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[DIAGNOSTICO PRENATAL DE MALFORMACIONES URINARIAS

EN EL INPER: UNA SERIE DE CASOS]

Dra Luz Maria Alvarado Méndez.




RESUMEN

OBJETIVO: Describir los resultados perinatales de los casos de malformaciones renales
diagnosticadas en el Departamento de Medicina Materno fetal del INPer.

MATERIAL Y METODOS. Se revisaron los expedientes de los casos diagnosticados con
anomalias renales en el departamento de medicina Fetal del INPer de 1994 al 2007. Se
capturaron en una base de datos y se analizaron con estadistica descriptiva.

RESULTADOS. Se analizaron 203 casos de anomalias renales diagnosticados en el
Departamento de Medicina Fetal, con una prevalencia de 2.6 casos por cada 1000
nacimientos, 28 (13.8%) fueron agenesias bilaterales, 83(40.8) displasia renales, 60
Problemas obstructivos y 32(15.7%) con diagndstico de valvas uretrales. La edad materna
promedio al momento del diagnéstico fue 27 anos (15-43), la edad gestacional al momento
del diagndstico fue de 27.6 -/+ 6.4 semanas, la proporcion hombre: mujer de 2.1:1, la
mortalidad fue de 54% vy varié en los grupos desde un 100% en agenesias renales hasta un
11.1% en problemas obstructivos.

CONCLUSIONES. Las malformaciones urinarias son de las alteraciones estructurales mas
frecuentemente diagnosticadas en forma prenatal e implican una alta mortalidad perinatal. Se
requiere de un diagndstico temprano para mejorar la sobrevida de éstos fetos.

ABSTRACS

Aims: To describe the results of perinatal cases of kidney’s malformations in the Fetal
Medicine Department of INPer.
Material and methods. We reviewed the files of the cases diagnosed with kidney
abnormalities in the Fetal Medicine department INPer 1994 to 2007. Were captured in a
database and analyzed with descriptive statistics.
Results. We analyzed 203 cases of kidney abnormalities diagnosed in the Fetal medicine
Department, with a prevalence of 2.6 cases per 1000 births, 28 (13.8%) were bilateral agenesia
bilateral, 83 (40.8) renal dysplasia, 60 problems obstructive and 32 (15.7% ) and diagnosis of
urethral valves. The average maternal at the time of diagnosis was 27 years (15-43),
gestational age at time of diagnosis was 27.6 - / + 6.4 weeks, the proportion male-female ratio
of 2.1:1, mortality was 54% and different for groups from 100% in renal agenesis up to 11.1%
in obstructive problems.
Conclusion. The urinary tract malformations are among the most frequently diagnosis
structural alterations in prenatal and involve a high perinatal mortality. It requires an early
diagnosis to improve survival in these fetuses.



DIAGNOSTICO PRENATAL DE MALFORMACIONES URINARIAS
EN EL INPER: UNA SERIE DE CASOS.

ANTECEDENTES

Epidemiologia.

Las anormalidades estructurales afectan aproximadamente el 1 al 2 % de los embarazos,
dentro de éstas anomalias las malformaciones urinarias constituyen la patologia mas
frecuentemente diagnosticada en la etapa prenatal.’? Helin y cols.? al evaluar la frecuencia de
anomalias detectadas ultrasonograficamente en 12 000 estudios de rutina encontraron una
frecuencia de 0.5%, de las cuales la mitad correspondias a anomalias urinarias, Livera y cols.
en otro estudio encontré una incidencia de recién nacidos con malformaciones urinarias
diagnosticadas en forma prenatal de 0.65%.* dando una prevalencia general de entre el 0.2 y
0.6 % de todos los recién nacidos y representando en las diferentes series de casos reportadas
de un 20 hasta un 50 % de todos los defectos estructurales detectables por ultrasonido
prenatal.

Cromie y cols’, en una revisidn de 20 afios encontraron una tasa de interrupcién del embarazo
secundaria a defectos urinarios como valvas uretrales posteriores del 46%, extrofia vesical del
25% y sindrome de Prune Belly en 31% de sus casos encontrados, asi mismo en un estudio
realizado sobre causas de muerte perinatal en 2 afos en el INPer los defectos urinarios
representaron un 9.7% de los casos®.

Previo al advenimiento de la ultrasonografia, el diagndstico de las anomalias renales solo se
realizaba en recién nacidos con lesiones palpables o sintomas urinarios, y en caso de
patologias asintomaticas, éstas no se detectaban hasta la aparicion de signos insuficiencia
renal o infecciones urinarias repetidas, con el paso del tiempo, los avances de la tecnologia y la
resolucidn de los equipos actualmente se puede evaluar en forma indirecta la funcionalidad
desde etapas tempranas con la apreciacion del liquido amnidtico y la deteccidén de vejiga
urinaria, convirtiendo al ultrasonido hasta el momento en un una herramienta indispensable
altamente sensible para la deteccion precoz de anomalias urinaria. En 1970 Garret y cols,
publicaron el primer reporte de una poliquistosis renal fetal diagnosticada prenatalmente por
ultrasonido.”®

Complementando al examen ultrasonografico, el estudio bioquimico de la funciéon renal y el
citogenético prenatal nos apoyan para dar un enfoque global del problema estableciendo el
prondstico y delineando el manejo subsecuente. Basicamente el tratamiento intrauterino de
las malformaciones urinarias depende de la preservacién de la funcién renal y la adecuada
cantidad de liquido amnidtico para el desarrollo pulmonar, por lo que es imperativo para
poder ofrecer un mejor prondstico fetal un diagndstico precoz que permita una intervencion
oportuna antes de signos fetales de falla renal e hipoplasia pulmonar.’



Embriologia

Al comienzo de la cuarta semana del desarrollo el mesodermo intermedio en la regién
cervical pierde contacto con el somita y forman los nefrotomas que son cumulos celulares
dispuestos segmentariamente. Estas unidades excretoras no llegan a tener funcion. En la
regidén toracica, lumbar y sacra el mesodermo intermedio pierde contacto con la cavidad
celdmica, desaparece la segmentacidn y forma tubulos excretores por cada segmento original.
En consecuencia el mesodermo no segmentado forma los cordones nefrégenos, que dan
origen a los tubulos excretores renales, el rifién y forman pliegues longitudinales bilaterales,
las crestas urogenitales sobre la pared dorsal de la cavidad celdmica.

Se reconocen tres etapas sucesivas parcialmente superpuestas:

1. Pronefros: aparece entre el dia 20 al 30, es rudimentario y no funcional.

2. Mesonefros: Aparece del dia 26 al 4to mes. En la 4ta semana aparecen los
primeros tubulos excretores, forman una asa en S y adquieren un glomérulo
en el extremo medial. El tubulo forma la capsula de Bowman. La capsula vy el
glomérulo constituyen el corpusculo renal, en el extremo opuesto el tubulo
desemboca en el conducto colector mesonéfrico o de Wolff.
A la mitad del 2° mes el mesonefros forma un érgano a cada lado de la linea
media: la cresta urogenital. Los tubulos y glomérulos degeneran, pero en el
varodn persiste el conducto de Wolff para la formacidn del aparato genital.

3. Metanefros o rifion definitivo. Aparece en la 5ta semana en la zona mas caudal
del mesodermo intermedio llamada blastema metanefrico.

DIAFRAGMA TEJIDD NEFROGEMICD

A} PRONEFROS
3 spmana - s 30

B) MESONEFROS

g dia 28 - 4% mas
METANEFROGENICO . C) METANEFROS
5' samana

BROTE URETRAL

CLOACA

Sistema Colector. Se desarrolla a partir del brote ureteral, evaginacion del conducto
mesonéfrico, préxima a su desembocadura en la cloaca, el brote se introduce en el tejido
metanefrico lo que formara la pelvis renal primitiva y posteriormente al dividirse los calices
mayores menores. En general se dice que el brote ureteral origina el uréter, la pelvis renal, los
calices mayores, menores y de 1 a 3 millones de tubulos colectores.



Sistema Excretor. Cada tubulo colector estd cubierto por tejido metanefrico que por
influencia inductora del tubulo forman las nefronas y el extremo proximal de la nefrona
constituye la capsula de Bowman y el alargamiento continuo del tubulo excretor da como
resultado la formacidon del tdbulo contorneado proximal, el asa de Henle y el tubulo
contorneado distal.

Vejiga y Uretra

En la 4° a la 7° semana el tabique urorrectal, divide a la cloaca en el conducto anorrectal y el
seno urogenital. La membrana cloacal se divide en membrana urogenital y membrana anal. En
el seno urogenital se distinguen 3 porciones:

1) La parte superior que es la vejiga.

2) Un conducto estrecho, la porcidn pelviana del seno urogenital que en el vardn da origen a la
porcién prostdtica y membranosa de la uretra.

3) Porcidn falica del seno urogenital.

Las porciones caudales de los conductos mesonéfricos se incorporan en la pared de la vejiga.
Los uréteres eran evaginaciones de los conductos mesonéfricos y entran a la vejiga por
separado; como consecuencia del asenso de los riflones los orificios de los uréteres se
desplazan en un sentido craneal; los orificios de los conductos mesonéfricos penetran en la
uretra prostatica y forman los conductos eyaculadores.

La uretra es de origen endodérmico, el conectivo y la muscular son de origen mesodermo
esplacnico. Al final del 3° mes el epitelio de la uretra de la uretra prostdtica sé evagina en el
mesénquima, que en el vardn dard origen a la prdstata y en la mujer las glandulas uretrales y
parauretrales. En la 4ta a7ma semana.”®

FISIOLOGIA.

En el saco gestacional hay liquido desde etapas tempranas del primer timestre, el cual
inicialmente es producto de un trasudado del plasma materno, los rifiones fetales comienzan
a producir orina alrededor de la semana 11 de gestacidn; sin embargo es hasta la semana 18
cuando la mayor proporcidn de liquido amnidtico corresponde ala produccién fetal de orina,
por lo que alteraciones graves de la produccién o excrecién de orina, son detectables hasta
esta etapa del embarazo. La vejiga se puede vaciar cada 30 0 45min. Se ha calculado que la
produccién de orina aumenta con la edad gestacional y se ha calculado en:®

Semanas de gestacion Vol de liquido
22 2.2ml/hr.
32 12 ml/hr.
Termino 27ml/hr




HALLAZGOS ULTRASONOGRAFICOS NORMALES

Las siluetas renales pueden ser identificadas por imagen ultrasonografica desde las 9 1/2
semanas de gestacion,™ aunque otros autores refieren que es posible obtener una imagen por
ultrasonido transvaginal hasta las 12sdg y por via transabdominal hasta las 14sdg'’. Rosatiy
cols,*? en un estudio realizado en 50 fetos, demostré los indices de deteccién de las siluetas
renales aumenta desde un 80% a la semana 11 hasta un 100% a partir de la semana 16.
Inicialmente los rifiones se visualizan como masa ecogénica bilaterales, de ubicacion
paravertebral y de apariencia similar al pulmén, conforme madura comienzan a aparecer el
sistema pielocalicial como estructuras hipoecoicas, la capsula comienza a ser mds visible y las
pirdmides de la corteza se diferencian a partir del 3er trimestre. Con un equipo de alta
resolucidn, las arterias pueden verse como pequeiios ecos brillantes paralelas a la corteza. En
el ler trimestre son faciles de diferenciar de las glandulas suprarrenales que son hipoecoicas.
En el segundo trimestre los rifiones se ubican en posicion caudal a la burbuja gastrica y tienen
una apariencia similar a las gldndulas suprarrenales e intestino lo que dificulta en ocasiones su
diferenciacidn de estas estructuras. Ya en el 3er trimestre como se comenté es posible evaluar
las piramides renales y las pelvicillas como estructuras hipoecoicas rodeadas de la corteza que
se visualiza mas ecogénica. Asi mismo se ha demostrado un crecimiento lineal de los
didmetros renales conforme avanza la gestacion entre las 16 y 22 semanas la longitud de los
rifiones fetales es similar a la edad gestacional menstrual en mm. Y posteriormente es 4-6mm.
Mayor a la edad gestacional. Y se considera normal una relacién de circunferencia
renal/circunferencia abdominal de 0.27-0.30 posterior a la semana 241

Normalmente el uréter no se observa en ningin momento de la gestacién sin embargo el
valor normal es menor de 1mm de didmetro, cuando miden 2 o 3 mm surge la posibilidad de
reflujo besico-ureteral u obstruccion.

