SINDROME NEFROTICO CONGENITO

Dr. Cristobal Santacruz
Hospital Militar, Quito

Existen varios tipos de enfermeda-
des renales, que cursan con sindrome
nefrético de inicio precoz y que ocurre
desde el nacimiento hasta el primer
afio de vida. Estos se conocen con el
nombre de S. Nefréotico Congenito.

Caracteristicas comunes posibles de
este sindrome son su caracter familiar,
precocidad de inicio, resistencia al tra-
tamiento y pobre pronostico.

Cinco variedades histoldogicas han si-
do descritas (1), cada una de las cua-
les ha mostrado estar asociadas a un
curso clinico especifico.

1.— SINDROME NEFROTICO CON-
GFNITO TIPO FINNISH O EN-
FERMEDAD RENAI MICRO-

CISTICA.

2.— FSCLEROSIS MESANGIAL DI-
FUSA.

3.— LESTONES GLOMERULARES
MINIMAS.

4— ESCLEROSIS GLOMERULAR
FOCAL.

5— GLOMERULONEFRITIS EX-
TRAMEMBRANOSA.

Asimismo, el S. nefrético congénito
puede estar asociado o ser secundario
a varias condiciones patologicas, tales
como toxoplasmosis (2), sifilis (3,4),
nefroblastoma, intoxicacién por Mer-
curio, pseudohernafroditismo, septice-
mia, 'S. hemolitico urémico y trombosis
de vena renal (5,6).

I: SINDROME NEFROTICO
CONGENITO TIPO FINNISH

CUADRO CLINICO.— Uno de los
signos mas importantes es la placenta
grande (7, 8, 9, 10), que pesa mas del
25% del peso del nino al nacer; este
signo esta fijado al caracter congenito
de la enfermedad. Partos prematuros
son comunes. Las suturas craneales y
fontanelas son, a menudo, amplias de-
hido al retardo de osificacion. Los sin-
tomas nefroticos aparecen muy tem-
prano y anormalidades en proteinas sé-
ricas se detectan en muestras de san-
ore tomadas del cordon umbilical. Du-
rante la primera semana de vida, el
edema es detectable en la mitad de los
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todos los casos. it
enUnidad Transplante de Rinon del

Hospital de las Clinicas de la Facultad
de Medicina de Universidad de Sao
Paulo. En la experiencia de = allrnarolry
Cols.. la edad més tardia de detecc%on
de sindrome nefrético (S. N.) ha S_Id’O
tres meses y hallan que un S. nefro-
tico, que se manifieste més tarde, pue-
de deberse a otra enfermedad, antes
que a S. N. Congénito Tipo Finnish.
Por otro lado, los pacientes que la Dra.
Habib ha presentado (1) tuvieron S.
N. hasta con cinco meses de edad. Des-
de el punto de vista clinico este sin-
drome nefrético se caracteriza por lo
sigulente: |

El desarrollo somatico pobre y los
pacientes nunca aprenden a caminar.
Una nariz pequefia y respingada y po-
sicién caleanoide de los tobillos son ha-
llazgos tipicos; pero otras malformacio-
nes no son mas frecuentes que en la
poblacién general. L.os hallazgos mas
importantes son: distensién del abdo-
men, debido a meteorismo y ascitis,
predisposicién g hernias, alta suscepti-
bilidad a infecciones, resistencia gl ira-
'EB.mie.n.tO Con esteroides o cualquier
otro Iimunosupresor y un fin inevita-
blemente fata], después
par de afios. Los
torio no difieren g

de meses o un
hallazgos de labora-
e los del S N. Gene-

oteinurig continua, selectiva, sin

ente elevada,

anuria n
uria no se desarrolls y los Pacientes

Nno mueren

En el S. N. Tipo Finnish elevaqsg
concentraciones de Aflfafetoprotein,
han sido encontradas (12), tanto en g
liquido amniodtico cuanto en e] suerg
de las madres, en el segundo trimestre
de la gestacion. L.a anormal permaah;.
lidad de la Membrana basal glomery.
lar del feto presumiblemente llevaris
a una anormal y excesiva pérdida da
proteinas, incluyendo Alfafetoproteing
en la orina fetal y el consecuente ay-
mento de concentracién en el liquido
amniotico y en el suero materno.

