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RESUMO

INTRODUCAO: A doenca renal policistica autossémica recessiva (DRPAR) é a doenca renal cistica mais frequentemente observada no periodo
pré-natal. Nosso objetivo foi descrever os achados pré-natais de um feto diagnosticado com DRPAR, salientando a sua importdncia para o
diagnéstico, manejo e progndstico dos pacientes.

RELATO DO CASO: A paciente era uma primigesta de 16 anos, cujo marido era consanguineo. Ela foi encaminhada para avaliagéo devido a rins
displdsicos multicisticos no feto. O exame com 22 semanas revelou rins displdsicos e aumentados de tamanho, hiperecogénicos e com cistos,
associados a adramnia. O ultrassom com 31 semanas mostrou redugdo da circunferéncia tordcica e aparente hipoplasia pulmonar. A ressondncia
magnética (RM) fetal revelou achados similares, o que foi compativel com DRPAR. A crian¢a nasceu apresentando fdcies de Potter e um abdome
bastante distendido, e foi a 6bito apds o nascimento por disfungao respiratdria.

DISCUSSAO: A identificacdo pré-natal através do ultrassom das caracteristicas renais associadas ¢ adramnia foi importante para o diagndstico
de DRPAR, especialmente diante de diversos diagndsticos diferenciais. Dados da histéria clinica e o resultado da avaliagao pela RM foram também
importantes para a confirmacdo diagndstica. Além disso, outros achados, como redugéo da circunferéncia tordcica, auxiliaram no planejamento
do nascimento e determinagdo da gravidade do prognéstico.

CONCLUSAO: Nosso relato destaca a importancia da avaliacéo pré-natal através do ultrassom para a deteccéo de achados que possuem um
papel crucial tanto para o diagndstico de DRPAR como manejo e prognéstico.

PALAVRAS-CHAVE: RIM POLICISTICO AUTOSSOMICO RECESSIVO; DIAGNOSTICO PRE-NATAL; OLIGOHIDRAMNIO; GERENCIAMENTO
CLINICO; PROGNOSTICO.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Autosomal recessive polycystic kidney disease (ARPKD) is the most frequently observed cystic kidney disease in the prenatal
period. Our objective was to describe the prenatal findings of a fetus diagnosed with ARPKD, highlighting their importance for the diagnosis,
management, and prognosis of patients.

CASE REPORT: The patient was a 16-year-old primigravida whose husband was consanguineous. She was referred for evaluation due to
multicystic dysplastic kidneys in the fetus. The examination at 22 weeks revealed enlarged, hyperechoic dysplastic kidneys with cysts, associated
with oligohydramnios. The ultrasound at 31 weeks showed reduced thoracic circumference and apparent pulmonary hypoplasia. Fetal magnetic
resonance imaging (MRI) revealed similar findings, consistent with ARPKD. The child was born with Potter's facies and a severely distended
abdomen, and passed away after birth due to respiratory dysfunction.
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DISCUSSION: Prenatal identification through ultrasound of the renal characteristics associated with oligohydramnios was crucial for the
diagnosis of ARPKD, especially in light of various differential diagnoses. Data from the clinical history and the results of the MRI evaluation were
also important for confirming the diagnosis. Additionally, other findings, such as reduced thoracic circumference, assisted in the planning of the

birth and determining the severity of the prognosis.

CONCLUSION: Our report highlights the importance of prenatal evaluation through ultrasound for the detection of findings that play a crucial role

in both the diagnosis of ARPKD and its management and prognosis.

KEYWORDS: AUTOSOMAL RECESSIVE POLYCYSTIC KIDNEY DISEASE; PRENATAL DIAGNOSIS; OLIGOHYDRAMNIOS; CLINICAL
MANAGEMENT; PROGNOSIS.

INTRODUCAO

A doenca renal policistica € uma condi¢ao genética
que pode ter um padrao de heranga autossomico do-
minante ou autossomico recessivo. Contudo, ambas as
formas sao caracterizadas pela presenca de varios cistos
renais e sao classificadas como ciliopatias devido a estru-
tura e fungao anormal dos cilios (organelas presentes no
lado apical de quase todas as células epiteliais e de muitas
células endoteliais), que contribuem para proliferacao de
células cisticas, secrecao de fluidos e alteracdes na matriz
extracelular 2.

