Caso Clinico Challenge

Urinomas bilaterales e insuficiencia

renal neonatal

Ana Cristina Aguilar Rodriguez?, Elena Codina Sampera?, Miriam Pérez Cruz?, Paulino Sousa Cacheino®.

1. Servicio de Nefrologia Infantil y Trasplante Renal, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.
2. Servicio de Ginecologia y Obstetricia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

3. Servicio de Radiodiagndstico, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

Abreviaturas:

DRMQ: Displasia renal multiquistica

RI: Rifén izquierdo

RD: Rinén derecho

LA: Liquido amnidtico

CUMS: Cistoureterografia miccional seriada
FG: Filtrado glomerular

Correspondencia:
Ana Cristina Aguilar Rodriguez
Email: acaguilarr@ufm.edu

Consentimiento:

Se ha solicitado autorizacion verbal y por escrito a los tutores legales
del paciente para la publicacion del caso y sus imagenes en cumpli-
miento con la normativa vigente en materia de confidencialidad y
proteccion de datos.

Figura I. Ecografias prenatales.

Pt

SEMANA 18 SEMANA 25

- RD 29 mm, urinoma 17x11 mm en polo superior
- Rl 34 mm, urinoma 22x15 mm en polo inferior
- \lejiga con paredes engrosadas

- RI 34 mm NO imagen de urinoma
- Vlejiga con paredes engrosadas

. Uréteres no visibles - Ambos rifiones hiperecogénicos
- Ureterocele que protruye por uretra externao | | P?W'_S renales no ldllatadas
megauretra - Liquido ammnitico (LA) normal

- RD 28 mm, urinoma 6x9 mm en polo superior

CASO CLIiNICO

Var6n de 14 meses de edad, hijo de padres sanos, no
consanguineos. Fruto de séptima gestacion de una ma-
dre con antecedentes de una hija sana, dos hijos varones
en estudio por disminucion de agudeza auditiva, uno de
ellos con discapacidad intelectual sin filiar, dos abortos
y una gestacion extrauterina. Abuelo materno con en-
fermedad renal terminal (la familia desconoce la causa)
que requirié entrada en programa de hemodialisis cré-
nica ambulatoria y finalmente trasplante renal a los 25
afos.

La madre es referida a un centro de tercer nivel a las
17 semanas de gestacion por hallazgo de imagenes com-
patibles con displasia renal multiquistica (DRMQ) en
rifién izquierdo (RI) en ecografia control.

Alas 37 semanas de gestacion se realiza visita conjunta
de los servicios de Obstetricia y Nefrologia Infantil por
los hallazgos ecograficos descritos (figura I), evidencia-
do la persistencia de rifiones pequefios (<p5 para edad
gestacional) con relaciéon corticomedular disminuida,
vejiga con paredes engrosadas y liquido amnidtico (LA)

SEMANA 28 SEMANA 35
+RD 26 mmy RI 28 mm -RD 29 mmy RI 26 mm (<p5 para edad
- SIN iméagenes de urinoma gestacional)

-SINimégenes de urinoma
- Relacion corticomedular disminuida
- LA normal

- Relacion corticomedular disminuida
- Pene curvado persistente
- LA normal

Seguimiento ecografico durante el embarazo. RD: rifidn derecho; Rl: rifién izquierdo.

An. nefrol. pediatr. 2022; 1(4): 127-131 | Septiembre - Octubre 2022 .




Urinomas bilaterales e insuficiencia renal neonatal

normal. Estos hallazgos son compatibles con hipoplasia A las 48 horas de vida se realiza un control analitico
renal bilateral (imagen I), por lo que, por parte de Ne-  donde destaca una creatinina de 1,69 mg/dl, cistatina C
frologia, se sugiere enviar muestras de cordon umbilical ~ de 3,54 mg/dl y urea normal (24 mg/dl). Asimismo, la
para determinacion de funcién renal al nacimiento. ecografia renal muestra la persistencia de rifiones <p5

para la edad del paciente (RD 26 mm y RI 33 mm), con
Imagen I. Ecografia renal a las 37 semanas de gestacion. pérdida de la relaciéon corticomedular y escasos —pero

milimétricos— quistes corticales bilaterales. (imagen IT).

Dada la estabilidad clinica del paciente y el manteni-
miento de una adecuada diuresis, se decide dar alta a
las 96 horas de vida para continuar control ambulatorio.

Imagen II. Quistes corticales en RL

El paciente nace a las 38+6 semanas por parto euté-
cico simple, con un peso al nacimiento de 3010 gramos
y orinando espontaneamente. Se analiz6 la sangre del
cordon umbilical, evidenciado creatinina de 0,51 mg/
dl, cistatina C de 3,29 mg/L y beta-2-microglobulina de
5,84 mg/L.

Figura II. Seguimiento postnatal.

