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ENFERMEDADES QUISTICAS RENALES

Los quistes renales son relativamente frecuentes
en los ninos. Pueden ser o no hereditarios, unilate-
rales o bilaterales. Puede tratarse de un fendmeno
aislado o formar parte de un sindrome malforma-
tivo (Tabla 1). La presencia de quistes se asocia,
a veces, a insuficiencia renal cronica. Este seria el
caso de una poliquistosis renal autosémica recesiva
también llamada antiguamente infantil por ser
diagnosticada habitualmente en el recién nacido.

CLASIFICACION DE LOS QUISTES RENALES

—_—

Quistes simples o solitarios

2. Quistes displdsicos

a. Displasia multiquistica*

b. Quistes corticales con obstruccion de la
via urinaria baja

3. Quistes corticales con malformaciones mul-
tiples
4. Quistes medulares

a. Nefronoptisis*
b. Espongiosis renal

5. Poliquistosis
a.Enfermedad glomeruloquistica*
b. Poliquistosis renal autosémica dominante
o “del adulto™*
c. Poliquistosis renal autosémica recesiva o
“infantil™*

*= enfermedades con una alta probabilidad de
desarrollar insuficiencia renal cronica terminal

POLIQUISTOSIS RENAL AUTOSOMICA RECESIVA

Se trata de una enfermedad hereditaria rara,
afectando a uno de cada 20.000 a 40.000 recién
nacidos. La enfermedad afecta tanto a ninas
como a ninos. Se fransmite mediante una herencia
autosomica recesiva, debido a un gen defectuoso
(NPHS1) que se localiza en el cromosoma 6 vy
codifica para una proteina llamada fibroquistina.
Se han descrito mds de 65 mutaciones en este
gen. La patogénesis de la formacion de los quistes
no esta bien definida pero estudios experimentales
recientes dirigidos a frenar la aparicion de quistes
han dado resultados esperanzadores. Se ha de-
mostrado una sobreexpresion de factores de cre-
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cimiento en modelos animales con esta enferme-
dad. La administracion intraperitoneal de inhibi-
dores de estos factores ha permitido frenar de
forma eficaz la progresion de los quistes en modelos
animales.

Formas de presentacion

El modo de presentacion de la poliquistosis infantil
es muy variable (3). Puede producir sus efectos
en la vida fetal, al nacimiento, en la primara
infancia o mds tarde. Los padres no fienen quistes
renales.

En el feto, el primer signo de poliquistosis puede
ser una disminucion de liquido amniotico (oligoami-
nos). La orina, que constituye una parte muy im-
portante del liquido amnidtico, no se produce en
cantidad suficiente por parte de los grandes
rinones poliquisticos. De esta manera, el feto,
comprimido dentro de la cavidad uterina no podrd
desarrollarse de forma normal: se afecta la cara,
las extremidades y el esqueleto. Asi mismo los
pulmones no pueden desarrollarse. En los casos
mds graves, esta hipoplasia pulmonar conducira
a la muerte por asfixia a las pocas horas de vida.

En ofros casos menos severos, la ventilacion me-
canica permitird al recién nacido adaptarse a la
vida extrauterina y sobrevivir.

En el neonato la poliquistosis recesiva se manifiesta
por la presencia de rinones palpables, a menudo
voluminosos. Hipertension arterial a menudo de-
tectada ya en los primeros dias de vida, que
precisa un tratamiento hipotensor enérgico. Los
farmacos de elecciéon son los inhibidores del siste-
ma renina-angiotensina. Pero, frecuentemente la
hipertension es refractaria a la monoterapia y
deben asociarse varios farmacos. La afectacion
urinaria comprende una dificultad en la
concentracién de orina, lo cual puede dar lugar
a deshidratacion, fiebre, diarreas y vomitos.

La poliquistosis infantil se asocia a una afectacion
hepdtica de severidad variable. El higado aumen-
ta de volumen, como consecuencia de fibrosis
hepdtica y puede haber dilatacion de los con-
ductos biliares. La funcion hepdtica se mantiene
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normal. La fibrosis hepdtica comprime la
circulaciéon de la vena porta y da lugar a la
aparicion de hipertension portal con las consi-
guientes varices esofdgicas y riesgo de hemorragia
digestiva. Esta situacion requiere frecuentemente
una intervencion quirdrgica para mejorar la
hipertension portal.

La forma de presentacion de la poliquistosis infantil
es variable. El diagndstico se basa en el interrogo-
torio familiar ante y postnatal, la exploracion fisica
y la ecografia del recién nacido y los padres. La
palpacion abdominal revela la presencia de gran-
desrinones (nefromegalia). El higado se encuentrag,
a veces agrandado (hepatomegalia). Una vez se
ha realizado el diagndstico de poliquistosis se
deben explorar a los hermanos y hermanas, incluso
si no presentan ningun sinftoma. La resonancia
nuclear magnética permite detectar si existe
dilatacién de los canaliculos biliares. El diagndstico
antenatal se realiza mediante el método indirecto,
lo cual solo es posible si se dispone de ADN del
caso indice de la familia.

Complicaciones

Sea cual se la forma de presentacion inicial la
evolucion de la poliquistosis puede asociarse a
complicaciones diversas: dificultad de nutricion,
retraso pondoestatural e infecciones urinarias
recidivantes. La infeccion ascendente de las vias
biliares dilatadas comporta un riesgo de sepsis No

despreciable. Este riesgo aumenta al estar el pa-
ciente inmunosuprimido tras un trasplante renal.
La evolucion a la insuficiencia renal terminal es
mas o menos rapida. Puede refrasarse con un
buen confrol de la hipertension arterial.

Prondstico

El prondstico de la poliquistosis infantil ha mejorado
considerablemente en los Ultimos 20 anos. El mejor
soporte nutricional inicial, el mejor tratamiento de
la hipertension y de las infecciones, y el tfratamiento
conservador bien llevado de la insuficiencia renal
cronica, explican porqué la fase terminal de la
insuficiencia renal aparece actualmente mucho
mads tarde. Los estudios estadistico efectuados
entre 1987 y 1997 muestran que la mortalidad es
mAaxima en el primer mes de vida, y para los ninos
que han sobrevivido al periodo neonatal, las pro-
babilidades de supervivencia al ano son del 75 al
90%, a los 5 anos del 70 al 85% y a los 15 anos del
50 al 80%.

Tratamiento sustitutivo

Cuando se hace necesario un tratamiento renal
sustitutivo el nino puede entfrar en un programa
de didlisis/trasplante. Si es posible se puede hacer
didlisis peritoneal. Si los rinones son de gran tamano
se puede redalizar una nefrectomia uni o bilateral.
El frasplante renal es, en el nino, la mejor manera
de llevar una vida normal.
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