La vejiga puede observarse desde las 10 a 13 semanas de gestacion y a las 14 semanas por via
transabdominal, igual Rosati refiere que es visible alas 1sdg en el 78% de los casos y 100% a
partir de la semana 16. Se visualiza como una esfera sonolucida o con forma de gota en la
parte anterior de la pelvis a nivel del sacro, sus imagenes pueden varias debido a que se estima
que puede vaciarse cada 30 a 45min. Las imagenes de la vejiga con Doppler en color muestran
el trayecto de las arterias umbilicales desde su origen en las arterias iliacas internas rodeando
la vejiga por su cara anterior y dirigiéndose cranealmente hacia el ombligo.’



PATOLOGIAS RENALES Y HALLAZGOS ULTRASONOGRAFICOS ENCONTRADOS.

AGENESIA RENAL.

Se define como la ausencia renal la cual puede ser unilateral o bilateral, la ausencia bilateral es
incompatible con la vida. Se estima una incidencia de 1 a 4 /10,000 nacimientos, siendo la
unilateral de 3 a 4 veces mas frecuente. Cuando es bilateral afecta mas al sexo masculino con
una proporcién 2.5:1, y en caso de ser unilateral afecta ambos sexos en igual proporcion.**

La agenesia renal ocurre por una interrupcidn en la secuencia embriolégica normal del
pronefros al metanefros, producido por la agenesia del botén ureteral o bien una incapacidad
de éste para inducir la diferenciacion del blastema metanéfrico.

DuBois propuso la siguiente clasificacién de defectos embriolégicos:

1. Crecimiento del botén ureteral normal pero con defecto en la diferenciaciéon del
blastema metanéfrico, que resulta en una aplasia renal, lo que da un tejido no
funcional.

2. Falla del botdn ureteral para unirse al blastema nefrogénico, que termina en ureteros
ciegos.

3. Falla tanto del blastema nefrogenico y del brote ureteral, resultando en ausencia de
rinones y ureteros

4. Falla en el desarrollo de los conductos de Wolf, teniendo como consecuencia agenesia
renal bilateral y malformaciones del tracto urinario bajo.

Esta patologia puede ocurrir en forma aislada o como parte de diferentes sindromes o
enfermedades genéticas. Dentro de los defectos cromosdmicos podemos encontrar el
sindrome de marcador familiar, Sindrome de ojo de gato y Sindrome 4-p; en
enfermedades autosdmicas recesivas el sindrome de Fraser, Cerebro-oculo-facio-
esquelético, acro-reno-mandibular; autosémicas dominantes el sindrome braquio-oto-
renal; y enfermedades no mendelianas como VACTER, sindrome hipotdlamo-hamartoma,
sindrome de regresidn caudal etc., etc.

Anormalidades en las extremidades como, facies tipica, e hipoplasia pulmonar, todas ellas
como consecuencia de la compresién fetal.

Dentro de las anomalias asociadas la agenesia renal bilateral se asocia a la secuencia
Potter por compresidon fetal (Butcha propone que no se tome como una anomalia
asociada debido a que mas que anomalia es una secuencia) caracterizada por:

e Anomalias en las extremidades; posicién anémala de manos y pies, displasia de
cadera y extremidades inferiores arqueadas.

e Facies Caracteristicas: con implantacidon baja de pabellones auriculares, nariz y
mentdn aplanados, hipertelorismo y piel arrugada

e Hipoplasia pulmonar.



Wilson en una serie de casos encontrd las siguientes malformaciones asociadas:

e Musculo-esqueléticas (40%): ausencia de radio o peroné, hemivertebra lumbar,
anomalias digitales, agenesia de sacro, hernia diafragmatica y sirenomelia.

e Cardiovasculares (14%): Tetralogia de Fallot, defecto septal ventricular y atrial,
ventriculo izquierdo hipoplasico, coartacion de Aorta

e Gastrointestinal(19%): atresia duodenal, ano imperforado, fistula traqueo-esofagioca

e Sistema nervioso Central:(11): hidrocefalia, microcefalia, encefalocele, meningocele.

e Otros: microoftalmia, arteria umbilical Unica, amnionodoso.

DIAGNOSTICO ULTRASONOGRAFICO.
Se basa en 3 hallazgos principales:

¢ Oligohidramnios severo
¢ Ausencia de vejiga
e Ausencia de siluetas renales

El diagndstico puede ser dificil debido tanto al oligohidramnios, como a la presencia de
glandulas suprarrenales que pueden ser confundidas con areas renales, el uso de Doppler
puede apoyar el diagndstico al explorar la presencia de arterias renales.

Los diagndsticos diferenciales incluyen: Ruptura prematura de membranas y rifion ectdpico.

En cuanto al prondstico en caso de ser bilateral es incompatible con la vida, en una serie de
casos se reportd que el 40% fallecen in utero y el 60% en los primeros dias de vida secundario
a hipoplasia pulmonar. *°

El riesgo de recurrencia reportado en familiares de primer grado de pacientes con agenesia
renal bilateral, para presentar una agenesia unilateral es del 13%, en padres con 2 hijos
afectados incrementa al 30%, por lo que el estudio ultrasonogréfico de los padres esta
indicado en éstos casos. El riesgo de tener otro hijo afectado es del 3-5% en caso de ser
bilateral y hasta el 13% en agenesia unilateral. Los infantes de familias afectadas no solo

aumenta el riesgo de agenesia bilateral sino también el de agenesia unilateral. En infantes con

agenesia unilateral tienen mayor riesgo de desarrollar en su vida hipertension crénica.”>*’*®

DISPLASIA RENAL

Existen diferentes tipos de displasia, Potter las clasifica en 4 tipos:

e Rifidn poliquistico autosémico recesivo (infantil) o Potter tipo I.

e Displasia renal multiquistica o Potter tipo II.

e Rifidn poliquistico autosémico dominante (adulto) o Potter tipo lil.

e Displasia renal quistica o Potter tipo IV.



RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICO RECESIVO (INFANTIL) O POTTER |

Esta enfermedad es también conocida como enfermedad renal poliquistica infantil o
enfermedad renal microquistica, Potter |, enfermedad renal poliquistica autosémica recesiva.
Es una enfermedad caracterizada por crecimiento renal bilateral y simétrico donde el
parénquima renal es remplazado por tubulos colectores dilatados y no existe incremento de
tejido conectivo. Tiene una incidencia que varia entre 1:6000 a 1:50, 000, constituyendo una
de las causas mas frecuentes de enfermedades renales quisticas infantiles. Se hereda en forma
autosdmica recesiva, por lo que su recurrencia en embarazos posteriores es de un 25%.En
estudios moleculares se identificd el gen productor de esta patologia en una regién del
cromosoma 6 p21.1-p12*. Esta alteracidn genética se traduce en una hiperplasia de la porcién
intersticial de los tubulos colectores, lo cual provoca saculacién fusiforme y diverticulizacién de
éstos. Esta microdilatacién tubular se presenta en forma bilateral y simétrica, con distribucion
radial desde la corteza hacia los célices, provocando un aumento del volumen renal a expensas
de pequefios quistes de 1-2 mm de didmetro. También puede afectar al higado,
encontrandose hiperplasia de los ductus biliares y fibrosis portal e interlobulillar, llevando a la
formacién de pequefios quistes. EI compromiso hepatico es inversamente proporcional al
compromiso renal.

El diagndstico ultrasonografico se realiza al observar ambos rifiones aumentados de volumen,
hiperecogénicos y con escasa o sin diferenciacion cértico-medular. Dependiendo del
compromiso renal, se puede apreciar oligohidramnios moderado a severo y la ausencia o
disminucién de volumen vesical. El diagndstico prenatal puede hacerse a partir de la semana
16 dependiendo de su severidad, aunque suele ser evidente a partir de la semana 24. Esta
enfermedad no suele asociarse con otras malformaciones, aunque puede observarse en el
sindrome de Meckel-Gruber. Para establecer el prondstico de esta enfermedad, ésta se ha
subdividido arbitrariamente segun su presentacién clinica y el momento del diagndstico en
enfermedad perinatal, neonatal, infantil y juvenil. La presentacién mas frecuente es la
perinatal, la cual afecta precozmente al 90% de los rifiones fetales, ocasionando un
oligohidramnios severo e hipoplasia pulmonar severa secundaria, la cual llevara a la muerte al
recién nacido a las pocas horas de vida. No existe tratamiento para esta enfermedad. En paises
en los cuales el aborto electivo estd permitido, se debe considerar la terminacién del

embarazo en casos de presentacion perinatal. ****

DISPLASIA RENAL MULTIQUISTICA O POTTER Il

También conocida como enfermedad displasica renal, enfermedad multiquistica renal o Potter
Il. Es un desorden renal congénito caracterizado por lesiones quisticas que corresponde a
tubulos colectores dilatados puede ser unilateral, bilateral o segmentario. La displasia renal
multiquistica es la causa mas frecuente de masa abdominal neonatal. Su incidencia en su
forma bilateral es de 1:10, 000 recién nacidos vivos, no pudiendo precisar su incidencia general
ya que muchos de los casos unilaterales no son detectados. Afecta al sexo masculino en una

razén de 2:1%%

. Aunque su etiologia auin no ha sido precisada, se piensa que podria originarse
en un defecto cromosémico o mutacidn génica(21), la cual se traduciria en 2 tipos diferentes

de alteraciones:



A. Obstruccién precoz de las vias urinarias o Potter tipo llA: ocurre una obstruccion de las
vias urinarias antes de las 8-10sdg, lo que conlleva una atresia de la pelvis renal y
tercio proximal ureteral, como existen aun nefrones funcionales al momento de la
obstruccion estos llenan de orina los multiples sacos los que al dilatarse forman la
presentacion clasica

B. Alteracién del desarrollo del blastema mesonéfrico en la formacién de nefrones o
Potter tipo IIB: se observan rifiones rudimentarios con escasos quistes de pequefio
volumen. La presentacién del sindrome puede ser unilateral, bilateral o segmentaria.

El diagndstico ultrasonografico se caracteriza por 3 aspectos basicos:

e Quistes renales: Generalmente multiples, localizados en la periferia y de tamafio
variable, en la mayoria de los casos los rifiones estdn aumentados de tamafio, pero
puede estar pequefio o atréfico, puede observarse una imagen conocida como racimo
de uvas

e Falta en la visualizacion de la vejiga en caso de ser bilateral

e Oligohidramnios/ Anhidramnios

En el compromiso unilateral el liquido amniético se encuentra habitualmente normal o
incluso puede existir poli hidramnios. Cuando se encuentra una afeccidon unilateral,
aproximadamente el 40% de estos fetos presentaran anomalias en el rifién contralateral™.
De éstas, 10% presentaran agenesia renal, 19% Potter tipo IIA y 7% hidronefrosis

ocasionado principalmente por obstruccién urétero-pélvica.

La displasia renal multiquistica es considerada habitualmente como una afeccién esporadica.
Sin embargo, también se ha asociado a sindromes como Meckel- Gruber, Dandy-Walker,
Saldino-Noonan, Apert, Jeune y Zellweger, como asi también defectos cromosémicos tipo
trisomias o deleciones cromosdmicas del 15q22:924. El riesgo de recurrencia es estimado
entre un 3- 5%. Aunque la afeccidn unilateral presenta prondstico favorable, el neonato
afectado puede presentar un mayor riesgo de hipertensidn arterial posterior. El compromiso
bilateral es invariablemente fatal. No existe tratamiento para esta enfermedad. En paises en
los cuales el aborto electivo esta permitido, se debe considerar la terminacién del embarazo
en casos de enfermedad bilateral.

RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICO DOMINANTE DEL ADULTO O POTTER il

El Potter Il también es conocida como enfermedad poliquistica hepato-renal del adulto, es
una enfermedad autosomica dominante, caracterizada por la sustitucién de parénquima renal
normal por multiples quistes de tamafio variable secundarios a la dilatacién de los sistemas
colectores.

