociada con obstruccidn
cangénita

Tipo infantil
Tipo adulio

Riflén en esponia
Enfernedad quistica
madular urémica

Quistes ratroparitonsales
da origen néfricn

Quistes disontogenices en
la fosz2 renal

Linfangiactasia
pericalicial
Pgeudoquistes nerinefricos




Se

CLASIFICACION DE GROSSMAN

En 1968 GROSSMAN, WINCHESTER y CHISARI (79) intentaron hacer
mAs prictica la clasificacién de POITER, relacionando los
iltimos hallazgos de microdiseccién con los patrones
radiogiaficos conocidos., Establecen asi, una c¢lasificacién
como se ve en la Tabla IV en base al aspecto urogrifico de las
distintas entidades constituyentes de la enfermedad quistica

renal,

Esta clasificacion es confusa y de valor limitado, ya que se
basa en hallazgos urograficos que no son constantes, ademis de
agrupar entidades como 1la esclerosis tuberosa y el rifidn
poliquistico tipo adulte, como causa de posibles semejanzas
urolégicas. No ©parece muy Trazonable introducir 1los
angiomiclipomas de la esclerosis tuberosa dentro de wuna
clasificacidén de quistes ya que estos pueden ocurrir en la
esclerosis pero generalmente no son similares a los de los
rifiones poliquisticos. Por todo ello, =su interés actual es

escaso(51).



TABLA IV: ENFERMEDADES QUISTICAS DEL RIFON [ GROSSNAN; 1968 1]

Tirg i MEDIO Ot CONTRASTE EN TUBULOS COLECTORES DILATADOS

. Riflones paliquisticos del recién nacida
2, Rifién medular en esponja
3. €ctasia remal tubular con fibrosis hepdtica congénita

Firg (7 AUSENCIA D& FUNCLON EN TQCQ 0 EN PARTE OEL RIMON
CAMBIOS EN EL CONTORNO RENAL Y EM EL SISTEMA COLECTCR

, Riftén multiquistice

. Rifldn quistico hipopldsico

Quistes aultiloculares

. fQuistes simples

Enfermadad quistica medular yrémica

N o W ) —

firg 11/ DEFORMIDAD DE LA PELVIS RENAL Y LOS CALICES POR
QUISTES INTERCALADOS CON FEJIDQ FUNCIONAL NORMAL

1. Riffones paliquisticos tipo adulta
2, Tubercesclerosis

Tirg v PEQUENDS QUISTES CORTICALES Y/0 MEQULARES
SECUNDARIQS A OBSTRUCCION DEL TRACTD URINARID DISTAL

I, ¥alvulas da uretra posterior
2. Otraz obstruccinones uretrales




CLASIFICACION DE ELKIN Y BERNSTEIN

En 1969 EIXIN y BERNSTEIN (52) proponen una valiosa
clasificacion, como se puede ver en la Tabla V, de 1la
enfermedad quistica renal obtenida en parte de otras
anteriores, con un gran significado eclinico y que incluye una

serie de caracteristicas esenciales:

- Agrupe individualmente entidades clisicamente aceptadas
como la displasia renal o la enfermedad poliguistica.

- Clasifica anatémicamente (corteza o médula) aguellos
procesos con patogénesis cuestionable.

- Agrupa los restantes e inusuales gquistes intrarrenales
bajo el término de "Miscelanea',

- Separa los quistes renales de aquellos de origen

extraparenquimatoso,

BERNSTEIN (21) sefiala la importancia de tener en cuenta los
distintos patrones de herencia, las diferencias en la hiatoria
patural de la enfermedad y 1las diferencias prondsticas ¥
terapéuticas. Es decir una clasificacidn adecuada de 1los
trastornos clinicos deberia ser apropiada clinica, genética,
radioldgica y morfoldgicamente, Por ello, en la medida que la
clasificacién de POTTER no cumple varios de estos requisitos
debe ser consgiderada con reserva, asi como la supueata

importancia de las anomalias del desarrollo en la que se basd.
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TABLA V: ENFERMEDAD QUISTICA REFAL [ ELEIN y BERNSTEIN; 1969

DISPLASTA RENAL

Rifién mulviquistico

Dispiasia fotal y segmentaria
Quistes adltiples asaciades con
absiruccidn del tracte urinaria
inferiar

Displasis auistica heredivaria
y familisr

ENFERNEDAD
POLIQUISTICA

-2

Enf, poliquistica juvanil
Enf, poliquistica
del recién nacide

1,2 Enf. noliguistica
da la infancia

Enf, poliquistica tipe 3dults

qUISTES
CORTICALES

W oro =

Jindrames trisanicas
Tuberaesciernsis

Ruistes simplee {zalitarin

g mGltipie; uni 2 bilateral}
Ruiste multiloguiar

QUISTES
MEDULARES

ra —

, Riffén en sszponja medulsr

Enfermedad quistica nedular
(yrdnical

Nairasis a=dular

Quiste pialogénicy

UTRGS QUISTES [NTRARRENALEY

(NISCELANEA)

LTS I o% Bl

Infianatoring
Mennlisicas
Traumaticos

QUISTES
EXTRAPARENQUINATASAS

L]

Quisie oaragidlico
Juisia perindirics




5e

CLASIFICACION DE DEHNER

Se trata de la clasificacidn de ELKIN y BERNSTEIN ampliada y

medificada por DEENER en 1987 (46), Tabla VI,

Es muy utilizada en la clasificacién de la enfermedad quistica
renal en el nifio, En la Tabla VII se exponen detalladamente
las principales caracter{sticas clinicas y patolégicas de las

lesiones quisticas renales incluidas en la misma,
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TABLA VYI: TIPOS PRINCIPALES DE TRASTORNGS QUISTICOS

RENALES EN LA INFANCIA [ DEHNER; 1.987 1

| T

)

[, OISPLASIA RENAL

Aplasia renal,
Oisplasia multiquistica,

Displasia focal y segmentaria,

, Oisplasia coriical periférica sgsaciada con otstruccidn dei tracto

urinario inferior,

, Displasia quistica familiar:

Distrofia tordcica asfictica de Jaune,

. Sindrome de Mackel,

. Sindrome de [vemark,

. Sindrome cerebro-hepato-renal de 2ellwagar,

O

LI, ENFERNEDAD POLIQUISTICA RENAL

, Complejo "enfermedad peoliquistica infantil-fibrosis hepdtica congénita",

Enfermedad poliquisiica tipo adulte,

T, TRASTORNGS QUISTICOS RENALES MEDULERES

, Ectasia canalicular precalicial ("rifidn en e2sponja medular'l,

, Complejo "enfermedad quistica medular”:

1, Enfermedad quistica medular tipo infantil, 2utosdmicz recesiva
(nefronoptisis juvenil),

2, Enfermedad quistica medular tipo adulio, autosémitaz dosinante,

3, Enfermadad quistica medular con dageneracidn tapetorratiniana
(sindrome displasia repal-retintana)l,




TABLA VI: TIPOS PRINCIPALES DE TRASTORNOS QUISTICOS
{ cont.] RENALES EN LA INFARCIA [ DEHNER; 1.987 ]

IV. QUISTES RENALES CORTICALES

. Enfermedad glomeruloquistica,

. Quistes sinples,

, Microquistes corticales periféricos asociados con sindromes hersdifarios
y familiares,

. Sindrome pefrético congsnito,

. Necresis tubular aguda,

V, QUISTES RENALES EN SINORONES HEREQITARIGS

, Oistrofia toracicz asfictica de Jeune,
, Tuberoesclerosis,

, Enfermedad de ven Hippel-Lindau,

Y1, NEOPLASIAS

. Nefromaz quistico-quisia nultilecular.

, Taratoma intrarrenal,

VII, QTROS QUISTES (MISCELANER)

. Oiverticulo pielocalicial,

. Enfermedad quistica umilateral localizada,




TABLA VI1I: CARACTERISTICAS CLIFRICAS Y PATOLOGICAS DE LAS LEBLOWNES QUISTICAS RENALES { DEHNER; 1.987 1
ARLFORMACIONES ASOCIADRS
1o HEREKCIA E0AP LATERALIDAD CARACTERES MACROSCOPICHS WALLAZGOS KICROSCOFICOS SENT TOURINARIAS OrRas
DISPLASIA RENAL
Aplasis renal Ho Infancia Unilateral Hazas sélidas pequefias Estruciuras tubulares Atresia ureteral u Cardiovasculares,
o bilateral desorganizadas y ductes otras obstructiones gastrointestinales
ten tollaretes de y de SNC
nesénquima, Carlilago
displasia No Infancia Unilateral Nefromegatia, Aspecto no Quisles glomerulares y Obsiruccién de la unién Las inditadas mis
mullfquistica o bilateral reniforne, Holtiples tubulares, Tabulos ureterapiélita u olras arriba
quisies con aparientid desorganizades y ductos obstruccionas en mds
de "racimos de uvas" con collaretes de del 984 de los casos
nesénguina, Carlilago
Displasia No Infancia y Generalaente Polo superior cicatricial Lesiones displisicas Duplicacién renal con No
segmenlaria edad adulla uniiateral ("pielanefritis crénica®™),  como las anteriorsente ureterocele ectépico
generalnente no quistice citadas, pero u otras anomalias
sequentarias ureterales
Displasia focal Ne Infancia y Gfeneralnente Habitualwente no Lesiones displdsicas Refluja vesicoureteral Ko
edad adulta unilateral s05pethosos microscépicas
displasia quislica Ne Periodo Bilateral Ureterohidronefrosis Hicroguistes corticales Vélvulas de uretra No
cortiral peritérica neonatal e periféricas glonerulares posterior u olras
con ohstruccidn del infantil y tubulares, cbstrucciones en el

fracle urfnarie
inferior

Ocasionalmente cartilago
¥ collaretns de
nesénquing

tercer trinestre




TABLA VII: CARACTERISTICAS CLINIGAS Y PATOLOGICAS DE [LAS LESIORES QUISTICAS RENALES [ DENNER; 1.987 1 [ cont. )
NALFORNAC IONES ASBCTADAS
TirFa HEREXCTA £0A7 LATERAL IDAD CARACTERES MACRESCORICOS HALLAZGOS NICROSCORICOS SENTTOURINARIAS aTRas
displasia quistica hutostaita el periodo Bilateral Rifones de Lamafio Elesentos quisticos y fuistes epididimarios Costillas pequeflas,
familiar, recesiva neanatal a la variable, Quistes displisicos como los ya Kienbros tortos y
Distrefia tordcica adolescencia rortitales microscépicas sefialados pequefios, Nicroquistes
asficlica de Jeune a otros de 1 tw, pancredticos, "Fibrosis
hepética congénila®
ENEERNEDAD FOLIRUISTICA RENAL —
Complejo “rifién
poliguislico infantri-
-fibrosis hepalica
cangénila”
Enf, peliquistica Autosomita Heanatal o Bilateral Rifién grande, Superfirie Quistes alargades desds No Huy rarasente,
Infantil recesiva infantil lisa, Aspecto reniforae, corteze al extremo de aneurismas cerebrales
como de “esponia®, ias papilas con
fuisles de 1-3 nm parénquisa normal
fusiformes o tilindricos intermedio, Glowérulos
en corieza y wédula normales
Fibrosis hepdtica fAutosdaica Infancia o Bilateral Rifiones grandes, lises o Quisies esféricos en No Las anteriormente
congéni la recesiva, edad adulla ton pequefiag corteza y médula, descritas
Esporddica irreqularidadey, Aspecto Glonérulos normaies,

reniforne, Quistes
dispersos corticales y
nedulares de 1 ww a 3 tn

Ectasia tvbular medular,

Atrofia tubular y
fibrosis inlersticial




TABLA Vil: CARACTERISTICAS CLINICAS Y PATOLOGICAS DR LAS LESIORES QUISTICAS REFALES [ DEHNER; 1.987 1 ( cont, 1
NALFORKACIONES ASBCIADAY
IR HEREXCIA EDRp LATERALIOADR CARACTERES MACROSCOPICES HALLAZGOS KICROSCORICOS GENT TOURINARIAS arras
Enf, poliquistica futosémira Rara en la Bilateral Rifiones grandes, fuisies en todes los Ne fineurismas cerebrales,
tipo adulto doninante, infancia y Super{icie con segmentns de la nefroma Quistes pancredticos
Esporddica adolescentia, irregularidades pero y esplénicos
en alta Edad aduila reniforme, Quistes
proporcién esféricos de S mm 3 5 n
en cotleza y addula
MUSTES NEMALARES
Ertasia canalitular Ho Cvalquier Unilateral o Quistes y penqueflos Mefracalcinosis papilar, fo No
precalicial edad, pero bilateral tdlculos en los exiremos "Pielonefritis crénita®,
generalmentie de las papilas, Quisies y ectasia en
adultes Cicalrices corticales tobulos colectores
y nedulares papilares
Enf, quistica medvuiar Autosénica Infancia o Bilateral Rifiones pequefes, Narcada atrofia tubular, No Raramente, fibrosis
tipo infantil retesiva adolescentia Superficie granular, Fibrosis intersticial y hepdtica congénita
precoz Quistes esféricos por periglenerular, Ligera
encina de 7,5 nm de inflamacién crénica,
de didmetro en la unidn Quistes en 1a unidn
corticonedular, 294 cases corticonedylar
sin quistes
Enf, quistica meduiar hutasdmica Adolescentia Bilateral Los anteriormente Los anteriorapnie o No
tipo aduito doninante, avanzada, descritos descritos
Esparddica Principio

edad adulla




TABLA V!i: CARACTERISTICAS CLINICAS Y PATOLOGICAS DE LAS LESIORES QUISTICAS RBRALES I DEHNER; 1.987 1 [ cont, ]
KALFORKACTONES ASOCIADAS
TiFo HERENCIA £0ap LATERALI0A0 CARACTERES MAURQSCOPICOS HALLAZGDS NICROSCORICOS BENITOUR INARIAS qrras
Enf, quistica nedular futosbmica Infancia a Bilateral Como los previamenie Camo los previamente No Raramente, fibrosis
con degeneracron recesiva edad adulia ritados citados hepstica ronginila
tapetorretiniams teaprana
QUISTES RENALES CORTICALES
Enfersedad Ho Heonatal 2 Bilateral Riflones grandes, duistes glomerulares Ne Dos casos con
glomervioguistica infanti! Superficie lisa, Corteza esfériros que contienen adenomas hepdticos,
en "esponja®, La médula penachos excéniricos, Un caso con quistes
puede estar afectada Ectasia tubular medular hepiticos
duistes siaples o Cualquier Generalnente Quistes cortitales Guistes simples No No
edad, pero bilateral redondeados solitarios
generaluente o wiliiples de variade
adultos Lanafio
QISTES RENALES EN SINORONES HEREDLIARIOS
Distrofia lorécica futosdnica Neanatal a Bilateral Quisles corlicales Quistes pariféricos Quistes epididimarios Displasia quistita
asfictica de Jeune recesiva adolescencia invisibles a oiros de glomerulares y faniliar (ver sds
| cenlinebro {ubulares o quistes arriba)
{ubulares difusos
Tubsroesc lerasis Autasémica Cualquier Bilateral En su mayor parte quisies Quistes en thbulos No Keopiasias gliales
doninante edad cortitales periféricos, tolectores y asas de #denomas sebiceos

pere pueden ser mds
exiensos,
fngionioliponas

Henle linitados par
epitelis hiperplisico
papilar eosindfile

Rabdomioma cardiace




TABLA VII: CARACTERISTICAS CLIRICAS Y PATOLOGICAS DE LAS LESIONES QUISTICAS RENALES [ DEINER; 1.987 1 [ cont. ]
RALFORNACTONES ASOCTADAS
T1Fg HERENCIA £0AD LATERAL 1040 CARACTERES MACRGSCOPICDS WALLAZGOS NICROSCOFICOS BENTTOVRINARIAS OrRAS
£nfernedad de Autosbmica Adolescencia Bilateral Quistes cortitales y Guistes tubulares Adenona quistice Angiomas relinianos,
von Hippel-Lindau deninante o adultos sedulares, linitados por epitelio epididinario terebelosos y
jdvenes Adenocarcinomas de rélulas claras, espinales,
Adenocarcinoma Feocromocitoma
intraquistico
QUISTES NEOPLASICOS
Aefrova quisiico- Ne Neonalal Ynilateral, Quiste nultilocuiads, Quiste multilocutar ton Ho No
~quiste sultilocular a adulte Raranenie bien circunscrito elementos interquisticos
bilataral netanafrogénicos de
variable grado de
aaduracidn o espacios
interquisticos acelulares
Teratona No Kecnatal Unilateral Rifién bien circunscrilo, Elementos teratonatosos No No
intrarrenal o infantil s6lido pero de predominio

quistica




TABLA VIi: CARACTERISTICAS CLINICAS Y PATULOGICAS DE 1LAS LESIONES QUISTICAS RENALHES [ DEHHER; 1.987 1 [ cont. ]

AALFORNACIOKES ASOCIADRS

7irg HERENCTA £ LATERAL TDAD CARACTERES MACRBSCOPICOS HALLAZGOS KICROSCOPICOS FENTTOURINARIAS O7RAS
“MISCELANER"

énf, quistica Na Cualquier Unijateral fAreas quisticas Tdbulos tolectores No %o
focalizada edad localizadas, torticales y quisles tubulares

y nedulares, linitados por epitelio

Quistes microscdpicos sinple 0 cuboideo,

a abros de 3 a veces hiperplisico
diverticulo o Cualquier Unilateral Quistes pélvicos o en Diverticule linitado por tio No
pielocalicial edad cdlices mayores 0 epitelio transicional,

menores, generalmenie netaplasico esramaso

inferiores a 1 cm de q (olumnar

didmetro




IT. ENFERMEDAD POLIQUISTICA

RENAL AUTOSOMICA RECESIVA



1.

CONCEPTO Y REVISION EISTORICA

La enfermedad poliquistica, poliguistosis o degeneracién
poliquistica de los rifiones es una anomalfa hereditaria
caracterizada por la presencia de miltiples quistes de
distinto tamafio distribuidos por el parénquima renal que al

aumentar de tamafio acaban destruyéndolo (16).

El rifion poliguistico infantil es una malformmcidén difusa de

ambos rifiones cuya caracteristica fundamental es la dilatacidn
de los tibulos colectores (40,121), Segin SANDERS (158), es
una forma de ectasia tubular donds los tdbulos en los sistemas
colectores distalea 8e dilatan formendo quistes de un tamafio

de 2-3 Cll.

la primera referencia histérica de eata entidad fue llevada a
cabo en 1624 por FABRICE DE HILDEN. En 1700 ALEXIS LITTRE
indicd este procesc como causa de distocia. HUFELAND fue el
primero que describié los quistes miltiples de rifién con el
nombre de enfermedad poliquistica remal. RAYER abre el periodo
anatomo-patolégico de.esta afeccidn, clasificando los quistes
de rifidn, entre los cuales sefiala los casos en los que ambos
rifiones sufren una degeneracidén general quistica de 1la
sustancia cortical. Estos trabajos se continuaron con los de

la eacuela de VIRCHOW (143).
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- En 1860, KOSTER reclama por primera vez un origen congénito de
la afeccidn. Hacia 1881 AUBRY demuestra que la sintomatologia
esencial de los rifiones poliquisticos es dependiente de la
nefritis intersticial observada en los portadores. En 1905
AUBERTIN wvuelve a insistir en este aindrome de nefritis
intersticial observade en los enfermos <c¢on Trifiones

poliquisticos (143).

En 1935, MAQUARDT (14dt), establecid la diferenciacidn genética
entre la forma adulta, autosémica dominante y 1la infantil
antosémica recesiva., De azhi, que también se la conozca con el

nombre de enfermedad poliquistica renal autosémica receaiva
(126!155) [ ]

El nombre de rifidn poliquistico infantil no hace referencia a
la edad de comienzo a causa de que la enfermedad puede ser
degcubierta tarde en la infaneia o precozmente en 1la
adolescencia, Esto lleva a diversos autores como GCGAGNADOUX ¥
cols., (64) a considerar mis apropiado utilizar el término de

enfermedad poliquistica automdmica recesiva,

Otras denominaciones son enfermedad quistica renal tipo

infantil y atendiende a su patogenia, enfermedad quistica

renal tipo I de POTTER (140).
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Puesto que en mayor o en menor medida la afectacidn hepdtica
es constante, GWINN y LANDING (82), proponen el término de
enfermedad liguistica infantil hepatorre como mas

apropiado e informativo.
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2.

2.1,

2.2,

DATOS EPIDEMIOLOGICOS

INCIDENCIA

El rifion poliquistico infantil es una enfermedad relativamente
pocoe frecuente cuya incidencia no se conoce con exactitud.
POTTER, segin PARAMO y SILMI (14d), refiere dos casos entre

110,000 nacimientoa efectuados en el Chicago Lying-in Hospital.

1a frecuencia en valores absolutos es baja, siendo del arden
de 1 cada 6.000 a 1 cada 14,000 nacidos vivos, segin varias
estadisticas (147,149), Aunque GAGNADOUX y cols. (64), estiman

una incidencia de 1 cada 40,000 nacido=s.

IOMBARD y cols., (118) analizando los casos de rifién
poliquistico infantil tratados en el Hospital de Johannesburg,
sefialan una prevalencia de 1:26.000 para la poblacidn africana

Y en base a los nacidos vivos la proporcidn es de 1:11,000.

DISTRIBUCION DE SEXO

la frecuencia de la enfermedad poliquistica renal en funcién
del sexo no varia sustancialmente, Los diferentes autores
consultados coinciden en afirmar que no existe preferencia de

sexc (28,170).



2.3

2.4,

En muestra casuistica (periodo 1978-~1990) existen pequedas

diferencias con un 60% en nifios y un 40% en nifias.

LATERALIDAD

El rifién poliquistico infantil aparece casi siempre de forma
bilateral en urn 95% de los casos (31,37). JAMES (98) indica
casoe en los que puede parecer que un rifién se afecta mas
pronto ¢ extensamente que el otro, GWINN y LANDING (82) opinan
que la enfermedad unilateral probablemente se refiere mis a la
displasia quistica renal que a la poliquistosis infantil, Asi,
segin SMITH (164), 1EE, McLENNAN y KISSANE en 1978,
describieron un caso unilateral aunque no quedd totalmente
aclarado si se trataba en realidad de un rifion poliquistico o

multiquistico,

En nuestro estudio el 100% de 1los rifiones poliquisticos

infantiles se presentan de forma bilateral,

EDAD MEDIA DE PRESENTACION

El rifidn poliquistico infantil es un trastorno hereditario
presente en el momento del nacimiento (91) aunque,
en ocasiones, el diagnéstico puede retrasarse de forma

importante.



Los desarrollos 1llevados a cabo en la década pasada en el
campo de los cuidados intensivos neonatales y en 1la
ultrasconografia ha cambiado el concepto de edad de diagmdstico
de la enfermedad, Se ha observado un incremento er el
porcentaje de neonatos enfermos, pero desgraciadamente no es
posible conocer si en el mismo tiempo, el mimero de formas
fatales en el momento del nacimiento se ha reducido en un

porcentaje similar (64).

En el Servicio de Nefrologia Pediétrica del Hospital de
Enfermedades Infantiles de Paris se diagnosticaron 33 casos
entre 1962-1986, de los cuales 11 correspondieron al periodo
neonatal (solamente en un nific fue inmediatamente fatal), en
18 nifios se observd entre 1-18 meses y solamente en 4 entre

los 6-11 afios.{(64),

OEMAR y cols. (138) cifran una edad mediz de diagndstico de
0’33 afios, oscilando entre un dia y 13 afios. La casuistica
realizada nos confirma estos datos encontrande un 53% de casos
en el periodo neonatal y wun 13% diagnosticado durante el

primer afic de vida,
Basandose en la relacidn existente entre la edad de aparicidn

¥ el modo de presentacién, BLYTH y OCKENDEN (27) proponen

cuatro subtipos de rifidn poliquistico tipo infantil:
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1.~ Forma perinatal, Es potencialmente detectable por
ultrasonidos, Causa la muerte en el periodo de recién nacido,
aunque pueden sobrevivir hasta seis semanas, Cursa con severa

afectacién renal.

2.~ Forma neonatal. Se manifiesta desde el nscimiento o

incluso puede ser diagnosticada antes, Fallecen generalmente

en el primer trimestre con predominio de afectacidn renal,

3.~ Porma infantil., Aparece en edades posteriores 3-5 aiios

(121) con una alteracién fundamentalmente hepdtica, eacasa
afectacidén renal y mayor supervivencia. Su evolucidn es a

insuficiencia renal o hipertemnsién portal.

4.~ Forma juvenil. No aparece afectacién renal, su clinica

es debida a 1a enfermedad hepatica, dominando 1la misma la

hipertensién portal. Pueden sobrevivir hasta la edad adulta,

Para LANDING y cols. (109) esta diferenciacidén no corresponde
a las observaciones actuales. Aungue a menudo, hay una gran
semejanza en las edades de comienzo y la evolucidn, también

puede ser completamente distinto,

3i hien me pensaba que el modelo familiar de 1la enfermedad

(renal, hepatico o intermedic) y la edad de presentacién eran



relativamente constantes en los miembros afectos, GAGNADOUX y
cols, (64), han obmervado dentro de una familia el primogénito
fallecido en el periodo neonatal y el segundo hijo vivo con 1l

afios de¢ edad con una ligera insuficiencia renal.

Todo ello ha llevado a sugerir que las diferencias en el
patrén entre varios grupos de edades reflejan entidades
genéticamente diferentes. Sin embargo, dado que las lesiones
en edades diferentes son cualitativamente idénticas, aungue
cuantitativamente diferentes, se vuelve a considerar el
cardcter unitario con un espectro de manifestaciones en

relacién con la edad (18,179).
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3.1,

FACTCRES ETICPATOGENICOS

HERENCTIA

En la actualidad estd completamente aceptado que el rifién
poliquistico infantil es una entidad que se presenta de forma
hereditaria, como establecid CAIRNS en 1925, la transmisidén se
realiza como un rasgo simple con un patrén autosémico recesivo
(126,155)., Debido a este tipo de herencia, no es frecuente la
presencia de antecedentes familiares que se extiendan a mids de
una generacidén, aunque puede haber hermancs del paciente

igualmente afectos (60,78,98).

S6lc se manifiesta en homocigdticos por lo que ambos
progenitores deben ser portadores del gen recesive, eunque en
ellos no es reconocido. Cada embarazo se asocia con un 25% de

probabilidades de padecer poliquistosis (183).

LOMBARD ¥y cols. (118) en su serie presentsn una proporcién de
1:83 de portadores del gen en la poblacidn africana, siende

ésta de 1:53 en base a los nacidos vivos,
El grado de penetracidén del defecto genético es muy variable

(9,58), 1lo que determina los distintos fenotipos clinicos e

histolégicos observados por BLYTH y OCKENDEN (27)., Asi, si la
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penetrancia del defecto es alta, se manifiesta en la época
peri o neonatal (51), como hemos visto, con afectacidén renal
grave, En cambio, cuando la expresién genética es menos
significativa apareceri en edades posteriores (11-0,149). con

mayor afectacidn hepitica.
GENETICA DEL RINON POLIQUISTICO

GRANTHAM y cols. (75) afirmsn que en los tipos hereditarios de
enfermedad quistica renal la causa (itima estd directamente

relacionada con la mutacién del DNA.

Como resultado de las intensas investigaciones llevadas a cabo
en el campo de la genética molecular, ocon la aplicacidn de la
llamada “gendtica inversa" se esta intentando identificar el

gen responsable de la enfermedad poliquistica infantil (9).

Los estudios realizados en distintas familias (80) asi como
los llevados a cabo con marcadores genéticos (64) sugieren
convincentemente la ausencia de relacidn con el locus de la
forma dominante, Por ello, la hipdtesis mdés comin, actualmente

es que ambas formas no son alélicas (9).
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TEORIAS PATOGENICAS CLASICAS

La literatura de la altima mitad del siglo pasado esti repleta
de teorias sobre el posible origen del rifién poliquistico,
lo gque demuestra el oscuro problems gque plantea 1la
eticpatogenia. A pesar de los innumerables trabajos y estudios
dedicados a la enfermedad remal poliguistica y los enormes
progresos en el campo clinico, radioldgico y terapéutico la

patogenia se sigue prestando a innegables dudas.

VIRCEOW en 1869 establecid primeroc la teoria de la esclerosis
que mantenia como origen de los quistes uns ''retencidén" por
concreciones caleculosas. Posteriormente define la existencia
de una nefritis intersticial mmy acentuada, sobre todo a nivel
de las papilas, o bien, una pielonefritis que producia la
atresia de las miemas. Se establecia asi un obstéculo a la
excrecidén renal y una distensidén secundaria de los canaliculos
renales, que se fragmentarian y se aiglarian para formar los

quistes (143).

La nefropapilitis seria debida a upa infeccién fetal, causada
por "un elemento irritante que circularia en la sangre materna
¥y por tanto en 1la fetal". Esta concepcion explicaria 1la
hidrocefalia observada, y2 que segin su autor se deberia a una
meningitis urémica dependiente de . la obstruccidén urinaria

(143).
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Existen varias objecicnes a esta teoria ya que las lesiones de
nefropapilitis no han =sido observadas por otros autores. Ia
nefritis intersticial <con esclerosis pericanalicular e=s
consecuencia del desarrollo de los quistes pero no causa de
ellos y por dltimo no explica el desarrollc de quistes en

higado o de las malformaciones acompafiantes (143).

