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RESUMEN

Antecedentes. Las enfermedades quisticas renales comprenden un grupo
heterogéneo de patologias con diversas manifestaciones clinicas y distinto
pronéstico. Pueden iniciar con sintomatologia en forma temprana y evolucionar
hacia la enfermedad renal crénica; otras cursan asintomaticas. La mayoria son de
origen genético; otros se adquieren durante el transcurso de la vida.

Justificacion. Debido a que la enfermedad quistica renal comprende una amplia
variedad de manifestaciones y a que tiene un componente hereditario, es
importante conocer las manifestaciones clinicas, de laboratorio y de gabinete. El
hecho de que no existan informes sobre ella en pacientes pediatricos
latinoamericanos es otra razdn que justifica el estudio del problema en INP.
Objetivos. Conocer la frecuencia, tipos y caracteristicas de la enfermedad quistica
renal en el Instituto Nacional de Pediatria.

Material y métodos. Estudio observacional, descriptivo, retrospectivo que se
realizé en nifios menores a 18 afnos de edad, de cualquier sexo, con diagndstico
de enfermedad quistica renal atendidos en el INP entre el 1 de enero de 1998 y el
31 de diciembre de 2013; se excluyeron los casos que no contaban con estudios
de imagen radiolégica diagndstica o su reporte correspondiente.

Resultados. Hubo 109 casos de quistes renales en los 15 afios que contemplo el
estudio; la mayoria presentaba rindn multiquistico unilateral con 71 casos;
enfermedad poliquistica 29 casos; seguidos por quiste unico unilateral con 8 casos
y uno de rifidn en esponja. Entre los problemas asociados se reportaron 27 casos
de falla renal, 14 de hipertension arterial y 60 casos de desnutricion.
Conclusiones. En el INP se presentan 7.3 casos nuevos de quistes renales por
afno. La mayor parte de casos detectados en la infancia tienen origen genético.
Esta enfermedad no tiene predileccion por uno u otro sexo; sin embargo es mas
agresiva en los masculinos que son los mas tempranamente desarrolla
insuficiencia renal terminal. La hipertension arterial asociada es mas comun en

ninos que en adultos.



MARCO TEORICO

Las enfermedades renales quisticas son un grupo heterogéneo de patologias con
diversas manifestaciones clinicas y distinto prondstico. Algunas se inician en forma
temprana, con sintomatologia y evolucion a la enfermedad renal crénica; otras son
asintomaticas toda la vida. La mayoria de estos casos son de origen genético; en
otros casos los quistes renales pueden aparecer de forma adquirida como sucede

por ejemplo en pacientes en tratamiento con didlisis prolongada (1, 2).

Definicion: La enfermedad quistica renal es un grupo heterogéneo de
enfermedades con manifestaciones clinicas y pronostico variable, que pueden ser
uni o bilaterales, congénitos o adquiridos, unicos o multiples y que pueden causar

insuficiencia renal (3).

Existen varias formas de clasificar a la enfermedad quistica renal, en nuestro caso
se utiliza la de Levin y cols de 1997, ya que engloba de una forma practica y
completa las principales patologias asociadas a la presencia de quistes en el tejido

renal (2).

Fisiopatologia: Los estudios in vivo e in Vitro de tejidos animales y de humanos
indica que el desarrollo de quistes renales se debe a: a) hiperplasia de células
tubulares; b) secrecion de liquido tubular y ¢) anormalidades en la estructura o la

funcion de la matriz extracelular o ambas (3).

El rindbn es uno de los dérganos en el que mas frecuentemente se desarrollan
quistes. Se ha sugerido que una dilatacion tubular cuatro veces superior al
diametro normal (mas de 200 um) debe ser considerada como quiste. (4).

Existen varias formas en las cuales se pueden definir lo que es un quiste renal
entre las que se encuentran las siguientes: dilataciones saculares o fusiformes que
semejan diverticulos uni o bilaterales; pueden presentarse en la corteza o en la
medula; pueden comunicarse o no con los glomérulos. Segmento de nefrona

dilatado de mas de 200um y revestido por epitelio. En su interior puede contener



liquido o una sustancia semisdlida. La distribucion de estos es en todo el rifidn o
situarse en un solo segmento.

Los quistes renales pueden aparecer en diversos tipos de afecciones, tanto de
origen genético como displasico. Esto requiere que para un correcto
asesoramiento genético se haga una clara diferenciacion entre los tipos de

quistes. Mas aun, pueden ocurrir en un riidn previamente sano (2).

Existen dos patologias cuyas manifestaciones clinicas tienden a sobreponerse: la
enfermedad quistica renal autosémica recesiva (EQRAR) y la forma dominante

(EQRAD). Lo mismo sucede con sus manifestaciones imagenoldgicas (5).

Enfermedad quistica renal autosémica recesiva.
Se caracteriza por multiples dilataciones quisticas de los tubulos colectores
renales y varios grados de anormalidades hepaticas tales como disgenesia biliar y
fibrosis periportal Los sintomas pueden aparecer desde el periodo prenatal o bien,
presentarse hasta la adolescencia (6).
El diagndstico de esta enfermedad se basa en criterios diagnésticos modificados
de Avner, Dell y Zeres (4):
1.- Rifiones aumentados de tamafo detectados en estudios de ultrasonido; y
tienen pobre diferenciacion corticomedular.
2.- Uno o mas de los siguientes datos:

a) Ausencia de quistes renales en ambos padres después de los 30 afos de

edad.

b) Evidencia clinica, radiografica o de laboratorio de fibrosis hepatica.

c) Anormalidades segmentarias de los ductos hepaticos.

d) Hermano enfermo de rifidén poliquistico con diagnéstico patoldgico.

e) Consanguinidad de los padres lo que sugiere herencia autosémica recesiva.
La frecuencia es uno de cada 10 mil a 40 mil embarazos y la frecuencia del gen
afectado en la poblacién general es de 1 en 70. El riesgo de recurrencia es del

25% en un embarazo subsiguiente y los hermanos sanos tienen 67% de



posibilidades de ser portadores. Ambos sexos y todas las razas tienen el mismo
riesgo.