Constituye la tercera causa mas prevalente de insuficiencia renal crénica. La etiologia de esta
enfermedad se debe a un defecto del brazo corto del cromosoma 16, heredado en forma
autosdmica dominante con expresion variable. Uno de cada 1000 personas son portadores de
esta mutacidn, lo que la convierte en una de las enfermedades génicas mas frecuentes y es
causa de una tercera parte de insuficiencia renal del adulto. La presentacién mas comun de
esta enfermedad ocurre entre la tercera y quinta décadas de la vida, variando desde su



presentacién mas severa, que ocurre antenatalmente y resulta en muerte neonatal precoz,
hasta una presentacién asintomatica que sélo se diagnostica como hallazgo incidental durante
la autopsia. El defecto genético se expresa en un mal desarrollo de la porcion distal del botén
ureteral, el cual llevard a la dilatacién de los ductus colectores y la porcion tubular del nefron,
derivando en la formaciéon de pequeiios microquistes, lo que da una apariencia similar al
Potter tipo I. Esta enfermedad se asocia a la formacidn de quistes en otros érganos incluyendo
el higado, bazo y pancreas. También forma parte de otros sindromes incluyendo el sindrome
de Meckel- Gruber, esclerosis tuberosa y Von-Hippel. Debido a que la presentacidn antenatal
de esta enfermedad es poco comun, el diagndstico generalmente se realiza en la vida adulta.
Sin embargo, en los casos de presentacion precoz los hallazgos ultrasonograficos son similares
al del Potter tipo | (rifiones aumentados de volumen e hiperecogénicos).

Dependiendo del compromiso unilateral o bilateral se puede asociar a oligohidramnios. En los
casos de antecedentes familiares de la enfermedad se recomienda estudio citogenético,
utilizdndose sondas especificas para la localizacién del gen mutante.

El prondstico dependera del momento de la presentacion del cuadro. Este variara desde la
muerte neonatal precoz, hipertension arterial (50-70%), la presencia de aneurismas de Berry
(10-30%) hasta una vida completamente asintomatica. No existe tratamiento para esta
enfermedad.”**

DISPLASIA RENAL QUISTICA POTTER TIPO IV

La displasia renal quistica se produce por la obstruccidn de las vias urinarias en un periodo mas
tardio del desarrollo fetal, a diferencia del Potter tipo Il en que la obstruccidn es mds precoz.
La obstruccién del tracto urinario aumentaria la presidon tubular durante la nefrogénesis,
llevando progresivamente a la reduccién de la funcidn renal. Es dificil determinar Ila
prevalencia de esta enfermedad, ya que seria la consecuencia de otras enfermedades del
tracto urinario como la obstruccion uretral, de la unién uréterovesical o de la unién urétero-
pélvica.

El diagndstico ultrasonografico dependerd de la severidad de la obstruccién del tracto urinario.
Habitualmente se observan rifiones levemente aumentados de volumen, hiperecogénicos y
con la presencia de quistes corticales (la presencia de estos ultimos tiene mayor valor
predictivo. Estos hallazgos se encuentran asociados a las imdgenes clasicas de uropatia
obstructiva, dependiendo del nivel de la obstruccion (megavejiga, hidronefrosis, urinomas
etc.). Los quistes generalmente son proximales y confluentes al centro, a diferencia de los del
Potter Il. Los flujos de la arteria renal estan disminuidos en el rifidn displasico, aunque el grado
de disminucidn no sirve como valor prondstico. El prondstico de la enfermedad dependera del
grado y duracion de la obstruccién de las vias urinarias. Peor prondstico presentaran aquellos
fetos con afeccidn bilateral, la presencia de urinoma, ascitis u oligohidramnios. Estos fetos
falleceran en el periodo neonatal o desarrollaran insuficiencia renal crénica en los primeros
afios de vida. El tratamiento de esta enfermedad consistird en la descompresidn precoz de las
vias urinarias para prevenir el dafio renal. Se han disefiado derivaciones vésicoamnidticas o
pieloamnidticos para lograr este propésito.”



UROPATIAS OBSTRUCTIVAS

La obstruccion del tracto urinario fetal se define como la parcial o completa obstruccién de
cualquier porcién del tracto urinario desde el rifidn a la uretra, se reporta una incidencia de de
aproximadamente 1 de cada 800 embarazos, sin embargo el diagndstico prenatal por
ultrasonido se han reportado incidencias de hasta 1% de todos los embarazos.*

La obstruccion de las vias urinarias presenta una gama de presentaciones clinicas en el feto
dependiendo del lugar de obstruccién, el momento del desarrollo fetal en que se produce ésta,
el grado de estenosis y la persistencia de la lesidn. Las localizaciones mas frecuentes de
obstruccion son la unién urétero-pielvica, la unién urétero-vesical y la uretra. Dependiendo del
lugar de obstruccion, las vias urinarias por sobre ésta se dilatardn produciendo pielectasia,
dilatacion ureteral o megavejiga . El diagndstico puede dificultarse cuando se presenta una
descompresidn de las vias urinarias (urinomas perinefriticos por estallido de la pelvis renal,
estallido vesical o drenaje de ésta a través de un uraco persistente) que puede enmascarar una
obstruccion severa.

Generalmente una obstruccidon precoz puede llevar a una displasia renal severa que se
manifieste en la poca o nula formacién de orina, la cual no alcanzard a dilatar el trayecto
urinario por sobre la obstruccién. El momento en que se produce la obstruccién es
fundamental para el prondstico del feto. Alteraciones obstructivas al momento de la
nefrogénesis produciran las diferentes disgenesias renales y sus consecuentes prondsticos.

Obstrucciones mas tardias se presentaran con rifiones funcionantes, por lo que su pronta
reparacion sera vital para la preservacion de la funcidn renal futura. Otra parte importante del
prondstico es evitar la hipoplasia pulmonar que en obstrucciones severas que causan
alteraciones del liquido amnidtico como oligo/anhidramnios, el prondstico para la sobrevida lo
da la etapa pulmonar. Las etapas de desarrollo pulmonar se dividen en 5 etapas:

Etapa Edad gestacional Caracterizacion. ‘

Embrionaria Concepcién a 6 sdg Formacién de yemas pulmonares de origen
endodérmico.

Pseuglandular De las 6 a las 16 sdg Ramificacién del arbol bronquial y ramas
arteriales

Canalicular 16 a las 28 sdg 22-24sdg diferenciacion de Neumocitos
tipollyl

Sacular 28 alas 36 sdg Estructuras cilindricas de pared muscular
inician su diferenciacion a saculos

Alveolar De las 36 semanas al termino  Existen los alveolos y van aumentando en

numero hasta 2 primeros afios de vida




Cuando la alteracidn oligo/anhidramnios ocurre antes de la semana 24 el prondstico es letal
porque el tejido pulmonar no se forma.™

El grado de estenosis de las vias urinarias y la duracién de ésta también son importantes en el
prondstico fetal. Es evidente que a mayor estenosis y mayor duracién de la obstruccién, mayor
dilatacion pre-estendtica y mayor dafio renal. El prondstico de las uropatias obstructivas esta
directamente relacionado con el dafo renal producido por éstas. Para establecer el grado de
dafio renal y consecuentemente proponer un tratamiento es necesario realizar una evaluacion
ultrasonografica del grado de displasia renal.?*

Mahony encontré los siguientes indices diagndsticos de los criterios diagndsticos para la
identificacién de displasias renales en uropatia obstructiva.”

Criterio Sensibilidad% Especificidad %

Quistes
Parenquima
hiperecogénico

VPP%

Hidronefrosis

Oligohidramnios

El 95% de los fetos con obstruccién uretral y oligohidramnios fallecerdan en el periodo
neonatal mientras que fetos con hidronefrosis y liquido amnidtico normal tendran en general
un buen prondstico.

Una de las formas de evaluar la funcion renal es el andlisis de una muestra de orina en la cual

en una revisién sitemdtica se reportaron los siguientes LR para una pobre funcién renal
|:27

postnata

Parametro LR positivo LR negativo
Calcio mayor P95 6.6 (0.2-190) 0.19 (0.05-0.7)
Sodio Mayor P 95 4.4(1.7-11) 0.39(0.17-.80)
Microglobulina Beta 2 2.9 (1.2-6.6) 0.5(0.2-1.1)

Para la toma de muestra se debe eliminar la primera ya que se considera una orina “residual”,

se espera posteriormente tres dias para observar la formacién de orina y entonces se repite la

puncién, obteniéndose por lo tanto orina mas “fresca”. %



Dilatacion vesical anormal

La obstruccién a nivel uretral representa el 10% de las uropatias obstructivas. Sin embargo, es
la que tiene mayor repercusion fetal. Esta obstruccién puede presentarse tempranamente en
el desarrollo fetal, la cual producird una megavejiga detectable por ultrasonido ya a las 11
semanas de gestacion.” Como consecuencia de esta obstruccion, la vejiga comienza a dilatarse
anormalmente y a engrosar su pared muscular, comprimiendo érganos vecinos, elevacién del
diafragma y comprometerd la funcién renal fetal. Esto ensombrece el prondstico perinatal
tanto por insuficiencia renal como por hipoplasia pulmonar secundaria. La obstruccién uretral
puede producirse por diferentes patologias las que incluyen valvas uretrales posteriores,
agenesia o estenosis uretral y persistencia cloacal. También puede observarse megavejiga sin
obstruccion distal como es el caso del sindrome de megavejiga-microcolonhipoperistaltismo
intestinal. En un 10- 20% de los fetos con obstruccién uretral se produce una descompresion
vesical espontanea tanto por ruptura de las vias urinarias como por vencimiento de la
obstruccion distal. Anomalias cromosdmicas se presentan en el 23% de los fetos con uropatias
obstructivas, las que incluyen trisomias 18 y 13, del(2q) y 69,XXY. Existe evidencia que el
sindrome de Prune-Belly (pared abdominal hipotdnica, megavejiga, ureterectasis vy
criptorquidea) seria consecuencia de una obstruccién precoz a nivel uretral. El tratamiento
prenatal dependera de la edad gestacional, presencia de otras anomalias asociadas y grado de
funcién renal.

Tratamiento.

Tres modalidades terapéuticas existen actualmente para el tratamiento. La mas utilizada
consiste en la colocacién de una sonda percutdanea que drene el contenido vesical hacia la
cavidad amnidtica (derivacidon vésico-amnidtica). La descompresidon vesical prevendra la
hipoplasia pulmonar y permitira la recuperacién del liguido amnidtico permitiendo una
reparacion definitiva posterior al nacimiento. El catéter puesto, sin embargo, puede obstruirse
o desplazarse en un 25% de los casos y el procedimiento tiene una mortalidad fetal cercana al
5%, puesto que debido a que se trata de un procedimiento invasivo conlleva una probabilidad
de perdida de 1-3% dependiendo de las series revisadas, pero nos ofrece la posibilidad de
sobrevida en casos donde la mortalidad es del 100%.

Una segunda opcion consiste en la cirugia fetal abierta, la cual implica una laparotomia e
histerotomia maternas con exteriorizaciéon del feto para la correccion quirdrgica de su
obstruccion. Esta técnica se realiza sélo en algunos centros especializados y esta limitada por
su evidente invasividad. Una tercera técnica consiste en una cistoscopia fetal percutanea.
Siendo menos invasiva que la cirugia fetal abierta, esta técnica ofrece un diagndstico directo
de la patologia obstructiva y ofrece un tratamiento etioldgico de ésta. Sin embargo, aun es
necesaria una mayor experiencia para evaluar la eficacia de esta promisoria técnica. A
continuacion se detallan las diferentes causas de dilatacion anormal vesical.**

Valvas uretrales posteriores

La presencia de valvas uretrales posteriores es una patologia que afecta Unicamente al sexo
masculino con una frecuencia de 1:5000 hombres, representando la causa mds comun de
obstruccion vesical. Estas se pueden subdividir en tres tipos:



e La tipo | es la mas frecuente y se produce por una hipertrofia de los pliegues mucosos
situados en la parte posterior de la uretra cerca de la desembocadura de los conductos
eyaculadores.

e La tipo Il consiste en una proyeccién membranosa digitiforme del cuello vesical, la cual no
produce obstruccion.

e La tipo Illl se produce por una canalizacién anormal de la membrana urogenital,
encontrandose una membrana con una pequeia perforacion en el trayecto uretral.

Al producirse la obstruccion, la vejiga comienza a dilatarse y a engrosar su pared muscular,
ocupando progresivamente el abdomen fetal y comprimiendo los drganos vecinos. Este
aumento de la presién intraabdominal llevara a la compresién y elevacion diafragmatica, lo
que finalmente puede traducirse en una hipoplasia pulmonar bilateral. Asimismo, al estar
obstruida las vias urinarias, se desarrollarda  oligohidramnios progresivo. Al examen
ultrasonografico se observara oligohidramnios, dilatacion uretral proximal asociado a una gran
dilatacion vesical con paredes musculares gruesas dando la tipica apariencia de “ojo de
cerradura”. Asi mismo, puede observarse dilatacion de las vias urinarias supravesicales,
encontrandose hidronefrosis entre un 60-90% de los fetos afectados. Un 20- 25% de los fetos
con valvas uretrales posteriores presentan otras malformaciones génito-urinarias, las cuales
incluyen criptorquidea, hipospadia y duplicacién uretral. Otras malformaciones asociadas
incluyen anomalias cardio-vasculares, hipoplasia traqueal, escoliosis y ano imperforado. El
prondstico de esta enfermedad, al igual que las otras uropatias obstructivas, dependera del
grado y duracidon de la obstruccién y el consecuente dafio renal o hipoplasia pulmonar
secundaria. Se estima una mortalidad fetal del 30-50% de los casos y, a pesar de un
tratamiento precoz, 30-50% de los nacidos vivos requeriran transplante renal.>**!

