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RESUMEN

INTRODUCCION: La enfermedad renal poliquistica autosémica recesiva (ERPAR) es la enfermedad renal quistica mds frecuentemente observada
en el periodo prenatal. Nuestro objetivo fue describir los hallazgos prenatales de un feto diagnosticado con ERPAR, resaltando su importancia
para el diagndstico, manejo y prondstico de los pacientes.

Reporte de Caso: La paciente era una primigesta de 16 aios, cuyo esposo era consanguineo. Fue derivada para evaluacion debido a rifiones
displdsicos multicisticos en el feto. El examen a las 22 semanas reveld rifiones displdsicos y aumentados de tamanio, hiperecogénicos y con
quistes, asociados a adramnia. La ecografia a las 31 semanas mostré reduccién de la circunferencia tordcica y aparente hipoplasia pulmonar.
La resonancia magnética (RM) fetal reveld hallazgos similares, lo que fue compatible con ERPAR. El bebé nacié presentando facies de Potter y un
abdomen bastante distendido, y fallecid tras el nacimiento por disfuncién respiratoria.

Discusién: La identificacién prenatal a través de la ecografia de las caracteristicas renales asociadas a la adramnia fue importante para el
diagnéstico de ERPAR, especialmente ante diversos diagndsticos diferenciales. Los datos de la historia clinica y el resultado de la evaluacién
por RM también fueron cruciales para la confirmacion diagnéstica. Ademds, otros hallazgos, como la reduccién de la circunferencia tordcica,
ayudaron en la planificacién del nacimiento y en la determinacion de la gravedad del prondstico.

Conclusion: Nuestro relato destaca la importancia de la evaluacion prenatal a través de la ecografia para la deteccion de hallazgos que juegan un
papel crucial tanto en el diagndstico de ERPAR como en su manejo y prondstico.

PALABRAS CLAVE: RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICO RECESIVO; DIAGNOSTICO PRENATAL; OLIGOHIDRAMNIOS; MANEJO
CLINICO; PRONOSTICO.

INTRODUCCION

La enfermedad renal poliquistica es una condicion genética
que puede tener un patron de herencia autosomico dominante
0 autosomico recesivo. Sin embargo, ambas formas se caracte-
rizan por la presencia de multiples quistes renales y se clasifican
como ciliopatias debido a la estructura y funcion anormales de
los cilios (organulos presentes en el lado apical de casi todas las
células epiteliales y de muchas células endoteliales), que contri-
buyen a la proliferacion de células quisticas, secrecion de fluidos
y alteraciones en la matriz extracelular 2.

Estas condiciones pueden ser detectadas aun en el periodo
prenatal, a partir de la identificacion de hallazgos ecograficos
caracteristicos. Ademas, permiten la diferenciacion entre la en-
fermedad del adulto, que es la forma con patron dominante, y
la de la infancia, que presenta un patron autosomico recesivo.
Esta ultima es mas comunmente conocida como enfermedad

renal poliquistica autosomica recesiva (ERPAR) y consiste en la
enfermedad renal quistica mas frecuentemente observada en
el periodo intrauterino >.

Asi, el objetivo de este relato fue describir los hallazgos pre-
natales de un feto diagnosticado con ERPAR, con el fin de
resaltar su importancia para la determinacion no solo del diag-
nostico, sino también del manejo y pronodstico de los pacientes.

REPORTE DE CASO

La paciente era una mujer de 16 anos en su primer emba-
razo. Fue derivada al servicio de medicina fetal por una ecogra-
fia que mostraba un feto con evidencias de rifiones displasicos
multicisticos. Su esposo era consanguineo, primo en primer
grado. En la ecografia realizada en el segundo trimestre, a las
22 semanas de gestacion, se observaron rinones displasicos y
aumentados de tamano (el derecho media 6,1 x 3,2 x 3,2 cm,
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con un volumen de 33,1 cm3, y el izquierdo, 5,7 x 3,5 x 3,3
cm, con un volumen de 34,2 cm?), hiperecogénicos y con mul-
tiples quistes en su interior, presentando poca diferenciacion
corticomedular y asociados a la presencia de adramnia (Fig. 1).

Figura 1. Imagenes de la ecografia bidimensional, realizada a las 22 semanas
de gestacion, que muestran el aspecto de los rifiones, los cuales presentan
displasia y aumento de tamafo, ademds de ser hiperecogénicos, con
multiples quistes en su interior y poca diferenciacion corticomedular.

La ecocardiografia fetal fue normal. El cariotipo fetal, ob-
tenido a partir del procedimiento de cordocentesis, revelo
una constitucion cromosomica masculina normal (46,XY).
La ecografia realizada a las 31 semanas de gestacion mostro
ademas reduccion de la circunferencia toracica asociada a
una aparente hipoplasia pulmonar.

La resonancia magnética (RM) fetal revelo hallazgos si-
milares a los encontrados en la evaluacion ecografica, lo que
fue compatible con el diagnostico de ERPAR (Fig. 2).

Figura 2. Aspecto de los rifiones visualizados a través de la resonancia
magnética fetal. Notar la similitud con los hallazgos verificados mediante la
ecografia. Las flechas rojas indican los rifiones y las blancas, el pulmon, que,
por su tamaro, parece estar hipoplasico (A y B).

El bebé nacio por cesarea, a término, pesando 3.130 gy con
un puntaje de Apgar de 2 tanto en el primer como en el quinto
minuto. En la evaluacion del recién nacido, se observaron facies
de Potter (cara aplanada, con presencia de surcos infraorbitarios
marcados, micrognatia y orejas de baja implantacion), ademas
de un abdomen bastante distendido. Desarrollé una disfuncion
respiratoria grave y fallecio pocas horas después del nacimiento.