Essas condicoes podem ser detectadas ainda no peri-
odo pré-natal, a partir da identificacao de achados ultras-
sonograficos caracteristicos. Além disso, esses permitem
a diferenciacao entre a doenca do adulto, que € a forma
com padrao dominante, e a da infancia, que possui pa-
drao autossomico recessivo. Essa ultima € mais comumen-
te conhecida como doenca renal policistica autossomica
recessiva (DRPAR) e consiste na doenga renal cistica mais
frequentemente observada no periodo intradtero?.

Assim, o objetivo deste relato foi descrever os achados
pré-natais de um feto diagnosticado com DRPAR, no in-
tuito de salientar a importancia deles para a determinagao
nao so6 do diagnostico como do manejo e do prognostico
dos pacientes.

RELATO DE CASO

A paciente era uma mulher de 16 anos em sua primeira
gestacao. Ela foi encaminhada ao servico de medicina fetal
por um ultrassom mostrando um feto com evidéncias de
rins displasicos multicisticos. O marido era consanguineo,
primo em primeiro grau. No ultrassom realizado no segun-
do trimestre, com 22 semanas de gestacao, observaram-
-se rins displasicos e aumentados de tamanho (o direito
media 6,1 x 3,2 x 3,2cm, com um volume de 33,1cm?,
e o rim esquerdo, 5,7 x 3,5 x 3,3cm, com um volume de
34,2cm3), hiperecogénicos e com multiplos cistos em seu
interior, apresentando pouca diferenciacao corticomedular
e associados a presenca de adramnia (Fig. 1).

Figura 1. Imagens do ultrassom bidimensional, realizado com 22 semanas
de gestacdo, mostrando o aspecto dos rins, que se mostram displasicos e
aumentados de tamanho, além de hiperecogénicos, com multiplos cistos
em seu interior e pouca diferenciagio corticomedular.

A ecocardiografia fetal foi normal. O cariotipo fetal,
coletado a partir do procedimento de cordocentese, re-
velou uma constituicdo cromossomica masculina normal
(46,XY). O exame de ultrassom feito com 31 semanas de
gestacao mostrou ainda reducao da circunferéncia toracica
associada a uma aparente hipoplasia pulmonar.

A ressonancia magnética (RM) fetal revelou achados
similares aos encontrados na avaliacao ultrassonografica, o
que foi compativel com o diagnostico de DRPAR (Fig. 2).

Figura 2. Aspecto dos rins visualizados através da ressonancia magnética
fetal. Notar semelhanca com os achados verificados por meio do exame de
ultrassom. As setas vermelhas indicam os rins e as brancas, o pulmao, que,
pelo tamanho, parece se mostrar hipopldsico (A e B).

A crianga nasceu de parto cesareo, a termo, pesando
3.130g e com escore de Apgar de 2 tanto no primeiro
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como no quinto minuto. Na avaliacao do recém-nascido,
observaram-se facies de Potter (face achatada, com presen-
¢a de sulcos infraorbitais marcados, micrognatia e orelhas
baixo implantadas), além de um abdome bastante disten-
dido. Ele desenvolveu uma disfungao respiratoria grave e
veio a obito poucas horas apos o nascimento.

DISCUSSAO

A avaliacao da anatomia fetal no segundo trimestre de
gestacao pela ultrassonografia € uma ferramenta essencial
para o diagnostico de diversos defeitos congénitos, sendo
que aproximadamente 20% destes estao relacionados a
anomalias renais. Um dos achados mais sugestivos de DR-
PAR € a presenca de cistos renais, geralmente pequenos
(1-2 mm de diametro), detectados entre 21 e 24 semanas
de gestacao. A quantidade e o tamanho dos cistos sao fato-
res importantes para o diagnostico. Embora o envolvimen-
to hepatico seja caracteristico da DRPAR, geralmente nao é
detectado antes do nascimento. Outros achados relevantes
ao ultrassom incluem rins aumentados e reducao do volu-
me de liquido amnidtico, indicativos de disfung¢ao renal. A
dilatagao dos tubulos renais também provoca hiperecoge-
nicidade renal, e a bexiga fetal pode ser pequena ou nao
visualizada devido a baixa producao de urina 3.

No presente caso, a RM fetal complementou os achados
ultrassonograficos, confirmando o diagnostico de DRPAR.
A RM ¢€ especialmente util em situacGes de oligodramnio,
adramnia, obesidade materna ou ma posicao fetal, que po-
dem dificultar a visualiza¢ao dos rins e do trato urinario °.