La estenosis uretral constituye la segunda causa mas comun de obstruccién vesical. Esta se
produce por la fusion incompleta del seno urogenital con la porcion uretral de origen
ectodérmico. Esta obstruccion se observa con mayor frecuencia en el sexo masculino y esta
asociado a mayor riesgo de malformaciones extrarenales. El diagndstico, tratamiento y
prondstico son similares a la presencia de obstruccién vesical por valvas uretrales posteriores.

Agenesia uretral

La agenesia uretral constituye una anomalia de muy baja frecuencia. Debido a que la
obstruccion vesical es total, precoz y permanente, se desarrollard oligohidramnios precoz,
dilatacién vesical severa, displasia renal terminal e hipoplasia pulmonar. Esta malformacion, de
no ser corregida precozmente, es incompatible con la vida.Puede encontrarse con otras
alteraciones y debido a que puede encontrarse en problemas cromosdmicos principalmente
T18 aunque también con T13 y T21, cuando se encuentra con otras alteraciones, por lo que
en el manejo prenatal estd indicado la toma de muestra para estudio citogenetico con el fin de
descartar éstas posibilidades.**



Persistencia cloacal

La persistencia de la cloaca se produce por la falla en la separacion de la vejiga, vagina y recto
durante la quinta semana postconcepcional. Esta unién forma una camara que reune las
secreciones del sistema génito-urinario y gastro-intestinal. Segun la severidad de la
obstruccion vesical, se observara diferentes grados de dilatacion vesical, ureteral o caliciaria
con el consecuente dafo renal o hipoplasia pulmonar. Esta malformaciéon se asocia a ano

imperforado, ambigiiedad genital y anormalidades uretrales.”>*

Sindrome de megavejigamicrocolon-hipoperistaltismo intestinal

Este sindrome se caracteriza por una dilatacion vesical marcada cuyas paredes vesicales son
delgadas a diferencia de un problema obstructivo donde la pared vesical mide mas de 3mm (
es gruesa), dilatacidn intestinal y la presencia de liquido amniético normal o aumentado que a
diferencia de un problema obstructivo estos tienden a presentar oligo/Anhidramnios, esta
patologia cuenta con liquido amnidtico porque la vejiga se vacia por rebosamiento. Los rifiones
pueden presentar diversos grados de hidronefrosis e incluso enfermedad multiquistica renal.
Se presenta predominantemente en el sexo femenino (>90%) y es invariablemente letal. La
etiologia aun no esta claramente establecida, pero se sospecha que se debe a un defecto de
receptores a nivel de la musculatura lisa de los érganos afectados y una parte importante del
manejo es que en este caso por la misma fisiopatologia no se ven beneficiados por el
tratamiento.”

Extrofia vesical

La extrofia vesical afecta a 1 de cada 25000 nacidos vivos. Esta enfermedad se produce por un
defecto en el cierre abdominal por debajo de la insercién umbilical, quedando expuesta la
vejiga directamente a la cavidad amnidtica. Esto provoca una liberacién continua de orina
desde la vejiga, que se ha cerrado en forma incompleta, evitando su distensidn. En estos
pacientes la sinfisis pubica no logra unirse en la linea media, asociandose a alteraciones de los
genitales externos que incluyen clitoris bifido en mujeres y epispadia en varones.
Ultrasonograficamente no es posible visualizar la vejiga. Esta condicidn provoca dilatacién de
las vias urinarias superiores variando desde hidronefrosis bilateral hasta displasia renal severa.
El prondstico dependerd del grado de dilatacidn presente. No existe tratamiento prenatal. La
correccién definitiva de la malformacion se realiza luego del nacimiento. En el caso de los
varones afectados, se debera realizar intercambio de sexo, ya que no es posible reconstituir los
genitales masculinos."



Obstruccion de la unién uréteropélvica

La estenosis u obstruccidén de la unidn urétero-pélvica es la malformaciéon mas frecuente del
tracto urinario, constituyendo la causa mas frecuente de hidronefrosis fetal y neonatal. De
hecho, el 50% de todas las malformaciones urinarias diagnosticadas prenatalmente
corresponden a este cuadro. Esta enfermedad afecta mayoritariamente a hombres en una
relacidn 5:1. En la mayoria de los casos la obstruccion se debe a un desorden de la musculatura
lisa en la union urétero-pélvica que impide el correcto flujo urinario. También puede deberse a
adherencias fibrosas, acodaduras o bandas ureterales e insercion ureteral andmala. La
afeccidn es unilateral en el 70% de los casos, afectando con mds frecuencia al lado izquierdo.
En un 27% de los casos se encontrardn otras malformaciones urinarias, las que incluyen
agenesia renal contralateral, megaureter bilateral obstructivo e hipospadia . Asi mismo, en un
19% de los casos se encontrardn malformaciones extra-urinarias como anomalias
cardiovasculares, defectos del tubo neural, atresia esofagica, ano imperforado, displasia
congénita de caderas, enfermedad de Hirschsprung y sindrome adreno-genital. El diagnéstico
ultrasonografico se realiza al visualizar hidronefrosis con un grado variable de dilatacion
caliciaria, sin la presencia de dilatacidon ureteral, vesical o uretral . Segin el grado de
obstruccion, la hidronefrosis puede variar de leve a severa. En casos extremos, se observa un
quiste unilocular gigante en la fosa renal afectada, el que puede comprimir drganos vecinos.
En lesiones unilaterales, el volumen de liquido amnidtico estd en cantidad normal. Aunque el
quiste renal puede dar similares imagenes anecogénicas , se diferencian facilmente por
encontrarse en este Ultimo caso parénquima renal normal. El pronédstico en las afecciones
unilaterales en general es bueno y no requieren intervencidon prenatal. La presencia de
oligohidramnios es un signo ominoso, ya que implica una afeccidén renal bilateral. Asimismo, la
presencia de ascitis o urinoma perinefritico sugiere una obstruccidn severa que comprometera
irreversiblemente al rifién afectado. Como tratamiento de la hidronefrosis secundaria a la
obstruccion urétero-pélvica se ha intentado la descompresién de la pelvis renal mediante una
derivacion pielo-amnidtica con resultados controversiales. *

Otra manera de enfrentar el problema consiste en la interrupcion del embarazo para una
correccion en el periodo neonatal, lo que dependerd de la edad gestacional al momento de la
deteccidon, la cantidad de liquido amnidtico presente, la funcién renal residual del rifidn
comprometido y la presencia de otras malformaciones o anomalias cromosdmicas asociadas.*

Pielectasia e hidronefrosis

La dilatacion de la pelvis renal en grado moderado (pielectasia) o grado severo (hidronefrosis)
constituye una de las anormalidades fetales que con mayor frecuencia se diagnostican en la
etapa prenatal. Esta puede producirse por cualquier anormalidad del tracto urinario bajo el
nivel de la pelvis renal, incluyendo obstrucciones, reflujo vésico-ureteral o alteraciones
musculares de las paredes del tracto urinario. A diferencia del adulto en que la hidronefrosis es
indicadora de obstruccién crdénica, en el feto no siempre es sindnimo de ésta, presentandose
en una variedad de patologias no obstructivas. La presencia de una pequefa cantidad de orina



en la pelvis renal se encuentra en un 59% de los fetos examinados rutinariamente(70).
Numerosos autores han establecido criterios para determinar la importancia de la dilatacion
pélvica renal. La dilatacién pélvica en sentido anteroposterior de menos de 5 mm es
considerada normal. Dilataciones entre 5-9 mm pueden ser “fisioldgicas”, aunque también se
asocian a anormalidades cromosémicas, principalmente trisomia 21, constituyendo uno de los
marcadores menores de esta anormalidad cromosdmica. Una dilatacién pélvica de 10 mm o
mas es considerada patoldgica, ya que en un alto nimero de casos se asocia a obstruccion
Otra manera de establecer el diagndstico de hidronefrosis fetal consiste en una relacién pelvis:

riién mayor de 0.5.3**

El prondstico y el tratamiento de un feto con hidronefrosis dependen de la etiologia de la
lesién, el grado de hidronefrosis y el compromiso renal asociado. Es evidente que dos fetos
con similar grado de hidronefrosis, pero uno debido a un reflujo vésicoureteral y el otro
secundario a un sindrome de Down, tendran prondsticos completamente diferentes. El grado
de hidronefrosis presente también constituye factor prondstico. Un feto con dilatacion de la
pelvis renal menor de 10 mm serd sano en un 94-97% de las veces. Sin embargo, un feto con
dilatacion pélvica entre 10 mm y 15 mm serd normal sélo en un 48-62% de las veces,
requiriendo cirugia postnatal en un 39% de los casos. El grado de displasia renal secundaria a la
presencia de hidronefrosis también constituye un factor prondstico. Obstrucciones de las vias
urinarias precoces (antes de las 10 semanas de gestacion) llevaran a una displasia renal
multiquistica o Potter tipo Il, la cual, de ser bilateral, tendrd mal pronéstico, independiente de
la etiologia o del grado de hidronefrosis.

Los valores de corte sugeridos por diferentes autores para el diagndstico son:

Autor Punto de corte

Benacerraf 1990 4mm (15-20 semanas)
5mm (20-30 semanas)
7mm (30-40 semanas)

Corteville 1991 4mm (menores de 33semanas)
7mm (mayores de 33 semanas)
Nyberg 1995 3mm (15-18 semanas)
Anderson 1995 6mm (24-30semanas)
8mm (mas de 30 semanas)
Wickstrom 1996 4mm (menos de 33 semanas)
7mm (mas de 33 semanas)
Ouzanian 1996 5mm ( cualquier edad gestacional)
Persutte 4mm ( cualquier edad gestacional)
Dudley 1997 5mm ( 14-18 semanas)
Guariglia 1998 3mm (11-16semanas)

4mm (16-20 semanas)
5mm (20-24 semanas)
Brogan 2000 5mm
John 2004 4mm (menos de 33 semanas)
7mm (mas de 33 semanas)



Megaureter

El megaureter consiste en la dilatacion ureteral anormal en ausencia de dilatacion vesical, con
o sin dilatacién pielo-calicial. Este cuadro de aparicién esporddica se presenta con mayor
frecuencia en el sexo masculino en una proporcion de 9:1(79, 80). La dilatacion ureteral
obedece a diferentes causas las que incluyen:

e Obstruccidn de las vias urinarias por debajo del uréter, principalmente en la unién vésico-
ureteral, ya sea por estenosis, fibrosis, alteraciones de la muscularis ureteral o compresion
extrinseca. La presencia de obstruccion a nivel de la union vésicoureteral representa la
segunda causa mas importante de hidronefrosis, estando presente en el 23% de éstas.

¢ Reflujo vésico-ureteral, el cual puede ser producido por un defecto de la unidn urétero-
vesical o por un aumento de la presion intravesical secundario a una obstruccién postvesical.

e |diopatico.