Sin embargo, existen defectos de Tu-
bo Neural abierto (13,14), en los que
también se puede encontrar niveles de
Alfafetoproteina altos. Por tanto, en los
embarazes, considerados de alto riesgo,
las determinaciones de Alfafetoprotei-
na deben ser realizadas, para efectuar
el diagnéstico pre-natal de S. N. C. Ti-
po Finnish e indicar la terminacién
electiva del embarazo, antes de las 20
semanas de gestacidn.

CUADRO HISTOLOGICO.— Los
mas caracteristicos son la dilatacion
irregular de los tubos contorneados
proximales, predominando en la cor-
teza profunda y en algunos casos una
ligera hipercelularidad mesangial (1)-

Los estudios de inmunoflorescencia
han resultado negativos (15). Se ha de-
terminado que la enfermedad es trans-
mitida por un gen autosémico-recesivo
con igual incidencia por sexos y, €SP
cialmente, en familias que presental
algiin grado de consanguinidad (16)
Aunque I3 etiologia es genética, el meé
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canismo patogenético de produccién
permanece desconocido.

I1: ESCLEROSIS MESANGIAL
DIFUSA

En este grupo de pacientes la placen-
ta fue normal y los partos a término.
El S. Nefrotico puede ser diagnostica-
do desde el primer mes de edad o lue-
go de varios meses de proteinuria asin-
tomatica. L.a uremia se presenta en to-
dos los casos y los ninos mueren an-
tes de los tres anos de edad por Insu-
ficiencia renal cronica. No existe tra-
tamiento efectivo. (Algunos hermanos
estaban afectados por la misma enfer-
medad, incluidos gemelos monozigotos,
lo que haria compatible con herencia
recesiva, como el S. Nefroético Tipo
Finnish.

CUADRO HISTOLOGICO.— Esta
caracterizado por aumento de la ma-
triz mesangial, con ausencia de hiper-
celularidad mesangial, afectando a la
mayoria de los glomérulos en forma
temprana (1) y a todos los glomérulos
en estado tardio. En el estado tardio,
los glomérulos se transforman en bo-
las escleréticas, rodeadas por ur collar
de células epiteliales. Los espacios de
Bowman se encuentran dilatados, al
igual que la mayoria de los tabulos.

I'l: LESTONES GLOMERULARES
MINIMAS

No se han reportado partos prema-
turos ni anormalidades placentarias. El
S. nefrético se ha detectado desde el

primer mes de edad hasta los 10 me-
ses y, en algunos casos, hematuria mi-
c?os:céspica- transitoria se €ncuentra aso-
ciada. La respuesta a los corticoides es
variable y se han descrito remisiones
duraderas de hasts 8 anos (1). Entre
tanto, otros pacientes han presentado
insuficiencia renal crénica, sin respues-
ta al tratamiento. También se han re-
portado casos entre hermanos.

CUADRO HISTOLOGICO.— No se
han descrito lesiones, excepto ligera
hipercelularidad mesangial y lesiones
tubulares focales.

IV: ESCLEROSIS
GLOMERULAR FOCAL

En este grupo de pacientes, la ges-
tacion fue normal y sin anormalidades
placentarias. El S. Nefroético fue diag-
nosticado desde el nacimiento hasta los
11 meses de edad. Hematuria micros-
copica se encuentra asociada. Los cor-
ticoesteroides son administrados sin
respuesta; algunos pacientes se tornan
cortocoideo dependientes y otros man-
tienen el S. nefrético sin modificacion
por varios afios o bien desarrollan L
R. Crénica. También se ha encontrado
la enfermedad entre varios hermanos.

CUADRO HISTOLOGICO.— Las
lesiones glomerulares son focales y
afectan los mismos en porcentaje va-
riable; los demas son normales o lige-
ramente hipercelulares. Las lesiones
focales estan caracterizadas por una
hialinosis segmental y/o esclerosis.
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' faja etaria de pacientes, para un ade-

V: GLOMmmO!NﬁFé[;ITIS cuado criterio pronodstico y cualquier

EXTRA;‘:EMBRANOSA) tentativa de tratamiento.

(G. N. MEMBRAN 2

El S. nefrético fue diagnosticado de
6 a 11 meses de edad. Todos tenian he-
maturia microscépica. Todos fueron
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