3 MESES
+RD 29 mm, RI 50 mm
- Pequefios quistes
- Pérdida de relacion corticomedular

1MES
-RD 29 mm, Rl 39 mm
- Ambos hiperecogénicos
- Pérdida de relacidn corticomedular

14 MESES
Cistoureterografia Miccional Seriada
(CUMS): No reflujo vesicoureteral (RVU)

g

Estudios de imagen postnatal. RD: riién derecho; Rl: rifién izquierdo.
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Tabla I. Analiticas en seguimiento ambulatorio. Conflicto de intereses
EDAD 1MES 3MESES 9 MESES 14 MESES Ninguno.
PLASMA
Creatinina (mg/dI) 0,64 0,54 0,52 0,56
FG IDMS (ml/min/1,73m2) 31 48 67 51
Cistatina C (mg/L) 3,08 2,33 2 1,88
FG Cist C (ml/min/1,73m2) 24,6 32,6 38 404
Urea (mg/dI) 32 26 29 33
Vitamina D (ng/ml) 43 19,2 6,2 39
PTH (pg/ml) 61 2% 140 52
ORINA
indice Pr/Cr (mg/mg) 166 2,33 1,06 0,74
indice Alb/Cr (mg/mmol) 39,7 156 64 375
B2-microglobulina (ug/ml) 204 6,6 6 3,8

FG: filtrado glomerular; PTH: hormona paratiroidea; Pr/Cr: proteina/creatinina;
Alb/Cr: alblimina/creatinina

@ Challenge

Con los hallazgos ecogréficos tanto prenatales como postnatales y analiticos, ¢cual
seria la causa mas probable de la enfermedad renal crénica de este paciente?

De acuerdo con su orientacién diagndstica, ¢qué estudios adicionales realizaria
para establecer el prondstico del paciente?

Las respuestas se publicaran en el siguiente ndmero.
También puede ver las respuestas en nuestra pagina web: www.analesnefrologiapediatrica.com
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RESPUESTAS

Con los hallazgos ecograficos tanto prenatales
como postnatales y analiticos, écual seria la causa
mas probable de la enfermedad renal cronica de este
paciente?

Las anomalias congénitas del rindn y del tractor
urinario (CAKUT por sus siglas en inglés, Congenital
Anomalies of the Kidney and Urinary Tract) son un
grupo heterogéneo de malformaciones nefrourolégicas
secundarias a alteraciones en la regulacién del proceso
normal de la morfogénesis en las que participan meca-
nismos multifactoriales, ambientales, de senalizacion
y transcripcién, dando como resultado una alteracion
en el desarrollo del parénquima renal, en la migracién
embrionaria y/o en el desarrollo del sistema colector?.
Tienen una incidencia de 5-10 por cada 1000 recién na-
cidos vivos, méas comun en varones y en donde la dila-
tacion de la via urinaria es la afectacion mas frecuente
encontrada®*, representando entre un 20-30 % de las
anomalias detectadas en el periodo prenatal?. Puede
ocurrir como defecto aislado o como parte de un sindro-
me, ya que alrededor de un 18 % de los casos se asocian
a una anormalidad monogénica, encontrandose mas de
200 sindromes asociados"*°.

Las CAKUT constituyen la principal causa de enfer-
medad renal créonica (ERC) en la infancia (30-60 %)"?.
(figura III).

De acuerdo con su orientaciéon diagnéstica, équé
estudios adicionales realizaria para establecer el
prondstico del paciente?

Dados los antecedentes mencionados por la madre de
afectacion renal y extrarrenal en la familia y la alta sos-
pecha de estar ante una alteracién de base genética —ya

que aproximadamente un 30 % de las CAKUT se aso-
cian a causas sindromicas, siendo las mas prevalentes
en conjunto, con hipodisplasia renal, las alteraciones en
los genes SALL1, HNF1B y PAX*—, se decide realizar
estudio genético al paciente, obteniendo como resultado
la mutacion en el gen EYAI, asociado a sindrome bran-
quio-oto-renal (BOR).

Las pruebas prenatales se pueden realizar en familias
en donde la mutacién ya sea conocida; sin embargo, la
variabilidad clinica hace dificil el asesoramiento genéti-
co. En cuanto a la afectacion renal, esta puede conducir
a insuficiencia renal cronica®.

El manejo de los pacientes con sindrome de BOR de-
pende de la presentacion clinica: extirpacién de las fis-
tulas o quistes branquiales, uso de audifonos o terapia
renal sustitutiva, si es necesario®. Es recomendable, del
mismo modo, la implantacion de programas de apoyo al
paciente y familia. En nuestro caso, el paciente no mos-
traba un fenotipo alterado. (imagen III).

Imagen III. Fenotipo del paciente del caso. OI: oreja izquierda; OD:
oreja derecha.

Figura III. Asociaciéon de CAKUT y ERC (Modificaciéon de M.L. Palacios et al.)?

Destruccion Dotacién
adquirida de congénita de
nefronas nefronas

———

|

ITU: infeccion del tracto urinario; HTA: hipertension arterial; LA: liquido amniético.
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COMENTARIO

El sindrome de BOR es un trastorno autosémico dominan-
te causado por una mutacion en el gen EYA1 (40-75 %)%, que
se encuentra en el brazo corto del cromosoma 8. Se han evi-
denciado mutaciones puntuales y deleciones en dicho cromo-
soma y en los genes SIX1 (2 %) y SIX5 (0-3 %)". La preva-
lencia estimada que tiene en la poblacion europea es de 1/40
000)* y se caracteriza por defectos en los arcos branquia-
les (hendiduras branquiales, fistulas, quistes), pérdida
auditiva (malformaciones del pabellén auricular, apéndi-
ces preauriculares, hipoacusia conductiva o neurosenso-
rial) y malformaciones renales unilaterales o bilaterales
(malformaciones urolégicas, hipoplasia o agenesia, dis-
plasia, quistes). Tiene una penetrancia incompleta, por
lo que su expresividad es variable; tanto, de hecho, que
puede variar de familia en familia y entre individuos de
la misma familia®”.

Consentimiento

Se ha solicitado autorizacion verbal y por escrito a
los tutores legales del paciente para la publicacion del
caso y sus imagenes en cumplimiento con la normativa
vigente en materia de confidencialidad y protecciéon de
datos.
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