El megaureter se asocia a agenesia renal unilateral, rifidn ectdpico y a la presencia de un doble
sistema colector renal tanto completo como incompleto. El diagndstico ultrasonografico se
basa en la presencia de estructuras anecoicas tubulares intra-abdominales, de recorrido
tortuoso, que se prolongan desde la pelvis renal hasta la vejiga(81). En general el prondstico de
esta patologia es favorable. Incluso en los casos de megaureter bilateral, si el volumen de
liguido amnidtico es normal y no hay hidronefrosis importante, se recomienda mantener una
conducta prenatal expectante, dejando el tratamiento definitivo para el periodo post-natal. En
los casos de oligohidramnios o hidronefrosis precoz, puede plantearse la necesidad de una

terapia descompresiva prenatal.*>*

Reflujo vésico-ureteral

La presencia de reflujo de orina desde le vejiga hacia los uréteres tiene una incidencia de un
1% de los recién nacidos. Esta anormalidad se presenta mayoritariamente en el sexo masculino
y generalmente es bilateral. Este cuadro puede presentarse como un defecto primario en la
unién vésico-ureteral, el que consiste en una insercién ureteral poco angulada, con escaso
recorrido intra-parenquimatoso vesical la cual evita el efecto “valvular” normalmente
presente. El reflujo vésico-ureteral también puede presentarse en forma secundaria a una
obstruccion vesical distal, la cual aumenta la presién intravesical forzando la orina a refluir
hacia los uréteres. Al examen ultrasonografico, el reflujo vésico-ureteral puede manifestarse
por la presencia de dilatacién ureteral (megaureter) o hidronefrosis. La presencia de
megavejiga sugiere una obstruccién vesical distal con reflujo vésico-ureteral secundario. En
este Ultimo caso, el manejo y el prondstico fetal estd comandado por la obstruccidn vesical
distal. Antiguamente, el diagndstico de reflujo vésico-ureteral se realizaba después del
nacimiento mediante la visualizacién radiolégica de medio de contraste refluyendo desde la



vejiga hacia los uréteres. Ultimamente es posible realizar el diagndstico en forma prenatal
mediante una vésico-infusion percutanea fetal, la cual permite evaluar el grado de reflujo en
cada union vésico-ureteral y estimar el grado de compromiso renal secundario. El reflujo
vésico-ureteral primario habitualmente se corrige espontaneamente en los primeros dos afios
de vida. En los casos de reflujo severo primario o reflujo secundario a obstruccién vesical
distal, es necesaria una correccién quirurgica la cual debera realizarse en forma oportuna para
evitar dafio renal posterior. *

Rifidn ectdpico

Durante el desarrollo embrionario, el rifién en formacidn asciende hasta su posicion definitiva
a partir de la semana 11. Cualquier falla en el ascenso llevara a uno o ambos rifiones a situarse
en forma ectdpica. Esta anomalia presenta una incidencia de 1:500 a 1:1200. La forma mas
comun de presentacion es el rindn pélvico. Un poco menos frecuente es el rifion en herradura,
en el cual ambos rifiones se fusionan en sus polos inferiores formando una sola masa renal.
Otras ectopias renales, como el rifidn toracico, son extremadamente raras y obedecen a la falla
en la involucidn del tejido pronéfrico y mesonéfrico. El diagndstico prenatal se realiza en
aproximadamente 1:2000 fetos, visualizandose una masa de origen renal en la pelvis fetal
cercana a la vejiga. Al estar uno o ambos rifiones descendidos, la fosa renal correspondiente
aparece vacia con la glandula suprarrenal ipsilateral aplanada. Al estar un rifién descendido, el
contralateral se verd alargado y dismorfico. Si existe rindn en herradura, se podrd apreciar
parénquima renal en la linea media por sobre la columna vertebral. La ectopia renal tiene un
riesgo aumentado de obstruccién de las vias urinarias. Puede encontrarse hidronefrosis ipsi o
contralateral, reflujo vésico-ureteral y displasia renal. Esta anomalia estd también asociada a
malformaciones cardio-vasculares, gastrointestinales, esqueléticas y ginecoldgicas. El
prondstico de estas anomalias, de no presentar malformaciones asociadas, es favorable.

Duplicacidn renal

La duplicacion renal es una de las malformaciones congénitas mas frecuentes del tracto
urinario, encontrandose en aproximadamente el 1% de los recién nacido vivos. Esta anomalia
afecta, a diferencia de la mayoria de la patologia del sistema urinario, mas frecuentemente al
sexo femenino. La duplicacidn renal puede acompaniarse de una duplicacién ureteral completa
o parcial. Habitualmente, en la duplicacion ureteral completa el uréter superior se implanta
anormalmente en la vejiga pudiendo presentarse una obstruccion distal con la consecuente
formacién de un ureterocele. El diagndstico ultrasonografico de la duplicacién renal incluye:

¢ Longitud renal aumentada en su corte sagital.

e La presencia de una estructura quistica rodeada de parénquima en el polo superior del rifién.
e La presencia de dos sistemas pielocaliciarios separados en un mismo rifion.

e Dilatacion ureteral.

e La presencia de una estructura quistica intra-vesical (ureterocele).la'23



Tumores renales

El diagndstico prenatal de tumores renales congénitos es extremadamente poco frecuente. El
mas comun de estos tumores es el nefroma mesoblastico, un hamartoma renal similar a un
leiomioma uterino, el cual generalmente es unilateral y de caracter benigno. Mucho menos
frecuente es el nefroblastoma o tumor de Wilms, el cual puede confundirse con el nefroma
mesoblastico al presentar un aspecto ultrasonografico idéntico. Sin embargo, el nefroblastoma
es mucho mas agresivo diseminandose por via vascular, linfatica o por contigliidad. Al examen
ultrasonografico, los tumores renales aparecen como una masa sdlida, generalmente
unilateral, que comprime el parénquima renal. Dentro del tumor pueden observarse zonas
hipoecogénicas causadas por necrosis o hemorragia. Puede encontrarse polihidroamnios en
relacidn al nefroma mesobldstico, no existiendo aun explicacidon del porqué esta asociacién. El
prondstico del nefroma mesoblastico es favorable. En el tumor de Wilms, el devenir es menos
alentador. Habitualmente es necesario recurrir a nefrectomia mas quimioterapia y

radioterapia adyuvante.>*



PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

Actualmente una de las principales causas de muerte perinatal a nivel mundial lo constituyen
los defectos estructurales, dentro de éstos las malformaciones del aparato urinario adquieren
gran importancia no solo porque son de las patologias mas frecuentes, sino también porque
con los avances tecnoldgicos se puede realizar un diagndstico temprano y ofrecer a éstos
fetos una alternativa de vida con algln tipo de procedimiento quirdrgico que actualmente
existen, por ello es importante conocer y describir los resultados perinatales de éstas
patologias para evaluar la importancia y los factores que pueden ser modificados para ofrecer
una mayor sobrevida a éstos fetos.



JUSTIFICACION.

El Instituto Nacional de Perinatologia es un centro de referencia a nivel nacional de embarazos

complicados, tanto por patologias maternas como por patologias fetales, especificamente el
departamento de Medicina Materno fetal se encarga del diagndstico y manejo de los defectos
estructurales fetales, considerando que las anomalias del aparato urinario constituyen uno de
los defectos estructurales mds frecuentes reportados en la literatura con frecuencias de hasta
el 1 % de los recién nacidos vivos que actualmente con el avance de la tecnologia es posible la
intervenciéon prenatal en fetos con defectos principalmente obstructivos a nivel urinario, que
ademas el departamento cuenta ya con equipo suficiente para este tipo de intervencién, es de
gran importancia reconocer precozmente las malformaciones genitourinarias, especialmente
porque un buen numero de ellas son susceptibles de correccién quirirgica, con ello es posible
evitar la destruccién renal y consecuentemente la sobrevida y probablemente la disminucidn
de la morbilidad infantil, puesto la causa mas frecuente de insuficiencia renal terminal en
nifios sometidos a trasplante renal, corresponde a malformaciones hasta en un 50% es
importante conocer la epidemiologia y resultados de los casos de anomalias del aparato
urinario que hasta la fecha han sido manejados en el servicio de Medicina Materno Fetal.



MATERIALY METODOS

OBJETIVOS.

General.

Describir las caracteristicas y resultados de los casos que han sido diagnosticados en el

servicio de Medicina Materno Fetal.

Especificos.

Calcular las frecuencias por afio de las anomalias renales congénitas
diagnosticadas en el departamento de Medicina Materno fetal de 1994 al
2007

Describir las caracteristicas prenatales mas relevantes de las pacientes cuyo
feto fue diagnosticado con alguna malformacion renal o urinaria en el
Departamento de Medicina materno fetal de 1994 al 2007

Calcular las semanas de gestacion al momento de Diagndstico de las
anomalias renales.

Describir los hallazgos al nacimiento de los fetos revisados en forma prenatal
con malformaciones urinarias o renales.

Calcular las frecuencias de los hallazgos ultrasonograficos por grupo de
alteraciones.

Calcular las frecuencias por cada grupo de patologias de diagnostico
citogenético.

Describir la evolucién postnatal inmediata de los fetos diagnosticados
prenatalmente con alguna malformacion renal o urinaria.

Calcular la proporcidn de pacientes que solicitan autopsia

Describir las patologias asociadas por grupo de anomalias renales.



Disefio del Estudio.
Serie de casos.
Lugar y Duracion.

Departamento de Medicina Materno Fetal del Instituto Nacional de Perinatologia “ Isidro
Espinosa de Los Reyes” de 1994 al 2007.

Criterios de Inclusion.

Pacientes que cuenten con expediente completo en el Departamento de Medicina Materno
fetal y en el archivo del hospital, registrados con anomalias del aparato urinarios.

Criterios de No inclusion

Pacientes que no cuenten con expedientes completos.

Descripcion del Estudio

Se solicitaron todos los expedientes del Departamento de Medicina Materno fetal registrados
de fetos con anomalias renales y urinarias, se captaron los datos de interés en la hoja de
recoleccion de datos, posteriormente se vaciaron en una base de datos de Excel y se
complementaron con datos extraidos de expedientes maternos y neonatales. Posteriormente
se realizo un analisis estadistico descriptivo.

Variables de estudio.

Edad Materna

Definicién conceptual: Tiempo transcurrido desde el nacimiento hasta la fecha del diagndstico
de la anomalia renal fetal.

Definicion Operacional: Edad (en afios cumplidos) registrada en el expediente en la fecha del
diagndstico de la anomalia renal fetal.

Tipo de Variable. Cuantitativa discreta

Nivel de medicién: Afios cumplidos



Primigesta

Definicion conceptual: Paciente que curse el primer embarazo.

Definicion operacional: Paciente registrada en el expediente que curse con el ler embarazo.
Tipo de variable: Cualitativa dicotémica

Medicion: SI/NO

Enfermedad renal congénita materna.

Definicidon conceptual: paciente que presente alguna alteracidon del aparato urinario desde el
nacimiento.

Definicién operacional: Enfermedad congénita renal que este acotada en el expediente.

Tipo de variable: Nominal dicotémica

Nivel de medicidn: presente o ausente.

Semanas de gestacion.

Definicién conceptual: tiempo transcurrido en semanas y dias a partir del ultimo periodo
menstrual.

Definicidn operacional: tiempo transcurrido en semanas y dias a partir de FUM si es segura y
confiable o por el primer ultrasonido transpolado.

Tipo de variable: Cuantitativa discreta

Nivel de medicién: semanas y dias.

Agenesia renal Unilateral o bilateral

Definicion conceptual: ausencia unilateral o bilateral renal

Definicion conceptual:

Agenesia renal unilateral: Falta de visualizacion de una silueta renal por ultrasonografia y/o
patologia.

Agenesia renal bilateral: Falta de visualizacion de ambas siluetas renales por ultrasonografia
y/o patologia.

Tipo de variable. Nominal dicotémica.

Nivel de medicion: Presente o ausente

Displasia renal.

Definicidon conceptual: Alteracién en la formacion del tejido renal.

Definicion operacional: Imagenes ultrasonograficas compatibles con displasia renal y/o
diagndstico por patologia.

Displasia renal multiquistica: Presencia en area renal de multiples quistes mayores a 2 mm.
Que pueden ser observados por ultrasonografia o patologia

Displasia renal poli quistica: presencia de area renal aumentada de tamafio e hipercogénica.
Tipo de variable. Nominal dicotdmica

Nivel de medicidn: presente o ausente



Dilatacidn del sistema colector

Definicién conceptual: aumento de tamafio a cualquier nivel del tracto urinario.

Definicidn operacional: presencia de dilatacién del sistema colector urinario a cualquier nivel.
Tipo de variable: Nominal dicotémica

Tipo de medicion: presente o ausente. (Pielectasia pelvicillas >4 de las 15-20sdg >6mm de las
20-30sdg y >7 después de las 30sdg)

Obito.

Definicidn conceptual: Muerte fetal in Utero

Definicién operacional; registro en expediente de muerte fetal
Tipo de variable. Nominal Dicotomica

Nivel de medicidn: Presente o ausente.

Andlisis estadistico.

Se utilizara estadistica descriptiva para las variables estudiadas. ( frecuencias, porcentajes y las
medidas de tendencia central y dispersion mas adecuadas para cada variable)



RESULTADOS DE DIAGNOSTICO PRENATAL DE MALFORMACIONES URINARIAS EN EL INPER:
UNA SERIE DE CASOS.