El gen responsable se localiza en el cromosoma 6p21, pero hay otros pacientes
con enfermedad quistica recesiva en quienes no se puede identificar esta afecciéon

genética.

Enfermedad poliquistica renal autosémica dominante.

Se caracteriza por aumento progresivo del numero de quistes renales; ademas por
diversas manifestaciones extrarrenales que pueden ser: hepaticas
gastrointestinales, cardiovasculares, de los organos reproductivos o del cerebro
(7). Aunque el padecimiento ha recibido también la designacién de enfermedad
quistica renal del adulto, hay que insistir en que ocurre desde el feto hasta el
adolescente.

Es la enfermad hereditaria renal mas comun con una frecuencia de 1 en 1000
nacidos vivos. No existe predileccion por raza o sexo, ya que al igual que la
autosdmica recesiva tiene el mismo grado de afeccion aunque muestra mayor
agresividad en el sexo masculino. Produce enfermedad renal crénica terminal en

el 5 a 10% de los adultos. El gen afectado se encuentra en el cromosoma 16p13.3

(8).

Las manifestaciones clinicas mas comunes de las dos formas, la dominante y la
recesiva son:
1. Rifones grandes.
2. Hipertension arterial sistémica.
3. Defectos de concentracion y acidificacion urinaria.
4. Piuria estéril.
Las manifestaciones clinicas que sugieren la forma recesiva son:
¢ Manifiesta desde el periodo neonatal.
e Progresa a enfermedad renal crénica en la nifez.
e Puede acompanarse de hepatoesplenomegalia, hipertension portal, varices

y colangitis bacteriana.



e La historia familiar es negativa.
Las manifestaciones clinicas sugestivas de la forma dominante son:
e Historia familiar positiva.
e Quistes extrarenales.
e Aneurismas cerebrales.
o Bilateral.
e Curso asintomatico hasta la 42 o 5% década de la vida.
e Hematuria.

e [nfeccidn de las vias urinarias intermitente.

Por otra parte también existen otros tipos de enfermedad quistica renal en la edad
pediatrica, a excepcion del rindn multiquistico, la prevalencia de todas estas es
mucho menor pero nos hace indispensable sefalar sus principales caracteristicas
clinicas, asi como los puntos importantes para un mejor diagnostico y abordaje del

problema, mismo que forma parte de los objetivos del presente estudio.

Rifon multiquistico.

Es la forma mas severa de displasia renal, la cual se detecta, generalmente, de
forma prenatal. Consistente en quistes de tejido conectivo, sin tejido renal
funcional, en algunas ocasiones con minimo tejido renal funcional en las areas
displasicas (9). La incidencia se reporta de 0.3 a 1 en 1000 nacidos vivos siendo
mas de la mitad de estos diagnosticados en forma prenatal. Caracteristicamente
es unilateral y los masculinos mas afectados. En la mayoria de los casos la
involucion de esta lesidn se demuestra con ultrasonidos seriados (10, 11). El rifidn
contralateral generalmente es normal, pero puede asociarse con mal rotacion,
hipoplasia o areas de displasia, reflujo vesicoureteral, ureterocele, estenosis
ureteropiélica o anormalidades genitales.

El reflujo vesicoureteral del rindn contralateral suele aparecer hasta en un 25% de
los pacientes con rifiones multiquisticos, en ocasiones con otro tipo de
alteraciones de tipo cardiacos, de tracto gastrointestinal o mielomeningocele (12-

14). En la etapa neonatal el rifidn multiquistico se detecta por tumoracion palpable.
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Usualmente se diferencia de hidronefrosis mediante ultrasonido, en el que se
observa riflones grandes, quistes periféricos, sin tejido renal reconocible. Muchos
de estos pasan inadvertidos ya que solo se descubren al realizar exploracion
abdominal por otra situacion y esta demostrado que la hipertension o neoplasia se
han asociado en algunos casos. Las complicaciones son poco comunes y el

diagnostico se hace como hallazgo incidental(15-17).

Por otra parte una revision sistematica de 29 estudios encontré seis casos de
hipertension arterial en un total de 1115 pacientes, incidencia que demuestra ser

menor a la de la poblacién pediatrica general (18).

Otras variantes de quistes renales.

Existen un gran niumero de sindromes también asociados a enfermedad quistica
renal, entre los que destacan el Meckel-Gruber que es un trastorno autosémico
recesivo caracterizado por displasia renal quistica, encefalocele, paladar hendido y
polidactilia. Puede estar asociado a varias mutaciones genéticas, mismas que
pueden dar otras variantes como el sindrome de Jobert o el de Dandy-Walker.
Todos estos en relacion con la disfuncion ciliar, parte importante de la

fisiopatologia de la enfermedad (19, 20).

Los quistes glomerulares son frecuentemente observados como anormalidad
autosomica dominante aislada o como parte de un sindrome como el
orofaciodigital, Jeune, Zellweger, braquimesomelia-renal o la trisomia 13 (21).
Ultrasonograficamente muestra rinones disminuidos de tamafio con pérdida de la

relacion corticomedular y quistes corticales pequefios.