O diagnostico diferencial da DRPAR inclui diversas
condi¢des com envolvimento cistico renal, como a Do-
enca Renal Policistica Autossomica Dominante (DRPAD)
e rins displasicos multicisticos. A DRPAR pode asseme-
lhar-se a sindrome de Meckel-Gruber, mas esta apresenta
outras caracteristicas, como encefalocele occipital e poli-
dactilia pos-axial .

A cariotipagem fetal foi realizada nao para confirmar
a DRPAR, ja que essa é uma condicao de origem génica,
mas para excluir alteragdes cromossomicas, como as obser-
vadas em trissomias dos cromossomos 13 e 18, que tam-
bém podem estar associadas a rins cisticos. A escolha pela
cordocentese se deu devido a presenca de adramnia. A
ecocardiografia fetal foi realizada para excluir cardiopatias
congeénitas, comuns em sindromes cromossomicas °.

A DRPAR ¢ uma doenca renal cistica grave que pode
afetar também o figado e o trato biliar, com uma incidéncia
estimada de 1:20.000 nascimentos. E causada por muta-
¢oes no gene PKHDI, localizado no cromossomo 6p12.
3-p12.2. As mutagoes sao geralmente exclusivas de cada
familia, o que dificulta correlagdes genotipo-fendtipo e a
implementacao de testes diagnosticos diretos 7.

Como condic¢ao autossomica recessiva, a DRPAR pode
estar associada a consanguinidade parental e ao historico
de irmaos afetados, embora a auséncia desses fatores nao

exclua o diagnostico. O correto diagnostico € essencial para
o aconselhamento genético e determinacgao do risco de re-
corréncia, que é de 25% para futuros filhos do casal *8.

Além disso, o aconselhamento genético deve abordar o
prognostico e o manejo da gestacao. Nos casos de sequéncia
de Potter, como no nosso paciente, 0 prognostico € grave,
com alta taxa de mortalidade extrauterina. Em situagcoes me-
nos graves, o aconselnamento familiar através do planeja-
mento do parto e a preparacao para intervengoes neonatais,
como dialise e ventilacdo mecanica, sao fundamentais °.

Nos casos de DRPAR, a doenga em si nem sempre esta
presente no periodo pré-natal; entretanto, sua expressao
precoce, ja nesse periodo, € considerada um fator de mau
prognostico. A presenga de oligodramnia ou adramnia € o
achado de maior impacto na determinacao da sobrevida *.
Além disso, a reducao da circunferéncia toracica esta asso-
ciada a hipoplasia pulmonar, que € frequente nesses casos,
usualmente secundaria a essa redugao ou falta de liquido
amniotico (oligodramnia ou adramnia). Isso se deve a ausén-
cia de producao de urina fetal devido ao comprometimento
renal, que leva a constricio fetal e a sequéncia de Potter,
com achados como achatamento da face, sulcos infraorbitais
marcados e orelhas baixo implantadas (facies de Potter), de-
formidades com contraturas ou artrogripose dos membros e
hipoplasia pulmonar 2,

A hipoplasia pulmonar, secundaria a oligodramnia, é a
principal causa de obito pos-natal, sendo responsavel por
aproximadamente 30% das mortes logo apos 0 nascimen-
to. No entanto, a sobrevida neonatal tem melhorado em
casos com menor grau de comprometimento renal e au-
séncia de oligodramnia '*”7.

Desta forma, a identificacao pré-natal desses achados
em casos suspeitos de DRPAR pode ser utilizada como
uma ferramenta de predicao do risco perinatal e de prog-
nostico em longo prazo *.

CONCLUSAO

Este relato destaca a importancia da ultrassonografia no
diagnostico pré-natal de DRPAR, sendo possivel identifi-
car achados renais e gestacionais que sugerem a condicao,
mesmo em meio a diversas doencas renais cisticas. Dados
clinicos e exames complementares, como a RM, também
contribuem para confirmar o diagnostico. Exames adicionais,
como cariotipagem e ecocardiografia fetal, sao uteis no diag-
nostico diferencial. Achados como oligodramnia e redugao
da circunferéncia toracica sao relevantes para o planejamen-
to do parto e para a determinacao do prognostico.
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