RESULTADOS RENAL

De febrero de 1994 a abril del 2007, se presentaron en el departamento del Medicina
materno fetal del INPer un total de 226 casos de alteraciones a nivel renal y de sistema
colector, siendo de éstos 222 embarazos simples y 2 gemelares dobles, sin embargo debido a
qgue no se contaba con los expedientes completos de algunos se analizaron en total 203 casos,
199 fetos de embarazos Unicos y 2 embarazos gemelares.

De acuerdo a las estadisticas de INPerlER representaron una prevalencia total de 2.6/RN vivos
en éste periodo. La prevalencia por afio fue la siguiente.

Ao Nacimientos Casos con anomalia Prevalencia
urinaria
1994 5136 15 2.9/1000
1995 5891 13 2.2/1000
1996 5745 21 3.6/1000
1997 5415 27 4.9/1000
1998 4741 9 1.8/1000
1999 5076 13 2.5/1000
2000 5165 25 4.8/1000
2001 5377 18 3.3/1000
2002 6098 15 2.4/1000
2003 5795 10 1.7/1000
2004 5765 9 1.5/1000
2005 5709 7 1.2/1000
2006 5408 11 2.0/1000
2007 5382 10 1.8/1000
Total 76,703 203 2.6/1000

En cuanto a las caracteristicas generales de la poblacién estudiada se encontraron las
siguientes:

Caracteristicas

Edad Media 27.4 aiios (15-43)SD 6.24
Primigestas 84 (41.3%)

Antecedentes de 1 o mas perdida 61(30%)

Diagndstico de patologia renal congénita materna 2 (0.1%)

Otra patologia materna 35(17.2%)

Antecedente de ingesta de medicamentos ler trimestre 24 (11.1%)

Antecedentes familiares de defecto renal congénito 4 (1.96%)

Edad gestacional al primer ultrasonido 27.0sdg (

Edad gestacional al Diagndstico. 27.6sdg




De la patologia materna congénita se presentaron 2 casos, uno de hipoplasia y otro
de agenesia renal unilateral.

De las patologias maternas concomitantes fueron 35 casos: 7 de diabetes gestacional,
11 de diabetes pregestacional, 4 con hipotiroidismo, 2 con epilepsia, 2 con HASC, 2 con
Diabetes gestacional y epilepsia, 2 con Asma, 1 con acondroplasia, 1 con adenoma hipofisiario,
1 con IRC, 1 con LES y SAAFy 1 con PCA.

Para el analisis de las patologias fetales se realizaron 4 Grupos:

Prevalencia
institucional

AGENESIA RENAL 0.36/1000
DISPLASIA RENAL 83 40.8% 1.09/ 1000
DILATACION DEL Ne(0) 29.5% 0.78/1000
SISTEMA COLECTOR

VALVAS URETRALES 32 15.7% 0.42/1000

GRUPO NUMERO DE CASOS PORCENTAIJE (%)

CLASIFICACION DE LAS ANOMALIAS DIAGNOSTICADAS.

VALVAS AGENESIA
URETRALES RENAL
16% 14%




AGENESIA RENAL.

Se analizaron un total de 28 casos lo que representd 13.8% de la serie. En cuanto a la paridad
13/28 fueron primigestas y 15/28 con una o mas gestaciones previas. El grupo de edad
materna tuvo un rango de 16 a 42 afios, el grupo mas frecuente fue de 20 a 29 afios con
13/28. En los grupos extremos de edad se presentaron 4 menos de 20 afios y 2 de mas de 40
afios.

La distribucion por edad materna se presentd de la siguiente manera

Frecuencia por edad materna
W Seriesl
13
9
4
2
Menos de 20 20a 29 30-39 40 o mas

Antecedentes maternos se encontraron 4/28 pacientes con patologia de base:

e 1 paciente con agenesia renal izquierda y Utero bicorne y doble sistema colector
izquierdo

e 2 con diabetes mellitus

e 1 con acondroplastia

e 1con LESySAAF.
Los fetos de las 2 pacientes con diagndstico de Diabetes Mellitus, no presentaron ninguna
otra alteracion Unicamente la agenesia renal bilateral, ambas tuvieron tratamiento en el
primer trimestre una con glibenclamida y otra con insulina. El resto de pacientes con patologia
previa al embarazo no tomaron medicamentos en el primer trimestre del embarazo.

Ingesta de medicamentos se encontraron 3/28 pacientes con antecedentes;

e 1linsulina
¢ 1 Glibenclamida
e Tabaquismo positivo ( mas de 10 cigarrillos al dia)



La edad gestacional promedio al momento del diagndstico fue 25.5 sdg siendo el mas
temprano a las 18 semanas y el mas tardio a las 31, en este caso diagndsticado a las 31
semanas fue a la edad gestacional en que se realizd el ler ultrasonido. No se diagnostico
ningun caso antes de las 18 semanas y los grupos de edad gestacional al momento de
diagndstico se distribuyeron de la siguiente forma:

Edad gestacional al diagndstico

18 -24 semanas 24-28 semanas Mas de 28

Los 28 casos acudieron con el diagndstico de Oligohidramnios severo, el diagndstico de
agenesia renal se realizd en el INPer en 22/28 casos y fuera del INPer en 6 /28 casos (21.4%).

Los Diagndsticos prenatales fueron 21 con agenesia renal bilateral y 7 con probable sindrome
de regresion caudal.

En anomalias asociadas se encontraron: 17 sin otras alteraciones, 1 LPH, 1Cardiopatia CIV con

Aorta cabalgada, 1 con hemivertebras, 1 con LPH y fusién de extremidades, 1 asociado a
banda amnidtica con amputacién de 3 dedos. 6 con alteraciones en extremidades siendo las
mas frecuentes fusién de femur (4), ausencia de miembros inferiores y pélvicos y 1 con femur
y hueso de pierna unico.

En los hallazgos:

* Los 28/28 casos tuvieron anhidramnios y ausencia de siluetas renales

e Arteria umbilical: 6/28 con arteria umbilical Gnica en 3/28 no se valoraron y en 18/28
presentaban ambas arterias.

* Arterias renales: no se valoraron en 16/28 casos, se reporté Unica 4/28 y en 8/28
casos ambas presentes.

Se realizé cariotipo en 14/28 pacientes lo que representd 50% del total: 4/12 de piel, 4/12 de
liguido amnidtico posterior a amnioinfusidn, 3/12 de cordocentesis y 3/12 de sangre de
cordén al nacimiento reportandose el 100% normal 10(46XY normales) y 4 (46 XX normales).



Se realizd amnioinfusién para mejorar ventana sdnica y diagndstico complementario en 18

pacientes.

De las 28 pacientes 6 solicitaron interrupcion del embarazo, 2 no se resolvieron en el INper y
20/28 se dejo a libre evolucion.

La edad gestacional promedio al momento de la resolucion en pacientes que solicitaron
interrupcion fue entre las 21- 28 semanas y en las que se dejé a libre evolucion fue 37.sdg con
un rango de 29 a 40 semanas. Se resolvieron por via vaginal 22/26 y 4/26 por via abdominal
indicadas 2 por preclaempsia, 1 por corioamnioitis y otra electiva.

El 22/26 fueron Abitos o tuvieron muerte transparto y 4/26 nacieron vivos vy fallecieron en las

primeras 2 horas del nacimiento.

La distribucién por sexo fueron masculinos 12/26, Indeterminado 6/26 y Femenino 8/26, el
pero promedio al nacimiento fue de 1309.2grs (290- 2800grs).

Mortalidad por agenesia renal
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# de fetos

Obitos Muerte postparto

El diagndstico final fue sindrome de regresion caudal 12/26 y Agenesia renal bilateral 14/26).
Realizaron necropsia en 21/26 y 5(19.3%) no aceptaron necropsia. En los pacientes que se
realizd necropsia concordd el diagndstico pre y postnatal de agenesia renal bilateral en 24
pacientes en 1 el diagndstico habia sido probable hipoplasia renal bilateral y en otro presentd

un rindn ectdpico con displasia poliquistica.



DIAGNOSTICO POSTNATAL.

B Sindrome de
regresion
caudal
12
43%

DISPLASIAS RENALES

Se revisaron 83 casos, siendo un 40.8% del total, 82 de embarazos Unicos y 1 embarazo
gemelar. La edad promedio materna fue de 27 afios con un rango de 15-43 afios y 36/83
fueron primigestas. En edades maternas extremas menos de 20 afios fueron 6 casos y mas de
40 afios 2 casos, 75/83 tuvieron entre 20y 39 afios.

DISTRIBUCION POR EDAD

60

52

50

40

30

23
20

10

(o)}

2
0 - . . t
Menos de 20 20a29 30-39 40 o mas




Se encontrd solo una paciente con patologia renal congénita caracterizada por hipoplasia
renal izquierda.

15(18.2%) de las pacientes cursaron con patologia materna en el embarazo:

* 6 con DM pregestacional (7.4%)
* 4 con DM gestacional (4.87%)
e 1, con HASC

e 1lconPCA

e 1TB pulmonary asma
* 1 migrana
e 1epilepsia

Ingesta de medicamentos ler trimestre: 10 (12.19%)2 Insulina, 1 Carbamacepina, 1
etambutol, rifampicina, 1 salbutamol, 2 hipoglucemiantes orales ,2 AINES y 1 IECA

3 (3.6%) pacientes tuvieron el antecedente de 1 hijo con displasia renal, pero no especificaron
el tipo de ésta..

La edad promedio a la que se realizaron el 1er ultrasonido fue a las 23.3sdg con un rango de 7
a 39.2sdg.

La edad gestacional promedio al momento del diagnéstico fue 26 sdg siendo la edad
gestacional mas temprana a las 15 semanas la cual presentaba displasia renal multiquistica
bilateral con Anhidramnios. Y la mas tardia fue 39 semanas en un feto con multiquistosis renal
unilateral con liquido amnidético normal y la paciente se realizo su Unico ultrasonido del
embarazo a esas semanas. El grupo de edad gestacional al momento de diagndstico fue:

Edad gestacional al diagndstico

24 24 23
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El diagndstico se realizo fuera del INper en 22 casos (31.7%).
Los diagndsticos prenatales fueron:

*  Poliquistosis renal ( Potter 1)15/83 de los cuales 12/15 fueron bilateral y 3 unilateral (.
Uno asociado a poliquistosis hepatica.

e Multiquistosis renal. 68/83 de los cuales 22/68 fueron unilateral y 46 /68 bilateral. De
los unilaterales 13/22 izquierdos y derechos 9/22, 4 de los unilaterales cursaron con
agenesia contra lateral.

Diagndstico prenatal

Poliquistosis
renal
29%

Y en defectos asociados, se encontrd: 65/83 no tuvieron otros defectos encontrados, 1
gastrosquisis, 1 onfalocele, un DTN, 1 ausencia de radio, 1 sindrome de Meckel Gruber con
encefalocele, 2 atresias duodenales, 1 higroma quistico y 11/83 presentaron Unicamente una
arteria umbilical.

En la evaluacién de arteria umbilical encontramos: 11/83 casos con arteria umbilical Unica, no
fue valorada en 17 casos y 55/83 con 2 arterias umbilicales.

En displasia renal multiquistica de los 68 casos se encontraron quistes desde 9.6mm hasta
33mm, en displasia multiquistica la caracteristica encontrada fue aumento de tamafio e
hiperecogenicidad de siluetas renales. De los casos con displasia renal multiquistica se
reportaron 4 casos con pared vesical gruesa, de 4, 4.8, 5.7 y 3mm; en el resto no fue valorado
este parametro.

El Liquido amnidtico se encontré normal en 18/83casos, aumentado en 5/83,
disminuido en 8/83 y ausente en 52/83.



CANTIDAD DE LIQUIDO AMNIOTICO

Normal Dismimuido Aumentado Ausente

Se realizé cariotipo en 32 (38.5%) pacientes, 18 de liquido amniédtico, 3 de piel, 2 sangre de
corddon y 9 cordocentesis, los resultados fueron 11 (46XX normal), 19 (46XY normal) y 1 con
47XY +18, en este caso la madre fue una primigesta de 27 afos, con diagndstico de epilepsia
tratada con carbamacepina y diabetes gestacional diagnosticada a las 26 semanas en manejo
con dieta. Los hallazgos ultrasonograficos solo reportan displasia multiquistica bilateral con
anhidramnios y evaluacion limitada por edad gestacional (36sdg) y mala ventana soénica, en
postnatal se encontrd una atresia de uretra, deformacién de las extremidades y probable CIV,
el cariotipo se tomo de sangre de corddn al nacimiento.