La progresion a la falla renal es mas comun cuando la enfermedad se asocia a
hipoplasia renal, alteracion agregada que puede tener herencia autosomica (22,
23). Los quistes aislados renales unicos pueden ser solitarios o multiloculares.
Estos pacientes cursan sin displasia y con funcion renal normal que se mantiene

asi a través de los afos (24).



La mayoria de sindromes y otras alteraciones hereditarias pueden ser
diferenciadas de la enfermedad quistica renal autosémica dominante y recesiva
por asociarse a otros datos clinicos, entre los que destacan primordialmente la
Esclerosis tuberosa y von Hippel-Lindau. El primero, es un desorden autosémico
dominante neurocutaneo, en el cual las lesiones quisticas hiperplasicas afectan
cualquier porcién de la nefrona. Se ha demostrado una afeccion en el gen 9 y el
16 inmediatamente adyacente al que produce las alteraciones de la enfermedad
renal poliquistica autosémica dominante (25-27). Las manifestaciones renales mas
comunes son los angiomiolipomas, aunque también pueden aparecer los
linfagiomas. Los primeros estan compuestos mayormente por tejido adiposo,
musculo liso y paredes gruesas de vasos (28).

La prevalencia de las lesiones renales aumentan con la edad, se presentan hasta
un 55% de los nifios con esclerosis tuberosa a la edad de 6.9 afios misma que
aumenta hasta el 80% a la edad de 10.5 afios. Es de llamar la atencion que los
angiomiolipomas cutaneos tienden a aumentar en mayor medida en tamafo y
numero que los quistes renales (29, 30).

El sindrome de von Hippel-Lindau es una enfermedad congénita autosémica
dominante manifestada por la aparicién de tumores benignos y malignos, misma
que esta presenta aproximadamente en 1 de 36 mil nacidos vivos (31, 32). Las
manifestaciones clinicas pueden aparecer desde la nifiez hasta la edad adulta con
una edad media a los 26 afios.

Estos tumores tienen un gran espectro, ya pueden manifestarse a los siguientes
niveles: hemangioblastomas del cerebro y espina dorsal, angiomas retinianos,
feocromocitomas, tumores endolinfaticos del oido medio, tumores serosos y
neuroendocrinos del pancreas, cistadenoma papilar del epididimo y pues lo que en
nuestro caso nos interesa los carcinomas de células claras renales. Carcinomas
renales de células claras aparecen en aproximadamente dos tercios de estos
pacientes, en algunas ocasiones hasta el 25% del tumor puede tener un

componente papilar (33).

10



Otros de los trastornos renales asociados a quistes renales son los que llevan por
nombre rindbn medular en esponja, el cual es relativamente comun, caracterizado
por la malformacién en la porcién terminal de los tubulos colectores terminales.
Esto se asocia con la formacién de quistes microscopicos y quistes medulares de
gran tamafo difusos pero que no afectan la corteza. Generalmente con afectaciéon
bilateral, aunque en ocasiones son unilaterales. Esta patologia se considera
generalmente benigna; pero muy ocasionalmente las complicaciones de
nefrolitiasis e infeccion de vias urinarias pueden raramente desencadenar

enfermedad renal crénica (34).

PREGUNTA DE INVESTIGACION

¢, Cual es la frecuencia y los tipos de enfermedades renales quisticas en el Instituto

Nacional de Pediatria?

JUSTIFICACION

Los quistes renales son manifestacién de una amplia gama de enfermedades, con
distinto prondstico y tratamiento. Muchas de ellas comprometen otros 6rganos,
algunas tienen un componente hereditario. En el Instituto Nacional de Pediatria no
se conocia la frecuencia de estas enfermedades, ni los tipos de las mismas,
tampoco hay reportes en de la poblacion pediatrica en latinoamérica, por lo que se
consideré necesario efectuar el estudio para establecer en un futuro guias de

diagnéstico y tratamiento.
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OBJETIVOS

OBJETIVO GENERAL
e Describir la frecuencia de la enfermedad renal quistica en el Instituto
Nacional de Pediatria durante el periodo comprendido del 1 de enero de
1998 al 31 de diciembre de 2013.

OBJETIVOS ESPECIFICOS
e Describir los tipos y caracteristicas de las enfermedades renales quisticas
en el INP del 1 de enero de 1998 al 31 de diciembre de 2013.

MATERIAL Y METODOS

TIPO ESTUDIO:

Estudio observacional, descriptivo, transversal, retrospectivo.

POBLACION:

Poblacién Obijetivo: Nifos con Enfermedad Quistica Renal.

Poblacién Elegible: Nifios con enfermedad quistica renal que hayan asistido al INP
del 1 de enero de 1998 al 31 de diciembre de 2013.

CRITERIOS DE SELECCION:

Criterios de inclusion:

e Menores de 18 afos
e Cualquier género
e Diagndstico de enfermedad quistica consignado en el expediente clinico.

Criterios de exclusion:

e Ausencia de estudios de imagenes diagnosticas o del reporte

correspondiente.
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DEFINICION DE CONCEPTOS:

1.- Hipertension arterial sistémica: Si el paciente en tres ocasiones diferentes
presenta tension arterial sistolica o diastdlica igual o superior al percentil 90 para la
edad, sexo y talla.

2.- Insuficiencia renal: paciente con depuracidn de creatinina calculada por método
de Schwartz menor a 80ml/min.

3.- Rifones grandes: por estudio de imagen los rifiones estén mas de 2
desviaciones estandar esperadas para la edad, se anexa tabla de valores.

4.- Proteinuria: Determinacion por examen general de orina presente 1x 0 mayor a
30 mg/dl o en recoleccién de orina mas de 4mg/mt?/hora.

5.- Eritrocituria: Sedimento del examen general de orina demostrando mas de 5
eritrocitos por campo.