Por todo lo anterior, se han abandonado las primitivas
concepciones puramente mecanicas admitiendo un origen nefronal
obstructivo-inflamatorio al comprobarse 1la carencia de

cbatdculos al flujo de la orina (144),

(disembrioplasia). KOSTER en 1860 relaciona el rifién
poliquistico con los trastornos del desarrollo que en general
le acompafian, Cinco afios més tarde KUPFFER publica sus
investigaciones sobre la dualidad nefrogénica parenquimatosa,
de forma que los glomérulos ¥y los segmentos funcionales de la
nefrona mon de origen metanefrdgeno, mientras que el uréter
primitivo y los tubos colectores nacen del cuerpo de Wolff
dando origen a los canaliculos excretorea. Esto origina la
teoria de HINDERBRAND en 1890 en la cual loe quistes serian el
resultado de la retencidn mecdnica por la falta o "fallo en la
soldadura' entre los dos segmentos de distinto origen

(143,144),
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Para otros autares como VON MUTACH en 1895, se produciria una
detencién del desarrollo en diversos estades embrionarios. Las
nefronas detenidas en su crecimiento se harian quisticas, no
por distensidn mecénica de sus paredes, sinc por proliferacidn
epitelial, hiperplasia del exiremo excretor, interposicidn

conectiva o alteracidn del crecimiento (143).

La naturaleza congénito-malformativa es admitida por
HERXHEIMER en 1906, perec invoca una génesis "“hamartomatosa®

como consecuencia del fracaso embrioldgico de unidén tubular

(143),

E) trabajo experimental de BUNTING y GREENE en 1922, demostrsd
que la unidad urinaria no es necesariamente bloqueada por
falta de unién y que la retencién aislada parece ser

insuficiente para explicar las malformaciones quisticas (141).

En 1923, DAVIS opina que la enfermedad es el resultado de una
detencién en el desarrolle de los tejidos mesonéfricos, los
cuales sufren trastornos degenerativos consecutives tras

observar los rifiones ern animales inferiores (143),

los estudios experimentales llevados a cabo por HEPLER indican
que 1la interferencia en 1la vascularizacidn parenquimatosa

renal tiende a la degeneracidn quistica de la zona afectada.



HINMAN y MORRISON encuentran que el tipo fetal de circulacidn
renal persiste en el rifion poliquistico y que los finos vasos
de la corteza son comprimidos y desplazados. De estos estudios
surge cierta responsabilidad etioldgica de los factores

vasculares (143),

Entre 1923 y 1933 KAMPMEIER, merced a un estudic seriado de
embriones y en 1934 McKENNA, describen un proceso de
persistencia y quistificacién fisiologica de 1las primeras
generaciones de nefronas inducidas por la yema ureteral., Estos
quistes, se producirian en el momentc en que las nefronas
pierden la relacidn con la porecién excretora come estadio
previo a su normal desarrollo y establecimiento de conexiones
con ramas de orden superior. La persistencia patoldgica de
dichas dilataciones después del parto, ocasionaria el rifién

poliguistico (1i4),

Esta teoria de unal supuesta malformacidn-retencidn, no
concuerda con el caridcter funcional de 1los quistes. Por otra
parte esta hipdtesis llevaria a una predisposicidén lesional
segmentaria, sobre todo a nivel medular, hecho anatomo-clinico

ausente en la enfermedad poliquistica (144).

La teoria neoplisica se basa en las ideas de MALASSEZ que

explica la génesis de los quistes como los del ovario. Asi, la
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formacidén del quiste no es un fendmeno pasive, sino més bien,
el resultado de la neoformacién epitelial activa. Estas ideas
se aplicaron al rifion poliquistico por BRIGIDI y SEVERI en
1880, CHOTINSKY en 1882, FILIPSON en 1888 y LAVERAU en 1896.
Poateriormente FOA, COUVELAIRE y otros autores estudian el
rifidn poliquistico del recién nacido para demostrar que es un
producto de 1la "proliferacidn” de las células canaliculares
(1),

COUVELAIRE, segin PARAMO (143), deacribe: "el procesc que

conduce a la transformacién quistica, consiste especialmente
en la produccién de una exuberante, pero sistematizada
proliferacidn de células epiteliales de los canales excretores
de las glindulas y en la reaccién correlativa de 1la vaina
conjuntiva pericanalicular. EL ordenamiento celular esta
conservado, pero las caracteristicas histologicas especificas
estan perdidas., ZEsta hiperplasia y esta ancmalia en 1la
evolucion de 1los elementos celulares, se manifiesta en 1la
época en que el Srgano estd en vias de desarrollo., Es pues,
una alteracidn de éste, una monstruosidad resultante de la
evolucidén anormal pero asistematizada, de los epitelios

canaliculares",

BRIN en 1914 vrecogiendo el texto anterior afiade, como cita

PARAMO (143): " segin esta teoria el rifién poliquistico serig



agimilable a un epitelioma mucoide de Lejars, comparable en
algunos puntos a la enfermedad quistica de la mama y testiculo,
Algunos quistes efectivamente, parecen haber mido portadores
de T'cordones celulares llenos" que se sumergen en el
conjuntivo poliquistico, otros muestran una disposicidn
papilar. Es necesaric seflalar que los elementos epiteliales
no recuerdan en nada los epitelios normales del rifion

embrionaric o adulto'.

En favor dei origen tumoral se encuentra el hecho de que a
veces exiatan '"nédulos cartilaginosos en el rifién
poliquistico, comparandose estas formaciones con las que se
encuentran en los teratomas de las glandulas genitales
(metaplasia tisular){144). Sin embargo, esta patogenia se ha
abandonado ya que no explica la bilateralidad ni 1la

coexistencia frecuente de malformaciones congénitas.

Una vez descartado este origen, se aceptd alguna forma de
obstruceién urinaria como factor causal subyacente, Se postuld
que las nefronas y loa conductos obatruidos distalmente
experimentarian, en presencia de una filtracién glomerular
continua, una dilatacién continua por aumento de la presidn,
Las causas propuestas de obstruccidén variaron entre depdasitos
de cristales o cicatrizacidn postinfecciosa y la incapacidad
de la nefrona y el sistema colector para unirse o para

permanecer unidos durante la organogénesis (183).
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LAMBERT en 1947 sugiere que la nefrona produciria las causas
de su transformacidén quistica. Cuando ésta es precoz, en el
estadio embrionario, la malformacioén se establece sobre
vesiculas renales que todavia no estin conectadas a los
canaliculos excretores, conduciendo 2 la formacién de quistes
cerrados del recién nacido que generalizados son incompatibles
con la vida, Si la transformacion es tardia y sobrevive en
nefronas desarrolladas totalmente, los quistes son abiertos,

de configuracidn ectisica o diverticular (144).

BRICKER y PATTON en 1955 utilizando inulina, &cido parasmino-
hipirice Yy creatinina en el estudic de 1la urcdindmica ¥y
composicién quimica del liquido en los rifiones poliquisticos,
1legan a 1la conclusién de que muchos de 1los quistes estan

conectados dindmicamente a las nefronas (144t).

A partir de 1la década de los afos 60 se produjo una clara
divergencia de opinidn con respecto a la linea tradicional de

pensamiento.

La evolucién intranterina iniciaimente es normal, 2l menocs al
principio del desarrollo el brote ureteral y el blastema
metanéfrico se desarrollan y evolucionan hacia la formacidn de
nefronas normales (110)., Pero en algin momento durante la

segunda mitad de la vida fetal, los tlbulos colectores



proximales desarrollan grandes siculos y diverticulos,
mientras que los tibulos mis distales aparecen agrandados, lo
que 1levé a POTTER a denominarlo "gigantismo tubular®
(100,140).

108 quiates representan dilataciones de los tibulos renales,
No se trata por tanto de quistes genuinos (179), estando
siempre en comunicacién con el resto de ls nefrona (98). Estos
quistes estin orientados radialmente y localizados inicamente

en los tibulos colectores (31).

Todo esto fue constatado por los estudios de microdiseccién
llevados a cabo por OSATHANONDH y POTTER (140) en 1963-1964,
Asi mismo, revelan que loa rifiones son normales, con excepcidn
del agrandamientoc de los tibulos colectores que se acompafia de
un excesivo crecimiento de las células que forman los miamos.
Por otra parte, estos autores no encuentran evidencia de
aplanamiento celular, que podria ser atribuido a una excesiva
presidén, resultado de 1la obstruccidn tubular, El nimero de
generaciones de la yema ureteral es normal, asi como la
extensidén relativa de las diferentes generaciones, el nimero y
la situacidén de las nefronas, El tejido comectivo intersticial
no esti alterado y parece segurc gque la ampolla es normal,
dado que se divide correctamente originando un nimero Sptimo

de nefronas.
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3.4,

La anomalia principal, como hemos viasto anteriormente,
consiste en 1la hiperplasia de las células de las porciones
intersticiales de los tibulos colectores, que tendria lugar
después de 1la induccidn y conexidn de las nefronas procedentes
del blastema metanéfrico, dando lugar al agrandamiento tubular
y a la formacién de estructuras quisticas (140). Conforme los
quistes se agrandan comprimen el parénquima adyacente,
destruyéndolo por la isquemia y ocluyendo los tubulos normales.

El resultado final es un dafio funcional progresivo (164).

HIPOTESIS RECIENTES

Actualmente ha sido posible inpducir el desarrollo de
enfermedad quistica renal en animales mediante diversas
sustancias quimicas. En estos estudios experimentales destacan
PALUDDAN, ROSEN y COLE, KIASSEN y cols., DARMADY y cols.,
CROCKER, BROUN, BORCH y VERNYER. Se conocen muchas sustancias
que experimentalmente producen quistes renales pero no se ha
podido establecer una relacidén causal con la enfermedad

poliquistica (1l4).

GATTONE y cols.(66) en 1990 relacionan la ausencia del gen del
factor de crecimiento en el raton con el desarrolle de la

enfermedad quistica.
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Ninguna de las hipdtesis postuladas recientemente pueden
descartar o determinar con precisién las infiuencias genéticas
y evolutivas excepto por el hecho de que podrian relacionarse
con modelos de enfermedad quimicamente inducida en animales.

Estas teorias son (183):

1.~ Obstruccidén tubular gque origina elevacidén de 1la
presién intratubular, defendida por EVAN, GADNER ¥ cols.
mediante el empleo del microscopic electrénico han demostrado

pequefias lesiones polipoideas en las pearedes de los quistes.

2.~ Formacidén de una membrana basal tubular defectuosa y
con un alto gradoe de distensibilidad. BUTKOWSKI y cols. han
demostrado 1la existencia de una composicidén anormel de las
membranas basales tubulares en rifiones quisticos, pero la
relacidn entre anormelidades bioquimicas y propiedades fisicas

anormales eg sumamente tenue,

Recientemente CARONE y cols, (35) sugieren que el riiidén
poliquistico infantil puede ser debido a un defecto en la
sintesis, secrecidén o degradacidn de uno o mAs componentes
(proteoglicancs sulfatadogs) de lz membrana basal resultando
deficiente 1a morfogénesis tubular. Es decir, proponen 1la
interaccidn entre las células tubulares y la membrana basal

como factor importante en la patogénesis,
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MILUTINOVIC y AGODOA (130) han cbservado en el rifién
poliquistico adulto que las células tubnlares preservan su
configuracidn normal y solamente muestran una ligera reduccidn
de su altura, mientras que la membrana basal tubular a menudo

se encuentra engrosada en lugar de adelgazada.

3.= Proliferacidon de nmuevas células y génesis de nuevas
membranas basales tubulares, Esta hipdtesiz recuerda el
antiguo concepto neoplasico, pero mas en el concepto de una

hiperplasia inducida.

Es evidente que el concepto relacionado con la formacidn de
quistes renales ha evolucionado en el trascurso del tiempo.
Alguncs mecanismos propuestos, tales como la obstruceién y 1z
hiperplasia, s8se han asociade c¢on una popularidad variable y
recientemente han sido combinadas en la elaboracién de wuna
hipdtesis unificadora como la propuesta por WELLING y GRANTHAM
(183) que consideran tanto las propiedades del epitelio

quistico como las de la membrana basal quistica.

las influencias de la herencia y de las anomalias congénitas
no han pgido claramente definidas, pero probablemente no se
asocien c¢on un mecanisme causal especifice tal como postuld

POTTER.
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Por ditime, el desarrollo de nuevos instrumentos y modelos
operatives nos permite formular las preguntas adecuadas. No
obstante a pesar de loe avances, eas necesario admitir que
degpués de tres siglos de registrar casos de quistes renales y
al cabo de un siglo de investigar los mecanismos patogénicos,

las causas de los gquistes renales aun no han sido determinadas

(183).
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4.1.

ANATOMIA PATOLOGICA

ASPECTOS MACROSCOPICOS

Los rifiones ©poliquisticos en el recién nacido estéan
simétricamente muy aumentados de tamafio, CAMPBELL, segin BEDOS
¥ GIBERT (16), describié un caso con rifiones de 450 gr.,
considerando que el peso de los rifiones de un recién nacido
normel es de 12-15 gr., WELLING y GRANTHAM (183) recogen de una
serie publicada un rango para el peso de 240~-563 gr. con una
media aproximada de 300 gr. Debido a este hecho pueden llegar
a ocuper gran parte del abdomen y como la mayoria de los

autores destacan (31,56,121,155) ser causa de distocia.

Su configuracién es normsl y su superficie lisa, aungue pueden
persistir las lobulaciones fetales que produzcan indentaciones
en la periferia renal (31,121). la superficie externa se
encuentra deformada por la presencia de innumerables quistes
de pequefic tamafioc & través de la capsula, que se encuentra

adelgazada (144).

La superficie de <corte revela un "Yaspecto esponjoso!,
comparacidn frecuente en la antigua literatura pero hoy
intencionadamente evitada para eludir confusiones con el

verdadero rifién en esponja. Se observa la sustitucidén total
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del parénquime por quistes de tamafio variable, dirigidos
radialmente (16,18,60) en forme perpendicular a la cdpsula.
Dichos quistes se encuentran localizados difusamente en
corteza y médula (58,82). No hay elementos displasicos (101) y

la calcificacién es rara (164). Fig. 4.

Los quistes representan dilataciones de los tibulos colectores
(88,126). Al principio son de tamafio pequefic aumentando
progresivamente lo que determina el agrandamiento global del
érgano, & la vez que reducen cada vez mis la funcidn renal
(91), Estén ocupados por wun liquido cetrino (16), ambarino
pero puede ser hemorragico (164). En dicho 1liquido no se
cultivan bacterias ni han sido detectadas endotexines., Su
composicidn es parecida al suere con bajos niveles de sodio,

potasio y clare (93).

El tamafio de 1los quistes varia entre 1-2 mm, de didmetro
o mAs peguefios ¥ al corte se demuestra que estén comunicados
entre si (27,115). Segin MADEWELL (121) los guistes de 1la
corteza son predominantemente tubulares o fusiformes y més
eaféricos los que se encuentran en la porcién medular, de 1 a

8 mm, de diémtr@.

El limite entre cortical y medular no se observa claramente.

Las papilas estén ma) delimitadas y segin WELLING y GRANTHAM



Fig. 4. Corte mmoromcipice de un rifién

poliquistieo infantil., Miltiples quistes
m difussments en el parénguims

renal "aspecto de esponja”. Sistema excretor



4.2.

{183) son algo mis grandes y menos cénicas que las normales.
Los cdlicea son alargados (16) pero la pelvis rensl es normal.
Tampoco se observan anomalias en al resto del sistema excretor:

uréteres, vejiga y uretra (18,45).

En nifios mayores 3-5 afios (121) los rifiones estin menos
sumentados de tamafic y el defecto quiastico es menor. la
corteza nc esta tan ampliamente afectada, siendo 1la mayor
alteracién sobre todo medular (100)., Existen &reas de
parénquims intermedio normel (18)., A veces se origina

exclusivamente ectasia tubular renal (37,157,173).

Cuando la clinica no se presenta hasta la adolescencia o
después, el principal hallazgo es la dilatacidén de los tibuloes
colectores medulares (37,100). La lesidn renal es generalmente
poco importante, aunque ocasionalmente puede sger extensa Yy

progresiva (121).
HISTOPATOLOGIA
Tanto los estudios de microdiseccidén (140) como los actuales

métodos inmunolégicos (53) e - inmunoquimicos (93) ponen de

manifiesto que los quistes son titbulos colectores dilatados.
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El estudio microscépico demmestra que las porciones proximales
de los tabulos colectores contienen dilataciones saculares o
fusiformes, asi como diverticulos quisticos, en tanto que los
conductos colectores periféricos estan difusamente dilatados
(126). Fig. 5

Pricticamente no se conocen tidbulos colectores normales (1i44).
Fl parénquima renal puede mostrar fibrosis peritubular ¥
parece existir una reduccién en el mimero de glomérules,
algunos de los cuales pueden estar hialinizados (164).
GAGNADOUX y cols. (64) refieren que en el curso de 1a
enfermedad se desarrolla fibrosis dintersticial, atrofia
tubular y esclercsis glomerular cuyo mecaniamo responsable es

desconocido.

las nefronas son normales y sdlo ocasionalﬁente puede existir’
alguna dilatacién aislada del asa de Henle (144), Para WELLING
Yy GRANTHAM (183) en el 30% de las nefronas en el angulo del
asa de Henle aparece un quiste de no menos de 0°5 mm, de

didmetro »

Al microscopio se observa gque los quistes no son resultado de
la cbstruccidn (121) y 1la continuidad existente entre la luz
tubular distal y el eapacio.quistico (18,126). Los quistes

estdn revestidos por un epitelio hiperplésico en una sola capa
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Fig, 5. Esquema del rifion poliquistico tipo
infantil., Es caracteristica la dilatacion global y
focal de los tibulos colectores con saculaciones.

Lae nefronas son esencialmente normales (MELLINS).



h,3,

de tipo cuboideo o columnar (78,164). EL citoplasma de estas
céiulas epiteliales es hipereosindfilo y en caso de evolucidn

prolongada puede existir atrofia de las paredes quisticas (81).

Al microscopio electrdnico las células del epitelio quistico
renal presentan un dnico c¢ilio apical y numeroamcs cortos ¥y
gruesos microvillis tanto Yin situ® como "in vitro'. Estas
células como las del mesotelio pefitoneal miestran grandes
depomitos de grimilos de glucdgeno en el citoplasma, de'ahi su
hipereosinofilia (93).

MANIFESTACIONES EXTRARRENALES

La afectacidn hepética sismpre estid presente. XAPLAN y cols.
(101) afirman que no hay ningin estudio detenido de pacientes
con rifion poliquistico infantil que mueatren un higado
histolégicamente normal., Una posible excepcién es un articulo
de VUTHIBHAGDEE y SINGLETON (181) aungque no abordan este

problema con rigor.

Los cambios hepaticos a menudo son, segin GAGNADOUX y cols.
(64), incorrectamente llamados "fibrosis hepdtica congénita',
prefiriendo estos autores utilizar los términos de "disgenesia
biliar" o "“fibroadenomatosia biliar al ser mis precisos para

describir las caracteristicas de esta fibroais.
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La clasificacidn ya vista de BLYTH y OCKENDEN (27), también
tiene una importante significacion anatdémica, en cuanto al
nimero de tibulos afectadom y extensidén de las leamiones, asi

establece:

1.~ Categoria perinatal, Existe enfermedad quistica renal
severa con mas del 90% de los tubulos afectados y una fibrosis

periportal minima,

2.~ Categoria neonatal, Se observa el compromisc del 60%
de los tubulos y fibrosis periportal leve.

3.~ Categoria infantil. Se asocia con alteracion del 25%
de los tubulos y hepatoesplenomegalia con un grado moderado de

fibrosis portal.

b, Categoria juvenil. Hay un minimo compromiso rensal.

Menos del 10% de los tiibulos presentan c¢ambios quisticos, pero
las regiones portales hepaticas mestran un grado importante

de fibrosis.

Por lo tanto en la enfermedad poliquistica antosémica recesiva
existe un espectro de compromiso renal y hepatico, con una
enfermedad renal severa y minimas alteraciones hepaticas en
uno de sus extremos y fibrosis hepdtica severa con afectacidn

renal leve en el otro extremo del espectro (183).
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En el recién nacido el higado conserva una arguitectura
relativamente normal aungue esti aumentado de tamafio, se trata
de una hepatomegalia blanda (179). Invariablemente presenta
una lesidén uniforme, difusa compuesta por hiperplasia de los
conductos biliares (121), ramificados inmersos en un tejido
mesenquimatoso inmaduro a nivel de las triadas portales (183).
Aparecen miltiples quistes epiteliales de pequefio tamafio ¥
fibrosis periportal leve (121) afectando a todos los espacios

porta (18), Los hepatocitos son normales.

Como hemos visto, en nifios mayores se encuentran mis graves
alteraciones, con proliferacién y dilatacidén de los conductos
biliares portalies mientras que el sistems biliar extrahepitico
es normal (45)., [Existen grados variables de fibrosis
gpubcapsular y periportal que o8 progresiva ¥ conduce con
frecuencia a hipertensidn portsl, con varices esofigicas 3y

esplenomegalia en la segunda década de la vida (18,120,157).

GRIMM ¥ cols. (76) han llevado a cabo la inyeccidén de plastico
en el arbol biliar del ratén, para demostrar que los quistes
hepéticos se originan de dilataciones focales del epitelio
limitante que puede llegar a producir obstruccidén de . los
conductoe biliares. Sus estudios les han llevado a considerar
que las alteraciones hepAticas en 1la poliquistosis renal
infantil se originan por cambiozs en los tidbulos biliares

gimilares a los de las lesiones renales,
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En casos precoces, otras manifestaciones acompafiantes son
hipoplasia pulmonar debido a oligohidramnios y a la compresion
intraiitero de rifiones y diafragma sobre el térax (45,173). En
el estudio anatdémico se evidencian puimones pequefios, =sdlidos
Y atelectasicos con frecuentes bullas subpleurales, severa
congestidn, extensa formacidén de membranas hialinas y exudados
difusos intralveolares e intrabronguiales (121), Puede

objetivarse también neumotdrax y neumomediastino (83).

A veces pueden aparecer quistes y cambios fibrdéticos en otros
organos tales como gldndulas salivales, ovarios, pancreas y
pulmones (37,100). Generalmente son de escasa importancia

clinica, miltiples y asintomdticos (18).
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5.

ASPECTOS CLINICOS

El rifién poliquistico tipo infantil se manifiesta con un
espectro clinico heterogéneo. La presentacidén se encuentra en
estrecha relacién con la alteracidon anatomo-patoldgica
subyacente predominante, c¢uya expresidn es distinta segin la
edad del nifio,

Los rifiones, ya intradtero, suelen adquirir un gran tamafio
pudiendo como se ha dicho anteriormente causar distocia en el
periodo expulsivo (31,56,121,155). Esta afectacidn renal suele
determinar nuna disminucién en 1a yproduccién de liquide
amidtico, gque en condiciones normales tiene lugar en el rifién
a partir de la semana 12 de gestacion y especialmente en la

segunda mitad del embarazo (71).

Resultado de la compresion mecanica del térax a causa de la
nefromegalia bilateral y del oligohidramnios, secundario a la
pobre funcidn renal, aparece hipoplasia pulmonar que originard

distress respiratoric en el momento del nacimiento (3,45,59).

El signo clinico mids caracteristico y méds frecuentemente
detectado es la palpacion de grandesg rifiones e incluso en
ocasiones tinico (91). Segin McVICAR y cols. (125) el rifién
poliquistico infantil representa el 6% de las masas renales

diagnosticadas,
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En el recién nacido existe una importante distensidén abdominal
(78,98) palpandose facilmente ambos rifiones aumentados de
voltimen con contornos lisos (17,88,149) y consistencia firme.,
En log nifios de mAs edad el aumento de tamafio no es tan
patente como en edades mids precoces. Ademas hay que tener
presente como indica LIEBERMAN y cols. (115) que los rifiones
pueden dejar de ser paipables algunzs semanas mas tarde al
alcanzar la enfermedad estadios finales. Por ello la ausencia
del aumento renal e incluso su pequefio tamafio no es

incompatible con este diagnédstico,

Puede existir la llamada facies de POTTER, aungque no es
patognomdnica ya que se ha visto en procesos como la agenesia
renal bilateral, rifién multiquistico bilateral, en casos
severos de valvalas de uretra posterior o en cases neonatales

gfaxea de enfermedad poliquistica tipo adulto (3),

Los rasgos tipicos de este fenotipo son: cara aplanada,
hipertelorismo, orejas grandes y de implantacidén baja,
micrognatia y presencia de un pliegue prominente que se
extiende desde la parte interior del ojo hacia abajo ¥y fuera

(162,176). Fig. 6,7 7 8
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Fg. 6 v 7« Paciente con facies de POTTER.




. e ——— _—

Fig. 8. Paciente con poliquistosis infantil,
faciss da POTTER caracteristica y labis
leporine, Corresponde al mismo caso que la
figara b,



La alteracién funcional renal méis frecuente es la pérdida de
la .capacidad de concentracidn. La lesidén de. los tibulos
renales origina acidosis metabdlica (91). Como expresidén de la
insuficiencia renal existente apareceri anmuria u oliguria, asi
como hematuria macro o microscdpica. Otros signos encontrados

son piuria sin bacteriuria (82) y proteinuria,

La hipertensidn arterial es un sintoma frecuente que se
desarrolla tempranamente en la mayoria de los casos ¥
particularmente grave en el primer afic de vida causando
inclusc la muerte (42)., Para LOIRAT y c¢ols. (117) el rifién
poliquistico representa el 7% de las hipertensiones infantiles.,
La patogénesis de 1la misma es desconocida, ciertas
caracteristicas estdn a favor de un origen volimen dependiente
(64). Inicialmente puede estar asociada con hiponatremia, con
una actividad de renina periférica y niveles de aldosterona en

suero normales (101).

La afectacién hepdtica me manifiesta clinicamente con
hepatoesplenomegalia severa, en nifios mayores (45) e
hipertensién portal <c¢orn preservacién de la funeidn
hepatocelular (153). los test de funcidén hepatica son casi
siempre normales. Un riesgo relacionado con la dilatacidn de
los conductos biliares es la infeccién, dando lugar a

colangitis aguda (64,101)., La hematemesis desde varices
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esofAgicas sangrantes es un frecuente y penoso sintoma (101).
En nifios amyores puede constituir 1l1la primera manifestacidn de
la enfermedad (37,100,121).

Otras menifestaciones de la enfermedad hepatiea como ictericia,
ascitis y coma permanecen ausentes hasta que el proceso tiene

un curso mis avanzado (37).

Si sobreviven a los primeros momentos puede aparecer fallo
cardiaco debide a hipertensidn, con hipertrofia ventricular
izquierda demostrable en el electrocardiograma (165) ¥y
descompensacién cardiaca (82,149).

Al igual que en el casc de pacientes con otras enfermedades
quisticas rensles, los pacientes con rifiones poliquisticos
infantiles son especialmente susceptibles al desarrollo de
infecciones del tracto urinario ¥y no deben ser sometidos a

instrumentaciones innecesarias de las vias urinarias (183).
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PATOLOGIA ASOCTADA

Ia presencia del rifién poliquistico tipo infantil me amocia
ms frecuentemente con diversa patologia. Asi, se ha observado
una incidencia mayor de estenosis pilérica que en los sujetos
saﬁoa (18). TAKEHARA y cols. (175) describen un caso asociado
a enfermedad de Caroli, KIM y cols. (104) refieren un recién
nacido con rifién poliquistico infantil, hidrops fetalis no
inmme y caleificacidn pl#centaria extensa en una familia con

herencia antosomica recesiva.

Existen una serie de malformaciores que se asocian con mayor
frecuencia al rifion poliquistico come son alteraciones
craneales y espinales (33) o 1a hipoplasia de la pared
abdeminal (91).

FRANCO y colm. (61) en 1983 describieron un caso asociado a
situs inverso total y bazos miltiples., ILa unidn de estas dos
caracteristicas define el denominado sindrome poliesplénico y
ademis el pancreas moatraba fibrosis y formaciones quisticas.
1a rareza de la asociacidn permite considerar una relacidn

causal entre las dos condiciones patogénicas,

De forma c¢lisica, en 1l1a literatura (144,165) se pueden

encontrar relaciones entre el rifidn poliquistico infantil ¥y
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varios sindromes, donde 1las lesiones renales son 8sdélc un

aspecto patoldgico mis del cuadro clinico (68):

~ Sindrome de Meckel-Gruber
-~ Sindrome toracico asfixiante de Jeune
~ Sindrome hepatocerebrorenal de Zellweger

=~ Sindrome de Goldston

En nuestro estudio contamos con dos casos asociados al
sindrome de Meckel, tres con malformaciones musculoesqueléticas
¥ un caso con encefalocele occipital e hipoplasia parieto-

temporal.

Frente a esta serie de hechos, WELLING y GRANTHAM (183) opinan
que las anomalias genitourinarias o de otros organos son raras
e inconstantes y probablemente representen hallazgos

incidentales.
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7ele

EXPLORACION Y METCDOS DIAGNOSTICOS

CONCEPTOS GENERALES SCBRE EL DIAGNOSTICO

En la actualidad, debido al control ecogrdfico prenatal, la
mayoria de los procesos quisticos son diagnosticados
procozmente intraitero. Esto permite una actuacidon inmediata
postparto o incluso en procesos de extrema gravedad considerar

1a intervencion intrafttero (150).

