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Oligohidramnios e
hiperecogenicidad renal
prenatal: a proposito

de un caso

Jaio aurreko oligohidramnion
eta giltzurruneko
ekogenizitatea: kasu baten
aurkezpena
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Caso CLiINICO

RESUMEN

Introduccion: La poliquistosis renal auto-
somica recesiva, causada por mutacion en el
gen PKDH], cursa con quistes principalmente
renales, en higado y pancreas. Su incidencia
es de 1:6.000-1:40.000 recién nacidos vivos. La
presentacién mds frecuente es la neonatal, con
oligoamnios, hipoplasia pulmonar secundaria
y facies tipica (secuencia Potter).

Observacion clinica: RN 29+6 semanas. En
la ecografia prenatal de la semana 20 se detecta
oligoamnios y en la semana 28, anhidramnios
e hiperecogenicidad renal bilateral. Al naci-
miento presenta oligo-anuria, con evolucién
a poliuria a partir del 3¢-4° dia de vida. Enla
ecograffa renal postnatal (primeras 24 horas),
se objetiva aumento del tamafio renal con sig-
nos de nefrocalcinosis y dilatacién pielocalicial
bilateral que evoluciona a aparicién de mdlti-
ples quistes, sugestivos de poliquistosis renal
autosémica recesiva, que se confirma mediante
TAC y estudio genético, presentando el gen
PKHDI1 causante de la enfermedad en homo-
cigosis. Presenta empeoramiento respiratorio
global que condiciona el fallecimiento a los 80
dias de vida.

Discusién: Ante hallazgos ecograficos de
hiperecogenicidad renal y oligo-anhidramnios
y un recién nacido con signos de poliuria y
nefrocalcinosis debemos valorar la posibilidad
de poliquistosis renal autosémica recesiva. El
diagndstico es clinico y por pruebas de imagen
(rifiones aumentados de tamaro e hiperecogé-
nicos, con quistes). Se puede completar el diag-
néstico mediante estudio del gen implicado.
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INTRODUCCION

La poliquistosis renal autosémica recesiva,
causada por la mutacién en el gen PKDHI, cur-
sa con quistes principalmente renales y en otros
érganos, como higado y pancreas. Su inciden-
cia es de 1:6.000-1:40.000 recién nacidos vivos®.

La presentacién més frecuente es la neona-
tal, con oligohidramnios, hipoplasia pulmonar
secundaria® y facies tipica (secuencia Potter),
ademas de nefromegalia grave e HTA precoz
secundaria. Suelen presentar un defecto en la
concentracién urinaria que se manifiesta con
poliuria y de la capacidad de acidificacién, con
nefrocalcinosis®.

OBSERVACION CLINICA

Presentamos el caso de una recién nacida a
nivel hospitalario. En la ecografia prenatal de
la semana 20 se detecta oligohidramnios, con
silueta renal bilateral normal. En el control de
la semana 28, presenta anhidramnios e hipere-
cogenicidad renal bilateral, sobre todo medular.

Nace por cesdrea a las 29+6 semanas, en
contexto de APP con presentacién podalica y
los antecedentes descritos. Presenta un Apgar
6/8, precisando intubacion con FiO, de 1.

A nivel renal, inicialmente oligo-anuria,
con evolucidn posterior a poliuria a partir del
3e-4° dfa de vida. En la ecografia renal postna-
tal en las primeras 24 horas de vida, se objetiva
aumento del tamafio renal con signos de nefro-
calcinosis y dilatacién pielocalicial bilateral
(Fig. 1). Es trasladada al hospital de referencia.

Progresivamente presenta empeoramiento a
nivel renal, con incremento del tamario renal y

Figura 1. Ecografin renal postnatal
en las primeras 24 horas de vida,
con aumento del tamaio renal con
nefrocalcinosis y dilatacion pielo-
3 calicial.
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aparicién de multiples quistes en ambos rifiones,
sugestivos de poliquistosis renal autosémica
recesiva, que se confirma mediante TAC (Fig. 2)
y estudio genético, presentando el gen PKHD1
causante de la enfermedad en homocigosis.
Desarrolla HTA refractaria al tratamiento.
Presenta empeoramiento respiratorio global que
condiciona el fallecimiento a los 80 dias de vida.

Discusion

Ante hallazgos ecograficos de hipereco-
genicidad renal y oligo-anhidramnios y un
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recién nacido con signos de poliuria y nefro-
calcinosis debemos valorar la posibilidad
de poliquistosis renal autosoémica recesiva,
enfermedad que da lugar al desarrollo de
quistes renales, hepdticos y pancredticos,
pudiendo verse comprometida la funcién
respiratoria.

El diagnéstico es clinico y por pruebas de
imagen. Las pruebas de imagen muestran
rifiones aumentados de tamafio e hiperecogé-
nicos y, posteriormente, la aparicion de quistes,
como en nuestro caso. Se puede completar el
diagnéstico mediante estudio del gen impli-
cado.
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Figura 2. Miiltiples
quistes renales en la eco-
grafia de control (izquier-
da), que se confirman
mediante TAC (centro y
derecha).

Actualmente el tratamiento es sintomatico
y de soporte. En periodo neonatal, la mor-
talidad es del 30-40%, derivada de la insufi-
ciencia respiratoria secundaria a hipoplasia
pulmonar.
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