6.- Leucocituria: sedimento del EGO demostrando mas de 5 leucocitos por campo.
7. Estudios de imagenes: Diagnodstico provisto por ultrasonido renal,
gammagrama, urografia excretora, tomografia axial computarizada o resonancia

magnética nuclear.

PROCEDIMIENTO PARA LA RECOLECCION DE DATOS:

Se solicité al Departamento de Archivo Clinico y Bioestadistica una relacion de
expedientes con diagnostico de enfermedad quistica del rifion (C.I.E. Q61 y N281),
durante el periodo sefialado. Posteriormente se revisaron los expedientes clinicos
y radiolégicos, tomando los datos planteados en la hoja de recoleccion, se registrd
el momento que se obtuvo el dato por primera vez y se vaciaron a una base de

datos de Excel para realizar el analisis estadistico.

ANALISIS ESTADISTICO:
Las variables estudiadas se resumieron con estadistica descriptiva, por

frecuencias y porcentajes.
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CONSIDERACIONES ETICAS

Este trabajo de investigacién se consideré con riesgo menor que el minimo y
debido a que es un estudio retrospectivo no requirié autorizacién del familiar. El
investigador principal se comprometid6 a salvaguardar el anonimato y la

confidencialidad de los pacientes cuyos expedientes fueron revisados.

CRONOGRAMA

La presente investigacion fue realizada en 5 fases como se describe a

continuacion (ver anexo 6):
1. Busqueda bibliografica
2. Diseno del estudio: elaboracion del protocolo y aprobacion.
3. Recoleccion de datos.
4. Analisis e interpretacion de la informacion.

5. Elaboracion del informe final.

14



RESULTADOS

Se revisaron los expedientes clinicos de pacientes con diagndstico de quistes
renales en cualquiera de sus variedades durante el periodo del 1 de enero de
1998 al 31 de diciembre de 2013 encontrando 109 casos que cumplian con los
criterios de seleccion; la mayoria de ellos correspondia a enfermedad multiquistica
unilateral con 71 casos, de éstos 40 casos tenian afectado el rifidn derecho y 31 el
izquierdo; la enfermedad poliquistica mostrd una frecuencia de 29 casos; seguido

por el quiste unico unilateral con 8 casos y uno de rindn en esponja.

FRECUENCIA DE ENFERMEDAD QUISTICA RENAL SEGUN TIPO

NUMERO DE CASOS PORCENTAJE
ENFERMEDAD MULTIQUISTICA UNILATERAL 71 65.1%
ENFERMEDAD POLIQUISTICA RENAL 29 26.6%
QUISTE UNICO UNILATERAL 8 7.3%
RINON EN ESPONJA 1 0.9%
TOTAL 109 100%

Fuente: Expediente clinico.

La frecuencia de quistes renales por sexo no mostré una diferencia significativa,

ya que 60 casos (55%) pertenecian al sexo masculino y 49 femeninos (45%).

DISTRIBUCION DE ENFERMEDAD QUISTICA RENAL POR SEXO

NUMERO DE CASOS PORCENTAJE
FEMENINO 49 45%
MASCULINO 60 55%
TOTAL 109 100%

Fuente: Expediente clinico.
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La edad del diagndstico de enfermedad quistica renal en el INP fue variable en
todos los grupos etarios: 9 casos durante el periodo neonatal, lactante menor 29,
lactante mayor 23, pre-escolar 29, escolar 15 y 4 casos diagnosticados en la

adolescencia.

EDAD AL MOMENTO DEL DIAGNOSTICO DE ENFERMEDAD QUISTICA RENAL

NUMERO DE CASOS PORCENTAJE
NEONATO 9 8.3%
LACTANTE MENOR 29 26.6%
LACTANTE MAYOR 23 21.1%
PRE-ESCOLAR 29 26.6%
ESCOLAR 15 13.7%
ADOLESCENTE 4 3.7%
TOTAL 109 100%

Fuente: Expediente clinico.

Los antecedentes de patologia familiar correspondieron a 13 casos de quistes
renales; con el inconveniente que en 10 de ellos se desconocian el tipo de quistes
especificos; sin embargo, se documentdé que en 8 de los 13 casos el(los)
familiar(es) con enfermedad quistica renal era(n) un adulto(s) (cualquiera de los
padres, abuelos, tios y/o bisabuelos), en los 2 de los 13 casos se trataba de
adultos y nifios (hermanos y/o primos) y en 3 casos los familiares con la
enfermedad estaban constituidos por hermanos diagnosticados con enfermedad
poliquistica; es decir ningun familiar adulto con quistes renales. Es importante
mencionar, ademas, que 47 casos afirmaron tener antecedente familiar de
hipertension arterial y 20 de IRC, la mayoria de etiologia desconocida por lo que
no podemos descartar que exista un mayor numero de casos con antecedentes
familiar de enfermedad quistica renal de los reportados pero por desconocimiento

de los pacientes y/o sus padres no se halla documentado.
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ANTECEDENTES FAMILIARES

NUMERO DE CASOS

ENFERMEDAD QUISTICA RENAL 13
HTA 47
IRC 20

Fuente: Expediente clinico.

Para valorar el estado nutricional de nuestros pacientes procedimos a evaluar el

peso y la talla segun la edad; encontramos que un poco mas de la mitad de los

pacientes estudiados estaban desnutridos ya que el peso y la talla esperada para

la edad resultaron bajos.

Asi, el peso/edad en 29 de los 109 casos era normal, en 61 nifios era bajo y 19

casos alto. La talla/edad resulté normal en 38 casos, baja en 60 y alta en 11.