A nivel de diagndstico prenatal se bhan identificado casos
utilizando marcadores no especificos como 1la w«-fetoproteins
elevada en el sueroc materno (i104), en liquido ammniético (177)
o el trehalase (132), la rentabilidad de estos marcadores debe

ser evaluada,

las técnicas empleadas en el exdmen radiogriafico del rifién y
del tracto urinario del nifioc continlan siendo los métodos
primarios para el diagnéstico correcto (37). ©Pero 1los
espectaculares avances en la ultrasonografia y 1la tomografia
axial computarizada (TAC), asi como los avances en las
exploraciones isotépicas y en los estudios funcionales hacen
necesario un nuevo enfoque en la investigacidén del sistema

urinario (136).
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Ante esto, es responsabilidad del radidlogo determinar qué
estudios son mejores para un determinado caso, asi como
establecer el orden en gue éstos deben ser realizados para
obtener la mixima cantidad de informacién con el minimo costo
(112), Para ello deberd conocer la historia clinic;, los datos

fisicos y loa hallazgos de laboratorio pertinentes (136).

Ia historia clinica es sumamente importante. En ella se

recogerdn diferentes datos de interés como antecedentes
familiares, de forma que si resultan positivos, sobre todo si

es un hermano, constituye una prueba evidente de enfermedad

(18).

En 1a exploracidn sistémica 1a existencia de distress

respiratorio y rifiones muy grandes es muy sugerente (64). Para
McVICAR y cols. (125) el fracaso remal precoz siempre indicara
rifién poliquistico infantil, asimismo son de la opinién de que
esta entidad se diagnosticari siempre que esté presente
neumotérax espontanec, hipertensién y hepatoesplenomegalia
aunque dichas snomalias se encuentran en mencs del 80% de los
casos, Por dltimo, no debe pasar nunca desapercibida la
exiatencia de malformaciones asociadas sobre todo a nivel de
genitales externos (150) o el retraso del crecimiento,

expregidn de la insuficienciz renal progresiva.
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Los datos de laboratorio caracteristicos, como hemos visto,
son proteinuria, hematuria, piuria e incluso anemia (164)., En
el nacimiento, tanto el BUN como la creatinina son normales a
causa del efecto de la didlisis placentaria materns. Sin
embargo, a los pocos dias hay un aumento de ambos parédmetros,

que indica la progresidén hacia la uremia (170).

Cada método diagndstico tiene sus inconvenientes, por ello se
debera escoger aquél menos invasivo, con minima exposicién a
la radiacidn ionizante y que produzca menos traumam psiquico y
peicoldgico al nifio, Idealmente deberia ser suficiente un
anico método, pero en 1la practica a memudo es necesaria una
combinacion de diferentes procedimientos para establecer un

diagnéstico seguro (136).

Hasta hace poco, 1la exploracidén diagnéstica primaria era la
urografia. La cistouretrografia miccional, la fluorografia con
intensificador de imAgenes para el estudioc dinamico del tracto
superior e inferior, la ultrasonografia y 1a TAC sirven para

completar la urografia en diversos estadios de la enfermedad.

Desde hace tiempo ha existido un gran sumento en la utilizacidn
de la ecografia en varias situaciones, al ser considerada la
técnica que proporciona mayor informacién ¥y el menos invasivo

de los métodos diagnosticos primarios, inclusc a veces se ha
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7.2.

indicado como 1la Gnica investigacidén preoperatoria necesaria.
1a ultrasonografia como estudio basal no invasivo reemplaza
cada vez mis a otros métodos en lom lactantes criticamente

enfermos (136).

EXAMEN RADIOLOGICO SIMPLE

Aunque la radiografia simple de abdomen es una exploracidn
primordial en el estudio del aparato urinario (105), no es un
método de gran utilidad en el diagndstico del riiién

poliquistico infantil.

En la mayoria de los casos, sdlo se observa la existencia de
grandes masas de densidad liquida en los flancos del abdomen,
que repremsentan una gran nefromegalia bilateral o
indirectamente, el desplazamiento de las estructuras normales
del abdomen por masas no claramente visibles (149). Dicho
aumento de tamafic puede incluso alcanzar cinco veces su valor
normal y en ocasiones se puede observar un borde mis o menos

lobulado (163).

El estudio radioldgico pone de manifiesto la presencia de
alteraciones toracicas acompafiantes del rifidn poliquistico
como hipoplasia pulmonar, neumotérax y/o neumomediastinoc.

Figo 9

95



Fig. 9. Radiografia simple de abdomen de un
nifio con poliquistosis infantil., Neumotérax.
Neumomediatino. Abdomen distendido:

slevacifén de ambos diafragmas, eofecto de

Uamas bilataral™,



7.3.

UROGRAFIA INTRAVENOSA (UIV)

la urografia sigue siendo el método mds utilizado generalmente
como modalidad primaria de imagen para el estudio del tracto
urinario en nifios (163), aunque no es imprescindible para el

diagnéstico de enfermedad poliquistica infantil (64).

Mediante 1la inyeccidn intravenosa de un producte triyodado
hidrosoluble (1) se visualiza el parénguima renal, el sistema
colector y 1la vejiga urinaris en relacidn con otros organos
retro e intraperitoneales., Ademas proporciona una valoracidn
aproximada de la funcidén remal (136). Como la inyeccidén de
contraste representa una considerable sobrecarga osmdtica, que
conlleva un importante efecto diurético, es esencial un

adecuado estado de hidratacidn en el nifio (1,37).

Los detalles finos de la forma del sistema pielocalicial y el
contorno del rifidn son observados mucho mejor con la UIV que
con la ecografia, aunque ésta es sumamente importante en los
casos en que el rifion no es visto totalmente o de forma
adecuada por la urografia, como puede ser el caso del rifién

poliquistico infantil (159).

Se reconocen varias fases en la UIV., Después de haber

inyectade el contraste, a log 2-3 minutos, se obtiene el
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nefrograma (visualizacidén del parénquima renal). En esta fase
se pueden definir los contornos renales, el tamafio, cualquier
anomalia de forma o de posicién (37), asi como valarar el

parénquima renal y su homogeneidad (136),

En 1la fase excretora, cdlices y pelvis empiezan a opacificarse,
algo mis tarde uréteres y finalmente vejiga, segin el
contraste es concentrado en la orina eliminada., FEn los niilos
con buena funcidén renal esto se obtiene a loa 5«10 minutos
siguientes a la inyeccién (37). No hay que olvidar que en el
recién nacido los rifiones son drganocs inmaduros, por lo que la
visualizacidén radiogréfica es diferente, 1la excrecién y 1la
concentracidon del contraste estd retrasada y disminuida en

comparacién con nifios mayores (136).

Para valorar los hallazgos del estudio urogréafico es necesario
tener en cuenta varios factores. 1a funcidén renal depende del
grado de afectacidén (100) ¥y hemos visto que éste se relaciona

a su vez con la edad, dando un aspecto distinto.

1l.- En el recién nacido se observa una marcada disminucidn
de la funcién renal lo que lleva a una cantidad insuficiente
de medio de contraste en el sistema colector para permitir la
visualizacién adecuada {18), siendo una de las causas

frecuentes para no detectar el rifidn por urografia (4l). No

98



obstante, los hallazgom urograficos cuando son visibles, son
bastante caracteristicos (68).

Es tipico un retraso de mimmtos a horas en la aparicidén del
medio de contraste en los rifiones, Este retraso es
proporcional a la gravedad del dafio renal (101,163). Se
reconoce una nefromegalia bilateral de bordes lisos, puesto
que no existen quistes gue sobresalgan del margen cortical

(82,120).

El nefrograma revela un patréon radiado, con alternancia de
bandas alineadas radiodensas y relativamente radiotransparentes
que ge extienden desde los cflices a 1la superficie renal,
Estas opacidades 1lineales se deben al estasis del medio de
contraste en los tilbulos colectores dilatados (52,126), Este
aspecto, aunque caracteristico, no es patognoménico (64).

Fig. 10

También es caracteristico un retraso en 1a eliminacién del
medio radiopaco, 1o que determina la presencia del nefrograma
por un tiempo muy prolongado, visible incluso dias después
(82,121), ypor 1lo que son necesarias radiografias tardias
(37,88). Fig. 11
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Fig., 10, UIV a las 2:30 h, de la inyeccién de contraste en un
caso de poliquistosis infantil. Asbas siluetas renales estén
aumentadas de tamefio. Patrén radiado mantenido ¥y asistema

excrator normal.




Fig. 11. UIV del mismo caso anterior a las
24 horas de la inyeccién de contraste.

Se cbserva el mefrograma mantenido.



Aunque hay una insuficiente concentracidn para visualizar las
estructuras colectoras y loa uréteres, GWINN y LANDING (82)
indican que el contraste sl cabo de un cierto tiempo puede
verse en vejiga. Cuando estas estructuras se observan, el
sistema excretor es normal aunque en algunas raras ocasiones
el tamafio de los quistes adyacentes puede distorsionarlo
(18,78).

2. En la forma infantil, la funcidén renal esti mejor
conservada, observandose a nivel de las papilas una imagen en
cepilleo gque no representa sino estriaciones debidas a ectasia
tibulo medular del medio de contraste (149), caracteristica
del rifién poliguistico infantil (165), con la correspondiente

dilatacién de los tiibulos medulares.

El sistema pielocalicial y los uréteres son normales, aunque
podrian existir defectos de compresidn extrinseca originados
por las formaciones quisticas, siendo esto mis frecuente

cuanto més avanzada esté la afectacidn remal (100,121).

En ocasiones puede ser dificil diferenciar esta forma infantil
del aspecto urografico del rifidn poliquistico tipo adulto (37)
perc la demostracidén de fibrosis periportal por ecografia o
biopsia hepatica contribuye a efectuar el diagndstico de

certeza (100).
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7.4, ULTRASONOGRAFIA

La ultrasonografia del sistema urinarioc ha venido incrementando
su importancia como modalidad de imagen desde 1973. El rapido
desarrollo técnico ha potenciado una gran precisién
diagnéstica en 1la deteccidén de alteraciones morfoldgicas.
Actualmente supera otras modalidades de imagen que precisan

radiaciones ionizantes (2,6,136).

La ecografia es especialmente adecuada para llevar a cabo el
diagndstico prenatal de numerosas malformaciones congénitas
del sistema genitourinario (65,97). MULEY-AIONSO y cols. (133)
han detectado utilizando este método una frecuencia de
malformaciones fetales del 20'5%. En este sentido FONG y cols.
(58) indican que un correcto estudio del tracto urinario fetal
y del volimen del 1liquido amnidtico por ultrasonidos puede
conducir al diagndstico antenatal en la mayor parte de los

CaBot.

El diagndstico ecografico de enfermedad poliquistica infantil
puede ser realizado tan temprano como en la semana 17 de
gestacién (74,83,152), aungue lo habitual es realizarlo cerca
de la semana 24 (84,139), Sin embargo, hay casos en los que el
diagndstico no se llevd a cabo hasta el tercer trimestre o

incluso después de nacer, Esto es debido a que los rifiones
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aparezcan normales al exAmen durante la mayor parte del
embarazo Yy se hagan anormales s6lc en el dltimo trimesatre.
Incluso se ha descrito un casc con tamafic renal y ecogenicidad
adecuada a la semana 30 de gestacidn (152). De ahi, que un
estudio ecogrifico normal, al principio de la gestacidén de un
feto de riesgo no debe eliminar la posibilidad del diagnéstice
(58,147).

GOTOE y cols. (73) obtienen una exactitud en el diagnSotico
prenatal del 52°6% afirmando que para ello hay que considerar
varios factores como la rentabilidad de los ultrasomidos, 1la
funcidén renal fetal, la madurez pulmonar y el volimen del

liguido amnidtico.

Cuando el diagnéstico es prenatal, los hallazgos clisicos son
severa nefromegalia con incremento de 1la ecogenicidad y
profunde oligohidramnios. Como resultado de la disminmeidn de
la funcidén del rifidn, la pelvis renal y 1la vejiga fetal
atréfica no suelen visualizarse (56,33)., La presencia de
oligohidramnios en el exdmen ecogriafico es tan importante que
siempre que ge encuentre debe hacerse un estudio del tracto
urinario fetal con especial atencidn.(32). Asi HOFFMANN y cols.
(ok) destacan la utilidad del eco doppler para el diagnéstico

diferencial de los casos ¢on oligohidramnios,
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El aspecto ecografico tipico incluye rifiones muy aumentados de
tamafio, facilmente identificables al mantener su configuracién
reniforme. Los mArgenes renales estén pobremente delimitados y
aparecen relativamente radiocliicidos a causa de la compresién

de la corteza periférica (127).

Los numerosos guistes existentes no pueden reconocerse al ger
de menor tamafio que el poder de resolucidn de los ultrasonidos,
pero crean miltiples interfases producidas por sus paredes lo
gue explica el caracteristico aumento difusoe de la
ecogenicidad renal (41,57,78). De ello se deriva igualmente
una mala diferenciacidn corticomedular, que es reemplazada por
un parénquims homogéneo hiperecogénico (8), asi como una mala
vigualizacién del meno renal y de las estructuras

pielocaliciales (58,88,126).

No cbstante, existen casos en que el aumento generalizado de
la ecogenicidad renal se acompafia de una jnversién en 1la
relacidén corticomedular normal del recién nacido, con una
marcada diferenciacidén debida a hiperecogenicidad medular.
Para LOZANO y cols. (120) esto podria deberse a la utilizacién
de transductores de alta resolucidén (775 MHz), a la mayor
afectacién quistica medular con un mayor mimero de interfases
en la propagacidén del sonido ¢ al hecho de haber sido

realizada 12 ecografia szl tiempo que la UIV, con lo que los
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tdbulos medulares aparecerian mis dilatados y se produciria un

mayor numero de interfases en el recorrido del haz ultrasdénico.

A veces pueden objetivarse espacios aneccicos en el interior
del parénquima, asociados a las manifestaciones anteriormente
descritas y que son el resultado de quistes macroscdpices o
bien de imlotes de parénquima normal que ocasionalmente estén

presentes (124,127). Fig. 12

En el nifio mayor los hallazgos ecogrificos son algo diferentes
Tabla VIII (101). A nivel renal destaca una médula mas
ecogénica pudiendo simmliar una nefrocalcinosis (64) a causa de
gquistes focales tubulares (10l). Perc 1las principales
diferencias se refieren a 1la afectacidn hepdtica, con
hepatoesplenomegalia, hipertensidn portal y varices esofagicas
(84)., EL higado contiene miltiples quistes de variado tamafio
que se miestran como areas anecoicas (103,121), Puede aparecer
un alto nivel de ecos en el parénquime a causa de fibrosis

(171) en patrones homogéneos o heterogéneos (101).

Fl patrén ecografico del rifidn poliquistice infantil no es
patognomdénico y puede ser visto en otros cuadros (3,42), por
ello es muy Util para excluir otras posibles causas realizar
ecografia renal en padres y familiares de pacientes afectos
(174).
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Fig. 12. Ecografia renal de un caso de rifién poliguistico tipe
infantil donde se observan imfigenes quisticas de un diaAmetro

suparicr a 1 cm.




TABLA VIII: HALLAZGOS ECOGRAFICOS EFN LA POLIQUISTOSIS RENAL
INFANTIL [ KAPLAN; 1989 1

NEONA TS Aumente del tamafle renal
Incrementa de la3 ecogenicidad dal parénauina
Manor difarenciacién corticomedular
Menor visualiizacién dal seno renal
Quistes menores de 2 cn de didmetro

Incrementoy de [z ecagenicidad hepatica
causada por fibrosis

NIROS fumento del tamatto rensl

Incremento de la ecogenicidad,
principalmente medular

Nuistes menares de 2 cx de didmetiro
Juistes hepdticas

Quistes pancredticos

fsplenomegaliz secundaria

Hipertensidn sortal




7e5e

TOMOGRAFTIA AXTAL, COMPUTARIZADA (TAC)

la TAC es un poderoso instrumento de imagen (113). Permite
demostrar relaciones anatomicas que no pueden establecerse con
otros métodos o sd6lo con gran dificultad (29). Sin embargo, es
un procedimiento diagnéstico costoso en términos de dinero y
radiacidon, requiere tiempo, sedacién del paciente para
mantener su inmovilizacién y administracidn en ocasiones de
material de contraste (111), por lo gque sblo debe ser
utilizado para responder a cuesticnes my especificas (112) ¥
giempre que exista una aceptable relacidén riesgo-beneficie

(29).

Por todo lo anterior, no existe lugar para situar la
tomografia como medio diagndstico primario pudiendo utilizar
otros métodos de rutina con menor dosia de radiacién. La
contribucién de la TAC al diagndstico del rifién poliquistico

es ciertamente muy limitada y no suele utilizarse (37,173).

En caso de realizarse dicha exploracidén se pondrda de
manifiesto la existencia de miltiples +transparencias gque
representan los quistes, asi como un aumento de tamafio de los
rifiones a costa de éstos (16%)., Ademis también permite
apreciar detalles finos de la arquitectura renasl en pacientes

con un diagndéstico dudoso (183).
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7.6.

7e7e

URETEROPTELOGRAFIA

Raramente estd indicado en nifios pero cuando la funcidn renal
esti tan reducida que no obtenemos ningin dato de valor en la
UIV se puede intentar 1la realizacion de esta prueba.
Habitualmente mostrara un sistema excretor normal, aungue a
nivel renal puede apreciarse alguna distorsidn del complejo
calicial debido a la presién de loe gquistes adyacentes (18,73).
Hay que tener presente que estos hallazgos son mis frecuentes

en el rifidn poliquistico tipo adulto.

GAMMAGRAFIA RENAL

El rendimiento diagnéstico obtenido mediante radioisdtopos es
inferior a 1l1a urografia, la ultrasonografia y la TAC para
valorar la morfologia paro ocomo prueba funcional tiene

ventajas que no presentan otras técnicas (4,116,136).

Cuando se emplea el estudio isotdpico renal con Teggm mmestra
unos rifiones aumentados de tamafio debido a los microquistes.
La funcidén rensl esta muy disminuida, como se evidencia por la
escasa actividad del trazador. La pelvis ¥ los uréteres no
suelen ser visibles pero puede verse alguna ligera actividad
en la vejiga. Asimismo, las imigenes gammagrificas tardias
pueden revelar restos en el parénguima renal, como corresponde

a una funcidn muy reducida y retrasada (170).
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En la mayor parte de los casos, 1la informacidén obtenida de la
morfologia renal con material radioactivo, es similar a la que

se obtiene con estudios radioldgicos (149).
BIOPSIA HEPATO-RENAL

Aunque los hallazgos ecograficos de las enfermedades quisticas
renales intraiiterc o en el nifio pequefio son muy tipicos, no
son completamente diagndaticos (78)., FITCH y STAPLETON (56)
piensan que por la importancia del correcto diagnéstico de
cara al consejo genético ¥y al manejo del paciente, se requiere
la confirmacidén histoldgica cuando el exdmen clinico y el
Wscreening! familiar no son suficientes para determinar el

diagnostico.

En el caso del rifidn poliquiatico tipo infantil, como sucede
en otras entidades anatomoclinicas podria plantearse si la
comprobacidon anatomica es imprescindible para obtener un
diagnéstico seguro. No parece que esto sea necesario al menos
en un importante nimero de casos. En enfermos en situacidén
urémica terminal con nefromegalia evidente, imdgenes

ecogréficas tipicas e historia familiar positiva estaria fuera
de lugar recurrir = 1la biopaia. No cobstante, existen casos
precoces en los que se considera necesaria la biopsia

percutdnea (150).
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Parece gque en los casos mis dudosos es conveniente recurrir
directamente a la lumbotomia exploradora, técnica que ademds
de obtener tejido para 1la biopsia nos permite apreciar las
alteraciones estructurales de Jla superficie renal, Hay que
tener presente que la comprobacidn visual de los quistes tiene
tanto valor como la demostracidn morfologica de los mismos

(150).

En los casos de afectacion hepatica no es conveniente realizar
1la biopsia por puncidén directa sino tras laparoscopia, asi de
confirma 1a presencia de quistes y se elige 1la zona mis

indicada para la biopsia (150).

Por Gltimo, 1=m necropsia no sdlo ee util para confirmar el
diagndstico, sino para reconocer con exactitud la extensidn de
1z enfermedad que no pudo sospecharse en la clinica, Asi, 1la
afectacién hepética, pancredtica, etc. es mucho més alta en
las series necrdpsicas que en las clinicas, También es atil
para explicar la causa (ltima de muerte., Ademas la conjuncién
de los hallazgos necrdépsicos con los datos clinicos es 1a
inica manera de establecer la extensién de la enfermedad y

conocer el Arbol genealdgico de la misma (150).
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DIAGNOSTICO DIFERENCTIAL

El diagndstico diferencial entre las distintas entidades es
fundamental para establecer un prondstico y tratamiento

adecuade,

Clinicamente a veces es dificil establecer 1la diferencia
entre poliquistosis renal y otras afecciones que producen
nefromegalia, mmsa abdominal palpable e insuficiencia renal en
el recién nacido y en el nifio (98). Sin embargo, en la mayor
parte de los casos, la combinacion de UIV, ultrascnografia e
incluso gammagrafia renal ayudarid a establecer el diagndstico

correcto en la evaluacidn de estos procesos (170),

Existen numerosos cuadros que por diversos motivos plantean el
diagnostico diferencial con el rifién poliquistico infantil
como se ve en la Tabla IX. Incluso AVNER y cols, (5) describen
una nefrepatia por toxicidad al radiocontraste en el
recién nacide que puede simlar ¢linica, ©radioclégica ¥

ecograficamente una poliquistosis renal infantil,

Respecto al diagndstico diferencial con 1la forma adulta dg
poliquistosis habitualmente no existen problemas, ya que sus
patrones urograficos y ecograficos son completamente distintos

(88), aunque hay ocasiones en que si pueden existir dudas.
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TABLA IX: DIAGROSTICO DIFERENCIAL EN LA POLIQUISTOSIS REFAL
AUTGSOMICA RECESIVA

HIORONEFRUSIS BILATERAL POR URGPATIA OBSTRUCTIVY
DIRBETES HELLITUS MATERNK

SINDRONE DE BECKWITH-WEIDEMANN

ENFERMERARES POR ACUNILE DF GLUCTSENG

TUMOR DE #ILHS

NEUROBL4STORA

OISFLASIA RENAL MULTIUISTICA BILATERAL
HAMARTONAS RENALES

DiaRETES LIPGATROFICA

TIRGSINGSTS HEREDITARIY

RINON EN ESPONJA MEDULAR

ENFERWEDAD POLIQUISTICA RENAL AUTOSOMICH JOMINANTE
TRONBOSIS BILATERAL DE LA VENA 0 ARTERIA RENAL
NEFROMA BILATERAL MESORLASTICO

ESCLEROSIS TUREROSA

THFILTRADOS LEGCENICOS

ENFERMEDAD DE LINDAU

ENFERREDAD SLOMERVLOQUISTICA FAMILTAR HIPGPLASICA
NEFROMEGALIR TRANSITURIA NEONATAL

SINDRONE DE MECKEL

SINOROME OF JEUNE

SINDRONE DE TVEMARK

NEFRUMEGALTA CONGENITA HIPERNEFRONICA CON DISSENESIA TURULAR




8.1.

ENFERMEDAD POLIQUISTICA TIPO ADULTO

Transmisién genética autosdmica dominante.

Se penssba que la forma dominante aparecia dnicamente
en sdultos, pero con el pasc del tiempo han aparecido
nuevas referencias en nifios (78).

Se asocia frecuentemente a quistes hepaticos,
pancredticos, pulmonares y aneurismas (68). Los quistes
hepéticos no se comunican con el sistema biliar (101).
Al estudio anatdémico se observan quistes en glomérulos
y tébulos como se cbserva en la Tabla X (68).

Los mayores problemas surgen en neonatos donde ambos
tipos de enfermedad quistica no pueden diferenciarse
positivamente, sobre todo en ausencia de historia
familiar especifica (42).

La presencia de una fibrosis hepAtica congénita con
disgenesia biliar descarta la existencia de una
poliquistosis adulta (64), Sin embargo, se han descrito
casos de fibrosis en los tractos portales en nifios ¥
adultos con rasgos inequivocos de rifidn poliguistico
tipo adulto (17%). Por ello, la diferenciacién de estos
procesos en base a la presencia de fibrosis hepitica es
errénea como afirma WITZLEBEN (184),

La urografia muestra cadlices estrechados y A&reas

esféricas radiotransparentes. A veces se pueden observar
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TABLA X: DIAGNOSTICO DIFERENCIAL ENTRE LAS FORMAS AUTOSOMICA

POLIQUISTICA RENAL

RECESIVA Y AUTOSONICA DOMINARTE DE LA ENFERMEDAD
[ GLASSBERG; 1987 ]

RECESTVA DOMINANTE
E040 08 0-10 afing §-60 afos
CONIENSD
PRONCSTICR A menor adad A menor edad peor
pear prondstice prondstico, general-
mente mas insidiose
gue en la forma
recesiva
PATOLOGIA Fibrozis hapéatica Quistes hepaticos, pan-
ASTC[A0A congénita credticos v puimonares,
Anaurisnas
HNATaN T4 Ectasia ductal guistes de qlomérulas y
PATOLAGCA medular, auistes tubulos
tarticales
YREBRAF LA €striaciones Céliges alargados
TNTRAVENGSA radiales, Los alrededor dz dreas

calices pusden na

visuzlizarse

£on noLos efos




cambios morfolégicos muy similares al patrén recesivo,
e incluso un nific con este patrdn, puede con la edad
modificarlo con un aspecto parecido al del adulto {37).
A nivel ecografico, en loa contornos renales aparecen
pequeiias estructuras quisticas (160). Otras diferencias
se observan en la Tabla XI (3).

La ecografia de padres y abuelos para detectar un rifidn
afecto es indispensable para clagificar la enfermedad

poliquistica (63).

8.2. HIDRONEFROSIS BILATERAL

Es la causa mas frecuente de masa abdominal en los
nifios tras los primeros dias de vida (4l).

En la UIV se observa un aumento del <tamafio global del
érgano, con ensanchamiento y forma globular de 1los
calices y pelvis renal (91).

En la mitad de los casos s50lo puede visualizarse la
pelvis dilatada y el parénguima renal seria normal, En
casos mis severos hay dilatacién de 1la pelvis 7 un
parénguima adelgazado (32).

La urografia y la ecografia serdn de gran utilidad para

establecer el diagndstico correcto (164).
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TABLA XI: HALLAZGOS ECOGRAFICOS EN LA POLIQUISTOSIS RENAL
[ ARGTUACO; 1990 1

- RECES[VA QOMINANTE

Liduiog Disminuido Puede ser norsal

AMNIOTICD

RIGON Aumentado, Brandes quistas
Increments Puede conearvar la
homagénes de configuracidn renal
la ecogenicidad, normal
Morfalogis normal

VET!GA Pecuefia o0 no se Puede ser norwal
visualiza

PRESENTACION 4 tipos: perinatal, Variable, Rarz vez
naanatal, infantil, intradtero
Juvenl




8.3, RINON EN ESPONJA

~ Es una enfermedad bDenigna raramente vista en la
infancia,

- Puede requerir un diagnbéstico diferencial en un nifie
mayor cuya UIV muestre gquistes medulares con diastorsiodn
calicial (18).

8.4. ENFERMEDAD GLOMERULO-QUISTICA RENAL

- Herencia dominante,

- Su origen se piensa que es un insulto teratogénico o un
defecto genético, smiendo reversible en algunos casos
(62).

- Patologicamente presenta moderada nefromegalia (62).

- Presenta dilataciones quisticas en los espacios de
Bowman con ocasional afectacidén de los tibulos
colectores. 1ILa distribucién cortical permite su
diferenciacidén de la poliquistosis infantil (62).

- A nivel hepdtico aparecen gquistes subcapsulares ¥y
adenomas (62).

- Ecogrificamente se observan los mismos hallazgos en
ambas entidades, con pequefios quistes macroscdpicos
(28,56).

-~ Precoz aparicion de fracaso remal cronico (101).
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8.5, NEFROMEGALIA TRANSITORIA NEONATAL

~ Puede simular un rifion poliquistico infantil, es de
etiologia desconocida y regresa espontéineamente en
pocos dias (64),

= Lz funcién renal es normal perc sus rifiones son grandes

¥ hay un retraso en la excrecidn de medio de contraste

(166).

8.6. SINDROME DE MECKEL~GRUBER

- Herencia autosémica recesiva.

= Se caracteriza por polidactilia postaxial, microftalmos,
encefalocele, paladar hendido y malformaciones cardiacas
(39,165),

- La afectacidn renal es variable con rifiones grandes,
esponjosos, con pérdida de la diferenciacién medular
(165).

- El diagndstico prenatal es posible si se observa el
encefalocele en ecografia o si la concentracidén de o=

‘fetoproteina en liquido amnidtico esti aumentada (141).
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8.8.

8.9.

SINDROME DE JEUNE. DISTROFIA TCRACICA ASFIXTANTE

- Herencia autosdmica recesiva,

- Aparece en nifios asociado a torax estrecho, costillas
cortas, fracaso respiratorio, manos "“rechonchas',
epifisis de falanges en forma de cono y huesos iliacos
con forma de tridente (101).

-~ A nivel renzl se observan quistes corticales ¥y
displasia quistica c¢on fibrosis hepatica en grado

variable (101).