Resultado del cariotipo

W 46XX normal m46XY normal 47XY +18

3%

5/83 de las pacientes solicitaron interrupcion del embarazo, 14/83 pacientes no resolvieron su
embarazo en el INPer. La edad gestacional al momento de la resolucidon de las pacientes que
solicitaron interrupcién fue entre las 22-25 semanas, el resto fue de en promedio a las 35
semanas con una DS 4.16. De los que se resolvieron el el INper 69/83: 53/69 nacieron vivos y
16/69 fueron Obitos. De sexo masculino 36, femenino 27 e indeterminado 6 con una
proporcién 1.3: 1.



El peso promedio fue de 2240grs DS 915grs, la via de resolucion fue vaginal en 44 casos y
abdominal en 25, las indicaciones mas frecuentes, fueron 4 Falta de progreso de trabajo de
parto, iterativas 4, presentacion pélvica 4, expulsivo prolongado 2, y 9 por DCP.

En el seguimiento en 18 casos se realizé ultrasonido postnatal, y concordé el diagndstico con
el prenatal en el 100% de los casos. De las neonatos que nacieron en el INPer 20 egresaron
vivos, de éstos 18 presentaron displasia renal multiquistica unilateral con rifién contralateral
normal, 2 con displasia poliquistica unilateral y 49 fallecieron, de los cuales solo 35 (50.7%)
aceptaron necropsia.

Mortalidad en displasias renales

M Egresaron vivos M Fallecieron

De los pacientes que egresaron vivos a 4 se realizé gamagrama renal y se realizé nefrectomia,
los 16 restantes se enviaron a consulta externa de otro hospital y se perdio el seguimiento.

DILATACIONES DEL SISTEMA COLECTOR.

Se revisaron 60(29.5%) casos con diagndsticos de dilataciones del sistema colector. La edad
promedio fue de 27 afios, con una DS de 6.4. Fueron primigestas 22 de 60 pacientes . La
distribucidon por grupos de edad la mayor proporcidon se encontré en 20-39 afios, y 9 se
encontraron en los grupos de edades extremas ( menos de 20 o mas de 40 afios.

Menos de 20 20a29 30-39 40 o mas
7 26 25 2
11.6% 43.3% 41.6% 3.3%

15(20%) pacientes cursaron con una patologia de base; 2 con hipotiroidismo, 1 con
hipotiroidismo y transtorno depresivo, 2 con DM2B, 1 con adenoma hipofisiario, 1 con varicela
en ler trimestre, 1 con IRC en dialisis peritoneal,, 1 diabetes gestacional, 1 con epilepsia y DG,
1 con asmay 1 con tabique vaginal.



Con antecedente de ingesta de medicamentos 15 (20%): 1 Litio, 1 glibenclamida, 1 propanolol,
1 terbutalina, 3 con levotiroxina, 1 con glibenclamida, 1 con salbutamol y 1 con carbonato.

Ninguna de las pacientes estudiadas tuvo antecedente de enfermedad renal congénita.

La edad promedio al momento del diagndstico fue 29 +/-5.8 En 85% de los casos el
diagndstico se hizo en la institucién y en el 15 % llegaron con el diagnostico externo.

Edad gestacional al diagnéstico

# de fetos

Menos de 20 20-24 25-28 Mas de 28
semanas semanas semanas

Grupo por edad gestacional

En el diagndstico prenatal se encontraron. : 15 (25%) Dilataciones pielocaliciales unilaterales,
34(56.6%) bilaterales, 7(11.6%) megavejigas, 1 extrofia de cloaca y 3(5%) hidronefrosis.

Diagndstico prenatal
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En hallazgos se encontré arteria umbilical Unica en 1 (1.16%) paciente, no fue valorada en 11
(18.3%) y 2 arterias en 48 (80%). El liquido amniotico se encontré: Normal en 40 casos,
aumentado en 6 caso, Disminuido en 7 casos y ausente en 7 casos.



Caracteristicas del liquido amniodtico

B Normal ™ Aumentado Disminuido ™ Ausente

Se realizd cariotipo en 13/60 pacientes, 4 de sangre periférica y 9 de liquido amniético. Los
resultados fueron 2 con 46XX, normal y 10 con 46XY, normal y uno con 47, XY +18, en este
caso fue producto de la gesta 7, edad de 43 afios, los hallazgos ultrasonograficos fueron una
fosa posterior de 18mm y dilatacidn vesicoureteral, el embarazo no se resolvié en el INPer.

6 (10.0%) pacientes no resolvieron el embarazo en el INper, la edad promedio de la resolucion
fue 37 con una DS 2.6. La via de resoluciéon fue Vaginal en 27 casos y abdominal 27 casos. Solo
hubo un 6bito, a las 31 semanas el resto fueron nacidos vivos. El peso promedio al nacimiento
fue de 2881grs +/- 807.grs.

Se realizd USG postnatal en 44(81.5%) pacientes, de los cuales 15/44 no corroboraron la
dilataciéon diagnésticada en forma prenatal y en 29 de 44 se corrobord dilatacion de sistemas
colectores. Se realiz6 gamagrama renal en 10 pacientes , en 4 se encontrd un rifién excluido y
5 las funciones fueron normales, en uno se reporto rifidn izquierdo con funcién del 34% y
derecho de 65%.

Egresaron vivos 48 neonatos, 6 fallecieron: 1 con trisomia 18, 1 con atresia de uretra, 1 con
cardiopatia no especificada,1 con extrofia vesical, uno con secuencia Prune Belly, y uno con
sindrome de megavejiga-microcolo-hipoperistalsis. 3 aceptaron necropsia y se corrobora
diagndstico prenatal.



Mortalidad en dilatacion del sistema
colector

m Egresaron vivos H Muertos

11%

VALVAS URETRALES POSTERIORES.

Se revisaron 32(15.7%) del total de los casos con diagndstico prenatal de valvas uretrales. La
edad promedio de las pacientes fu 26.8 afios +/- 6.2 . 13 fueron primigestas (40.6%). No hubo
pacientes con patologia renal congénita materna y 3 pacientes cursaron con enfermedad
concomitante, 1 con HASC y DG y otra con DM2B. Solo una paciente tuvo el antecedente de
ingesta en ler trimestre de citrato de clomifeno, el resto no refirié ingesta de medicamentos
en ler trimestre.

Y la edad del diagndstico fue 18 sdg con rango de 14 a 34.4sdg. El diagndstico se realizo fuera
del INper en 10 pacientes (31.25%) y 22 en el INper.

Los 32 casos tuvieron un diagndstico prenatal de probables valvas uretrales posteriores. Se
encontré en un feto arteria umbilical Unica. El liquido amnidtico se reportdé ausente en
12(37.5%) fetos, disminuido en 8(25%) y normal en 12(37.5%).

Liquido amnidtico

B Ausente M Disminuido = Normal




Se realizé cariotipo en 17(53.1%), de los cuales 2 (11.7) fueron de piel, 5 de sangre de cordon
(29.4%), 1 (5.8%) por cordocentesis y 9 (52.9%) de amniocentesis, los resultados fueron 11
con resultado 46,XY normal, 5 con resultado 46, XX normal. Y uno con 47 XY +18 de una madre
de 27 afios, gesta 3 con 2 hijos vivos en los hallazgos ultrasonograficos se reporto
megaveokjiga y dilatacién ureteral bilateral, y probable CIV, Anhidramnios y no se describieron
otras caracteristicas.

Se realizaron 13 procedimientos diagndsticos; 4 vesicocentesis diagndsticas, 6
amnioinfusiones para diagndstico y 3 amniocentesis y vesicocentesis.

5 Pacientes no resolvieron en el INper. Analizando solo 27 pacientes, la edad gestacional al
momento de la resolucidn fue de 34 con DS de 4.3 semanas. La via de resolucién fue 15 por
parto vaginal y 12 por cesarea, el sexo del neonato fue masculino en 23 casos femenino en 4,
con una proporcion 5.7:1; 10 (37.0%) fueron o&bitos. El peso medio al nacimiento fue de
2246grs +/- 945grs .

En los diagndsticos postnatales se encontrd: una trisomia 18 con valvas uretrales posteriores
CIV, 3 con estenosis uretral probable atresia , 1 con asociacién VACTER, 2 con hidronefrosis
bilateral, 1 sano y 20 con valvas uretrales posteriores de los cuales 15 tenian secuencia de
Prune Belly.

Se egresaron vivos 7 neonatos, 20 fallecieron y de estos solo 10 (50%) acepto autopsia, en las
cuales el diagndstico fue valvas uretrales posteriores con secuencia de Prune Belly. Los
neonatos vivos se enviaron al HIM, con diagndstico de valvas uretrales posteriores y se perdio
el seguimiento en el hospital.

Mortalidad en el grupo de valvas
uretrales

B Mortalidad ™ Egresos vivos.




De todos los casos el diagndstico pre y postnatal concordd de la siguiente forma:

Concordancia en diagnadstico pre y

postnatal
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Agenesia Displasia Dilatacion Valvas

renal renal del sistema uretrales

colector posteriores

M Seriesl 84.6 98.5 72.1 75




DISCUSION.

En la serie de casos de diagndsticos de anomalias renales presentada, se reportd una
prevalencia general de 2.6/ 10, 000 nacimientos, lo que concuerda con la literatura reportada
de entre 0.2 a 0 .6 por cada 1000 nacimientos, sin embargo por tratarse el INPer un centro de
referencia de embarazos de alto riesgo, la prevalencia que reportamos es menor a la esperada,
esto probablemente porque muchos de los diagnésticos no alcanzan a ser valorados en
nuestro departamento porque son enviados en forma tardia.

En cuanto a la prevalencia por grupos de anomalias, en agenesia renal se encontré 0.36/1000
nacimientos, acorde a estudios previos donde se estima de 1-4/ 10000 nacimientos, la edad
materna y paridad no parece influir como factor de riesgo para la presentaciéon de éstas
anomalias, en general la proporcion de primigestas y con mas de una gesta fue similar 46vs,
53%, referente a las edades maternas los casos no se distribuyeron hacia los extremos, solo
21% se encontraban menores de 20 o mayores de 40 afos, lo que pudiera sugerir que los
extremos de la edad o en general la edad materna no parece influir en la presentacion de
agenesia renal, sin embargo sabemos que quedara como una mera observacién dado el tipo
de estudio realizado.

La edad gestacional media al momento de diagndstico fue a las 25.5sdg, esto probablemente
porque como sugieren los antecedentes previos generalmente se diagnostica por una
ausencia de liquido la cual fisiologicamente se hace evidente hasta que la mayor produccién de
liguido amndtico es por la orina fetal que es después de las 16sdg, muchos de los casos no
reportaban la valoracidn por Doppler de arterias tanto umbilicales en el 10% como renales en
el 57%, lo cual puede aumentar la sensibilidad del diagnéstico, actualmente en el
departamento esto se ha convertido en un punto importante de la valoracién en fetos en
quienes se sospecha agenesia renal. De los casos revisados ninguno tuvo una agenesia
unilateral, esto probablemente porque es un diagndstico dificil, debido a que como se
comentd previamente, uno de los indicadores mas importantes del diagndstico es el oligo o
anhidramnios y en agenesias unilaterales este en la mayoria de las ocasiones se encuentra
normal.

La agenesia renal bilateral como en nuestros casos es incompatible con la vida con un 100%
de mortalidad, teniendo una proporcién de ébitos de 80% superior a la reportada por otros
autores de 40%, normalmente los fetos no fallecen in Utero porque la placenta sustituye las
funciones renales, pero la mortalidad generalmente postnatal se debe a la hipoplasia
pulmonar secundaria al oligohidramnios temprano.

Se realizé cariotipo en 42% de los casos, resultando todos normales, lo que es apoya el
concepto de una alteracion esporadica, que no se relaciona con problemas cromosémicos. La
proporcién de sexo fue acorde a la literatura mayor en el sexo masculino encontrando en éste
estudio una proporcidn de 1.5:1 a favor del sexo masculino.

Una observacion importante en esta revision es la gran proporcién de sindromes de regresion
caudal que se obtuvo relacionada con agenesia renal bilateral, siendo ésta del 43%, autores
previos habia reportado la presencia de éstos, pero no en ésta proporcion.