PESO Y TALLA SEGUN EDAD EN PACIENTES CON ENFERMEDAD QUISTICA RENAL.

NUMERO DE CASOS PORCENTAJE
NORMAL 29 26.6%
PESO/EDAD BAJO 61 56%
ALTO 19 17.4%
NORMAL 38 34.9%
TALLA/EDAD BAJO 60 55%
ALTO 11 10.1%

Fuente: Expediente clinico.

La relacion de quistes renales e hipertension arterial se presentd con una

frecuencia de 14 casos, siendo éstos 9 masculinos y 5 femeninos.

ENFERMEDAD QUISTICA RENAL E HIPERTENSION ARTERIAL

NUMERO DE CASOS PORCENTAJE
FEMENINOS 5 35.7%
MASCULINOS 9 64.3%
TOTAL 14 100%

Fuente: Expediente clinico.
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Del total de 109 nifos estudiados, 27 cursaba con falla renal al momento del
diagnéstico de quistes renales: 19 masculinos y 8 femeninos. La mayoria de ellos
con enfermedad renal poliquistica: 18 casos y 9 con riidn multiquistico unilateral.
En ninguno de los pacientes con la asociacion rifiones poliquisticos y falla renal
observamos mejoria. Sin embargo, de los 11 casos que tenian funciéon renal
normal al momento del diagnostico, 2 de ellos presentaron deterioro del 50%, uno
a los 16 meses del diagnéstico y el otro a los 4 afios.

Se reportaron 5 casos de rifiones poliquisticos, falla renal e hipertension arterial.
Los nifios con rindn multiquistico y falla renal mostraron mejoria del 50% de la
funcion renal en 5 de los 9 casos, relacionando esto con la exclusidon espontanea
del rindon afectado (2 casos) o posterior a la nefrectomia quirurgica (3 casos). Esta
mejoria fue documentada en 6 a 7 meses en los casos de exclusion espontanea y
en 12 a 18 meses siguientes a la nefrectomia quirurgica. Ningun caso de rifidén
multiquistico progresé a enfermedad renal crénica terminal.

Se reportd solo un caso de rifidn multiquistico, falla renal e hipertensién arterial.

FRECUENCIA DE QUISTES RENALES, FALLA RENAL E HIPERTENSION ARTERIAL

MULTIQUISTICO POLIQUISTICO
SIN FALLA RENAL INICIAL 62 11
CON FALLA RENAL INICIAL 9 18
PROGRESO A IRC 0 2
MEJORO 50% FUNCION RENAL 5 0
HTA'Y FALLA RENAL 1 5

Fuente: Expediente clinico

Se estudiaron las manifestaciones urinarias y hematologicas que presentaban los
pacientes con enfermedad quistica renal; encontramos que la densidad urinaria
resultd normal en 78 pacientes, en 25 fue baja (3 de ellos neonatos en las
primeras 2 semanas de vida) y 5 con densidad urinaria alta. 49 casos con pH
urinario acido y 59 alcalino; 31 presentaron proteinuria, 44 hematuria microscépica
y 37 leucocituria. Es importante mencionar que en un paciente (recién nacido) no
fue posible medir los indices urinarios debido a que presentaba anuria desde su

admisién al hospital y fallecié sin orinar.
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El desequilibrio electrolitico resulté poco comun: el sodio sérico fue normal en 103
casos y bajo en 6; el potasio plasmatico normal en 102, bajo en 1 caso y alto en 6
nifios; calcio normal en 105 nifios y bajo en 4.

18 pacientes cursaron con anemia.

HALLAZGOS DE LABORATORIO EN ENFERMEDAD QUISTICA RENAL

NUMERO DE CASOS PORCENTAJE
NORMAL
78 72.2%
(1.010-1.025)
DENSIDAD URINARIA
BAJA (< 1.010) 25 23.2%
ALTA (> 1.025) 5 4.6%
ACIDO (=< 6) 49 45.4%
pH URINARIO
ALCALINO (> 6) 59 54.6%
NORMAL
103 94.5%
(135-145 mEq/L)
BAJO
Na* SERICO 6 5.5%
(< 135 mEq/L)
ALTO
0 0
(> 145 mEq/L)
NORMAL
102 93.6%
(3.5-5.5 mg/dL)
BAJO
K* SERICO 1 0.9%
(< 3.5 mg/dL)
ALTO
6 5.5%
(> 5.5 mg/dL)
NORMAL
105 96.3%
(8-10.5 mg/dL)
Ca*" SERICO BAJO
4 3.7%
(< 8 mg/dL)
ALTO(>10.5mg/dL) 0 0
PROTEINURIA 31 28.4%
ERITROCITURIA 44 40.4%
LEUCOCITURIA 37 34%
ANEMIA 18 16.5%

Fuente: Expediente clinico
19




En cuanto al diagnostico por imagen: la totalidad de casos conté con USG renal,

71 con gammagrama renal, 30 con urografia excretora y 5 con TAC renal. A

ningun paciente se le practic6 RNM renal. Vale la pena aclarar que la mayoria de

pacientes contd con mas de un estudio de imagen diagndstica.

A 33 pacientes se les realizd cistoureterografia miccional: encontrando que en 3

casos con rindn multiquistico unilateral presentaban reflujo vesicoureteral al rifidn

contralateral.

Se detectd rifiones grandes en 30 nifios: todos los que tuvieron enfermedad

poliquistica (29) y 1 con rifion multiquistico derecho.

ESTUDIOS DE IMAGEN EN ENFERMEDAD QUISTICA RENAL

ESTUDIO FRECUENCIA DE CASOS
USG RENAL 109
GAMMAGRAMA RENAL 71
UROGRAFIA EXCRETORA 30
TAC RENAL 5

Fuente: Archivo radiolégico.