SINDROME DE IVEMARK., DISPLASTA RENAL, HEPATICO-PANCREATICA

~ Herencia autosémica recesiva.

=~ Se presenta con grave distress respiratorioc, con quistes
renales, fibrosis hepética y pancreatica (10l).

-~ A nivel renal se observa deficiente diferenciacidn

nefronal y quistes glomerulares (101).

NEFROMEGALIA CONGENITA HIPERNEFRONICA

- Herencia autosdmica recesiva.

- Estid asociado con oligohidramnios, puede existir
retraso en su aparicidén, facies de Potter ¥y pulmones
hipopldsicos (10l1)., Los rifiones nunca funcionan y estan
agrandados. El nimero de glomérulos estd aumentado con

tiibulos inmaduros y fibrosis intersticial (101).
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2.

TRATAMIENTO

No disponemos hasta ahora de ningin tratamiento médico o
quirirgico efectivo que evite el curso progresive de la

enfermedad hacia la insuficiencis renal.

Por tanto, el tratamiento es meramente sintomitico. Es la
terapéutica del distress respiratorio, correccién de los
trastornos hidricos y electroliticos inducidos por 1la
insuficiencia renal (16) ¥ el control de las complicaciones
como pielonefritis e hipertensidn arterial (98). El control de
esta dltima es sumamente importante en los nifios mayores con

disminucidén de la funcidén renal (18).

El tratamiento del fallo renal en la enfermedad poliquistica
debe seguir las pautas habituales, considerandose 1la
posibilidad de diflisis (18) y sobre todo el trasplante como
inica solucidn para estos nifios (60). Sin embargc teniendo en
cuenta que el trastorno hepdtico fibrosante asociado es
progresivo y no posee ningin tratamiento excepto el trasplante,
estos pacientes deben ser clasificados como candidatos de alto
riesgo para la hemodidlisis, didlisis peritoneal y el

trasplante renal (183).
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No existen datos de que la extirpacidn o descompresion de los
quistes mejoren la funcion renal (164). Cuando existe
hipertensidon portal es Gtil establecer una derivacién porto=-

cava (60).
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10. CONSEJO GENETICO

Dada la transmisién hereditaria del rifidn poliquistico
infantil surge la necesidad de informar a padres y familiares
del riesgo de aparicién de la enfermedad en hermsnos o

descendientes,

En 1976, BATTIN (13) establece que la enfermedad poliquistica
renal infantil es una indicacidén mas para la realizacidn del
consejo genético, Para ello es necesario un diagndatico
clinico y Dbioldgico exacto de la afeccidn y establecer un

&rbol genealdgico lo més preciso posible.

Los padres de un nifioc con enfermedad poliquistica autosdmica
recegiva deben saber que desde el punto de vista estadistico
cada uno de sus hijos tiene, como hemos viste, una
probabilidad de un 25% de padecer la enfermedad y un 50% de

ser portador del gen anormal (183).

Cuando se diagnostica un caso de rifion poliquistico infantil,
padres y abuelos deben ser examinados buscando la presencia de
quistes en higado y rifién a pesar de gque aparentemente estén
libres de sintomas., Inicialmente se realizara con ecografia y

si existen dudas se realizari biopsia hepato-renal (56,125).
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KAPLAN y cols, (101) sefialan la necesidad de estudiar con
cuidado a todos los miembros, descendientes o ascendientes,
de aquellas familias en las que se presente un caso de

enfermedad poliquistica, sea cual sea su grado de afectaciodn.

La variabilidad en la edad de comienzo en una misme familia y
las limitaciones para excluir el rifién poliquistico infantil
por ecografia en el segundo trimestre de gestacidn segin REUSS
¥ cols, (152) deben ser consideradas a la hora de realizar un

adecuado consejo.
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PRONOSTICO Y EVOLUCION

La observacion en 1971 de que no todos los pacientes con
enfermedad morian al nacimiento (115), «contrasta con 1lo
obtenido en las tres décadas anteriores donde 1a mayoria de
los neonatos morian airededor de las seis semanas de vida (27).
Por ello, rnumerosos autores (68,101,138) indican que el
prondstico no es tan pesimista como anterjormente se creia,
logrindose supervivencias de 12-15 afios (16) e inclusc mis

alla de la segunda década (68).

Aunque hay pocos estudios del prondstico a largo plazo del
rifidon poliquistice infantil, algunos autores han intentado
establecer unos factores que puedan tener cierto valer en tal
sentido, No obstante, existen numercsas investigaciones

contradictorias.,

El prondéstico dependera basicamente de:

- E1 componente renal es fundamental, ya que la alteracién
hepética no copduce a insuficiencia (68), Para COLE ¥y
cols. (42), en contra de lo gue se cree, el desarrollo
de insuficienciz renal raramente ocurre de forma precoz.
Con frecuencia se observa un buen aclaramiento en los
dos primeros afios, que permanece mis o menos estable ¥

luego progresivamente va disminuyende (68). Se observa
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que el rifion poliquistico representa el 9% de loa casos
de insuficiencis renal terminal en nifios menores de un
afio (154) y 8dlo el 0°5% de los fracasos remales agudos
(63),

La posibilidad de un buen control de 1la hipertensidn
causa probable de merte precoz en nifios, mejora sin

duda el prondstico (68).

El volimen de liquido amnidtico normal y 1la relativa
conservacién del borde cortical indican un prondstico
favorable, mientras que un oligohidramnios marcado y el
fracaso en la identificacién de la vejiga son signos de

un prondstico grave (147).

La supervivencia depende en gran medida de la edad del
paciente a la presentacién. Si las manifestaciones
¢linicas aparecen en la primera infancia, 1la evolucidn
puede ser rapidamente fatal por insuficiencia renal,
aunque 7puede existir algin caso con un curso mis
prolongado (18). En el nifio mayor este fracaso se
produce mis lentamente o no tiene lugar, existiendo

mayor afectacidn hepdtica (126).
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A pesar de +tode lo anterior, en general, el curso de 1la
enfermedad es progresivo con empecramiento gradual de Ia
funcién renal sobreviniendo 1la muerte a los pocos dfas o
semanas tras el parto (78,173). La mayoria de los nifios con
cuadros severos fallecen intrautero o en las primeras horas o
dias por distress respiratorio consecutivo a hipoplasia
pulmonar (121), En los casos restantes, pueden sobrevivir a la
edad de 5 afios o mis con desarrollo de hipertensidn arterial,
deterioro progresivo de la funeidn renal (37), a la vez que se

afiade enfermedad hepdtica (18).

Ocasionalmente, en la evolucidén de la enfermedad puede
producirse una normalizacidn gradual de los hallazgos clinicos
y urograficos como refiere CERISPIN ¥y c¢ols. (37) e incluso
LIEBERMAN y cols, (115) indican que en algunos nifios puede

observarse una reduccion del tamafio renal durante la infancia.

Asimismo, como hemos dicho al. referirnos al diagndstico
diferencial, algunos nifioa con enfermedad poliquistica
infantil desarrollan quistes de tamafic variable que
distorsionan la superficie externa renal ¥y comprimen los
cdlices, dando un aspecto morfoldgico similar a la enfermedad
renal poliquistica tipo adulto. Parece que con la edad el
patrén arquitectdénico renal de tipo infantil puede modificarse

e imitar al tipo adulto (115).
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Por este hecho, BARRACHINA y cols. (12), consideran que la
diferencia entre ambas formas estriba en que la nefrona quede

o no bloqueada y por tanto se trataria de la misma enfermedad

en diferente estadio evolutivo.
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ITT. DISPILASIA RENAL

MULTIQUISTICA



1.

CONCEPTO Y REVISION HISTORICA

El rifion multiquistico es una malformacidén congénita, no
hereditaria. Se caracteriza por la presencia de miltiples
quistes y de una displasia tisular embrionaria, que sustituye
al parénquima normal (15) coexistente con wuna atresia del

uréter (145),

Ia primera descripcidn en la literatura fue llevada a cabo por
CRUVEILHIER en 1836, tras el hallazgo de un rifién quistico en
la necropsia de un nifio de tres afios de edad (26). No obstante
otros autores (145) consideran como ©primer caso el de
HILDFBRANTD en 1894, seguido de los de ROSENOW en 1911 ¥

HOLLANDER en 1923, todos ellos en nifios.

SCHWARTZ (131) en 1936 fue el primeroc que utilizé el término
de rifion multiguistico para esta entidad, al tiempo que hizo
una descripcidn mids detallada de la misma y define esta lesidn,

sustancialmente diferente del rifidn poliquistico (26).

A partir de este momento se han ido sucediendo publicaciones,
entre las que destacan las series de SPENCE en 1955, FRIEDMAN
y ABESHOUSE 1957, PARKKULAINEN 1959, VELLIOS 1961. De igual
forma WEYENETH y BAEZNER en 1962 refieren 72 casos entre los

gque se encuentran 3 adultos (145).
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Finalmente los trabajos de OSATHANONDH y POTTER (140) incluyen
el rifién mmltiquistico en el tipo II de su clasificacidén de

enfermedad gquistica renal.

1os numerosos nombres recibidos por esta afeccién han
dificultado su investigacidén bibliogrdfica. De todos los
apelativos, el mis apropiado es el de displasia renal
multiguistica, pues anatomopatolégicamente como veremos mis
adelante reiine las condiciones precisas que definen el término
"digplasia™ (145), aurnque hay que destacar que todos los

rifiones displisicos no son multiquistices (101).

Por filtimo hay que sefialar que no presenta ningin parentesco
con otros procesos renales, en los que existen también
numerosos quistes como son: quistes simples miltiples, quiste

miltilocular o poliquistosis (15).
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2.

2.1,

DATOS EPIDEMIOLOGICOS

INCIDENCIA

El rifién multiquistico es la forma de enfermedad quistica mis
frecuente en la infancia (69,89) y el +tipo mAs comin de
enfermedad quistica bilateral en neonatos (183), Algunos
autores (128), entre los que se encuentra POTTER (138) sefinlan
que es el proceso mas frecuente de todas las malformaciones

renales, aunqgue para otros (145) esto es algo exagerado.

Para AVNI y cols. (7) el rifién multiquistico representa en su

serie el 10% de todas las uropatias fetales,

Como es posible apreciar en las revisiones bibliograficas los
casos en nifios son muy numerosos, pues s6lo en la serie del
Chicago Lying=In Hospital aportada por POTTER se recogen 120

casos (145).
SANDERS y HARTMAN (160) estiman una incidencia de 1 caso cada
10.000 nacimientos. DIARD y cols. (47) indican una frecuencia

de 48 casos de cada 350.000 admisiones.

Estudios mids recientes como los de GORDON y cols., (72) o los

de SUSSKIND y cols. (172) muestran una inecidencia de 1 cada
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2.2,

2.3,

4, 300=4,500 nacidos vivos. Extrapolando los datos obtenidos se
estima que aproximadamente nacen 1.000 nifics afectos cada afio

en Europa y USA.

DISTRIBUCION DE SEXO

Aunque distintos autores (89,135,165) refieren la existencia
de un predominio masculino e incluso establecen una proporcidn
2:1 (3,147), parece que esto no es significativo ya que otros
michos estudios no muestran ninguna diferencia al respecto

(77,131).

KRULL y cols. (107) recogen en su estudio 43 casos distribuides
en 27 varones y 21 mjeres. En nuestro estudio (periodo 1978~

1990) se refieren 35 casos: 26 varones frente a 9 mujeres.

LOCALIZACION

El rifién mltiquistico aparece de forma bilateral en un 4% de
los casos (77)}. En la estadfstica de POTTER 60 casos sobre 385
lo que representa un porcentaje muy apreciable., Aunque BARTLEY
pone en duda la unilateralidad y opina con BARNETT gue casos
unilaterales han desarrollado el proceso en el otro rifién
michos afios mis tarde, hay que pensar gue quizéds estos fueran

poliquistosis con rifiones en diferente estadio evolutivo(l45),
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2.4,

La forma unilateral aparece con una frecuencia del 84% en
nifios (96). Con respecto al lado afecto, la mayor parte de los
autores (135,145,165) creen que el proceso se presenta mas
frecuentemente en el lado izquierdo que en el derecho. A pesar
de esto no estid clara la relacién que pueda existir con la

preferencia de la lesidn por el lado (77).

Nuestro estudio confirma lo anterior al encontrar un 83% de
formas unilaterales frente a un 17% de bilaterales. En cuanto
a la distribucidén de los unilaterales, existe una mayor
frecuencia de afectacidén en el rifidn izquierdo que en el

derecho.

EDAD MEDIA DE PRESENTACION

E1l rifibn mailtiquistico en el 80% de los casos se encuentra
presente al nacimiento (128), siendo reconocido dursnte los
primeros meses de la vida (126) cuando el proceso reviste

mayor gravedad.(15).

La mayor parte de los casos son reconccidos durante los tres
primeros meses de vida (126,148). Durante el primer afio se
diagnostican el 60% de los nifios afectos y el 80% antes de los
dos afios (26,86). Confirmando esto, en nuestro estudio, se

diagnosticaron el 51% de los casos durante el primer afio.
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A pesar de los avances en la ecografia ¥y otros métodos
diagndsticos se han descrito casos presentados por primera vez
en la edad adulta (128). Ia frecuencia en adultos es mucho
menor debido a que practicamente siempre el diagndstico es un
hallazgo fortuito motivade por una exploracién rutinaria
urolégica, ya que en la mayoria de los camos es practicamente
asintomdtico (145). A veces se manifiesta por dolor en flanco
o infeccidn urinaria (67) o bien por sintomatologia del rifién
contralateral gque presenta unz hipertrofia compensadora

(albuminuria, infeccidén urinaria, célico nefritico) (47,77).

136



3

3.1.

3.2.

FACTORES ETTCOPATOGENICOS

FORMA DE APARICION

1a mayor parte de los antores estidn de acuerdo que es un
proceso no hereditario, pero un peguefio porcentaje de casos se
asociaza con una tendencia familier (64,107,183)., Hay casos
descritos en gemelos (69,135) e incluso se ha propuesto una

recurrencia familiar de un 3 a un 5% (147).

Cuando la enfermedad es bilateral la posibilidad de trasmisidn
del defecto debe ser reconocida por el médico y el paciente,
Cuidadosas pruebas para documentar otras anomalias pueden
proporcionar valiosos datos para facilitar asi 1a decisidn

terapéutica (3).

CONCEPTO DE DISPLASIA RENAL

El concepto de displasia renal utilizado en principio por

OLIVER en 1960 como desarrollo defectuoso ha variado

actualmente (145).

Por displasia entendemos una alteracidn en la diferenciacidn

celular de los componentes del tejido metanéfrico que

condiciona una notable desorganizacién estructural (49,153).
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Implica que el eshozo renal, el ureteral y el blastemm
metanéfrico, que se han desarrollado embrioldgicamente, no se
interrelacionan ni se desarrollarin luege en forma normal
{110), En 1la opractica designa cualquier anormalidad del
desarrollo por alteracidn metanéfrica. En consecuencia, 1la
displasia abarca un espectro de defectos renales con ciertos

rasgos comnes (183),

Segiin 1o anteriormente expuesto, BERNSTEIN (20) clasifica la

displasia renal en cuatro grandes grupos:
1.- Displasia multiquistica. Es la que nos ocupa. Asociada

con oclusién ureteropiélica 7y atresia pieloinfurdibular

(68,123).

2,- Displasia quistica focal y segmentaria. Originada por

obstruccidn con ureterocele ectdpico y duplicacién ureteral,

3.~ Disvlasia guistica asociada con obstruccidn del tracto
urinario inferior. Representa el tipo 4 de 1la clasificaciédn

vya eatudiada de POTTE=R.

4.- Displagia guistica heredo-familiar,
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-~ COPPRIDGE y RATLIFF, 1958: Piensan en un origen
desconocide, perc admiten 1la posibilidad de wuna falta de
estimlo metanéfrico.

- ERICCSON, 1958: Considera el multiquistico como una
variedad de displasia hipoplasica.

- IVERMARK, 1953: Forma de displasia renal en 1a que
predominan las formaciones quisticas.

= ARFY, 1959: Es de la opinién que un grado avanzado de
hipoplasia renal se combina imperceptiblemente c¢on el rifién
mltiquistico.

~ PARKKULEINEN y cols., 1959: Malformacidén originada en
los primeros dos meses de la vida embrionaria como resultado
de una alteracidn del desarrclio del blastema renal, que impide
la unidn de tibulos uriniferecs y colectores.

- VELLIOS, 1961: Cree en un mal desarrollo de la yema
ureteral ¥y piensa como poco probable el defecto en la unidn
entre brote ureteral y blastema,

- WEYENETH y BARZNER, 1962: Vestigios mesonefrdnicos,
dada la frecuente presencia de tibulos que en todo recuerdan a
los epididimarios, Estos autores aducen razones contra un
posible origen pronefrdtico basados en que el pronefros nunca
gobhrepasa el primer segmento dorsal y todas las formaciones
quisticas descritas en esta patologia se desarrollan a partir
del segundo segmento lumbar y en direccién caudal,

- HEGGO, 1963: Quistes derivados de tubos colectores.
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-~ PATHAK y WILLIAMS, 1964: Forma de displasia renal por
obstruccidon ureteral.

- QLEASON, 1967: Desorganizacién de la diferenciacidn
del tejido metanefrogénico por alteracidn en la formacidén de
vegiculas o falta de estimulo por parte del brote ureteral (69).

-~ BERNSTEIN, 1968: Rifiones displisicos agrandados por
quistes y ocasionados por oclusidn ureteral y/o uretral (20).

- PLOTKIN, 1969: Piensa en una accidn patdgena por parte
de citomegalovirus.

-~ CROCKER y cols., 1971l: Defectos en el desarrollo renal,

~ JOHNSTON, 1971: Obatruccidén del tibulo renal.

~ OSATHANONDE y POTTER, 1972 (140): Incluyen los rifiones
miltiquisticos dentro del tipo 2 de su clasificacidén, debidos
a una inhibicién de la actividad ampular actuando el agente
my precozmente,

~ KYAW, 1973: Resultade de alteraciones en 1a
diferenciacién del tejide nefrogénico durante 1la vida

embrionaria.

Como es posible apreciar por el gran nimero de teorias, la
causa del rifion multiquistico estd lejos de ser dilucidada.

Actualmente todas ellaas se condensan en:
l.~ Detencidén en el desarrollo metanéfrico precoz, guiza

por ausencia de esbozo ureteral normal, anomalias en el mismo

(19) o inhibicién de la actividad ampular (140).
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2.~ Anormal interaccién entre yema ureteral y mesénquima

nefrogénico (19).

3,~ Alteracidn secundaria después de una diferenciacidn
nefronal normal (131), quiz& por obstruccién del drenaje

urinario.

Como hemoa viste anteriormente, el desarrollo renal es
dependiente de 1z interaccién entre lz yema ureteral y el
blastema metanéfrico. Parece que existe una obstruccidn
intrafitero del drenaje tubular renal, lo que interfiere el
desarrollo embriolégico normal y resulta un rifién malformado,
displésico (106,160). La severidad de la degeneracién quistica
depende del grado de obstruccién ¥y del momento de aparicidn

con respecto al desarrollo del metanefros (122),

El clisico rifion multiquistico (tipo 2 de POTTER) resulta de
una obstruccién completa ureteral (atresia) precoz en la vida
fetal, generalmente entre la 83 y 1la 102 semana (14,25,88),
con quistes dispuestos en racimos no comunicados ¥y a  veces,
tan diminutos que simulan tumores en el sonograma (1#3). Con
frecuencia existe atresia del tercio superior del uréter, de

la pelvis y de los infundibulos (68,126).
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Segiin OSATHANONDH y POTTER (140), 1la ramificacidn ureteral es
interferida, resultando una disminucidn en la divisidn de los
tibulos colectores ¥y una inhibicidn de la induceidn ¥
maduracién de las nefronas. Los tibulos colectores ensanchados
Yy las porciones terminales desarrollan espacios quisticos, mno

cormnicados (106,160).

Este concepto es acorde con el hecho de que el rifion
multiquistico bilateral ocurre sdélo en presencia de anomalias
ureterales bilaterales, TUn apoyc adicional lo constituye el
ejemplo de rifién en herradura en la serie de GRISCOM y cols.
(77), en el cual la displasia multiquistica asociada se limitd
a la mitad correspondiente a la pelvis y al uréter atrésicos.
A pesar de esto, las experiencias llevadas a cabo en animales
por THOMASSON en 1970 y BECK en 1971 parece que niegan la

obstruccidén ureteral como causa de displasia (145).

De cualquier forma 1la causa de 1la atresia es enteramente
desconocida., Quizad juegue algin papel una posible insuficiencia
vascular local en la vida embrionaria precoz (69,173).
S8in embargo, las anomalias vasculares observadas por
miercangiografia o cirugia (26,135) parecen ser mis bien un

efecto de la atresia que una causa (77).
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La obstruccidén incompleta entre la 102 y la 362 semana resulta
en grados variables de formacidn de quistes, de dilatacidn
pélvica y c¢alicial y de cambios displésicos en el parénquima
(83,160), seria el llamado tipo hidronefrdético del rifién
miitiquistico (54,185) por obatruccidn incompleta después de
la 102 semana (106). Se caracteriza por 1la presencia de
miltiples quistes que frecuentemente se comunican y una
pelvis reconocible no atrésica que se conecta con los quistes
(106,185). Por eso, durante el desarrollo fetal, 1la presidn
generada por la formacidn de 1la orina origina una dilatacidn
quistica de la pelvis Yy 1los calices, a la vez que
similtdneamente el parénquima desarrolla una displasia a causa

de la anormal presidén retrdgrada (126).

Cuando la obstruccidén ocurre inmediatamente antes de que se
complete la nefrogénesis (362 semana), resulta un rifién en que
la pelvis y 1los cdlices dilatados, estén rodeados por una
cantidad variable de parénquima renal, Asimismo se pueden
identificar algunos quistes pegquefios subcapsulares en el
extremo de los tibulos colectores o en la capsula de Bowman,

indicando alghn grado de displasia (106,160).
Por ultimo, si la obstruccion es incompleta y ocurre una vez

terminada la nefrogénesis, como en el caso anterior, la

presidén generada por 1la produccidn de orina hace que pelvis y
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célices aparezcan dilatados. En ocasiones, también tibulos y
nefronas se dilatan (hidronefrosis interna), @pero no hay

evidencia de displasia histoldgicamente (110,126).

La linea actual de investigacidén con respecto a la displasia
renal, estd dirigida a determinar por qué razdén los rifiones
asociados con obstruccidn incompleta son predominantemente
hidronefrdticos y los que presentan atresia preferentemente
displasicos (19,68). En easte sentido quizd haya alguna relacién
con el insulto vascular comentade con anterioridad y que
intraiitero, determinaria una lesidén en 1la pelvis y/o uréter
superior, de manera que si ocurre precozmente resulta en un
rifidn displédsico y si es mis tardio aparece un rifién

hidronefrético (173).

FACTCORES ETICLOGICOS

Lz mayor parte de los autores mantienen que este proceso no
tiene un origen genético, por tante hay que pensar en la
existencia de uno o varios agentes que actuando en las
primeras fases del desarrollo renal pudiera ser causa de esta
patologia. Existe sobre esto un gran nimero de investigaciones

algunas de ellas contradictorias (145).
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LENZ y posteriormente McCRORY recogen la experiencia sobre los
efectos teratdgenos de la talidomida, de forma que si 1la
exposicidén al fArmaco es posterior a los 40-44t dias de
gestacidn, aparecen rifiones multiquisticos asociados a aplasia
pulmonar (145). Otros farmacos con los que se ha sefialado
cierta asociacidén es cor la administracién de sales de oro o
la utilizacién de antinflamatorios no esteroideos como el
ketoprofen, aunque tal causalidad no se ha podido demostrar

totalmente (168).

La posibilidad de que los anticuerpos puedan causar alteracidn
en el @esarrollo renal ha sido estudiada por BRENT ¥y cols. ¥
vosteriormente por CRAIG cuyos estudics sugirieron que los
anticuerpos pueden originar enfermedades maternas con efectos

secundarios sobre el feto (145).

También se ha intentado relacionar con infecciones virales
intrauterinas (20) y se ha demostrado una cierta relacidn al
observar un caso de rubeola materna a la 82 semana de gestacién
que coincidid con un rifidén multiquistico unilateral en el feto

(145).

Los factores tdéxicos en el desarrollo de los procesos quisticos
ha sido ampliamente estudiado a nivel experimental con

sustancias tales como el cloruro de litio, 4&cido
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triclorofenoxiacético, corticoides, bacitracina, acido
nordihidroguayarético, bifenil, aloxan, acetato de plomo, etc.
Aunque en realidad en el hombre no han podido ser demostrados
estos hechos, no hay duda que son factores a tener en cuenta
para la explicacidn de algunos procesos quisticos humanos y en

algunos casos se ha demostrado una cierta relacién (145).
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k,1.

ANATOMIA PATOLOGICA
ASPECTOS MACROSCOPICOS

El rifion multiquistico, como hemos visto, constituye una forma
extrema de displasia, sin ningin desarrollec lobar regular
o sistema normal de drenaje calicial, estando el parénquima

sustituido por quistes de diferentes tamafios (131).

Aparece como una masa polilobulada sin configuracidén renal, de
forma que resulta difiecil su reconocimiento en 1la pieza
aislada (15). Su tamafioc es grande, ¢on un peso que oscila
entre 1-2 gr. (135) a varios cientos (145). Estd constituido

por quistes de tamafio variable, agrupados, lo que confiere un
aspecto de racimos de uva alrededor de un esbozo fibroso

(47,179). Fig. 13 y 14

Los quistes tienen un diametro de 0°5 a & em., con un término
medio de 1 ocm. (15). Presentan unas paredes gruesas, firmes,
duras y resistentes a la puncidn (179) con depdsitos céléicos,
1o que les confiere radiopacidad (143)., E1 contenido es de
agpecto cristalino, hialiro, amorfo, rico en grasa y cristales
de colesterol de aspecto claro gque recuerda al plasma, Contiene
sodio, potasio, creatinina, urea y glucosa, con menor cantidad

de proteinas, pero con un patrdén electroforétice similar al
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Fig. 13 y 14, Rifion mltiquistico. Masa renal sin configuracién

normal. Maltiples quistes sin evidencia de parénquima intermedio.



del plasma (145), En general, los quistes no se comunican
entre si pero existen casos en los que parece evidente lo gque,

conceptualmente, hace cuestionable el diagnédstico (15,145).

El rifion multiquistico se asocia con un sistema de drenaje no
claramente definido (77). Los cdlices y la pelvis casi siempre

gson hipoplésicos o estdn ausentes (58).

Al corte no se distingue 1a unidn corticomedular y suele
existir atresia del tercio superior del uréter (126). Fig. 15.
En la porcidn ureteral no atrésica es posible ver saculaciones
o pseudodiverticulos que en opinidén de KYAW son formaciones

guisticas submicosas, similares a los guistes epiteliales de
Von Brunn de 1la uretritis quistica, que macroscépicamente

parecer nodulaciones polipoides en la luz del uréter (145).

En ocasiones el uréter esta ausente (63) o reducide a un cordén
fibroso (47) duro y sdélido. El meato ureteral puede ser de
aspecto normal o bien entreabierto ¥y puede ser cateterizable
en un trecho mids o menos largo. A veces no hay meato (15) por
ausencia del hemitrigono correspondiente siendo frecuente

la ectopia ureteral (145).

En cuanto a la vascularizacidén, 1la arteria renal no existe o

a lo sumo estid representada por algunas arteriolas (15). En
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Fig. 15. Esquema de la displasia renal multiquistica.
Atresia del tercio superior del uréter, pelvis e

infundivulos (MELLINS).



general 1la vascularizacidn no estid sistematizada y es
anarquica, no encontridndose nunca arterias de gran calibre ¥y
de constitucién normal, Generalmente, 1los vasos son
esclerdticos, tortuosos y de pared gruesa, debido a fibrosis

de la intima,

Existen dos tipos de rifion mmltiguistico, que representan la

misma entidad y que son variantes de esta forma de displasia:

l.~ El propiamente llamado rifidén multiouistico, ' Aparece

como una intensa nefromegalia gque a veces, cruza la linea
media con un peso de 150=300 gr. ¥y un tamafic entre 12-15 cms,
(15)., Esti constituido vor grandes quistes en niimero variable
que pueden llegar a 36 y escaso estroma (77). Suele existir
atresia pieloinfundibular y en muchos casos no se reconoce la
pelvis renal (173), La situacidén renal es habitualmente
lumboiliaca, libre, sin adherencias y excepcionalmente puede
ser de situacidn ectdpica (15), EL rifion contralateral es
normal con buen prondstico y supervivencia del 93% después del
primer afio (26,173). Corresponde al tipo 24 de la clasificacidn

de POTTER,

2.- La llamada displasia quistica sdlida. E1 rifidn es

pequefio, de pocos gramos, con escasos quistes, 3 &6 4 casi

microscépicos y abundante estroma (77). La atresia afecta al
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uréter a niveles mis bajos (173). Su situacidn es alta junto a
12 columna vertebral, a veces adherido al peritonec parietal
vposterior (15). Hay una incidencia del 20~40% de anomalias
renales contralaterales (13%5,173). La asociacidén mis frecuente
probablemente sea la hidronefrosis, en la mayor parte de los
casos secundaria a obstruccién de la unidén ureteropiélica
(36,47). Se han descrito asociacidén con obstruccidén uretero-
vesical, obatruccidn del cuello vesical, reflujo vesico-
ureteral, estenosis ureteral (131,182), anomslias de rotacidn,
rifién en herradura, displasia quistica segmentaria, agenesia o

hipoplasia (47,106). Corresponde al tipo 2B de POTTER. Fig. 16

HISTOPATOLOGTIA

Fl +término de displasia renal es un concepto puramente
histolégico ¥y por tanto, serd dicho examen el que confirme
el diagndstico, a la vez que diferencia el rifidn multiquistico
de otras lesiones renales quisticas como la enfermedad

poliquistica renal, el quiste mmltilocular, etec. (89).