A pesar de la dificultad que conlleva la revisidon por el anhidramnios caracteristico de ésta
patologia, la concordancia del diagndstico pre y postnatal en el grupo de agenesias en esta
serie de casos una concordancia en 24 de 26 casos, en los 2 casos que no se corroboré fue en
uno que habia reportado como rifiones hipoplasicos, que como lo menciona la literatura en
algunas ocasiones pueden confundirse con las gldndulas suprarrenales, y el otro caso se habia
reportado una agenesia bilateral sin embargo en patologia se reportd un rifién ectépico
displasico, lo que también acota la literatura que puede existir esta situaciéon de reportar una
agenesia porque el rifidn no se encuentra en su situacién habitual, ademas que la revisién es
limitada porque como se reporto en ésta serie de casos estos presentan una mala ventana
soénica por anhidramnios.

Es importante también la orientacion de los padres sobre el riesgo de recurrencia de esta
patologia, en nuestra revisién una de nuestras pacientes tenia diagnostico de agenesia renal
unilateral izquierda, lo que aumenta el riesgo de recurrencia en hasta 13%, es también
importante concientizar a los familiares y ofrecerles un estudio ultrasonografico para la
deteccion de agenesias en ellos y poder dar un riesgo de recurrencia mas certero, algo que
hasta el momento no se ha ofrecido por el departamento de genética de la institucion.

En cuanto a las displasias renales en nuestra serie, no se observé una predileccion por las
distintas edades maternas y la paridad de las pacientes, se encontrarén mas frecuente la
Displasia renal multiquistica o Potter Il con una prevalencia del 81.7% del total de casos,
comparada con el Potter | la cudl presentoé una prevalencia de 18.%, la diferencia entre estos 2
tipos de displasias radica en la orientacidn de los padres a la recurrencia de éstas, siendo el
Potter | una enfermedad autosomica recesiva tiene un riesgo de recurrencia del 25%, sin
embargo también debido a que en algunas ocasiones displasia compatibles con Potter Il se han
relacionado con patrones de herencia distinto por lo que modifica su riesgo de recurrencia a
3-5%.

Las 3 pacientes con antecedentes de hijos con displasia renal poliquistica, tuvieron hijos con
el mismo patron de displasias es decir Potter |, por lo que ante un feto con problemas de
displasias renales es importante el interrogar en forma dirigida los antecedentes, ya que como
en éstos casos al tratarse de un patron de herencia autosémico recesivo, puede haber
antecedentes familiares que puedan ser de utilidad para el diagndstico preciso y la orientacion
genética de los padres.

La mayor proporcion de los casos estudiados tuvieron displasia bilaterales 58 (69%) lo que
conlleva a un mal prondstico para la vida del feto, el resto fue unilateral en ellos el liquido
amniético fue normal como era esperado.

Se realizé cariotipo en 32 pacientes lo que representé un 38% de los casos, de éstos solo una
resultd con cariotipo anormal, 47XY+18, este feto presentaba una multiquistosis bilateral y
anhidramnios. Se perdio el seguimiento de 14 pacientes, de los que resolvieron en el INPer,
27% tuvieron muerte fetal in Utero (6bitos), y 33 fallecieron en las primeras horas postnatales,
dando una mortalidad de 2 terceras partes de los casos 71.01 % , esto corrobora la alta
mortalidad que conllevan estos defectos.



En la displasia renal la concordancia de diagndstico pre y postnatal fue la mas alta en ésta serie
siendo de 68 en 69, el caso que no concordd el diagnéstico fue un diagndstico de displasia
renal y en el resultado de patologia fue una atresia duodenal que fue diagndsticada
prenatalmente como una displasia renal unilateral.

Los de dilatacidon del sistema colector provocan gran controversia, desde el diagndstico
mismo, ya que diferentes autores reportan puntos de corte distintos en distintas edades
gestacionales para hacer el diagndstico, en este grupo se analizaron las pielectasias
principalmente, megavejiga, hidronefrosis y 1 extrofia vesical; la edad materna y la paridad
no parecen influir en el diagndstico, lo que se observé fue una predominancia del sexo
masculino para presentar este problema con una proporcion de 2:1 a corde a reportes previos,
ademas la gran proporcion 66% de pacientes no tuvieron alteracidon de los volimenes de
liguido amnidtico.

En éste grupo a diferencia de los otros, la mortalidad no fue importante se egresaron vivos
88.8%, en éstos pacientes lo importante es el seguimiento postnatal, en los casos revisados se
realizd ultrasonido en 81% de los pacientes y en 34% no se corrobora el diagndstico prenatal
sin embargo con éste resultado se debe ser cauteloso, la en los expedientes no se registra el
tiempo posterior al nacimiento en el cual se tomarén estos ultrasonidos de control, y como
diversos autores sugieren, si la toma se realiza en las primeras 72 horas , esta puede dar un
falso negativo debido a que en este periodo el neonato puede cursar con una ligera
deshidratacidén. Estos pacientes ya no fue posible evaluarlos tiempo después debido a que el
seguimiento pediatrico no se realiza en esta institucion.

En cuanto a la concordancia en dilataciones del sistema colector, como se comentd
previamente es donde la concordancia de diagndstico pre y postnatal en esta serie de casos
fue en 39 de 54 casos, los 15 que no concordaron fueron pielectasias leves o en limites, y en el
postnatal se reportaron como variantes de la normalidad, diagndstico que debe tomarse con
reserva por lo comentado anteriormente, ademas a estos neonatos no se les da un
seguimiento a largo plazo, lo que deberia estar normatizado en el servicio de neonatologia
pera evitar complicaciones o diagndsticos tardios.

En lo referente a valvas uretrales, la importancia en este grupo de padecimientos radica en
que es una de las principales patologias, en las cuales el pronédstico para la vida es malo, pero
que actualmente existen procedimientos con los cuales se puede mejorar la sobrevida.

Los resultados fueron acordes a la literatura, ni la edad materna ni la paridad parecen ser un
factor importante en la presentacidn de este defecto, al igual que en los otros grupos, es mas
frecuente en sexo masculino con una proporcion de 5.7:1, de hecho de las pacientes de sexo
femenino que fueron clasificadas en este grupo el diagndstico final fue mas que valvas
obstruccidn o atresia uretral, por lo que en cuanto a éste parametro de proporcién por sexo
es incorrecta, efectivamente los neonatos a los que se les corroboré el diagndstico de valvas
uretrales fueron del sexo masculino, acorde con lo reportado en la literatura; debido a que
hasta el momento en el instituto no se contaba con recursos para ofrecer un tratamiento a
éstos fetos la mortalidad fue de 74% de los casos.



También es importante acotar que la edad promedio al momento de diagndstico fue 17-18
sdg, una edad ideal para poder ofrecer un tratamiento quirdrgico, que pueda mejorar la
sobrevida neonatal.

Las valvas uretrales concordaron en 21 de 28 casos que se resolvieron en el INPer, los casos
gue no se pudieron corroborar el diagndstico fueron uropatias obstructivas bajas que son los
diagndsticos diferenciales, como son la atresia o agenesia uretral.

La mortalidad por grupo difiere en forma importante, en nuestra serie de casos, se corrobora
que la agenesia renal bilateral es letal en el 100% de los casos, las displasia renales la
mortalidad depende de si es uni o bilateral principalmente, en displasia renales bilaterales,
también tienen un prondstico letal, a diferencia de las unilaterales, donde la gran mayoria
sobreviven, porque como se refiere en la literatura generalmente no cursan con alteraciones
del liquido amnidtico que influye directamente en la hipoplasia pulmonar que es un indicador
directo de mortalidad. En pielectasias el prondstico para la vida si ésta es leve generalmente
bueno siendo en esta serie de casos una sobrevida de 88%, sin embargo se sugiere que se
realice un seguimiento a largo plazo de éstos neonatos para valorar funciéon renal
principalmente. En cuanto al grupo de valvas uretrales, tuvimos una mortalidad del 74%,
generalmente los que egresaron vivos, fueron neonatos con diagndstico de valvas uretrales
que pudieran corresponder a tipo lll, sin embargo esto no puede ser corroborado debido a la
pérdida del seguimiento en el Hospital.

Los casos ideales para un tratamiento in utero son aquellos, con obstrucciones bajas como los
fetos con valvas uretrales que en esta serie de casos representaron un 15.7 % de los casos,
pero no debemos olvidar que para que éstos fetos sean candidatos a estos procedimientos en
donde la mortalidad es del 100% sin intervencién, el diagndstico debe de realizarse en forma
oportuna ( antes de las 24 semanas), y deben valorarse los criterios apropiados para la
realizacion de éstos procedimientos, en los expedientes no se encontraron valoraciones de los
electrolitos urinarios que en la actualidad son parte importante para elegir a los fetos,
presencia de oligo/anhidramnios, que como se comentd esta directamente relacionado con
hipoplasia pulmonar que en estos fetos es la causa de muerte.



CONCLUSIONES.

El presente estudio nos muestra un panorama general de los resultados de fetos
diagnosticados con anomalias renales en el departamento de Medicina Fetal, por los
expedientes revisados se concluye que en este periodo de analisis.

Las frecuencias de encontradas en este estudio fueron de entre 1.2 a 4.9 por cada 1000 recién
nacidos.

De las caracteristicas maternas la edad materna promedio fue 27 afios (15-43 afios), 2
pacientes tenian antecedente de un defecto renal congénito.

La edad gestacional al momento del diagndstico promedio encontrada en esta serie de casos
fue a las 27 semanas y la relacidon varén mujer de 2.1:1.

De los grupos analizados el de mayor proporcién fue el de displasias renales con un 41% del
total de casos, seguido de dilataciones del sistema colector (29%), valvas uretrales (16%) y
agenesia renal con un 14%.

El diagndstico citogenético se realizd en el 74 paciente (36%) de los casos, encontrando 3
cariotipos anormales 47, XY+18.

La mortalidad por esta patologia en esta serie de casos es alta y varia de acuerdo al grupo
analizado, siendo una mortalidad del 100% en agenesias, Displasia renales de 71%, dilatacion
del sistema colector del 11% y valvas uretrales 74%.

La concordancia del diagnéstico pre y postnatal fue en agenesia renal de 84%, Displasia
renales 91%, Dilatacion del sistema colector 72% y valvas uretrales en 71%.

El diagndstico prenatal de las anomalias renales, es una parte importante del Médico fetal,
no solo por la prevalencia alta con respecto a otros defectos estructurales, sino por la
oportunidad que ofrecen de mejorar la sobrevida en fetos seleccionados. La prevalencia
reportada en nuestro estudio es acorde a la reportada internacionalmente, pero una parte
importante del manejo que se puede ofrecer es que pueden ser diagndsticadas desde etapas
muy tempranas del embarazo y por las caracteristicas ultrasonograficas propias de estas
patologias no se considera un diagndstico dificil.

Actualmente el departamento de Medicina Materno Fetal, cuenta con recursos necesarios
para la realizaciéon de cirugias fetales, por lo que es importante, que las anomalias renales
sean referidas a nuestra institucion en forma oportuna idelamente antes de las 24 semanas
sobre todo aquellas como las uropatias obstructivas bajas con oligo/anhidramnios, para su
complemento diagndstico con el andlisis de electrolitos urinarios, estudio citogenético para
seleccionar a los pacientes candidatos a una intervencion, en los cuales si no se realiza la
intervencién la mortalidad es del 100%, mejorando los sistemas de referencia esto se puede
lograr y de esta forma ofreceriamos a estos fetos una oportunidad de sobrevida.
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ANEXO 1

INSTITUTO NACIONAL DE PERINATOLOGIA
DEPARTAMENTO DE MEDICINA MATERNO FETAL
SERIE DE CASOS APARATO URINARIO

1\ FoT '] o /PR Registro.......cccevvveeeeeennnenn.
Numero de caso............ Nivel socioeconémico:

Edad :

Gestas: Paras: Abortos: Cesareas:

Peso: Talla: IMC

Patologia. Si() No()

Cual;

Antecedentes Familiares de Enfermedad Renal Si( ) No( )
Antecedentes de hijos con defectos Si ( ) No ( ) Que tipo;
Ingesta de medicamentos en el embarazo:Si( ) No{( )
Ultrasonidos en el embarazo:1 2 3 4 50mas.

Edad gestacional al momento del diagnéstico:

Tipo de malformacién renal:

Otras malformaciones asociadas: Si( ) No( )

Hallazgos por ultrasonografia prenatal:

Edad gestacional al momento de resolucién del embarazo:

Via de resolucién: Vaginal ( ) Inducido Espontaneo Abdominal( ) Indicacion:

Recién nacido;
Vivo; Muerto; Sexo
Peso: Talla: Apgar; Capurro:

Exploracion fisica:

Ingreso a hospitalizacion:

Dias de estancia Intrahospitalaria:
Intervencién quirdrgica;

Autorizo autopsia:Si( ) No ()
Resultado:
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