HALLAZGOS EN ESTUDIOS DE IMAGEN

TIPO DE ESTUDIO HALLAZGO NUMERO DE CASOS
REFLUJO
CISTOURETEROGRAFIA VESICOURETERAL ]
MICCIONAL SIN REFLUJO
VESICOURETERAL %0
USG RENAL RENOMEGALIA 30

Fuente: Archivo radioldgico.
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DISCUSION

El concepto enfermedad quistica renal abarca un amplio grupo de enfermedades
con manifestaciones clinicas diversas y distinto prondéstico.

Los quistes renales pueden ser o no hereditarios, uni o bilaterales, unicos o
multiples. En los pacientes incluidos en el presente estudio encontramos como
variedad mas comun al rindn multiquistico unilteral, seguido por los rifiones
poliquisticos, el quiste unico unilateral y mucho menos frecuente el riidn en
esponja; esto coincide con las estadisticas internacionales que han considerado a
la enfermedad poliquistica y al riidn multiquistico como los mas frecuentes con

una incidencia de 1 en 1000 y de 0.3 a 1 en 1000 nacidos vivos, respectivamente.

Se ha estudiado que los quistes del riidn pueden presentarse a diferentes edades,
desde la etapa intrauterina hasta la adultez; en nuestro caso, los paciente
diagnosticados durante el primer afio de la vida contaban, la mayoria, con USG
prenatal en el que se detectaban imagenes sugestivas de quistes renales; sin
embargo, por ser nuestro hospital un centro de referencia en el que no se verifican
nacimientos, registramos el diagndstico como posnatal. El grupo etario mas
grande estuvo formado por lactantes, seguido por los pre-escolares, escolares,
recién nacidos y finalmente los adolescentes. Con base en la literatura esto nos
hace considerar que la enfermedad quistica renal diagnosticada durante la
infancia tiene origen congénito; ademas, ninguno de los pacientes estudiados
tenia antecedente de dialisis peritoneal prolongada previo al diagnéstico de quistes
renales ya que es conocido que esta forma de tratamiento crénico puede ser

causa de quistes renales adquiridos.

Respecto a la sintomatologia, se ha considerado que los quistes renales pueden
constituir un hallazgo sin patologia asociada o tener evolucién a la insuficiencia
renal; de los 109 pacientes estudiados: 27 cursaron con falla renal inicial, siendo
portadores de riflones poliquisticos: 18 casos y 9 con rifion multiquistico unilateral.
La funcion renal fue evaluada mediante la férmula de Schwartz. En cuanto al sexo

no hubo predileccién ya que resultaron 60 pacientes masculinos y 49 femeninos;
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sin embargo, en concordancia con la literatura encontramos que en el sexo
masculino esta enfermedad evoluciona mas tempranamente a la falla renal sobre
todo en casos de rifiones poliquisticos.

De los 62 pacientes con riidn multiquistico unilateral que desde el inicio tenian
funcién renal normal, ninguno evolucioné a insuficiencia. Y de los 9 casos con falla
renal inicial 5 tuvieron mejoria del 50% de la funcién renal posterior a la exclusiéon
espontanea del rindn quistico en 2 casos y después de la nefrectomia quirurgica
en 3 casos. Esta mejoria se detectd en 6 a 7 meses en los pacientes con
exclusién espontanea y en 12 a 18 meses siguientes a la nefrectomia quirurgica;
muy probablemente el tiempo de deteccién de esta mejoria fue dependiente del
tiempo de espera a la cita en consulta externa y/o la referencia desde la consulta
de urologia. Se documenté un caso en el que a pesar de haberse sometido a
nefrectomia quirurgica del rindbn multiquistico unilateral no mejoré la funcién renal,
pero este paciente presentaba concomitantemente a los quistes: malformacion
anorrectal alta, vejiga neurogénica e hipospadias.

De los pacientes con rifiones poliquisticos y funcion renal normal inicial (11 casos):
2 progresaron a falla renal con deterioro del 50% de la funcién, uno a los 16
meses y el otro a los 4 afios del diagndstico. Ningun paciente con enfermedad
poliquistica e insuficiencia renal mostré mejoria lo cual es esperado ya que en este

tipo de enfermedad quistica son ambos rifiones los afectados.

La evolucién a falla renal esta relacionada con la edad, es decir mientras menor es
la edad de presentacion de los quistes renales mas pronto se establecera la falla
y mas agresiva sera ésta; de los 27 pacientes que presentaron insuficiencia renal
16 fueron diagnosticados durante el periodo neonatal y la lactancia, la mayoria de

los recién nacidos fallecieron.

Esta descrito que el reflujo vesicoureteral del riidn contralateral suele aparecer
hasta en un 25% de los pacientes con riidn multiquistico unilateral; en nuestro
caso encontramos una incidencia mucho menor que correspondié al 9%; aunque
es importante aclarar que solo a 33 pacientes se les realizd cistoureterografia

miccional.
22



Respecto a los criterios diagndsticos de enfermedad quistica hereditaria descritos

por grupos de expertos nuestros pacientes cumplieron varios de ellos:

Para enfermedad quistica renal autosémica recesiva:

Manifiesta desde el periodo neonatal: 9 casos

Progreso a IRC durante la nifiez: 29 casos

Ausencia de quistes renales en familiares adultos: 106 casos

Hermano enfermo de rifidn poliquistico: 5 casos, incluyendo una pareja de

gemelas.

Para enfermedad quistica renal autosémica dominante:

Hematuria: 44 casos

Quistes renales en familiares adultos: 10 casos.