La lesidén  histopatoldgica tipica es la existencia de
estructuras metanéfricas primitivas (126). Ia presencia Qe
conductos primitivos es el factor histolégico mas especifico

de la displasia renal (68).
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Fig. 16. Displasia renal multiquistica
bilateral (R. doh. tipo 2A, R. isq. tipo 2B)
Megauréter bilateral. Diverticulo uretaral
derecho. Ausencia de trayecto intravesiocal
ureteral bilateral. DMiverticulos vesicales
¢ hipertrofia de la pared vemieal. Asccia
hipoplasia pulmonar y estencais de la uretra,



Al microscopio, el parénquima se encuentra "desorganizado"
(164) con una falta practicamente absoluta de estructuras
normales (145). En su lugar encontramos una masa de tejido
fibroso colageno, en cuyo senc aparecen glomérulos atrdéficos y
tubulos colectores primitivos, c¢on un revestimiento epitelial

cuboideo bajo de origen wolfiano (69,131). Fig. 17 y 18

Los quistes estin cubiertos de una lamina de epitelio cuboidal
o aplanado y en la pared aparecen bandas de misculo liso junto
con tejido conectivo embrionario (145). La similitud entre la
pared de los tubos rudimentarios y la de los aquistes muestra
que estos corresponden a canales primitivos dilatados (47),

dilataciones terminales de los tiibulos colectores (165).

Frecuentemente aparecen focos de tejido metaplasico,
habitualmente islotes cartilaginosos, .asi <c¢omo vasos
sanguineos, fibras nerviosas y en nifios mayores proliferacidn
fibroblistica de algunas paredes quisticas, con calcificaciodn
(126). Histoldgicamente, la calcificacidn se presenta en forma
de concreciones esferoidales miltiples dentro de las paredes y
luz de los titbulos displésicos. La disposicidn estd asociada a
una minima necrosis intra y peritubular, fibrosis e inflamacidn

crénica (145).
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Fig. 17 y 18, Estudie histolbgice de una piezsa de rifibn
mltiquistico. Tabulos de gran tamafio revestidos por oélulas
cuboidales. Tejido conjuntive embrionario. e wve algin

glomérulo maduro, pequefios quistes y foocos de cartilago.




Aunque en este esbozo fibroso no existe ningun elemento renal
normal ni ninguna nefrona funcionante (47,69,135), vueden
existir algunos glomérulos maduros, dispersos y muy escasos
generalmente en 1la periferia (3), Esto permitiria 1a
visualizacidén de un débil nefrograma en la ULV (15) o una
débil captacidn de acido dimercaptosuccinico en la gammagrafia

renal (68,77) .

Por otra parte, loé estudios sobre el fluido quistice cuya
composicidén es similar a la del plasma llevaron a GRISCOM ¥y
cols. (77) a afirmer que no ase debe excluir 1la filtracién
glomerular como fuente de dicho fluido pero si es escasa o

nula la resorcidn tubular,
El uréter en cuanto a su constitucidn histoldgica presenta una

hipoplasia epitelial de 1a superficie y la desaparicidn

completa de los elementos musculares lisos de la pared (145).
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ASPECTOS CLINICOS

El cuadro clinico estd supeditado a que la displasia afecte a
uno o a ambos rifiones, distinguiéndose por tanto dos formas de
presentacidn ¢linica: |

- Forma unilateral

~ Enfermedad bilateral
FORMA THILATERATL

El rifidn multiquistico unilateral es diagnosticade con
frecuencia en el periocdo prenatal por ecografia (178), siendo
la anomalia quistica mis frecuentemente detectada en dicho

pericdo por este método (64).

La presentacidn clinica en la forma unilateral depende del
tamafio de la masa renal, presencia de anomalias asociadas - o

desarrollo de sintomas relacionados (86).
Cuando un solo rifidn se afecta generalmente es silencioso,
a menos que el tamafio renal esté significativamente aumentado

(168) y llegue a provocar distocia fetal (165,47).

En la mayoria de los casos va a2 ser descubierto por 1la

palpacién abdominal rutinaria (145). La displasia renal
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miltiquistica unilateral es la causa mas frecuente de masa
congénita abdominal (34,180), constituyendo aproximadamente el
25-35% de todas las mesas abdominales en el neonato (3). Para
MEILINS (126) ocuparia el primer lugar con un 50-~65% de todas
las masas abdominales presentes en la infancia. Para McVICAR ¥
cols. (125) representa el 35% de las causas renales que se

manifiestan como masa, como se puede observar en la Tabla XII.

Lo més frecuente es que se palpe en la fosa renal, pero no €s
raro encontrarlo en hipocondrio, fosa iliaca e incluso en el
lado contralateral. Aparece como una masa renitente, elistica,
redondeada u ovalada, lobulada, mas mdévil lateral que
perpendicularmente a la fosa renal (145), a veces incluso es

visible al deformar el abdomen (15).

Otras veces, se va a detectar por 1la presencia de sintomas
gastrointestinales, a causa de 1a compresidn del aparato
digestivo por 1la masa quistica manifestdndose por vémitos,
distensidn, estrefiimiento, diarrea, meteorismo (145). BEs raro
que a causa del gran tamafio se produzca dificultad respiratoria
(15), aunque en el recién nacido se ha descrito distress

respiratoric severo pero siempre como situacidn excepcional

(26,286).
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TABLA XII: CAUSAS DE MASA ABDORINAL EN LA INFANCIA

[ McVICAR; 1991 1

CRUSAS RENALES (68X}

Cisplasia multiquistica (35%)

2. Hidronefresis (20%)
3, Unidn yreteropelvica (114D
4, Yalvulas de uretra posterior (19%)
5, Dupliczcidn ureieral ectépica
completiz (%)
€. Riftén coliquistica (B3
7. Tumor de Wilms (4%)
8, Trombosiz de la vena renal (3%)
9, Miscelsnes (5%
OTRAS CAUSAS (3281 1, Nefroblzstoma (25%)
2, Duplicacidn qastrointestinal (13%)
3, Hidromeirocalpes (1542
4, Ovarios quisticos (100
5, Miscaldnes (320)




Manifestaciones menos frecuentes son fiebre o infeccidn
urinaria, trastornos del estado general sobre todo por
anomalias ‘organicas acompafiantes o retraso en el desarrollo

ponderal (77,145).

GYINY y LANDING (82) en 1968, =on los primeros que aluden a
una asociacidén entre el rifién multiquistico e hipertensién
arterial, Posteriormente JAVADPOUR en 1970 aporta el primer
caso de hipertension curada tras la extirpacida del rifién
afecto, observandose hiperplasia del aparato yuxtaglomerular,
lo que indicaba una hipertensidn secundaria al incremento en
la produccidén de renina (172). Tras diversas investigaciones
se han observado casos de neonatos con niveles periféricos
elevados (172), por los escasos glomérulos maduros existentes

responsables de una funcidn renal reducida (125).

Por (ltimo, aproximadamente el 30% de los casos neonatales son
descubiertos por sintomas derivados de anomalias congénitas
asociadas (86). Como hemos visto, el rifidn contralateral tiene
una alta predisposicién a presentar alteraciones, sobre todo

en el tipo 2B de POTTER.

Cuando no se presentan complicaciones, los hallacgos de
lakoratoric referidos a 1a funcidn renal suelen ser normales

(89,173).
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ENFERMEDAD BILATERAL

Solo muy raramente la displasia afecta a ambos rificnes en
cuyo caso se asocia invariablemente a  oligohidramnios
detectado por STILLER ¥y cols, (168) en la semana 15 de
gestacion., Esto puede establecer el diagndstico diferencial
con el rifidén poliquistico donde generalmente no se observa

oligohidramnios hasta el tercer trimestre de gestacidn.

Se asocia a hipoplasia pulmonar y facies de POTIER (37,68)
manifestindose con la sintomatologia del fracasc remal (179)

al no existir por definicidén parénquima funcionante (145).
Esta situacion es totalmente incompatible con 1la vida en un

periodo muy breve debido a hipoplasia pulmonar, fracaso renal

o ambos procesos (128),
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PATOLOGTA ASOCIADA

Las malformaciones de otros organcs son relativamente
frecuentes en esta patologia, no s0lo las urinarias sino
también las de otfos sistemas (145). De hecho, se considera
gue el rifion mltiquistico con rifidn contralateral normal ¥
sin ninguna otra anomalia congénita extraurolégica, representa
la minoria de los casos. Su importancia es tal, oque llegan a

condicionar el prondstico (15).

Las alteraciones en el rifién contralateral aparecen, como se
ha sefialade anteriormente, en el 40% de los casos, siendo los
hallazgos mis elevados en las series de autopsia (con una
incidencia del 80% de alteraciones bilaterales)(183), que en
las quirdrgicas (15). Aproximadamente existen anomalias del

tracto urinaric en el 90% de los casos (49,165).

Entre las malformaciones mds frecuentes aparece hidronefrosis
por obstruceidén ureteropiélica, reflujo vésico-ureteral e
hipertrofia compensadora (172). Una de las anomalias mas
frecuentes es el "abocamiento ectépico’ de los uréteres, de
forma que algunos autores opinan que su existencia debe hacer

vensar siempre en la existencia de un rifibn multiquistico (145)
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A nivel de otros d&rganos aparecen anomalias asociadas al 80%
de las formas bilaterales y en un 11% de las unilaterales (50).
Se ha comprobado la existencia de gquistes ern higado, bazo y
péncreas (77). También es posible encontrar hiperplasia de
brongquios, pies zambos, estenosis de 1la arteria pulmonar,

anencefalia, malformaciones cardiacas, atresia esofigica,

estencsis duodenal, imperforacidn anal, espina bifida (145) ¥

hernia inguinal {90).

Por filtimo, existen varios sindromes genéticos en los gue
aparece asociado el rifibn multiquistico como se ve en la
Tabla XIII (3). Los mis frecuentes son 1la trisomia 13 y el
sindrome de Meckel (39). En el fitero armbas entidades son
indistinguibles con rifién rmltiquistico bilateral,

oligohidramnios, labio hendido, microcefalia y encefalocele (3)

MIDDLETON ¥y MELZER (128) describen un caso de rifién
rmltiquistico asociado a micrognatia, hipoplasia de clitoris,
térax acamparado con hipoplasia de pezones, distress
respiratorio por hipoplasia pulmonar, dilatacidén del uréter

contralateral y alteracidn de la capacidad gistrica.

HIRACKA y cols. (92) describen un recién nacido con displasia
renal bilaterai, fibrosis pancreéfica severa que simula una
fibrosis quistica, disgenesia biliar intrahepdtica, situs

inverso y distress respiratorio por hipoplasia pulmonar.
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TABLA XIII: SINDROMES GENETICOS ASOCIADOS A DISPLASIA RENAL
MULTIQUISTICA ([ ANGTUACO; 1990 )

SIKORORE JE MECREL

SINORONE OF PaTdy (TRISGMIA 13)
SINDROME OF £IWARD (TRISGNIA 78
DISTROFIA TORACICA ASFIXIANTE OF JEUNE
SINOROME DE ZELLVEGER

SINDRONE OCULG-RENAL

SINOROME QRAL ~FALTAL-0161TAL

SINDRONE SMITH-LENLI-0PITS

DISPLARIA FANILIAR DE TVEAARK
SINORONE DE ROBERTS

SINORONE DE COSTILLA CORTA ¥ POLIDACTILIA




BARON y cols, (11) han descrito un caso de gemelos unidos con
miltiples melformaciones entre las que se encontraba el rifidn

mltiquistico.

También existen casos descritos asociados al sindrome de

Goldston (70) o a la esclerosis tuberosa (129) e incluso al

hepatoblastoma en una nifia de dos afios (151).
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EXPLORACION Y METODOS DIAGNOSTICOS

CONCEPTOS GENERALES SOBRE EL DIAGNOSTICO

La simple palpacidén de una masa polilobulada, movible ¥y
renitente es en bastantes ocasiones, el primer signo que nos

hace pensar en la posible existencia de un rifién rmltiquistico

(145).

En los casos bilaterales, el cuadro sintomatolégico viene
determinado per una insuficiencia renal que acabara en corto
plazo con la vida del nifio, aungue en el recién nacido se
sospechard la malformacidn por la existencia de la facies de

POTTER (145).

Junte a eatos ¢asos, pueden existir otros anodinos que obligan
al médico a realizar un estudio uroldgico que conduzca al
diagnéstico al cbservar un uréter atrésico o anomalias en el
rifibn contralateral, pues no hay ningin signo de laboratorio

que haga sospechar la afeccidén (145).

I1a historia y el exadmen fisico junto con las modernas técnicas
de imadgen permiten un diagndstico fdcil y exacto (35). Ademas
de la radiologzia urolégica se incluyen ecografias, tomografias

y estudios con radioisdtopos. Tode ello permite 1la
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identificacién de algunas formas no detectadas por palpacidn
al nacimiento (169). No obstante y a pesar del avance de las
técnicas todavia hay algunos nifios en los cuales el diagndstico

permanece poco claro (108),

EXAMEN RADIOLOGICO SIMPLE

%l estudio radiolégico simple de abdomen evidencis, cuandc los
rifiones son grandes, una fosa renal ocupada por una masa
lobulada, de densidad liquida. En el caso de rifiones ectéopicos
asentard a cualquier nivel del espacio retroperitoneal (145).
Agimismo se observari un desplazamiento del gas intestinal

debido a la presencia de aquella (47).

Por otra parte, la silueta del rifién contralateral suele estar
agrandada, bien por hipertrofia compensadora o por alguna
patologia concomitante gque 1la aumente de tamafio, tal como
hidronefrosis por obstruccién de 1la unién ureteropiélica o

cualquier otro tipo de obstruccidn (145).

Un signo que cuando se presenta puede considerarse casi
patognombnico es la presencia de calcificaciones por depdsito
en las paredes de los quistes. Suelen aparecer en cerca del
30% de los rifiones multiquisticos (123), sobre todo en adultos

y nifios mayores pero no en los mas pequefios (126)., Estas
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calcificaciones dan un aspecto a la imdgen radiografica de
"anillos olimpicos" que se suelen situar entre Dy L, ¥y mas

raramente, en regién sacra (145).

Por ultimo, 1la radiografia simple en el rifidn multiquistico
puede ser completamente normal, debido a la escasa grasa

perirrenal del nific y al pequefio tamafio de algunas masas (135)

URCGRAFIA INTRAVENOSA

La UIV es imprescindible en el estudio de estos enfermos, no
s6lc para el diagndstico sino también para investigar 1la

existencia de alteraciones contralaterales (145).

Clasicamente se consideraba que la funcidn renal estaba
ausente en la displasia multiquistica y por tanto, no seria
detectable en el urogramas ninguna concentracidn de medio de
contraste ("rifion mudo") (113), de modo que el diagndstico de
rifién multiquistico quedaba excluido si era visible ern la UIV

(37).

Sin embargo, la UIV con alta dosis de contraste (2-4 cc/kg)

es susceptible, en placas tempranas, de poner en evidencia
los contornos de las paredes guisticas por el fendmeno de la
"total body opacification! descrito por O'CONWOR y HEUHAUSER

en 1963 (137).
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Ambos autores pensaban gque este fendmeno representaba el
llenade de los espacios vasculares del organismo con el
material de contraste y por ello, los tejidos hipovasculares
aparecerian comparativamente radiotransparentes. EL medio de
contraste podria ser extraido precozmente por el tejide
funcionante, concluyendo asi la fase de '"total body
opacification que habitualmente, s0lo dura unos pocos
minutos tras la inyeccidén de contraste (182), Cualquier
visualizacidén posterior representaria parénquima funcionante

(137).

En las placas tardias (24-48 horas) pueden aparecer manchas
opacas que representan el depdsito de contraste en el interior

de los quistes ¥y que fueron descritos por YOUNG y cols. en

1974 (186).

Esta aparicidn tardia se explica por la existencia de algunas
nefronas funcionantes que podrian llevar a cabo una filtracion
glomerular retrasada (ausencia de via excretora, gloméruloes
atroficos) con resorcidon tubular del agua pero no del producto
de contraste (136). Consecuentemente algunos rifiones
miltiquisticos pueden presentar una minima funcidn adecuada
para la visualizacidn radiogriafica (43,83) aungue insuficiente

para la vida (34,182).
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7.4, ULTRASOHOGRAFIA

La ecografia es el método diagndstico de eleccidn en el rifién
miltiquistico (13,102,160), especialmente en el recién nacido
¥y ain mis en el pretérmino, en el que la UIV frecuentemente no
es satisfactoria debido a la poca capacidad de concentracidén

tubular renal y de filtracién glomerular (169),

Al igual que en otras uropatias, la ecografia prenatal ha
demostrado ser el método de secreening mids Gtil (142),
permitiendo desde ese momento descubrir formas asintomiticas
gue antes pasaban desapercibidas (87). Para SUSSKIND ¥y cols.
(172) el 77% de los casos son diagnosticados por eco antenatal
con una exactitud que se acerca al 100%. Frente a estas
opiniones, CLARKE ¥y cols. (38) indican gue 1los hallazgos
ecograficos prenatales no son especificos ¥y aunque el examen
después del nacimiento es mAs exacto, no es absolutamente
seguro. Por ello un diagndéstico de displasia mltiquistica
basado Unicamente en los ultrasonidos estd inelinado al error,
por lo gue recormiendan acompafiarlo de otras investigaciones

uroldgicas,
Ia mayor varte de los casos referidos prenatalmente son

disgnosticados durante el tercer trimestre de gestacidn y sdlo

unos pocos son detectados hacia el final del segunde trimestre.
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DUNGAN vy cols. (50) lo han detectado a las 16°5 semanas como
el mis temprano., Segiin AVNI y cols. (7) una explicacién para
este retrasc en el diagnodstico podria ser que los quistes se
hacen evidentes macroscépicamente so6lo después de la induccidn
de 1la nefrona (alrededor de 1la semana 20), con suficiente
produccién de orina como para distender los tibulos
displidsicos. Por ello, 1la enfermedad no debe ser excluida en
bagse a un exdmen ecografico en el segundo trimestre de

gestacidén y seria obligado repetirlo en el tercero.

Zn el estudio intraitero se observa en ocasiones un cambio en
el tamafio y aspecto del rifidn multiquistico, que puede
relacionarse con el grado de funcidn renal residual (68,160).
De esta manera, mientras que el rifidn sea capaz de filtrar el
plasma, el tamafio renal global aumentari. Cuando las nefronas
se van fibrosando, 1la tasa de filtracidn disminuye y el
crecimiento renal se hace mids lento. TFinalmente, cuando el
rifion pierde toda funcidn, su crecimiento se detiene., 3i el
rifién afn se fibrosa mds puede retraerse e involucionar (7,57)

como ha sido descrito por varios autores (73,172).

Como 1la cantidad de liquido amnidtico depende de la funcidn
renal contralateral, puede oscilar desds una cantidad normal a
un profundo oligohidramnios junto con ausencia de visualizaciodn

en la vejiga en los casos bilaterales (106,122), Puede existir
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un polihidrammios paraddéjico en presencia de un rifion
multiguistico unilateral, con gran tamafic de los quistes que

llegan a producir una obstruccidn asociada del estémago (84).

El aspecto ecografico puede ser muy variable (87),siguiendo
los criterios de STUCK y cols. (169) propuestos para el

estudic de displasias renales Tabla XTIV,

Tl rifion multiquistico c¢lasico aparece como una masa con
configuracion renal irregular (131), de forma que a veces, el
{inico indicio de su origen es la relacidn de la misma con la
columna lumbar (3). Se observa un nfimero elevado de quistes de
variado tamafio y forma, con grandes cuistes de localizacién
periférica (131,185) que aparecen como estructuras libres de
ecos sin organizacidn (32). ILas paredes de los mismos se

traducen en numerosos ecos lineales internos (15,125).

Con un exémen de buena calidad en tiempo real se obtiene una
mayor informacidn (55) y es posible observar la ausencia de
comnicacidn.entre los quistes adyacentes (88,185)., Zntre los
quistes algunas veces se observan Aareas ecogénicas que
presumiblemente  representan diminutos quistes, demasiado
pequefios para resolverse por ecografia (153,160). Alrededor de
los cuistes existe ausencia de parénquima renal normal

(131,185). Fig. 19 v 20
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TABLA XIV: CRITERIOS ECOGRAFICOS PARA LA EVALUACION DE MASAS
RENALES [ STUCK; 1982 1

I. RI¥ON AFECTO

1. Longitud

[\

Forma f{renal o lobular

Parenquima (presente o ausante?

B

. Distorsién del complefo del seno renal

I]. ESTRUCTURAS QUISTICAS DE NATURALEZA LIQUIDA

1. Presentes o ausentes

v
=
o
=]
D
-
D

Loralizacidn (difusa o lecalizadad

Tamatio

g e W

Forma {(redonda u oval; constante o variabled

fa7]

Presencia de interfases entre los quistes

III. BEPACIOS QUISTICOS DE GRAN TAMAND

1. Lormalizacion
2. Fornma

3, Continuidad con otras estructuras

IV. ESTADQ DEL RINON CONTRALATERAL




Fig. 19. Ecografia de un rifién multiquistico. Silueta lobulada
con imhgenes quisticas de diferente tamafio no comunicadas entre

ei y sin evidencia de parénquima ni de sistema excretor.



Fig. 20. Ecografia renal de una displasia quistieca,

quisticas de diferente tamafio no comunicadas.



La pelvis renal, el uréter y/o la arteria renal ipsilateral
pueden no ser identificables (88,185). Ia vejiga ¥y el rifién

contralateral son generalmente normasles (3).

Los hallazgos ecograficos de la displasia renal miltiquistica
varian segin sea uni o bilateral como se puede apreciar en la

Tabla XV (3).

En ocasiones, el aspecto ecografico del rifidn rultiquistico es
difieil de distinguir del cuadro hidronefrético, sobre todo
prenatalmente (37,148,178)., TLos hallazgos ecogrdficos que
pueden hacer que el rifidn multiquistico sea confundido con una

hidronefrosis incluyen (160,185):

~ Presencia de un quiste de mayor tamafio localizado
medialmente, que puede imitar una pelvis dilatada.
~ Existencia de megauréter.
- Vesicula biliar prominente, inmedistamente adyacente
C pero no comunicada, con una pelvis renal hidronefrdtica.

~ Presencia de comunicacidn entre algunos de los quistes.

La ecografia ha llegado a ser una importante modalidad en la
evaluacion de estos pacientes y combinada con la UIV y la
camagrafia renal, parece ser el método mas légico y exacto,

no invasivo, utilizado en el diagndéstico del rmultiguistico
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TABLA XV: HALLAZGOS ECOGRAFICOS EN LA DISPLASTA RENAL
KULTIQUISTICA [ ABGTUACO; 1990 1
UNILATERAL AILATERAL
LIQUigg Neormal Disninuido
AMNIOTICR
RIRON Grandes quistes, Grandes quistes

Configuracion

renal alterada

en contacto con ls

tolumna vertabral

VELTEA

Marmal

No se visualiza
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7-6.

(148,169). Igualmente, con el empleo de los criterios de STUCK
(169) se puede diferenciar esta entidad de hidronefrosis,
tumor de Wilms, nefroma mesoblistico o enfermedad poliquistica

renal (143).

TOMOGRAFTA AXTAL COMPUTARIZADA (TAC)

Ia TAC en el rifion multiquistico confirmard los hallazgos
obtenidos con la UIV (145). De esta forma, el rifién afecto
aparecerid como una masa quistica irregular er el irea renal,

sin configuracidn normal (131). Fig. 21

CISTOGRAFIA Y PIELOGRAFIA RETROGRADA

Aunque de menor importancia que otras técnicas, es una
exploracidén que no debe dejar de realizarse pues en la mayoria
de las ocasiones nos aporta datos en el diagndstico de la

malformacién (145).

Estas téenicas radiograficas muestran la ausencia del
hemitrigono y meato wureteral (77,135). El uréter renal,
en la mayoria de las ocasiones, es rudimentario ¥
atrésico, especialmente en su mitad proximal (47). Zn la
porcidn visualizada suele vpresentar !''pseudosaculaciones' o
lpgeudodiverticulos miltiples, que en opinidn de alzunocs
autores son imAgenes caracteristicas de la displasia renal
(145).
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Pig. 21. Displasia quistica. TAC. Imigen quistica en el polo
inferior del rifiln izquierdo.



77

Zn los casos de atresia ureteral parcial, PARAMO y SOMACARRERA
(145) han constatado 1la presencia del ‘'signo del reflujo
incompleto, de forma que el reflujo llega hasta la altura de

la obstruceidn,

1a pelvis ¥ los cdlices no existen y por tanto da la sensacidn
de que aboca directamente en los guistes, A veces es posible

observar un ureterocele (145),

La inyeccidn retrdgrada de contraste debe hacerse siempre con
precaucidn, pues el forzamiento conlleva la extravasacidn del

mismo en el espacio retroperitoneal (145).

EXPLORACIONES VASCULARES

Hoy en dia son excepcionales perc cuando se llevan a cabo la
cavografia podria mostrar un desplazamiento de 1a vena renal

por la masa quistica existente (47).

La aortografia revela una arteria renal hipopldsica o incluso

ausente, no existiendo colaterales funcionantes en el lado

afecto nf nefrograma (37).
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7.8‘

NEFROSTOMIA PERCUTANEA CON INYECCIOM DX CONTRASTE

La puncidn directa con inyeccidén de producto de contraste
dentro de los quistes, es un procedimiento que debe ser
considerado para obtener mayores detalles de 1la estructura
renal (24), A pesar de ello no tiene un reconocimiento pleno,
DIARD ¥ cols. (47) indican esta técnica después del fracaso de
la pielografia retrdégrada y tras haber descartade 1la

vosibilidad de un nefroblastoma.

Se realizard la puncidn con guia ecogrifica y administracidn
de medio de contraste., Los hallazgos dizcluyen un aspecto
tipico de pequefias estructuras tubulares gque conectan los
espacios quisticos (160,161), uno o variocs gquistes de tamaiio

diverso y ausencia de pelvis renal (108).

La puncidén renal en el neonato segin BLANE y cols. (24) puede
resultar ruy Gtil ya que la pobre capacidad de concentracidn
renal impide otros estudios. KULLENDORTF y cols. (103) llevan
un importante estudic en 29 nifios, donde la nefrostomia
percutanea permitid el diagndstico de 10 nifios en los cuales

las técnicas de imagen no eran suficientemente claras.
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GAMMAGRAFIA RENAL

Gran interés tiene la gammagrafia renal que junto con la UIV ¥y
1la ecografia constituyen las técnicas de rutina, Probablemente
se trata del medio mAs efective para identificar el posible

varénquima renal sano (169).

Tl rifidn multiquistico, tras la inyeccidn de Teqgm no capta el
isdtopo o lo hace en ruy poca cantidad, Las imAgenes precoces
pueden mostrar, por tanto, ausencia de verfusidn y las tardias

ausencia de funeidn (37,77,126). Fig.22

Cuando el rifidn afecto posee suficiente parénquima residual

funcionante, si puede aparecer una mayor excrecidn del trazador

(34,88,185),

Igualmente la gammagrafia es muy util en el diagndstico
diferencial con la hidronefrosis obstructiva, pues en ésta
mostraria la existencia de flujo sanguineo renal, coxn
vrogresive aumento de actividad del isdtove ¥ vaso del mismo

al sistema excretor dilatado (160,159).
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8. DIAGROSTICO DIFERENCIAL

Fl rifidn multiquistico se distingue ficilmente de otras formas
de enfermedad quistica rensl en nifios (70). El diagndstico se
estableceri con todas las masas abdominales y rifiones mdos

neonatales (69,102,178). Tabla XVI (3).

8,1. HNEFRCBLASTOMA

- Urogrificamente rara vez es mudo. Una trombosis de la
arteria o la vena puede conllevar 1la pérdida de la
funcidén renzl. En este caso, la pielografia retrdgrada
muestra un uréter permeable Yy puede opacificar las
cavidades aprecidndose un efecto de masa (47,126).

- Ia arteriografia puede mostrar neovascularizacidn.
Aparecen mayores problemas cuando se trata de un
nefroblastoma mltiquistico, aunque siempre existird

una discreta reovascularizacién periférica (37,143).