DISCUSION

La evaluacion de la anatomia fetal en el segundo trimestre
de gestacion mediante ecografia es una herramienta esencial
para el diagnostico de diversos defectos congénitos, siendo que
aproximadamente el 20% de estos estan relacionados con ano-
malias renales. Uno de los hallazgos mas sugestivos de ERPAR
es la presencia de quistes renales, generalmente pequenos (1-2
mm de diametro), detectados entre las 21 y 24 semanas de ges-
tacion. La cantidad y el tamano de los quistes son factores im-
portantes para el diagnostico. Aunque el compromiso hepatico
es caracteristico de la ERPAR, generalmente no se detecta antes
del nacimiento. Otros hallazgos relevantes en la ecografia inclu-
yen rinones aumentados y reduccion del volumen de liquido
amniotico, indicativos de disfuncion renal. La dilatacion de los
tubulos renales también provoca hiperecogenicidad renal, y la
vejiga fetal puede ser pequena o no visualizada debido a la baja
produccion de orina 3°.

En el presente caso, la RM fetal complemento los hallazgos
ecograficos, confirmando el diagnostico de ERPAR. La RM es
especialmente util en situaciones de oligohidramnios, adramnia,
obesidad materna o mala posicion fetal, que pueden dificultar
la visualizacion de los rifiones y del tracto urinario .

El diagnostico diferencial de la ERPAR incluye diversas con-
diciones con compromiso quistico renal, como la Enfermedad
Renal Poliquistica Autosomica Dominante (ERPAD) y rinones
displasicos multicisticos. La ERPAR puede asemejarse al sindro-
me de Meckel-Gruber, pero este presenta otras caracteristicas,
como encefalocele occipital y polidactilia postaxial *°.

La cariotipificacion fetal se realizd no para confirmar la ER-
PAR, ya que esta es una condicion de origen genético, sino para
excluir alteraciones cromosomicas, como las observadas en las
trisomias de los cromosomas 13 y 18, que también pueden
estar asociadas con rinones quisticos. La eleccion de la cordo-
centesis se debio a la presencia de adramnia. La ecocardiografia
fetal se realizo para excluir cardiopatias congénitas, comunes en
sindromes cromosomicos °.

La ERPAR es una enfermedad renal quistica grave que tam-
bién puede afectar el higado y el tracto biliar, con una inciden-
cia estimada de 1:20,000 nacimientos. Es causada por mutacio-
nes en el gen PKHD 1, ubicado en el cromosoma 6p12.3-p12.2.
Las mutaciones son generalmente exclusivas de cada familia, lo
que dificulta las correlaciones genotipo-fenotipo y la implemen-
tacion de pruebas diagnosticas directas 7.

Como condicion autosomica recesiva, la ERPAR puede
estar asociada a la consanguinidad parental y al historial de
hermanos afectados, aunque la ausencia de estos factores no
excluye el diagnostico. El diagnostico correcto es esencial para
el asesoramiento genético y la determinacion del riesgo de re-
currencia, que es del 25% para futuros hijos de la pareja *5,

Ademas, el asesoramiento genético debe abordar el pro-
nostico y el manejo del embarazo. En los casos de secuencia de
Potter, como en nuestro paciente, el pronodstico es grave, con
una alta tasa de mortalidad extrauterina. En situaciones menos
graves, el asesoramiento familiar a través de la planificacion del
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parto y la preparacion para intervenciones neonatales, como
dialisis y ventilacion mecanica, son fundamentales ©°.

En los casos de ERPAR, la enfermedad en si no siempre
esta presente en el periodo prenatal; sin embargo, su expre-
sion temprana en este periodo se considera un factor de mal
pronostico. La presencia de oligohidramnios o adramnia es el
hallazgo de mayor impacto en la determinacion de la super-
vivencia *. Ademas, la reduccion de la circunferencia toracica
esta asociada con hipoplasia pulmonar, que es frecuente en
estos casos, usualmente secundaria a esta reduccion o falta de
liquido amnidtico (oligohidramnios o adramnia). Esto se debe
a la ausencia de produccion de orina fetal debido al compro-
miso renal, lo que lleva a la constriccion fetal y a la secuencia
de Potter, con hallazgos como aplanamiento de la cara, surcos
infraorbitarios marcados y orejas de baja implantacion (facies
de Potter), deformidades con contracciones o artrogriposis de
los miembros y hipoplasia pulmonar 2.

La hipoplasia pulmonar, secundaria a la oligohidramnia, es
la principal causa de muerte posnatal, siendo responsable de
aproximadamente el 30% de las muertes inmediatamente des-
pués del nacimiento. Sin embargo, la supervivencia neonatal ha
mejorado en casos con menor grado de compromiso renal y
ausencia de oligohidramnia 47

De esta forma, la identificacion prenatal de estos hallazgos
en casos sospechosos de ERPAR puede utilizarse como una
herramienta de prediccion del riesgo perinatal y de pronostico
a largo plazo*.

CONCLUSION

Este relato destaca la importancia de la ecografia en el
diagnostico prenatal de la ERPAR, ya que es posible identificar
hallazgos renales y gestacionales que sugieren la condicion, in-
cluso entre diversas enfermedades renales quisticas. Los datos
clinicos y examenes complementarios, como la RM, también
contribuyen a confirmar el diagnostico. Examenes adicionales,
como la cariotipificacion y la ecocardiografia fetal, son utiles
en el diagnostico diferencial. Hallazgos como oligohidramnia y
reduccion de la circunferencia toracica son relevantes para la
planificacion del parto y para la determinacion del pronostico.
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