Asintomatico hasta la 42 6 5 @ década de la vida no pudo ser evaluado ya
que segun los criterios de inclusion se contemplaron pacientes menores a

18 anos de edad.

Para ambas formas (dominante y recesiva):

Rifiones grandes: 30 casos

Hipertensién arterial asociada: 14 casos
Defecto de la concentracion urinaria: 30 casos
Defecto de la acidificacién urinaria: 59 casos.

Piuria estéril: 37 casos.

Respecto a la hipertension arterial, ya fue mencionado con anterioridad que una

revision sistematica de 29 estudios encontré Unicamente 6 casos de hipertension

en un total de 1115 pacientes adultos, es decir el 0.5%. Nuestro estudio report6 14

casos de hipertension arterial en un total de 109 casos, o sea, el 12.8%.

El estado nutricional de los pacientes con quistes renales frecuentemente se ve

afectado, mas comunmente en casos que los quistes en el rindbn se constituyan

como parte de un sindrome o de una patologia que comprometa simultaneamente

otros érganos; en el presente estudios encontramos que mas de la mitad de los

pacientes presentaban peso y talla bajos para la edad; sin embargo, no debemos
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perder de vista el hecho que algunos de ellos presentaban enfermedad renal

crénica, la que per s€, es causa de desnutricion.

CONCLUSIONES

1. La frecuencia de enfermedad quistica renal en el Instituto Nacional de

Pediatria es de 7.3 nuevos casos por ano.

2. El rindn multiquistico unilateral es el mas comun, con una frecuencia del

65.1%; seguido por la enfermedad poliquistica renal con el 26.6%.

3. Los quiste unicos unilaterales y el rindbn en esponja son los mas raros con

una frecuencia del 7.3% y 0.9%, respectivamente.

4. La mayor parte de casos de enfermedad quistica renal detectados en la

infancia tienen origen congénito.

5. En la enfermedad quistica renal no existe predileccion por sexo; sin
embargo la enfermedad es mas agresiva en el sexo masculino ya que son

los que mas tempranamente desarrollan falla renal crénica.

6. La enfermedad renal poliquistica se asocia mas tempranamente a falla

renal cronica.
7. El12.8% de los nifios con quistes renales son hipertensos.

8. El 56% de los pacientes con enfermedad quistica renal presenta falla de

medro con afeccion de peso y talla para la edad.

9. El desequilibrio electrolitico es poco frecuente en quistes renales y
generalmente se presenta en casos que cursan con falla renal

sobreagregada.
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ANEXO 1

Clasificacion de Levin y cols. de Enfermedad quistica renal hereditarias y

adquiridas de 1997:

a) Enfermedad renal poliquistica:

Forma autosémica dominante

Forma autosdmica recesiva

b) Quistes de médula renal

RiAdn esponjoso medular

RifAdn quistico medular

c¢) Rifdn malformado

RiAdN displasico multiquistico

d) Enfermedades transitorias asociadas a quistes renales:

Displasia quistica aislada
RiAdn displasico multiquistico tomado del Avner es el Rifidn multiquistico
Enfermedad renal quistica unilateral localizada

Diverticulo caliceal

d) Enfermedad congénita asociada a quistes renales:

Esclerosis Tuberosa

Sindrome de Meckel-Gruber

Sindrome de Jeune y otros sindromes de condrodisplasia
Sindrome de lvemark

Sindrome de Bardet-Bied|

Sindrome de Zellweger cerebrohepatorenal

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Trisomia9y 13

Nefronoptisis juvenil y enfermedad quistica medular
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Sindrome de Von Hippel-Lindau
Sindrome de Hajdu-Cheney

e) Causas Mixtas de quistes renales o aumento en la ecogenicidad de los mismos:

Nefroblastomatosis

Tumor de Wilms bilateral
Leucemia o linfoma

Pielonefritis

Glomerulonefritis

Nefropatia por contraste
Trombosis de vena renal bilateral
Nefromegalia transitoria
Sindrome nefrético congénito

Enfermedad por depdsito de glucégeno
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ANEXO 2

TAMANO RENAL

Edad Medida Promedio (cm) Rango (+ 2 SD in cm)
Neonato de Termino 4.48 3.86-5.10
2 meses 5.28 3.96-6.60
6 meses 6.15 4.81-7.49
1.5 anos 6.65 5.57-7.73
2.5 anos 7.36 6.28-8.44
3.5 anos 7.36 6.18-8.54
4.5 anos 7.87 6.87-8.87
5.5 anos 8.09 7.01-9.17
6.5 anos 7.83 6.39-9.27
7.5 anos 8.33 7.31-9.35
8.5 anos 8.90 7.14-10.66
9.5 anos 9.20 7.40-11.00
10.5 anos 9.17 7.53-10.81
11.5 anos 9.60 8.32-10.88
12.5 anos 10.42 8.68-12.16
13.5 anos 9.79 8.29-11.29
14.5 anos 10.05 8.81-11.29
15.5 anos 10.93 9.41-12.45
16.5 anos 10.04 8.32-11.76
17.5 anos 10.53 9.95-11.11
18.5 anos 10.81 8.55-13.07

Adaptado de Robenbaum et al. (35)
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ANEXO 3

FORMULA DE SCHWARTZ

Ccr (ml/min/1.73 m?) = K x talla (cm) / Pcr (mg/dl)

Donde:
Ccr: aclaramiento de creatinina
K: constante que varia segun la edad:
RN pre término 0.33
RN a término y lactantes 0.45
De 1 a 12 afios y adolescentes femeninos 0.55
Adolescentes masculinos y adultos 0.70