8.2. HIDRONEFROSIS

- El diagndstico diferencial con la hidronefrosis es el

mas dificil, frecuente (131} e importante debido a la

iferencia en su manejo. Mientras que en ésta se impone

la cirugia para salvar la funcién remal (103), en el
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TABLA IVI: DIAGHOSTICO DIFERENCIAL DE LA DISPLASIA RENWAL
MULTIQUISTICA INTRAUTERCQ [ ANGTUACG; 1990 1

ENFERMELAD RENAL FOLTQUISTICA SUTOSINICA DUMINONTE
ENFERMEDAL RENAL SOL[UTITICS QUTASONTICE RECESTV
GISFLASTA RENAL MULTIQUTSTICA TIFD [T 0 FOTIER

Obstructiva: Unylateral, bilateral
Sindrome genéiica

OTEPLASTA RENAL MUCTIQUISTICA TIPG IV OF POTTER
Unilateral

iraterncele ectdpica
Obstruccidn de la unidn ureteropiédlica
Obstruccién da iz unidn uretarovesical

Bilataral

Sindrameg de Prung-Belly

Valvulas de uyrelra postertior

Atresiz uretral

Ureteracele ectépico

Obstruccidn do la unidn ureteronielica
Uhstruccidn ureterovesical

TUREROESCLERGRIS
NEFROMA QULSTICS MU TILOCUHEAR
NEFROMA MESOBLASTICO NECROTICO




.3,

rifion multiquistico las medidas terapéuticas 2o han de
ser necesariamente quirirgicas (34,160).

La pielografia retrbégrada y en caso de fracaso, 1la
puncién permiten el diagndéstico mostrando la via
excretora (161), No obstante, en la actualidad con la
ecografia y la gammagrafia renal no existen problemas

en su distineidn (173).

Los hallazgos ecograficos incluyen una forma reniforme
(147), un parénquima renal visible alrededor de un
espacio quistico central (160). Hay una disposicidn
ordenada con una gran pelvis (quiste central) rodeado
de pequefios quistes periféricos que se comunican con
aquella (cAlices) formando todo ello un ‘!patrdn de
guante' (32,160). Visualizacidén de un uréter dilatado
en la zona proximal al rifién en los casos que existe
obstruccidn distal del tracto urinario (147). A veces,

s6lo se observa un gran gquiste dnico (160).

OTRAS DISPLASIAS QUISTICAS

Segin DIARD v cols. (47) el elemento fundamental para
diferenciar unas formas de otras es el estado de la via
excretora, nunca permezble en el rifién rmitiquistico

pero gue existe en las demds displasias.
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Displasias quisticas asociadas a  obstrucciones
congénitas severas del aparato inferior., Se trata de
ureterohidronefroeis secundarias, frecuentemente, a
vélvulas uretrales, Los rifiones estan aumentados de
volimen y cubiertos de pequefios quistes, de algunos
milimetros de didmetro. Estos quistes segin OSATHANONDH
y POTTER (140), corresponden a una displasia cortical
secundaria a una dilatacidn quistica del extremo de
los tibulos colectores.

Hipoplasia con displasia quistica., El rifién quistico
conserva groseramente su forma normal, pero presenta
siempre una clara disminueidén de tamafio. ILa via
excretora es a menudo estrecha, hipoplésica pero
presente.

El quiste multilocular es una displasia multiquistica
localizada (119).

El quiste solitario del nific se trata de una displasia

quistica.
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TRATAMIENTO

Histdricamente la mayoria de los nifios con rifidn multiquistico
eran sometidos-a una exploracién quiridrgica para confirmar el
diagnostico y vposterior nefrectomia (23,26,69). 3IZste era el
tratamiento de eleccidén tras comprobar que el resto del
aparato urinario era normal (156,172). A veces dicha exéresis
se asociaba a la del uréter atrésico, especialmente en
aguellos casos con caracteristicas de reflujo, por ser asiento

de infecciones posteriores (89).

Actualmente este procedimiento ya no es una indicacidn valida
vara confirmar el diagnostico. Los criterios ecograficos
junto con el renograma isotdpico permiten un diagndstico de

seguridad con cierto grado de certeza (72).

La probabilidad de complicaciones como la hipertensidn, el
dolor, el efecto masa, la infeceidn del tracto urinarioc (125)
y sobre todo el temor a la transformacidén maligna son las
principales razones gque se invocan para la practica de
un tratamiento guirirgico (68,131). Pero esta actitud ha
llevado a que se conozca mal la historia natural del rifién

mltiguistico que es hacia la regresion (67).
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Aungue se han referide algunos casos en 1la literatura (86),
la nefrectomia raramente cura la hipertensién arterial de
larga o desconocida duracidn. Esto no significa que no fuera
inicialmente originada por el rifidn multiquistico, vero luego
se mantendria por lesidn del rifién contralateral, produciendo
hipertensidn continuada independiente de la extirpacidén renal
(172). Un posible wmecanismo causal es el dafic en 1la

hiperfiltracidon del rifion contralateral funcionante (72).

lLas observaciones de GIUDICELLI y cols. (67) tras el uso de la
ecografia, el diagndstico prematal y la frecuencia de formas
asintomiticas estén modificando la conducta terapéutica. Hoy
se tiende a una actitud menos quirtrgica de 1la displasia. En
los casos con diagnéstico incierto, grandes masas, clara
sintomatologia o wuropatia obstructiva contralateral, debe
realizarse una exéresis, En las formas asintomdticas se
prefiere establecer un <+tratamiento conservador al poder
beneficiarse de la fiabilidad del diagndstico ecografico por
lo menos hasta el afio de edad, estudiande asi 1la evolucién

natural (143,120).

Los criterios para realizar un tratamiento conservador de
vigilancia pueden resumirse en:
- Diagnéstico seguro con aspecto ecograficoe tipico.
-~ Confirmacién de la funcidn ipsilateral (73,185).
- Ho existencia de complicaciones, de ellas la mds comin
es la hipertensidén que se controlarad con una vigilancia

rigureosa (172). 193



Cuando es necesario llevar a cabo la nefrectomia, se realizara
entre el 1-3 mes de vida, aunque algunos autores como KRULL ¥y
cols, (107) amplian los mArgenes entre los 3 dias y los 9°5
afios. Los resultados de la exéresis dependen a largo plazo del

grado de displasia renal (43).

Zn las formas bilaterales sdlo se puede aplicar un tratamiento
de medidas de soporte (183). La didlisis peritoneal y el
tragplante durante el primer afic, son estudiados como posibles

medidas terapéuticas (4&t),

Por (il1timo, no debe olvidarse llevar a cabo la correccidn de

las anomalias contralaterales, aungue ean ocasiones, 1o es

posible ni fAcil ni de eficacia probada (15).
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10.

ZVOLUCION Y PRONOSTICO

En lineas generalesa, la evolucidn y prondstico son favorables
g8i no hay otras anomalias en el tracto urinario o en otras
zonas del organismo (77). Lo que ocurre, es que los posibles
factores asociados hacen que 1los resultados a veces no sean
tan excelentes como se podria esperar de la naturaleza benigna

del rifidn multiquistico (15).

En las formas unilaterales, el prondstico depende del estado
del rifién contralateral (47,106) y/o de la existencia de otras
malformaciones ascociadas, siendo fundamental el tratamiento
precoz de éstas (26,69) y por tanto, el diagnéstico prenatal
(178).

La experiencia sugiere que 1la historia natural del rifidn
miltiquistico es hacia la regresidn o involucidn (72). Zxisten
casos en la literatura de regresidn espontanea come los
detectados por GOTOH ¥y cols., (73) o de una cousiderable
reduccidn de su volimen en el seguimiento con ultrasonidos
(37). BEsta evolucidn es la mis frecuente durante el primer afio
(148), Para HASHIMOTO y cols. (37) el origen de esta
involucidn seria la fibrosis con resorcidn del fluide de los
quistes después del cese de 1la funcidén renal residual,
PEDICELLI ¥y cols. (143) creen que algunos casos de agenesia
renal podrian representar una resorcidén completa del rifidn

rultiquistico.
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Un problema eeencial son 1las degeneraciones malignas del
tejido conectivo renal en la displasia quistica, aunque es un
hecho excepcional (102,160). En la literatura se han descrito
dos casos en niflos con nefroblastoma sobre rifién multiguistico,
en un nifio de 10 meses y en una nifia de 4 afios con una masa
abdominal recién descubierta (86)., =n 1la edad adulta esta

degeneracidn es un poco mas frecuente.

En ateneidn a determinar si existe una relacidn entre el rifidn
multiguistico ¥y las neoplasias JUNG y cols. (99) estudian ias
alteraciones del DNA celular con citometria de flujo., Los
hallazgos actuales no apoyan ni niegan dicho potencial maligno.
Marcadores moleculares wmwAs especificos pueden en un futuro
estar disponibles para indicar qué rifion mltiquistico debe

ser o no extirpado.

VINOCUR ¥y cols. (180) aconsejan la priactica de estudios dé
imigen cada 6 meses durante los tres primeros afios desde el
diagrdstico, puesto que la mayor parte de los cambios ocurren
durante ese tiempo y a partir de ese nomento, cada afio o cada
dos afios durante un tiempo no determinado vpara aumentar el

conocimiento sobre la historia natural de esta entidad.

Tn las formas bilaterales por el contrario, el prondstico es

invariablemente fatal (106,143) debido a 1la instauracidn de

una severa insuficiencia renal incompatible con la vida (30).
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MATERIAL Y METODOS



Para la realizacidén de esta Tesis Doctoral hemos revisado las
historias clinicas de un grupo de 102 nifics afectos de posible
"Enfermedad Quistica Renal", diagnosticados en el Servicio de
Anatomia Patoldgica ¥y en el de Iactantes del Hospital Clinico
de San Carlos de Madrid, durante el periodo de tiempo

comprendido entre 1978 y 1990.

De este material obtenemos una muestra de 50 casos de las
entidades nosoldgicas ya descritas previamente, esto es:

l.~ Enfermedad poliquistica renal tipo infantil ("infantile
polycystic kidney disease", IPCKD): 15 casos.

2.- Displasia renal mltiquistica ("multicystic dysplastic

kidney'', MCDK): 35 casos.

El resto de los casos se distribuyeron de la siguiente forma:
3+~ Hidronefrosis: ¢ casos.

4.~ Znfermedad poliquistica renal tipo adulto: 1 caso.

5.- Otras displasias renales: 4 casos.

6.- Agenesia renal unilateral: 6 casos.

7.~ Zctopia renal: 4 casos.

3.~ Doble sistema pielocalicial: 7 casos.

G.- Hipoplasia renal: 2 casos.

10.- FTibrosis quistica del pancreas: 1 caso.

11,- Otra patologia: 13 casos.
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Zn el grupo de nifios estudiado:
Ia distribucidn de sexo era la siguiente:
15 de los casos eran mujeres y 35 varones.
Las edades de presentacidén de los distintos procesos estaban

comprendidas entre el periodo fetal y los dos afios.

Algunos de los nifios estudiades no fueron diagnosticados en el
centro sino tnicamente tratados, por lo que los datos
disponibles en estos casos son muy reducidos, presentando

solamente el informe anatomo-patoldégico o no existen,

En cuanto al seguimiento de estes nifios, las revisiones
sistematicas se han venido realizando con intervalos de tiempo
variable segin el estado del 9paciente en la revisidn
precedente, El protocolo que se sigue consiste exn una revisidn
a los tres meses del zlta, oftra a2 los seis meses y luego, una

cada afio si no se presentan complicaciones,

La recogida de datos se obtuve de 1log diferentes proiocolos
clinicos y diagndsticos existentes en cada caso, que incluian
informes anatomo-patoldgicos, radioldgicos, de laboratorio 7

terapéuticos,
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En cada uno de los pacientes hemos

datos:

Antecedentes Personales
Se valora:

- Historia obstétrica
-~ Zdad

- Sexo

-~ Fenotipo

- Patologia neonatal

Antecedentes Fanmiliares

mane jado los siguientes

- Historia de enfermedad quistica renal

= Otras malformsciones familiares

Datos Clinicos

~ Afio de presentacidn

~ Sintomas y signos de presentacidn
- Lateralidad

= Insuficiencia renal

- Infeccidn urinaria

~ Hivertension arterial

- Manifestaciones respiratorias

- Patologia asociada
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Datos Diagndsticos

- Txploracidn sistémica

- Métodos fisicos: Radiologia, Zcografia, Urografia
intravenosa, Tomografia axial computarizada.

- Estudio bioquimico de la funcidn renal

- Diagndstico anatomo-~patcldgico macro y microscdpico

- Cariotipo

- TxAmenes complementarios: Sistemdtico de sangre, tiempo
de hemostasia, sistemitico de orina, proteinograma e
inmunogleobulinas

- Otras técnicas de diagnéstico: Isdtopos, Cistografia

Otros Datos

- Tratamiento distinguiendo si es enfermedad uni o bilateral
- Evolucidn

-~ ZEstudioc comparativo con otra patologia quistica
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EXPOSITICION DE CASOS



ABREVIATURAS UTILIZADAS

RECIZN MACIDO (RI)

PIS0 (P)

TALTA (T)

PERTMETRC CRANEAL (PC)
ANTECEDENTES FAMILIARES (AF)
ANTECEDENTES PERSONALES (AP)
CLINICA (CL)

DIAGNOSTICO (Dg)

PATOLOGIA ASCCIADA (PA)
TRATAHIZINTO {Tt)

EVOLUCION {Zv)
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Caso l.-

Caso ao-

Cazo 3.~

M.7.P. Varéno Ri. Febrero 1978

P

Cl:

3440 gro T: 43 em. PC: 31 cm.

Gran distensidn abdominal). Distress respiratorio.,
Necropsia,. Rifiones poliquisticos tipo infantil.
Derrame peritoneal discreto.

Yedidas de conservacidn,

Fallecimiento por su proceso renal,

Varén, RH. Octubre 1976
Prematuriedad.

Malformado., Distress respiratorioc por aspiracidén de
meconio y liquido ammidtico.
lecropsia. Riflones poliquisticos tipo infantil.

Defecto cierre abdominal con eventracidn visceral,
ausencia de miembro inferior izquierdo y escoliosis dorso-
lumbar., Hipoplasia del peto esterno-costal izquierdo.
Hipoplasia pulmonar.

Fallece por insuficiencia respiratoria.

MePeS. Mujer. Ri. Hoviembre 1930

P:

AP:

Cl:

2,250 gr. T: 41°S em. PC: 29 cm.

Pretérmino.

Digtress respiratorio. Palpacidn de masa abdominal.
Dolimal formado.

Hecropsia. Rifidn poliquistico infantil bilateral asociado

a fibrosis hepatica.
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PA: Cuadro polimalformativo con microftalmia, hipoplasia
parieto~temporal, encefalocele occipital, agenesia del
cuerpe calloso. Microcefalia, agenesia palatina,
microretrognatia, polidactilia, desviacidén cubital de la

mufieca, Hemorragia subaracnoidea. Enfisema pulmonar agudo.

3
153

Medidas de mantenimiento.

Zv: TFallecimiento por insuficiencia respiratoria a las & h.

Caso 4%.,- L.A.F. Vardén, RN, Junio 1981

Ps  2.900 gr.

AP: Apgar 6/7 (reanimacidn). Oligohidramnios.

Cl: Nefromegalia bilateral, Dificultad respiratoeria.
Hipertensidn arterial. Infeccidn urinaria e insuficiencia
renal.

Dg: Necropsia. Poliquistogis infantil bilateral y fibrosis
hepdtica congénita con quistes.

PA: leumotdrax bilateral. Neumomediastino. Hipoplasia pulmonar,

mt: Sélo medidas de conservacidn.

Zv: Tallece a los 14 dias de insuficiencia renal.

Caso S.~ M,P,5. HMujer. R, Julio 1982
P: 3.000 gr.
AF: Hermana anterior fallecida con cuadro malformative y rifidn
voliquistico (casc 3).

AP: Parto vaginal postérmino. Avgar 1/5 (reanimacidn)
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Caso 6,=

Caso Ve~

cll

Dg:

PA:

Nefromegalia bilateral. Distress respiratorio., Infeccidn
urinaria.

Necropsia, Rifion poliguistico infantil bilateral.
Sindrome de Meckel-Gruber. Costillas cervicales.

Hedidas de mantenimiento,

Fallece a los S dias por insuficiencia cardiaca,

D.RH. Varén- R, Julio 198""

Do
-

2.150 gr.

Apgar 2/7 (reanimacidn). Oligohidramnios.

Nefromegalia dura bilateral. Distress respiratorio.
lNecropsia. Poliquistosis infantil con afectacidn hepatica.
Heumotdrax bilateral., Neumomediastino.

Medidas de conservac¢ion.

Fallece a las 12 h. por distress respiratorio.

D.M.H. Varén. 2 meses. Agosto 1984

3.220 gr. (R)

Hermano anterior polimalformado (sindrome Prune Belly)
Apgar 7/8 (no reanimacidn)

Hefromegalia bilateral, Distress respiratorio,.

Hlecropsia. IPCKD,

Parada cardiorrespiratoria de la gue se recupera con masaje

v ventilacidén. Quiste en vermis superior. Sindrome Meckel.

- Medidas de mantenimiento.

Fallece a los 2 meses del ingreso por insf, respiratoria.
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Caso 8.~ M.J.G. Vardn., 6 meses. Febrero 1986
P:  3.250 gr. (RN).
AP: TForceps por sufrimiento fetal agudo,

Cl: Abdomen globuloso. Nefromegalia bilateral. Hivertensidn

arterial.
Dg: Biopsia hepato-renal. Poliquistosis hepatica renal.
Tt: o precisd ningin tratamiento.
Zv: Satisfactoria. Asintomatico.

Caso 9.= D.R.M, Varén. RN, Febrero 1987

P:  2.730 gr.

AF: Hermano anterior fallecido por IPCKD (caso 6)

AP: DPretérmino, Apgzar 4/5 (reanimacién). Oligohidramnios.
Diagnéstico intraitero de poliquistosis renal.

Cl: Hefromegalia bilateral, Distress respiratorio. Hipertensidn
arterial. Infeccidn urinaria, Insuficiencia renal.

Dg: Necropsia. IPCKD con afectacidn hepatica.

PA: Hernia inguinal. Reflujo gastroesofigico. Neumotdrax

bilateral y neumonediastino.

Tt: Solo medidas de conservacidn,
Ev: Fallece a los 2 meses por fallo renal,

Caso 10.= R.J.B.L. Vardn, RN. Julio 1937
P: 3.140 gr.

AP: Apgar 9/10 (no reanimacidn).
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Cl: Masa abdominal en ambos hipocondrios.
Dg: Clinico de IPCKD.
Tt: No precisd tratamiento.

Ev: Favorable, Asintomatico.

Caso 1ll,- F.0.C, Mujer. 2. Iloviembre 1937

P:  2.500 gr. T: 45 em. PC: 33 cm.

AF: Gestacidn anterior que cursd con aborto a la 102 semana.

AP: Apger 4/6 (reanimacidn). Diagnéstico irntraiiterc de IPCKD.

Cl: Distress respiratorioc. Abdomen de "batracio! con gran masa
que ocupa arnbas fosas renales,

Dg: [Hecropsia. IPCKD con afectacidn hepatica,

PA: TFacies de POTTER, Distrofia muscular leve, Pies cavos.
Hipoplasia pulmeonar,

Tt: Medidas de mantenimiento.

Ev: Fallece z los 30 minutos de vida por insuficiencia

respiratoria.

Caso 12.- M.A,H,B. Vardn. RI., Febrero 1958
P:  1.570 gr. |
AP: Amensza de aborto a la 127 gemana, Parto vaginal inducide
por malformacidén renal. Pretérmino. Apgar 1/4 (reanimacidn)
Diagnostico prenatal de poligquistosis renal.
Cl: Ilefromegelia bilateral. Distress respiratorio.

Dg: Necrovsia. TPCKD.con afectacidn kevdtica.
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Caso 13.-

Caso 1l&,-

PA:

Tt

L
3

Enfermedad de la membrana hialina.
Asistencia respiratoria.

Fallece a las 4 h, por insuficiencia respiratoria.

AP.G. HMujer. RN, Febrero 1983

P:

2,850 gr. T: 41 cm. PC: 34 cm.

Forceps. Apgar 3/4 (reanimacidn}. Diagndstico prenatal de
poliquistosis renal. Pretérmino. Cligohidramnios.

Abdomen globuloso de consistencia dura.

Necropsia. IPCKD con alteracidn hepatica.,

Tacies de POTTER. Atelectasia pulmonar con enfisema subpleural
Medidas de mantenimiento,

Fallece a los 50 minutes por fracase cardio-respiratorio.

M.L.Ps Mujer. RN. Febrero 1933

P:

AP:

3.000 gr.

Parto vaginal a término provocado por malformacién renal,
Apgar 7/9. Oligohidramnios. Diagndstico intrafitero de
poliquistosis.

Gran nefromegalia, Dificultad respiratoria.

Mecropsia. IPCKD con afectacidn hepatica,

Hipoplasia pulmonar. Neumotérax bilateral y neumomediastino
Medidas de mantenimiento,

Fallece a las 5 h. por insuficiencia respirateria.
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Caso 16.~

CaSO 17. -

P:

AP:

1,700 gr. T: 43 e¢m. PC: 26 cm,

Prematuro.

Nefromegalia bilateral, Distress respiratorio.

Necropsia, IPCKD,

Polimalformado: Hipoplasia dsea, microcefalia, hipoplasia
muscular abdominal, dedos de pies y manos hipertréfices.
Hipertrofia del vpiloro, Hemorragia cerebral.

Medidas de conservacidn.

Fallece por fracaso respiratorio y hemorragia cerebral,

Vardén. RM. HMarzo 1978

2.650 gr.

Distress respiratorio.

Necropsia. MCDK.

HYipoplasia pulmonar, Artrogriposis congénita.
Medidas de mantenimiento.

Fallecimiento vor polimazlformaciones.

A.,A,C., Varén. RN, Abril 1978

1.300 gr.

Pretérmino.

Dificultad respiratoria.

Hecropsia. MCDK.

Atelectasia pulmonar. Asas intestinales en corddn.

Hipospadias.
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Casec 18 [l

CaSO 19 [

Caso 20.-

Tt

Ev:

Medidas de conservacidn,

Fallecimiento.

G.M.R. Vardén. BRN. Mayo 1978

P

AP:

Cl:

3,620 gr. T: 49°5 ecm. PC: 36 cn,

Apgar 8/10. Pretérmino.

Nefromegalia,., Distress respiratorio.

Hecropsia. MCDK izquierdo.

Bronconeqmonia bilateral. Trombosis del seno longitudinal
v colaterales. Rifién derecho quistico tipo 4+ de POTTER.
Medidas de mantenimiento.

Tallecimiento a los 22 dias por insuficiencia renal,

P,V.F. Vardn, BRN. Octubre 1978

P:
AP:

Cl:

1,400 gr. T: 35 cm.
Prematuro,

Distress respiratorio,
Mecropsia. MCDK izquierdo.
Hedidas de mantenimiento.,

Fallecimiento por insuficiencia respiratoria.

Vardén., RN, Hoviembre 1978
3.100 gr. T: 50 cm.
Distress respiratorio.

lNecropsia. MCDK izguierdoe.
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Caso 21,.~-

Caso 22.~

Anencefalia. Hiperplasia de timo. Atrofia de suprarrenales.
Aspiracidén de liquido amnidtico.
Medidas de mantenimiento.

Fallecimiento.

D.P.G. Vardén. 2 afics., Febrero 1979

Eve

1.300 gr. T: 44 cm. (RM)

3

9.500 gr.

3

: 92 cn. ( al ingreso)

Gestacidén anterior que cursé con aborto a los tres meses.
Neumonia 2 los 6 meses, Diagnosticado de CIV tratado
durante un afio. Operado de polidactilia,

Cusdro polimalformativo con retrasc pondeoestatural.

Pieza quirtargica. MCDK izquierdo.

Sindrome polimalformativo. Criptorquidia bilateral.
REeflujo cistoureteral pasive y ureterocele derechos,
Pseudocoartacidn adrtica con esbozo de ductus que no llega
a pulmonar, Facies peculiar. Gastroenteritis y amigdalitis
de repeticidn.

Quirirgico. liefroureterectomia izquierda asociada a técnica
antirreflujo en el lado derecho.

Satisfactoria. Revisiones posteriores asintomitico.

SeD.GeLlie Varédn. Rl. Junio 1979

P:

A¥:

2.400 gr. T: 44+ em. PC: 32 cm.
Uistoria de abortos ez la familia (abuelas). Aborto

anterior a su gestacién.
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Caso 25.=

Caso 21'!'- -

AP: Posible toxoplasmosis materna. Apgar 4/6 (reanimacidn).
Aspiracién de liquido amnidtico. Oligohidramnios.

Cl: Distress respiratorio intenso.

Dg: Necropsia. MCDK derecho.

PA: Agenesia rifidn izquierdo y de uréteres. Facies de POTTER.,
Hipoplasia pulmonar.

Tt: Medidas de mantenimiento.

IZv: Fallece a las 30 h. por fracaso respiratorio.

C.G. Vardén. RN. Agosto 1979

P:  3.250 gr. T: 52 cm. PC: 32 cm.

Cl: Abdomen de gran tamafio con palpacidn de masas. Distress
respiratorio.

Dg: MNecropsia. MCDK (R. dch. tipo 24, R. izg. tipe 2B).

PA: Sindrome de Prune Belly. Megauréter bilateral., Diverticulo
ureteral derecho. Ausencia de trayecto intravesical
ureteral bilateral. Diverticulos vesicales e hipertrofia
de la pared vesical. Estenosis de la uretra. Hipoplasia
pulmonar. Bdema ¥y enfisema bullosc supleural con neumotérax.

Tt: Hedidas de mantenimiento.

Tv: Fallece a los 90 minutos por insuficiencia respiratoria.

Z. .M. Varédn. =i, ZEnero 1980

P:  2.600 gr. T: U3 em, PC: 34 cm.

AP: Parto en poddlica. Apgar 1/2 (reanimacidn).
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Cl: Distress respiratorio.

Dg: lNecropsia. MCIK.

PA: TFacies de POTTER. Manos de rana. Malformacidn cardiaca.
Hipoplasia pulmonar. Heterocigoto para oy~ talasemia,

Tt: Medidas de mantenimiento.

Ev: Fallecimiento a los 30 minutos por fracaso respiratorio.

Caso 25,- I.A,L., Mujer. 5 meses, Abril 1980

P: 4,000 gr. T: 51 cm. (RN)

P: 3,200 gr. T: 79°5 cm. PC: 44 em. (2l ingreso).

Cl: iHefromegalia izquierda de consistencia elastica.

Dg: Pieza quirirgica, MCDK izgquierdo con dilatacidn ureteral.

PA: Diastasis de rectos. Hernia urmbilical. Facies de POTTER,
Pielonefritis cronica.

Tt: Quirdargico, Hefroureterectomia izquierda.

Ev: Satisfactoria pero persisten lag infecciones urinarias sin
conseguir negativizar los urocultivos con la terapéutica
antibidtica. Se han realizado estudios sin encoatrar causa

local que justifique la infeccidn mantenida.

Caso 26.~ H.A.E, Mujer. RIl, Diciembre 1980

g

1.900 gr. T: 40 cm. PC: 20 cm.

&

Embarazo que cursd con herpes zoster y otras infecciones
virales., Diagndstico intrafitero de poligquistosis renal.
Parto con forceps en cuarto plano, Sufrimiento fetal agudo-

Apzar 2/6 (reanimacidn).
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Caso 27.-

Caso 280"‘

T

vl

Nefromegalia derecha dura bien delimitada.

Necropsia. MCDK derecha.

Heumonitis aspirativa., Hipertrofia cardiaca. Trombosis
mesentérica de rama distal. Fenotipo alterado. Sepsis
con CID, Crecimiento intrauterine retrasado.

Medidas de mantenimiento,

hnJ

Fallecimiento a los 16 dias por parada cardio-respiratoria

RQCQT.IIQ Varén. RI\IQ Diciembre 1980

2.800 gr. T: 47°5 em. PC: 34 cm.

Madre en tratamiento por depresiones mentales.

Amenaza de aborto en la 82 y 243 semana de gestacidn.
Diagndstico intratitero de poliguistosis renal. Apgar §/9.
llefromegalia izquierda.

Pieza quirirgica. MCDK izquierda.

Sindrome infeccioso. Intolerancia a las proteinas de leche
de vaca.

Quirdrgico. Nefroureterectomia izgquierda,

Satisfactoria. Actualmente asintomdtico.

S.M.B. va-rénn RN. Ma.yo 1981

1.380 gr. T: 35 em. PC: 2775 cm.
Pretérmino.
Distress respiratorio.

lNecropsia. MCDK izquierda con aplasia ureteral.
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PA: Facies de POTTER., Sindrome Prune Belly. Displasia y
ureterohidronefrosis del rifidn derecho. Hipovlasia
pulmonar.

Tt: Medidas de mantenimiento.

3

Fallecimiento por insufieciencia respiratoria.

Caso 29.,- I.A.E. Vardén., RN, TFebrero 1982
P: 3,180 gr.
Cl: Masa renal derecha lobulada.
Dg: Pieza gquirirgica. MCDK derecha.
Tt: Quirirgico. Nefroureterectomia derecha.

Bv: Actualmente asintomitico.

Caso 30.- A.G.A.R., Varén. RV, HMayo 1982
P: 3,710 gr.
AP: Oligohidrammios. Apgar 9/10.
Cl: lMasa en hemiasbdomen superior derecho que parece abollonada
Dg: Pieza quirurgica. MCDK derecha.
PA: Displasia acetzbular bilateral.
Tt: Quirtrgico. Nefroureterectomia derecha.

Ev: Favorable. Actualrmente asintomdtico.

Caso 3l.- M.G.C. Vardn., 3N, Juaio 1983

P: 3,000 gr.

AP: Apgar 10/10.
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Caso 32.=~

Caso 33 «™

Nefromegalia izquierda.

