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POLIQUISTOSIS RENAL AUTOSOMICA RECESIVA COMO DIAGNOSTICO INCIDENTAL EN
LACTANTE CON IRRITABILIDAD

. Opez Becerra Y., Iglesias Martinez E.,Rodriguez Ledn B., Sachez Vicente |., Blanco Borreguero JM., Pardo Romero J., Rodriguez
Martin V., Pallares Suarez A., De Leon Porras M., Dastis Gonzalez 1., Benitez Jiménez J., Millan Jiménez A.
Hospital Universitario Virgen de Valme, Sevilla.

INTRODUCCION

o La poliquistosis renal AR es una ciliopatia hereditaria producida por mutaciones en el gen PKHD1.

o Prevalencia = 1/20.000 RN viIvos.

o Presentaciones clinicas:

o Asociacion constante a fibrosis hepatica congénita.

Nefromegalia grave, oligohidramnios e hipoplasia pulmonar.

Nefromegalia, quistes renales bilaterales, ITUs recurrentes, HTAy
enfermedad renal cronica (ERC) con evolucion a ERC terminal antes de la segunda

década de vida.

o Aparicion de ERC a lo largo de la primera década de vida o superada ésta.

El siguiente caso de PORAR destaca por la aparicion precoz de insuficiencia renal en los primeros meses de vida.

1 mes

CASO CLINICO

Rechazo de tomas e
Irritabilidad

Tira orina patologica
Sospecha de ITU

Retraso crecimiento

*Deterioro fx renal (creatinina
0,32->0,53 mg/dl, urea 23->81 mg/dl
*Anemia normaocitica progresiva

Edad actual
9 meses

Distension abdominal,
nefromegalia palpable e
hidrocele bilateral.

HTA severa-> Enalapril

*UC positivo E. faecalis y
Klebsiella Oxytoca
*Analitica: Funcion renal y
metabolismo  fosfocalcico
normal.

*Eco renal

*Estudio genetico paciente:
Dos mutaciones en gen
PKHD1 en heterocigosis.
*Cada progenitor portador
de una mutacion del paciente

CONCLUSIONES

d A pesar de los avances en diagnostico fetal, muchas formas de POQRAR pueden pasar desapercibidas al

nacimiento debido a una mayor intensidad de los sintomas tras el nacimiento y a la ausencia de AF dada la

herencia AR.

 La importancia del diagnéstico precoz radica en el control de la HTA precoz asociada tipicamente a la

enfermedad, disminuyendo asi el riesgo de progresion a ERC.

 El diagndstico genetico precoz permite ofrecer un consejo genético familiar adecuado previo a la

planificacion de nuevos embarazos.