Pcr: concentracion de creatinina plasmatica

32



ANEXO 4

LISTA DE VARIABLES
VARIABLE TIPO DE VARIABLE Y | UNIDAD DE MEDICION O | DEFINICION
CLASIFICACION CATEGORIAS CONCEPTUAL
Edad Cuantitativa Meses Tiempo vivo por una
Discreta persona
Sexo Cualitativa Masculino/femenino Condicion organica
Nominal masculina o femenina
Hipertension arterial | Cualitativa Si/no Cifra de tensiéon arterial
sistémica Nominal segun sexo, talla y edad
igual o superior al percentil
90
Falla o enfermedad | Cualitativa Si/no Depuraciéon de creatinina
renal Nominal calculada por método de
Schwartz menor a 80
ml/min
Tension arterial | Cuantitativa Milimetros de mercurio | Cifra de tension arterial
sistolica Continua (mmHg) durante la sistole del ciclo
cardiaco
Tension arterial | Cuantitativa Milimetros de mercurio | Cifra de tension arterial
diastdlica Continua (mmHg) durante la diastole del ciclo
cardiaco
Peso Cuantitativa Kilogramos (Kg) Peso del paciente en Kg al
Continua momento de la consulta
Cuantitativa Estatura o altura de una
Talla Continua Centimetros (cm) persona
Rifiones grandes Cualitativa Si/no Por estudio de imagen
Nominal rilones mayores a 2
desviaciones estandar
esperadas para la edad
Ultrasonido renal Cualitativa Si/no Estudio de imagen
Nominal diagnéstico
Cistouretrografia Cualitativa Si/no Estudio de imagen
miccional Nominal diagndstico
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Gammagrama renal Cualitativa Si/no Estudio de imagen
Nominal diagndéstico

Urografia excretora Cualitativa Si/no Estudio de imagen
Nominal diagnéstico

Tomografia axial renal | Cualitativa Si/no Estudio de imagen
Nominal diagnéstico

Resonancia magnética | Cualitativa Si/no Estudio de imagen

renal Nominal diagnéstico

Hemoglobina Cuantitativa g/dL Nivel sérico de
Continua hemoglobina

BUN Cuantitativa mg/dL Nivel sérico de nitrégeno
Continua uréico

Creatinina Cuantitativa mg/dL Nivel sérico de creatinina
Continua

Sodio Cuantitativa mmol/litro Nivel sérico de sodio
Continua

Potasio Cuantitativa mmol/litro Nivel sérico de potasio
Continua

Calcio Cuantitativa mg/dL Nivel sérico de calcio
Continua

pH urinario Cuantitativa Unidades Valor del pH en orina recién
Continua emitida

Densidad urinaria Cuantitativa Unidades Valor de la densidad en
Continua orina recién emitida

Proteinuria Cuantitativa si/no Presencia de proteinas en
Continua orina

Eritrocituria Cuantitativa Si/no Presencia de eritrocitos en
Continua EGO mayor a 5 por campo

Leucocituria Cuantitativa Si/no Presencia de leucocitos en
Continua EGO mayor a 5 por campo

Tipo de enfermedad | Cualitativa 1.Enfermedad multiquistica | Tipo de quistes segun

quistica. Nominal unilateral. 2.Enfermedad estudios de imagen

poliquistica renal. 3.Quiste
unico unilateral. 4.Rifon en

esponja
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ANEXO 5

CRONOGRAMA

Julio a
Dic./2012

Enero a
Mayo/2013

Junio a
Sept./2013

Octubre a
Nov./2013

Dic. 2013 a
Enero 2014

BUSQUEDA
BIBLIOGRAFICA

DISENO DEL ESTUDIO

RECOLECCION DE
DATOS

ANALISIS E
INTERPRETACION DE LA
INFORMACION

ELABORACION DEL
INFORME FINAL
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ANEXO 6

FORMATO PARA LA RECOLECCION DE DATOS

1. NO. EXPEDIENTE:

2.SEXO:1(F)  2(M)

3. FECHA DE NACIMIENTO: (__)(__](___)[dd]imm][aaaa]

4. EDAD: ( ) meses
5. ANTECEDENTES FAMILIARES
5.1 Hipertension O(no)  1(si)
5.2 Enfermedad renal crénica O(no)  1(si)

5.3 Enfermedades quisticas 0(no) 1(si) (si es positivo cual)

5.4 Consanguinidad 0(no) 1(si) (si es positivo, que relacion)

6. ANTECEDENTES PERSONALES PATOLOGICOS
6.1 Hipertension arterial O(no)  1(si)
6.2 Insuficiencia renal O(si)  1(no)

7. EXPLORACION FiSICA
7.1 TA diastdlica (___ ) mmHg
7.2 TA sistolica (___ ) mmHg
7.3Peso(___ )Kg.
74 Talla(__ )cm.

7.5 Rifiones grandes 0(no)  1(si)
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8. ESTUDIOS DE IMAGEN
8.1 US renal O(no) 1(si)
8.2 Gamagrama renal 0(no) 1(si)
8.3 Cistoureterografia miccional 0 (no) 1 (si)
8.4 Urografia 0(no)  1(si)
8.5 TAC renal O(no)  1(si)
8.6 RMN renal 0(no) 1(si)
9 LABORATORIO SERICO
9.1 Hemoglobina (___ ) g/dL

9.2 BUN ( ) mg/d|

9.3 Creatinina ( ) mg/dl
9.4 Sodio ( ) mmol/L
9.5 Potasio ( ) mmol/L

9.6 Calcio (_____ ) mg/dI

10. LABORATORIO URINARIOS
10.1pH ()
10.2Densidad urinaria ()
10.3 Proteinuria 0(no)  1(si)
10.4Eritrocituria O(no)  1(si)

10.5Leucocituria 0(no)  1(si)
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