Pieza quirtrgica. MCIK izquierda.
Hidrocele derecho.

Quirirgico. Nefroureterectomia izquierda.

AsintomAtico en la actualidad.

B.C,G. I"Iujero RN. Junio 1983

Cl:

2.700 gr.

Abuelo con agenesia renal,

Diagnostico intraitero de rifion multigquistico izgquierdo.
Apgar 9/10.

Palpacidon de rifion izquierdo discretamente aumentado de
tamafio y consisteneia dura.

Pieza quirurgica. MCDK izquierda.

Quirirgico., Nefroureterectomia izquierda.,

Asintomatico.

I.8,D. Vardn., RN. Mayo 1984

P:

2.630 gr.

Madre epiléptica en tratamiento.

Pretérmino. Apgar 7/8.

Yefromegalia izquierda, Distress respiratoric. Aremia.
Hipertensidn arterial. Acidosis metabdlica.

Necropsia. MCIK izquierda,

CIA tipo foramen oval permeable., Neumotdrax bilateral.

Hemorragia cerebral subependimaria,
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Caso 34- -

Caso 35."

Medidas de conservacidn,.
Fallece a los 5 dias por taponamiento cardiaco debido a

neumopericardio,

DeSeS. Vardn. RN. Agosto 1984

P:

1.7C00 gr.

Diagnostico intratitero de hidronefrosis. Pretérmino.
Cesdrea por sufrimiento fetal agudo. Apgar 1/8.

Ambos rifiones grandes, duros y de superficie abollonada.
Pieza quirurgica. MCDK derecha,

Hernia inguinal izquierda.

Quirirgico. Nefroureterectomia derecha.

Asintomatico.

E.B.8. Varén. RN. Mayo 1985

1.620 gr. T: 42 em. PC: 27 cm.

Diagnéstico intraltero de rifidn miltiquistico izquierdo.
Parto provocado poddlico. Apgar 1/1., Oligohidrammios.
Distress respiratorioc severo,

Mecropsia, MCDK izquierda.

Tacies de POTTER. Agenesia renal derecha., Hipoplasia
pulmonar, Pie en mecedora.

Medidas de mantenimiento.

Tallece a las 2 h. por insuficiencia resviratoria y renal.
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Caso 36.- M.M,P.M. Varén., RN, Junio 1985
P: 1.650 gr. T: 4O cm. PC: 29 cm.
AP: Pretérmino. Oligohidramnios severo.
Cl: WNace muerto,
Dg: liecropsia., Aplasia renal bilateral con primordio unico que
corresponde a una displasia renzl multiquistica.

PA: Tacies de POTTER. Hipoplasia pulmonar.

Caso 37.- V.C.C. HMrjer. MNortinato, Septiembre 1985
P: 360 gr. T: 18 cm. 2C: 1475 cm.
AP: Prematura. (23 semanas)
Cl: Muerte fetal intraitero.
Dg: liHecropsia. MCDX derecha con atresia ureteral,
PA: Anencefalia. Ragquisquisis dorsolumbar. Hipoplasia adrenal

bilateral,

Caso 38,- J.T,C. Vardén., R¥., Septiembre 1985
P:  3.020 gr.
AP: Apgar 8/10.
Cl: lefromegaiia izquierda.
Dg: Pieza quirirgica. MCIK izquierda.
Tt: OQuirtrgico. Nefroureterectomia izquierda.

Tv: Asintomédtico.
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Cas0o 39.~ J,R.Pe Varén., 2IN. Marzo 1936
P: 3.750 gr. T: 51 c¢m. PC: 3575 cnm.
AP: Amenaza de aborto en el primer itrimestre, Diagnostico
intradtero de poliquistosis renal. Apgar ¢/10.
Cl: lHefromegalia derecha,
Dg: Pieza quirirgica. MCDK derecha con atresia ureteral.

+

™: Suirirgico. Nefroureterectomia derechz.

>

Sv: Asintomdtico.

Casc 40.- 4.5,L. Varén, RN. Febrero 1987

T: 15 em. PC: 11°5 cm.

AP: Zdad gestacional 21 semanas.

Cl: Distress respiratorio.

Dg: iiecropsia. MCIK exn rifiones en herradura con rultiquistosis
nepatica.

PA: Anencefalia., Paladar hendido. Hipoplasia pulmonar y
suprarrenal. Sindrome de corazdn izquierdo hipoplisico.

Ozfalocele. Polidactilia.

3
ot
e

edidas de mantenimientoc.

{2
<
(1]

Tallece por polimalformaciones.

Caso 4l.- C.M.P. Majer. 1 mes. Hayo 1987
P: 3,100 gr. (RN
AP: Diagndstico intraitero de hidronefrosis en rifidn derecho.

Cl: HNefromegalia derecha. Infeceidn urinaria.
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Dg: Pieza quirirgica. MCDK derecha,
PA: Sepsis estafilocécica de origen urinario,
Tt: Quirirgico. Hefroureterectomia derecha.

Ev: Satisfactoriz. Asintomatico.

Caso 42.- T.P.N. Vardém. RN. Octubre 1937
Pr 900 gr. T: 32 em. PC: 23 cm.
AP: Prematuro (26 semanas),
Cl: Hefromegalia derecha., Distress respiratorio.
Dg: MNecropsia. MCIK derecha.
PA: Agenesia renal ¥y pieloureteral izquierda, Facies de PCTTZR.
Hipoplasia pulmonar,

Tt: Medidas de mantenimiento.

té“

Fallecimiento por insuficiencia respiratoria y remal,

Caso 43.,- M.A.L.P. Varén. RN. Abril 1983
P: 2.780 gr.
AP: Diagndstico prenatal de rifién multiquistico izguierdo.
Parto en poddlica,
Cl: Nefromegalia izquierda.
Dg: Historia clinica compatible con MCDK izquierda.
Tt: No se llegd a intervenir.

Zv: Asintomatico.

221



Caso 4i+,- A.C.F. Mujer. RN. Julio 1988
AP: Diagndstico intraitero de rifidn mltiquistico derecho.
Dg: Historia clinica compatible con MCDK derecha.
Tt: No se ha intervenido.

Ev: Asintomatico.

Caso 45.- R,R.M. Mujer. RH. Agosto 1983
P: 2,550 gr. T: 49 em. PC: 37 cm.
AP: Parto por cesirea al vresentar placenta previa. Diagndstico
intraitero de rifién multiquistico. Apgar &/9.
Dg: Historia clinica compatible con MCDK izquierda.,
Tt: No es necesaxrio.

Bv: Agintomdtico.

Caso 46.~ M,P.G.E. Varén, RN. Noviembre 1933
P: 3.400 gr. T: 51°5 em. PC: 355 cm.
AF: ZEmbarazo molar anterior,
AP: Diagndstico prenatal de rifion multiquistice derecha.
Apgar 9/10.

Cl: Nefromegalia derecha. Infececidn urinaria.

Dg: Pieza quirlirgica. MCDK derecha.

PA: CIV perimembranosa. Hiperbilirrubinemia.
Tt: Quirtrgico. Nefroureterectomia derecha.
Zv: Asintomética.

222



Caso 47.- A.G.G. Varén. RN, Diciembre 1988

Caso 43.-

Caso 49,.-

P

5

=1

2.220 gr.

Diagnéstico intraitero de hidronefrosis bilateral, Parto
inducido a las 32 semanas por malformacion.

Nefromegalia bilateral. Distress respiratorio. Insuficiencia
raenal,

Historia clinica compatible con MCDK izquierda.

Nefrostomia derechaz de descarga.

Mejora tras la intervencidn del fallo renal.

L.A.G.M, Vardn, 3. Diciembre 1988

H o
o

té]

3.260 gr.

Madre en remisidn de leucemia linfatica aguda desde hace
3 afios.

Diagnéstico intralitero de rifidn mltiquistico izquierdo.
Cesirea por parte estacionario, Apgar 8/10.

Masa renal izquierda.

Historia clinica compatible con MCDK izquierda.

o se ha intervenido.

Asintomdtica.

C.A.G.5. Mujer. R¥N. Mayo 1989

D

APs

3,000 gr. T: 4775 em, PC: 34 em.
Diagnéstico intraflitero de rifidn multiquistice derecho.

Cesarea por sufrimiento fetal agudo. Apgar &/9.
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Cl: Nefromegalia derecha, Infeccidén urinaria.

Dg: Historia clinica compatible con MCIK derecha.

Tt: Se propone tratamiento quirirgico que es rechazado por los
padres, debido a sus creencias religiosas.

Ev: Se desconoce,

Caso 50.- M.D.A. Mujer, R, Mayo 1989

P 3,300 gr. T: 52 em. PC: 3575 cm.

AP: Diagnéstico intrafitero de uropatia obstructiva izquierda,
Cesfrea a las 40 semanas por sufrimiento fetal agudo.
Apgar 4/6 (reanimacion),.

Cl: Uefromegalia izquierda. Infeccidn urinaria.

Dg: Pieza quirtrgica. MCDK izguierda.

Tt: Ouirdrgico, Nefroureterectomia izguierda.

Ev: Satisfactoria. Asintomitico.
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RESULTADOS



RESUMEN DE TLOS RESULTADOS

Distribucidn de la muestra

10-

2'1.

Muestra de 50 nifios, distribuidos en las siguientes
entidades:

IPCKD: 15 casos (30%)

MCDK: 35 casos (70%)
DATOS EPIDEMIOLCGICOS

Prevalencia:

~ Para la realizacidon del estudio de la prevalencia,

hemos considerado inicamente agquellos nifios

que

estuvieron ingresados en el Servicio de Lactantes,

sin tener ypresente los diagnosticades tras los

hallazgos de las necropsias, al no poder disponer

de las c¢cifras totales de nifios alli estudiados.
~ lifios ingresados entre 1978-1990: 4,120

~ Afectos de "Enfermedad cuistica remall: 3Lk

~ Las entidades estudiadas en el lactante representan

/4,120 (0722%) del total de la vatolozia durante

ese periodo de tiempo.
~ La prevalencia de cada proceso resultd ser:
IPCKD: 0727

MCDK: 0756%
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2.3,

2.,

Prevalencia anual:

Afio 1978
1979
1980
1981

Distribucidn de sexos

- Mujeres: 15/50 (30%)
-  Varoues: 35/50 (70%%)

Atendiendo a cada proceso:

-  IPCKD: 6/15 (L40%) mujeres y 9/15

1/164
2/212
3/30k
1/284
3/296
2/367
L/335
1/561
2/328
L/32h
9/332
2/366
/347

(6033) varones

-  MCDX: 9/35 (26%) mujeres y 26/35 (7Li5) varones

Tocalizacidn

- TUnilateral: 29/5¢ (5&%)

R. izguierdo: 17 casos

2. derecho:

12 c¢asos

(58:4)
(52%)



2e54

Del .total de casos unilaterales:
Mujeres: 9 casos ( 4 R. izquierdo y 5 R. derecho)
Varones: 2C casocs ( 13 R. izquierdo y 7 2. derecho)
Todos los casos corresponden a MCDK.
- Bilateral: 21/50 {(42%
Mujeres: 6 casos (todos IPCKD)

Varones: 15 casos ( 9 IPCKD y 6 MCDK)

Por entidades se puede observar:

- IPCKD: 15 bilaterales (100%)

~ MCIK: 6 bilaterales (17%) y 29 unilaterales (833)
Hemos incluido en el grupo de MCDK bilateral un caso que
presentaba rifidn en herradura y otro con aplasia renal
bilateral en el que el pequefio esbozo que aparecia

correspondia a un MCIK.

Fdad media de comienzo

En relacién a algunos datos hemos dividido 1la muestra

arbitrariamente en:

a) Nifios diagnosticados prenatalmente mediante ecografia

con feto vivo, confirméndose en todos ellos clinicamente

tras el nacimiento = 20/50 ({&C55)

Dentro de este grupo la distribucidn de sexos es:
Mujeres: 9/20 (45%)

Varones: 11/20 (55%)
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Diferenciando cada entidad:
IPCKD: 5/15 (33%) (3 mujeres y 2 varones)

MCDK: 15/35 (43%) (6 mujeres v 9 varones)

b) Nifios en el periodo neonmatal (0-30 dias) = 26/50 (525)
Mujeres: L4/26 (15%)
Varones: 22/26 (85%)
IPCKD: 8/15 (53%) (3 mujeres y 5 varones)

MCDK: 12/35 (51%) (1 mujer ¥y 17 varcnes)

¢) Nifios entre 31 dias y 12799 meses = 3/50 (6%%)
Majeres: 1/3 (33%%)
Varones: 2/3 (67%)
TPCKD: 2/15 (13%) (todos varones)

MCDK 2 1/35 (3%)  (mujer)
d) Un Gnico caso se descubrié a la edad de dos afios
(13-24799 meses), correspondiendo a un varén con MCIK lo

gue representa el 3% de todas las displasias.

3.~ ANTECED=NTES PEZ2SONALES

Edad gestacional:
- Prematuros (hasta 37799 semanas): 18/50 (363%)
- A término (33-41799 semanas): 31/50 (823

- Postérminc (mayor de 42 semenas: 1/50 (2%)
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303.

3.4,

Por entidades se diferencia:
TPCKD: Prematurecs 6/15 (4C3%5)
A término 8/15 (53%)
Postérmino 1/15 (7%)
MCDK: Prematuros 12/35 (34%

término  23/35 (66%)

Peso recidn nacido

El 84% de los casos presentaron un peso adecuado para su
edad gestacional y 3 casos (16%) presentaban peso bajo.
De ellos: IPCKD: 1/15 (7%) (varon)

MCDK:  7/35 (20%5)(1 mujer ¥ 6 varones)

Oligohidrannios

Se presentd en 9 casos (18%) siendo en un caso tan severo
que llevd a la rmuerte intraparto.
De estos casos: IPCKD: 5/15 (33%

MCDK:  4/35 (11%)

Patologia neonatal

2) Nifies sin antecedentes de interés: 33/50 (66%)
TPCKD: 11/15 (73%)

MCDK:  22/35 (53%)
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b) Nifios econ parto distocico con o sin sufrimiento
fetal: 14/50 (28%)
IPCKD: 4/15 (27%)
Todos ellos progresan por via vaginal, aplicindose fdrcevs
en dos casos por sufrimiento fetal agudo y en los otros
dos se induce el parto por la presencia de malformacidn.
MCDK: 10/35 (28%)
Férceps 1 caso aplicado en cuarto plano
Cesdrea 5 casos: 3 sufrimiento fetal agudo
1 placenta previa
1 no progresidn del parto
Parto en poddlica 3 casos

Parto inducido por malformacidn 3 casos

¢) MNifios con antecedentes infecciosos prenatales:

2/50 (4%

Ambos casos corresponden a MCDK de forma que en uno
existe la duda de la posible existencia de toxoplasmosis
materna ¥y en el otro la madre padecid infecciones por

herpes y gripe durante el embarazo. Zstos casos presentan

parto distdcico necesitando férceps.

d) Nifies cuyo ertarazo cursé con amenaza de aborte en
alz(n momento de su gestacidn: 3/5C (&%)
IPCKD:  1/15 (7%5)

MCDK:  2/35 (6%)



3.5, Fenotipo ¥y cariotipo

En 21 casos (42%) se presentd un fenotipo alterado,
correspondiendo dos de los casos de IPCKD al sindrome de
Meckel-Gruber.

IPCKD: 8/15 (53%) (5 mujeres y 3 varones)

MCIK: 13/35 (374) (3 mujeres y 10 varones)

Zl cariotipo fue realizado en los dos casos del sindrome
de Meckel-Gruber y en un caso de MCIK, no encontrandose

en ninguno de ellos alteraciones patoldgicas.

4,- ANTECEDENTES FAMILIARES
a) Nifios con historia familiar de "Enfermedad quistica
renalt: 2/50 (&%
Corresponden a dos casos de IPCKD que presentaban un

hermanc anterior fallecido por el mismo cuadro,

b) Hifios con malformaciones familiares: 2/50 (&%)
TPCKD: 1/15 (7%) (hermano con sindrome de Prune Belly)

MCDK: 1/35 (3%) (abuelo con agenesia renal)
¢) Nifios sin historia familiar: 40/50 (30%)

IPCKD: 11/15 {(73%)

MCDK: 27/35 (77%)
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d) Nifios con historia de abortos anteriores a su
gestacidn: 3/50 (6%)
IPCKD:  1/15 (7%)

MCDK : 2/35 (63%5)

e) Nifioe con antecedentes de infeccidn virica grave:
1/50 (2%)

Se trata de una nifia con MCDK cuya madre padecia hepatitis B

f) Niflos con embarazo molar anterior a su gestacidn:

1/50 (2%) (se trata de un MCIK)

g) Hiflos con antecedentes maternos con algan tipo de

tratamiento médico: 3/50 (6%)
En resumen del total de casos estudiados obtenemos:
Familiares: 2/50 (493)

Esporadicos: 48/50 (96%)

ANATOMIA PATOLOGICA

Il estudio anatomo-patoldégico se l1levd a cabo en 43
casos (865), confirméndose en ellos el diagnostico
clinico, radioldgico y/o quirdrgico.
IPCKD: 14/15 (93%)
13 necropsias

1 biopsia hepato-rezal
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In estos casos destaca la presencia de fibrosis hepatica
en 10/14 (71%%), acompafidndose en dos casos de dilatacidén
¥ proliferacidén de los conductos biliares intrahepaticos

v en otros dos de quistes hepaticos.

El {dnico caso en el que no se practicd estudio histoldgico
vive en la actualidad y es asintomAtico, llegdndose al
diagndstico de forma clinica.
HCDK:  29/35 (83%)
16 necropsias

13 biopsias de piezas quirtrgicas

Zn el estudio necrdpsico aparece hipoplasia pulmonar en
15 casos (52%)
IPCKD:  6/13 (L46%)

MCIK 9/16 (56%)

6.=-  ASPECTOS CLINICOS

6.1. Sintomas v siznos de presentacidn

a) Masa abdominal vpalpable y/o =abdomen distendido:
35/50  (70%5)
De ellos: Mujeres 13
Varones 22
Por entidades: IPCKD: 14/15 (93

MCDK e 21/35 (507%)
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5.2‘

b) Sintomas respiratorios: 28/50 (56%)
Mujeres: 7
Varones: 21
IPCKD: 13/15  (87%5)

MCDK 2 15/35 (43%)

c) lo existe c¢linica al inicio, al ser diagnosticado
prenatalnente, se comienza el estudio y tratariento antes
de que comience aguella: 3/50 (5%

Mujeres: 2

Varones: 1

Todos ellos corresponden a distintas formas de MNCIK.

d) Muerte intratitero o al nacimiento: 2/50 (&%)
Majeres: 1
Varcnes: 1

Ambos presentan NCIK,

e) Retraso pondoestatural: 1/50 (2%

Se trata de un varon con MCDX.

Manifestaciones c¢linicas

Consideramos aquellos sintomas v signos debides al
vroceso patoldgice existente aungue no constituyan el
sintoma guia apareciendo en cualquier momente de 1la

evolucidn del cuadro.

235



a) Insuficiencia renal: 5/50 (10%) (todos varones)
TPCKD:  2/15 (13%)

MCDK ¢ 3/35 (8%)

b) Infeceidn urinaria: 11/50 (229%) (6 mujeres v 5 varones)
TPCKD:  3/15  (20%)

MCDK 2 3/35  (2%%)

¢) Hipertensidn arterial: 4/50 (3%) (todos varones)
IPCKD: 3/15 (20%)

MCDK s /35 (3%)

d) Otras manifestaciones: 12/50 (2495)
Presentaron depresidon neonatal aquellos nifios con un
apgar < 7 a los 5 minutos de vida (5 mujeres y 7 varones)
IPCKD:  7/15 (47%)
MCDK ¢ 5/35 (1)
En una nifia con MCDK se presentd una sepsis estafilocdcica

de origen urinario.

Patologia asociada

Se considera como tal aguellos procesos gque gparecen al
rismo tiempo que la patologia renal que nos ocupa, tanto
en el momento del diagndstico como durante su ingreso.

De todos los casos estudiados existen 29 nifics (52%%) con

otra clinica asociada al proceso renal.
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De estos casos: IPCKD: 7/15 (47%%)

MCDK: 22/35 (63%)

1a patologia encontrada en cada erntidad ha sido:

-~ TPCKD:

a) Sindrome de MeCkei~ Gruber: 2 casos

b) FHernia inguinal y reflujo gastroesofigico: 1 caso

¢) Malformaciones rusculoescueléticas: 3 casos

Pies caves, piernas arqueadas y distrofia muscular en un
paciente, en otro, defecto en el cierre abdominal con
peto hipoplésico esterno-costal izquierdo, falta de
miembro inferior izquierdo, escoliosis dorsolumbar y
eventracidén de visceras abdominales., En el tercer
caso aparece hipoplasia de la rusculatura abdominal y de
la calota dsea e hipertrofia de dedos y clitoris.

d) Malformacidn cerebral: 1 caso

Presenta encefalocele occipital, hipoplasia parieto-
temporal y polidactilia,

- MOTX:

a) Artrogriposis congénita: 1 caso

t) Asas irtestinales en corddn: 1 caso

¢) Heterocigoto para la o~talasemia: 1 caso

d) Trombosis del seno longitudinal y colaterales: 1 caso
e) Sindrome de Prune 3Belly: 2 casos

f) Criptorquidia bilateral: 4 casos
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g) Polimalformado: 4 casos

En 3 casos hay anencefalia junto a otras malformaciones,
ern el otro caso existe pies varos, paladar hendido ¥y
malformacidén en el ventriculo derecho,

h) Sepsis con CID: 1 caso

i) Displasia acetabular bilateral: 1 caso

j) Hernia inguinal: 1 caso

k) Malformaciones genitourinarias: 2 casos

Uno con hidrocele y el otro con hipospadia

1) Malformaciones cardiacas: 3 casos

Dos casos presentaron CIV y el otro CIA tipo foramen oval
permeable,

m) Herria umbilical con didstasis de rectos: 1 caso

n) Malformaciones musculoesqueléticas: 2 casos

fi} Procesos infecciosos: 1 caso

Presenta amigdalitis v gastreenteritis.

o) Intolerancia a las proteinas de leche de vaca: 1 caso

Haciendo abstraccidén de los casos de enfermedad renal
bilateral, se demostrd patologia en el rifidn contralateral

al que presenta la displasia en 3 casos (1675), de ellos:

3 agenesia del rifidon contralateral

- 2 hidronefrosis

1 estenosis pieloureteral contralateral

- 1 reflujo vesicoureteral pasivo derecho
J

1 rifidn gquistice tipo & de POTTER
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7ela

7.2.

EXPLORACION ¥ M=TODOS DIAGNOSTICOS

Exploracidn fisica

Buen estado gereral: 18/50 (363

IPCKD: 2/15 (13%) (todos varones)

MCDK: 16/35 (46%) (5 mujeres y 13 varones)
Impresiona de enfermedad: 32/50 (64%)

TPCKD: 13/1%8 (87%) (€& mujeres y 7 varones)

MCDK: 19/35 (549%) (4 mujeres y 15 varones)

Ixamen radioldgico

Dicho exdmen ha sido realizado en 28 casos (56%) en
forma de radiografias simples de abdomen.
La distribucidén por entidades es:
IPCKD: 11/15 (73:%)
MCDK: 17/35 (48%)
Los hallazgos ercontrados en dicho exdmen son:
zfecto de masa: 12/28 (433
IPCKD: & casos (todos bilaterales) (73%
MCDK: 4 casos (1 bilateral, 2 izquierdo y 1 derecho)(24%)
Aumento de tamafo renal: 9/23 (32%)
IPCKD: 8 casos (73%)
MCDK: 1 caso (6%)
Yo se aprecian las siluetas renales: 10/28 (36%)
IPCKD: 1 caso (%)

MCDK: G casos (53%%)
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o hay alteraciones patoldgicas a nivel renal: 5/25 (183
TPCKD: 1 caso (9%)

MCDK: & casos (24%%)

Ia radiografia simple de térax se realizd en 15 casos {(30%
Su distribucidn es:

IPCKD:  7/15  (47%)

MCTK:  8/35  (233%)
Hemos encontrado en dicho exémen:
Neumotérax, neumomediatine y/o hipoplasia
pulmonar: 9/15 (60%)

IPCKD: 6 casos

MCDK: 3 casos (1 caso asociado a neumoperitoneo)
Sin patologia: 2/15 (13%) (ambos MCIK)
Atelectasia pulmonar: 1/15 (7%) (IPCKD)
Infiltrado bronconeumbénico: 1/15 (7%5) (MCDX)
Cardiomegalia y congestion pulmonar: 1/15 (75) (MCDK)

Torax carpaniforme: 1/15 (7%) (MCDK)

Zn un caso con sirndrome de Meckel-Gruber asociade a
IPCKD se aprecian alteraciones radicldgicas craneales
consistentes en costillas cervicales y diastasis de

suturas con craneolacunia parietal.

Ex un nific con iCDK la radicgrafia de caderas puso de
nanifiesto la existencia de una displasia acetabuler

bilateral.
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En dos casos con MCIK se realizd un transito intestinal,
uno de ellos sin hallazgo de ninguna patologia, mientras
que en el otro s3se observd el desplazamiento de las asas
intestinales compatible con 1la existencia de una masa

abdominal inferior.

7.5, Urcografia intravenosa

Se utilizd come prueba diagndstica en 23 casos (Lk65%)

De ellos: TIPCKD: 6/15 (40%%)

MCDK: 17/35 (L48%)

Los hallazgos encontrados en cada entidad han sido:

- IPCKD:

a) Afectacidn bilateral: 6 casos (100%)

b) Patrén radiado tipico: 6 casos (100%)

¢) El nefrograme comenzd 2 visualizarse después de los 5
minutos con ectasia tubular mantenida mds alld de 24
horas: & casos (100%)

d) Sistema excretor normal: 5 casos (53%)

3Zn el sexto caso aparecen cdlices estrechos con cuellos
largos

e) Capacidad de concentracidn renal disminuida: & casos (673)
f) Nefromegalia: 4 casos (67%)

£) Lobulaciones fetales: 2 casos (3%%)

») Ouistes medulares: 1 caso (1&%5)

241



La ecoestructura parenquimatosaz esta alterada en 1la
totalidad, con ecogenicidad globalmente aumentada ¥
pérdida de la diferenciacién corticomedular aunque en un
caso durante la primera exploracidén se visualizé un
aumento de esta diferenciacidon, que ademis se encontraba

invertida (medular més ecogénica que cortical).

ias altersciones de 1la via excretora encontradas son
dilataciones del sistema pielocalicial, existiendo en un

Anico caso,

La afectacidén bilateral fue observada de forma constante,

La ecografia hepitica se mostrd patoldgica ern 4 casos
con aumento general de la ecogenicidad e imdgenes
quisticas.

Se practicd ecografia cerebral en 5 casos (337%) siendo
vatologica en los dos sindromes de Heckel-Gruber, en un
de ellos presentaha un quiste de fosa posterior ¥y en el

otro dilatacion del IV ventriculo e hipoplasiaz de verrmis.,

Zn un caso aparecid ascitis y en otro derrame pleural.

- MCDE: 21/35 (6C°5)

b

» 12 casos el rifion afecto tiene un aspecto abolloznade

con un gran tamafic en 10 de ellos,.
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1a desestructuracidén parenguimatosa se observd en los
21 casos, apareciendc rltiples imégenes quisticas de
variado tamafio, sin evidencia de parénquima intermedio y

que no parecian commnicarse entre si.

La via excretora del 1lado afecto no se visualizd en 11
casos, en 1 de ellos se observd dilatacidn pielocalicial
7 en otro un uréter proximal dilatade., Zn 1 caso se
aprecia una alteracidon contralateral consisgtente en una

estenosis pieloureteral,

31 higado presenta un aspecto normal en todos los casos.,

la ecografia cerebral se realizd en 3 casos (3%) sin

encontrar en ninglin casc patologia.

Tormografia axial computarizada

Se realizd en el 3% de los casos de MCDK cbservandose

- -, s -
imagenes de aspecto quistico.

Cistografia
e llevada a cabo en 11 casos (22%)
IPCKD: 1715 (73%)
HCDE:  10/35 (28
Zn todos los casos fue normal excenic en 3 casos de MCDK
donde encontranos: reflujo vesicoureteral: 2 casos

stop en uretra vostericr: 1 caso
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7.8.

749

Tetudio isotdvico

Esta prueba se utilizd en el estudio de 11 casos (22%)
IPCKD: 1/15 (7%)
Se observa alteracidn en la eliminacidn del radioférmaco
vor ambos rifiones,
MCDK: 10/35 (28%)
Zn 9 de ellos se obgerva anulacidn funcional del rifidn
afecto y en el otro Area cuistica con retraso ea la

eliminacida del contraste.

Arteriografia renal

Este examen se utilizd en el 3% de los casos de MCIK.

Determinaciones bioquimicas

Los examenes propuestos son urea y creatinina, Zstos
andlisis se realizaron en un 40% de los casos

IPCKD: 7/15 (47%)

MCDK: 13/15 (37%)
Los resultados obtenidos son vatoldgicos en 1 caso para
la urea que aparece elevada de forma importante y en 7
casos vara la creatinina (35%), de ellos:

IBCKD: 1 caso

MCDK 5 casos
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7,10, Zémenes complementarios

- Sistemdtico de sangre 46%

IPCKD: sin patologia  100%

MCDK: Anemia 2425
Leucopenia 9%
Teucocitosis 2434
Linfopenia 23%
Plaguetopenia 2555
Trombocitosis 12%

- Tiempo de hemostasia 8%
Con resultado patoldgico en un caso de MCDK en el que se
asocid un cuadro de CID.

~ Iones en sangre 34

IPCKD: Normalidad 7155
Hiponatremia 1445
Hipernatremia 1445

MCDK: Hivponatremia 105
Hipernatremia 205
Hipopotasemia 105
Hiperpotasemia  30%
Hipocloremia 5095

-~ En el estudio bioguimico destaca la presencia ex ua 103

de MCDK de hiverbilirrubinemia.
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- Sistematico de orina 30%

MCDK: Piuria 274
Hematuria 13%

Sedimento anormal 27%

- Uroeultiveo 367

IPCKD: Positivo 50%
Hegativo 50%
MCDK: Positivo 36%
ilegativo 542

~ Hemocultivo &

Positivo en un caso con sepsis estafilocdeica,
- Zlectroforesis 3%

Patologica en dos casos de MCIK.

- Inmunoglobulinas 12%

MCDK: +$Igs A 50%

Iz M 17
{ Ig M 33%
}Ig & 17%

- T2CED:

Fn €1 27% de los casos tnicamente se 1llevaron a cabo
medidas sintomaticas de conservacidén consistentes en la
mayoria de los casos en asistencia respirateria.

T dos casos no se precisd ningin tipo de tratamiento al

encontrarse los pacientes asintomaticos.
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-  MCIK:

En 16 casos (46%) solamente se aplicaron medidas de
nantenimiento debido al mal estado de los mismos.

En 13 casos (37%) se realizé nefroureterectomia del rifidn
afecto, asociandose en unoc de los casos una operacidn
antirreflujo con técnica de Gregorie en el lado
contralateral.

Zn un caso se efectdd nefrostomia de descarga en el lado
contralatersl a la displasia por cuadro de fallo renal
debide a la estenosis pieloureteral derecha con
hidronefrosis gue presentaba.

Tn 4 casos (11%%) no se precisd ningliin tratamiento debido
a su estado asintomatice y en un Gltimo caso se indicd
tratamiento quirirgico que los padres rechazaron debido

a sus creencias religiosas.

ZVOLUCTION ¥ PRONOSTICO

- IPCKD:

Tiene un prondstico desfavorable en el £7: de los casos.

Los fallecimientos se produjeron de la siguiente forma:
Fallo renal: 12 casos (en 10 de ellos se asocid

a insuficiencia respiratoria)

Insuficiencia cardiaca: 1 caso

Z1l momento del fallecimiento varia entre los 30 minutos

v los & meses con una media de %=23 dias.

381lo 2 casos (137} viven actualmente asintomiticos en lo

que se refiere a su proceso renal.
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- MCDK:

Presenta un mejor prondstico. En 17 casos (43%) no se

encuentran sintomas.

Un tinico caso (3%5) tiene como secuelas la existencia de

infecciones urinarias resistentes a los antibidticos.

In 16 casos (46%) se produjo la rmerte por:
Insuficiencia respiratoria: 12 casos
fracaso renal: 1 caso
Heumopericardio: 1 caso
Muerte intraitero: 2 casos

Zn 1 caso se desconoce la evolucidn.
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A, Sobre los datos EPIDEMIOLOGICOS:

- La pequefla muestra que referimos no puede aportar datos
para explicar la frecuencia general de la "enfermedad

quistica renal.

- ZIn cambio, podemos afirmar que la "enfermedad quistica
renal" representa un 0°82% de la patologia estudiada en el
Servicio de Lactantes del Hospital Clinico de San Carlos
durante los afios 1978-1990. Esta cifra y especialmente 1la
referida a la TPCKD y MCIK (0'27 y 0'56% respectivamente)

coincide con las estimaciones de otros autores (47,149).

- En cuanto a 1a prevalencia anual, se observa como hecho
anecddtico una mayor frecuencia en el afio 1988. Pero no se
puede advertir el aumento de la incidencia que se podria

esperar debido a la mejora de los métodos diagnédsticos.

-~ Con respecto al MCDK, como ya se ha sefialado (69,39),
podemos afirmar que es la "enfermedad quistica renal! mis

frecuente en la infancia.

- In la distribucidn de sexos hemos encontrade un predominio
de varones (70%) respecto a las mujeres (30%) como era de
esperar, ya que es conocido en la literatura (150) que las
malformaciones congénitas renzles son mas frecugntes en

aquellos.
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Los digtintos autores consultados no refieren diferencias
estadisticamente significativas en la IPCXD lo que se confirma
en nuestra serie, aungue como siempre hay un ligerc predominio

de varones (60%) frente a un 40% de mujeres.

Aunque existen dudas se conoce la existencia de una cierta
diferencia de sexos a favor de los varones en la MCDK., Z=a
nuestra serie se comprueba que un 74% fueron varones y sdlo un
26% mijeres, confirmando casi la proporcidon establecida de 2:1

(3,147).

- Con »respecto a la lateralidad, se ha confirmade 1la
afectacidn bilateral de la IPCKD sefialada por los distintos
autores en el 9575 de los casos. £2n nuestra serie todos los

casos son formas bilaterales,

La frecuente afectacidn unilateral de la MCDK se aprecia en el
383% de los casos, compartiende asi 1los datos referidos por
HOSOMI y <cols. (96). Zn cambio, aunque er la literatura se
sefiala una frecuencia del 4% de formas bilaterales, en nuestro

estudic obtenemos ura cifra del 174,

Por otra parte, la mayor afectacidn de las formas unilaterales
4 -

es en el rifién izquierdo (59%), aungue este dato no es tan

sigrnificativo cono en oiras series,
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- Ia edad en gque se obtiene el diagndstico depende de la
entidad estudiada v concretamente de la afectacidn sistémica
que preoduzca, Los avances en la ecografia prenatal han hecho
posible que la mayor parte de los casos, en nuestra serie un
Lool, se diagnostique antes del nacimiento. DPero a pesar de
ello todavia ruchas formas pasan desapercibidas como lo
demuestra que el 52% de los casos se diagnostican en el

periodo neonatal.

IZsto se mantiene también al estudiar separadamente cada
entidad., La IPCKD se diagnostica en el periodo neonatal en el
53 de los casos ¥ vprenatalmente s58lo en el 335, lo que
coincide con lo c¢cifrado por otros autores (64,13%). Este hecho
puede ser debido a lo ya afirmado, en el sentido de encontrar
ecografias normales durante la mayor parte del embarazo ¥y que
se hagan patoldgicas sdlo en el ultimo trimestre, por lo Que el
estudioc ecografico debe repetirse, no siendo Gtil el realizario

sélo al principio de la gestacion.

Loz Gos casos que se Giagnosticaror méds tardiamente fueron a
los 2 ¥ 6 neses respectivamente, es decir siempre antes del
primer afio de edad, coincidiendo asi con los estudios de

CGAGIIADOUX (&),



Ttilizando la clasificacidn de BLYTH y OCKENDEN (27), los casos
estudiades corresponden a las formas perinatal y necnatal, es
decir formas de aparicidn precoz, graves, con afectacién

principalmente renal,

Zn la ¥CDK un 517% se diagnostico exn el periodo neonatal
(confirmande lo indicade por los distintos autores que
refieren un &0 de diagndsticos antes del afio de edzéd) 7 un
43 se detectd por ecografia prenatal, aunque estos datos :o
son tan significativos como en el caso anterior. Jo ohstante
hacen que la MCDK  constituya la anomalia guistica mds

frecuentemente detectada a nivel prenatal por ecografia,

71 caso con mids edad estudiado corresponde a una MCDK, lo que
da idea de que puede pasar desapercibida durante mmcho tiermpo
debido a su cardcter asintomatico.

Regpecto g los AIMTECEDINITES  PERSCHALAZS:

- Los datos obtenidos no mnos permiten una interpretacidn
estzdistica; en primer lugar porgue son anamnésicos ¥ por
tanto dimprecisos 7y en segundo luger, por desconocer la
frecuencia de estos antecedentes en la doblacidn general

sS4l
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- Ia mayoria de los nifios estudiades (62%) presentaban un
partc a término. ZIZ8 claro gue no existe ninguna relacidn
entre la "enfermedad quistica renal y la edad gestacional.
Distinguiendo por entidades se observa un ligero predominio

en la IPCKD de prematuros (40%%) con respecte a la MCIK

(34<5).

-~ Por otra parte, la practica totalidad de los nifies (CL75)
vresentaron al nacer un peso adecuzdo a su edad gestacional
por lo que se puede decir que la vresencia de malformacidn
no influye significativamente en el crecimiento intrauterino.

~ 3S56lo en el 1%% de los casos se presentd oligohidrammios,
apareciendo en el 337 de los casos de IPCKD y sélo en el 113
de las formas de MCDE, es decir corresporde & los pacientes

en que los rifiones estaban més alterados.

- La mayor parte de los nifios estudiados (66%)) nc presentan
ninglhn antecedente patoldzice. Iio existe ninguna eatidad
cque pueda relacionarse con la aparicidn posterior de 1la
Yenferpedad quistica'. Bz campio, en rnuestro srupo se
observa un 25% de los casos con parto éistdeico aungue sbdlo

en 3 casos se debe verdaderamente z la malformacidan (2 de

los cuales sox IDCHD).
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In nuestro grupo se observa un 4% de los casos con antecedente

de infececidn virica intrafitero. Se trata de 2 casos de MCDX lo

|..1.

gue podria confirmar la teoria de BIRISTEIN (20), al sugerir
como posible la etioclogia viral de la ICDK, aunque no se puede
denostrar una verdaderz relacidn causa-efecto.

Por {ltino en el &7 de los casos se aprecia el antecedente de
la existencia de una amenaza de aborto durante la gestacidn
auugue no se pueden sacar conclusiones gl o conocer con
exactitud el momente y las circunstancias en que se produje.

.3 r

- TUnicamente en 21 casos (42%) se ha encontrado un fenotipo
alterado que curiosamente, en Z nifios correspondia a cuadros
de IPCKD asociados al sindrome de Meckel-Gruber,Zl fenotipe
se altera mis frecuentemente en los casos de IPCKD (53%

que en la ICDK (37%). Sin erbargo, el cariotipo resultd

normal en todos los pacientes en los gque se realizéd,

71 relacidn con los AMECEDIIIES PAMTTTARGS:

- Hay que tener en cuenta al interpretar los datos obtenidos,
como en el apartado anterior, que proceden de laz anarmesis

r por tanto son imprecisos.
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Aunque es aceptado que la TPCKD es una entidad hereditaria, la
existencia de "enfermedad quistica renal aparece sdlo en 2
caseos gque preseniaban un hermano anterior fallecido por el
mismo cuadro pero no afectaba a los padres, lo que apoya el

caracter recesivo de esta eafermedad.

Como era de egperar, la !ICD¥ aparece de forma esporddica no
encoztrando en zingin caso la teandencia familiar enunciada por

distintos autores (5%4,107,123).

Historia de malformaciones familiares aparece en el 4% de los

casos y en un 69 historia de abortos.

Fn el 6% de los casos se observan antecedentes maternos de
tratamiento médico continuado gue podrian relacionarse con 1la
existencia pogterior de MCIK, Zsto puede confirmar los
estudics experimentales llevados a2 cabe con distintes productes

para el desarroglle de procesos quisticos.

Acarcz de ciertos factores de 1z  ANATONTA PATOLOGTCA:

- la realizacion de un estudio rnecrdnsico o anatomo-patoldgico

de la piezZa quirdrgica nos permite llegar a la confirmacion

dizembstica, lo gue no es vosible con otros métodos.
o b 4 -
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n todos los casos en que se practicd (86%) fue coafirmado el
diagnostico previo, lo que sugiere gue la combinacidn de los

tos clinicos, quirirgicos y sobre todo radiollgicos tienen
la suficiente sensibilidad y especificidad como para detectar
cualguiera de estas situacicnes y adoptar en consecuencia las

adecuadas medidas de control y tratamiento.

Confirmando lo esizhlecido por KAPLAY v cols. (101), ex el 713
de los casos con TIPCKD aparece fibrosis hepdtica o como la

denomina GAGHADOUX (64) disgenesiz biliar.
Por Glitimo, la hipoplasia pulmonar aparece en el 525 de los
casos de ‘''enfermedad quistica renal”, con una ligera nayor

frecuencia ex la MCTK (56%) oque en la IPCKD (467).

Con resvecto a_;ps ASPZCTOS CLINICOS:

- Ia mayoria de los casos revisados, un 70% concretamente,
presentd come Forma de comienzo 1o referido vor los
distintos autores consultados, gque indican como presentacidn
mis frecuente la presencia de masas renales palpables. Zsta
forma de aparicidn es mds frecuente exn varones que en

—_nt

mijeres v ex los casos de IPCHD (935).
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Zn segundo lugar aparecen en el 56% sintomas respiratorios,
asoclados o no al anterior, derivados de la fragilidad pulmonar
originada por la presencia de oligohidramnios y la aiperpresidn
abdeminal sobre la caja toracica. Por eantidades se cbserva una

mayor frecuencia de estos en la IPCKD,

In la MCDX se cormrueba que casi la dnica manifestacidn es la
nelromegalia, sobre todo en los casos unilaterales donde el
rifién opuesto puede funcicnar correctamente y compersar asi al

alterado,

Como forma de vpresentacidén menos frecuente aparece retraso
pordoestatural ex un nific con MCDK lo que llevd a un estudio

general que descubrid la displasia.

=1 resto de la sintomatologia no es significativa pues depende
de la severidad y extensidon de la afectacida reral. A4si, la
insuficiencia reral, la infeccidén urinaria o la hipertensidn
aparascen con nmeyor frecuencia en los cagos mds graves. De
todos ellos, 1o nmds frecuente es 1la devresidn neonatal que

aparece en el 245 de los casos lo gue indica un mal prondstico

rital.
Tn el 13% de la IPCED aparecid insuficisneia rernal 1o cue

irdica la mayor gravedad del cuadro, aparsciendo en la ICDE

s6lo en el &%,
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Aungue se ha citado la hipertensidn como un sintoma frecuente
en el vrimer afio de vida (42), en nuestra serie sdélo se ha
ovservado en el % de los casos, con mayor incidencia en las

formas de IPCKD.

- ILa patologia gue aparece asociada a la V'enfernmedad quistica
renall es muy variada, apareciendo an nuestra serie con una
Irecuencia del 5o

Istos cuadros son mucho mas frecuenites en la MCDK (637%). Ea la

IPCKD la incidencia es escasa (479 de los rismos), encontrando:

2 sindromes de Ieckel-Gruber va referidos ez 1z literatura

come sindrome asociado a la poliguistosis, 3 casos coxn

malformaciones rusculoesqueléticas  diversas, también ya
indicadas por otros autores (91), 1 caso con alteracidn

cerebral y un dltimo con patologia gastrointestinal.

Como ya definieron WELLING y GRANTHAM (183) no encontramos en
estos casos anomalias genitourinarias asociadas. 3n la MCDE,
con una frecuexncia nmernor gque la sefialada por otros autores,

aparece en un 169 patologia del rifién centralateral.

a vatologia asociada 2 la MCDH es rmuy variada abarcando a

todos los Orsanes ¥ sisterzs.
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En relacidn a la SYXPIORACION ¥ METODOS DIAGHOSTICOS:

- In cuanto a los datos de la exploracidn fisica, lo mis
frecuente es la presencia de un estado grave de enfermedad,
sobre todo ern la IPCKD (87%) donde la afectacidn renzl es
bilateral. IZn la iCDX al ser urnilateral 1z mayor parte de

los casos, el rifidn contrazlateral vpuede funcionar

correctamente y compensar asi el alterado,

~ Il exdmen radioldégico simple de abdomen, aunque 2s un

—_

estudio primordial como lo indica su realizacidn en el 56

[N

de los casos, no ruestra ningiin datc relevante para el
diagnbstico, limitdndose en las formas de IPCKD 2 destacar
la presencia de un aumento del tamafic renal que en algunos

casos llega a producir desplazamiento de las estructuras
del =sbdomen, como ya ha sido referido por distintos autores

(149,163), indicando la gran nefromegalia existente.

En la MCDK en cambic, 1o mias frecuente es la no visualizacicn
de la silueta renal (537%). Zn ningin caso se haa observado
calcificaciones, gue como es sasido ocurren més frecuentamente

cuando estas entidades se descubren tardiasmente.

- Il estudio radioldzico del tdrax vuede poner de manifiesto
almunas alteraciones extrarrenzles especialmente neunotdrax,
neumomediastinoe 7/c hipoplasia pulmenar que, como reliere
HeVICAR (125), deben irducir 2 pensar en la existerncia de

egtos procesos,
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- ILa urografia intravenosa s6lo se 1llevd a cabo en el 465 de
los casos, puesto que no &s Iimprescindible para el
diagnéstico dada la claridad en algunas ocasiones del cuadro

0 la situacidn clinica del paciente la desaconsejaba.

Los hallazgos encontrados confirman leo referide por los
distintos autores, que hacen cgue tormados en conjuznto sean muy
sugerentes de una U1 otra entidad, De ani gue hasta la
aparicidn de la ecografia fuera 1z prueba radioldgica

fundamental pera el diagndstico.

~ =1 advenimiento de 1la ecografia come método diagndstico
revoluciond las técnicas de estudio radioldgico del abdomen,
va que vpermitid la obgervacidn anatdmica del drgano en
cuestion, mnostrando con claridad los detalles patolégicos.
Ademés tiene la ventaja de su facil ejecucidn, rapidez ¥
total inocuidad, por lo que fue practicada en el 549 de los

C2S05.

Tingin caso estudiade mostrd un aspecto ecogridfice normal,
apareciendo alteraciones en la morfolozia, tamafio, ecogenicidad
v/o via excretera, Cabe destacar cue en la mayor parte
Ge los nifios se objetivaron lesiones quisticas visibles

macroscépicamente (9L de MCDK 7 en el 557 de IPCHD).
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Zn la TPCKD se demuestra con claridad nefromegalia bilateral
(32%) y alteracién ecoestructural (100%). La ecogenicidad
renal aparecié globalmente aumentada, sin diferenciacidn
corticomedular, a veces con pequefios espacios quisticos y sin
anomalias en la via excretora. Zl1 caso en que se encontrd un
aumento e inversién de 1la diferenciacidén corticomedular,
vensamos pudo ser debido a la realizacidén de la ecografia al
tiempo de la UIV, con la consiguiente dilatacidén de los
tibulos colectores medulares y el aumento del nlimero de

interfases, como indican alguncs autores (120).

En las formas displdsicas, se comprobd la existencia de una
silueta abollonada (57%), c¢on rmiltiples imagenes quisticas de
variado tamafio aque no parecen comunicar entre si y sin
evidencia de parénguima interpuesto ni de via excretora normal

(61%), todas ellas caracteristicas tipicas de este proceso.

- Como han seflalado diversos autores (37,173), la TAC no debe
realizarse como méitodo de diagndstico primario practicandose

nicamente en el 375 de los casos de HCIK.

-~ ILa cistografia no ruestra ninguna utilidad en el diagndstico
de la IPCKD, siendo mds efectiva en la MCDX a1 demostrar la
teracidn del sistema excreior, concretamente la existencia

de reflujo vesicoureteral.
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Con respecto al estudio isotdpico se realizd en 1l casos,
de los cuales 10 fueron MCDK siendo su interés aportar un
juicio diagndstico sobre la funcicnalidad del rifidn mls que

confirmar éste.

Zn las determinaciones bioquimicas, aungue los diversos
autores seflalan la eficacia de estas pruebas come
indicadoras del fracaso renal, sclamente hemos obssrvado un
caso con urea dentro de limites patoldgicos, encontrandose
7 con alteracidn en la creatinina, al ser ésta mis sensible

que la primera.

En cuanto a los examenes corplementarios es llamativa la
existencia de 1linfopenia en el 3&% de los casos de MCDK,
asi como anemia y leucocitosis en el 245%. X1 sistematico de
orina es znormal en la mayoria de los casos. I=u un 10%

aparece hiperbilirrubinemia, lo que parece normal dada la
edad de los nifics eastudiados. Por ultimo observames en el

507 de los casos de MCDK cifras elevadas de Ig.A.

De todos los métodos diagnosticos el mas utilizado 7 que
mayores logros vermite obtener es el estudio anatdmico (en
el 93 v 33% de los casos segun se trate de IPCKD o de MCDK)},
sezuido de la ecografia en ua 73 y 6C) respectivamente

debido a la Ffacilidad de su realizacidn,
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H.

TRATAMISENTO:

Z1 tipo de tratamiento depende de cada proceso. Asi, en la
IPCKD tnicamente se tomaron medidas de conservacidn en el 87%
de los casos, encaminadas a mantener la funcién renal vy
respiratoria lo méximo posible, puesto que no existe ninguna

terapéutica eficaz contrz la enfermedad.

Zn las formas displisicas el tratamiento instaurado en el 373
de los casos fue la exéresis quirargica del rifién afecto, a
pesar de que la mayoria de los autores indican que en los

casos asintomdticos no se precisa ningin  tratamiento,

reservandose para aquellos pacientes con clinica {(77,102,160).

ZVOLUCION:

Z1 874 de los IPCKD fallecieron poco después del diagndstico
como era de esperar, debido al gran deterioro de su funcién
renal o la severa afectacidn pulmonar consecuencia de agquella.
ia supervivencia obtenida es de 23 dias, oscilando desde los
30 rminutos 2 los 5 meses. Curiosamente 2 niflos permanecen
vivos en la actualidad, uno en el que probablemente no se ha
desarrollado plenamente la enfermedad y que esta sin sintomas
v otro gque seguranente presenta una forma juvenil, ya que a
los 6 afios simue todavia asintomaticc debiendo egperar exn é1

nayor afectacidn hepatica que renal.
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I.

Los casos de MCDK presentén un mejor prondstico, permaneciendo
el 4 de los casos asintomaticos. Hay que tener vuresente,
que como la afectacidn es unilateral, el rifion sanoc es
perfectamente suficiente., Se observa gue la mayor parte de los
casos fallecidos, a diferencia del TIPCKD, =no sox debidos a
fracaso renal. sino a insuficiencia respiratoria, es decir es
1z patologia acompafiante la causz del mal prondstico de 1z

MCDE ¥y no el proceso renal en si,

Con regnecto 2 ambas ent;dgdes:

Aungque hay que tener vpresente que es imposible establecer
comparaciones, debe quedar totalmente clarc después de 1la
realizacidén de esta Tesis, que aunque anbos cuadros quedan
incluidos en la llamada "enfermedad gquistica renal" se trata
de entidades totalmente distintas. Zfectivamente, a pesar de
que la denominacidn y algunos hechos epidemioldzicos son
cormnes, la anatomiz patoldgice demuestra que son procesos
diferentes, siendc necesaric su conocinmiento precisc para
poder evitar vosibles errores diagndsiicos, cox las graves

consecuencias que ello puede suponer en la priactica médica,
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CONCLUSIONES



1.

La displasia renal rmltiquistica es la entidad mAs frecuente
dentro de la Venfermedad quistica renal en la infancia. Como
en el resto de las malformacicnes genitourinarias existe un
predominio de varones frente a mujeres, especialmente en el
rifibn  multiquistico, siendo menos significative en 1la

E-

poliquistosis infantil,

Aungue puede presentarse de forma uni o bilateral, el rifidn

poliquistico infantil presenta afectacidn bilateral mas

frecuentemente, mientras que la displasia generalmente es
’ q 1Y

unilateral y de localizacidn izgquierda.

Por la wutilizacién de 1la ecografia prenatal se pueden
diagnosticar estas entidades antes del nacimiento pero,
a pesar de ello, la edad de diagndéstico mAs <frecuente es el
primer afio de edad. Por tanto, la ecografia realizada 2l
principio de la gestacidn no es suficientemente sensible para
descartar una posible patologia gquistica., Hay que tener
presente que un arico examen no descarta el proceso, sobre

todo el rifién poliquistico, que suele manifestarse

ecograficamente a partir del tercer trimestre de gestacion.

la multiquistosis renal es la anomalia quistica que con mayor
frecuencia se detescta por ecografia prensatal., Asimismo, como
los hallazgos no son especificos, un diagnéstico Gnico por
ecografia de displasia puede induecir a error, siende necesarias

por tanto otras investigaciones.
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Iz presencia de oligchidramnios en el estudio ecografico
siempre debe llevar a realizar un estudio del tracto wrinario
fetal con especial atencidn, para descartar scbre todo la
poliquistosis infantil, dende aparece aguél con mayor
frecuencia Junto con la alteracidn del fenotipo conocida como

facies de POTTER, aunque ésta no es exclusiva de esta entidad.

¥ 12 edad gestacional ai el crecimiento intrauterine se ven
deteriorados por la presencia de '"enfermedad quistica renal,

siendo raramente causza de distocia en el parte.

Mientras que el rifidn poliquistico se puede presentar de forma
familiar, con una herencia autosdmica recesiva, las displasias
aparecen de forme esporddica, De hecho la existencia de un
antecedente familiar, concretamente un hermano afecto de
poliquistosis infantil, constituye una prueba evidente de
enfermedad. Por ello es de gran importancia en estz eatidad el

consejo genético.

71 estudio anatomo-patoldgico es el unicoe que permite la
absoluta confirmacidén diagnodstica, cbservandese en la mayoria
de los casos con rifidén poliquistico un grado mayor o menor de
afectacidén hepatiea, apareciendo con mayor frecuencia la

nipovlasia pulmonar en las displasias.



10,

1l.

12.

Aunque la sintomatologia es bien conocida, hay que destacar la
importancia de la presencia de una masa abdominal palpable,
asociada © no a distress respiratorioc, como  sintomas
inseparables de la “enfermedad quistica renal”. A pesar de lo
enterior, 1la ausencia de aumento de tamafio renal o 1la
disminuecidén de éste no descarta el diagnbstico de

poliguistesis.

3s nmuy inportante gue el pediatra, que durante los primeros
meses de vida controla periddicamente al nific, conozca la
gravedad de cualguier nmasa zbdominal, que sers siempre motive

de estudios mds cormplejos.

in la clinica del rifidn poliguistice aparece con nmayor
frecuencia hipertensidn arterial. Por otra parte, las formas
unilaterales de rificn multiquistico suelen acompafiarse de buen
estado general. Aunque la asociazcién con otra patologia es mas

frecuente en las formas displésicas.

Ta radiologia simple de atdomen es una exploracidn inicial que
se linmita a demostrar la nefromegalis 7 en numerosos casos de

digplasia la ausencia de visualizacién de la silueta renal.
3

La radiologia simple de +tdrax es de gran utilidad para

descartar la existencia de hipoplasia pulmonar, neunctdrax y/o

neumonediastino,.



1k,

5.

17.

Lo urografia intravenosa ha dejado de ser la prueba diagndstica
vor excelencia de estas entidades, realizdndose exclusivaments
ern los pacientes con funeidn renal conservada., ZIZn la
poliguistosis destaca la presencia de un patrén radiado tipico,
con retraso en la aparicion del nefrograma 7 persistencia del
TILSMO.

o
='n

La ultrasonczrafia se rmesira como la técnica mds Jiable ex el

1

diagndstico radiolégico de estas entidades, constituyende el

It

método de eleccidn sobre todo en recién nacidos ¥ pretérminos,
con una rentabilidad diagndstica que se aproxima al 10CH,
mostrando alteracidn de la ecogenicidad renal en 1la totalidad

de los casos tratzdos,.

La TAC 1o es de utilidad en el diagndstico de las entidades

estudiadas.

La cistografiz se debe realizar enxr las displasias
mltiouisticas wpara poner de nmanifiesto las mallormaciones

asocizdas del sistema exeretor.

Las pruebas radioisotdpicas presentan numercsas ventajas para

P

reslizar estudios wnciorales, siendo mmuy utiles para el
diarndstico  diferencial del rifidn multizuistico con la

Aidronefrosis chstructiva.
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71 tratamiento basicc de la poliquistosis infantil es el
mantenimiento d&e las funciones renal ¥ respirateria, Con
referencia a la displasia multiquistica, en las formas
unilaterales es la exéresis del rifidn afecto. Actualmente se
debe intentar una actitud menos agresiva en la misma, Yya gue
perece gque sSu historia natural es aacia la regresién

espontanea,

Con respecto al prondstico, 1las perspeciilvas de curazcion  coz
wn diagndstico precoz v un adecuade tratamiento son de un 437
en las displasias, presentando wejor prondstico las formas
unilaterales. 51 rifidn poliguistico tipo infantil, a pesar de
los avances en el diagnéstico, sigue presentande muy mal

nsronéstico en el 375 de los casos.

Ta mortalidad en el rifién multiquistico es mas {recuente por
la patologia asociada que por .el proceso renal en si. In
carbio, en el rifidn voliquistice infantil la princimal causa

de rmerie es el fracaso renal subsiguiente,

Aunque la etiologia es dsscorocids, la displasia miltiquistica

se opuede asociar a infecciones wirales intraidfero o a la

incesta de tdxicos por parte de la madre,

293



Asi pues, la conjuncidn de la urcgrafia 7 la ecosralfia permite
realizar un diagndéstico de certeza 7y de ordinario, no se
precisan otras técnicas radioldgicas. Solamente en ocasiones,

la gammagrafia puede ser Gtil al mostrar las caracteristicas

-4

uncionales renales gque complementarian a2 leos nmétodes

snteriores.
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