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Infroduccion:

Se trata de una enfermedad hereditaria rara, afectando a uno de cada 20.000 a 40.000 recién
nacidos. La enfermedad afecta tanto a niflas como a nifos. Se transmite mediante una herencia auto-
somica recesiva, debido a un gen defectuoso (PKHD1) que se localiza en el cromosoma 6 y codifica para
una proteina llamada fibroquistina. La patogénesis de la formacidén de los quistes no esta bien definida
pero estudios experimentales recientes dirigidos a frenar la aparicién de quistes han dado resulta-
dos esperanzadores. Se ha demostrado una sobreexpresién de factores de crecimiento en modelos
animales con esta enfermedad. La administracién intraperitoneal de inhibidores de estos factores ha

permitido frenar de forma eficaz la progresién de los quistes en modelos animales.
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Formas de presentacion

El modo de presentacién de la poliquistosis
infantil es muy variable. Puede producir sus efectos
en la vida fetal, al nacimiento, en la primara infancia
0 mas tarde. Los padres no tienen la enfermedad.

En el feto, el primer signo de poliquistosis
puede ser una disminucion de liquido amniético (oli-
goamnios). La orina, que constituye una parte muy
importante del liquido amnidtico, no se produce en
cantidad suficiente por parte de los grandes rifiones
poliquisticos. De esta manera, el feto, comprimido
dentro de la cavidad uterina no podra desarrollarse
de forma normal: se afecta la cara, las extremidades
y el esqueleto. Asi mismo los pulmones no pueden
desarrollarse. En los casos mds graves, esta hipopla-
sia pulmonar conducira a la muerte por asfixia a las
pocas horas de vida.

En otros casos menos severos, la ventilacién
mecdnica permitird al recién nacido adaptarse a la
vida extrauterina y sobrevivir. También hay casos de
diagndstico en edad adulta y, por lo tanto, sin pro-
blemas al nacer.

En el recién nacido la poliquistosis recesiva
se manifiesta por la presencia de rifiones palpables,
a menudo voluminosos. La hipertensidn arterial es,
a menudo, detectada ya en los primeros dias de vida
y precisa un tratamiento hipotensor enérgico.

Los farmacos de eleccion son los inhibidores
del sistema renina-angiotensina. Pero, frecuente-
mente la hipertensién es refractaria a la monotera-
pia y deben asociarse varios farmacos. La afectacion
urinaria comprende una dificultad en la concentra-
cion de orina, originando poliuria que puede dar lu-
gar a deshidratacion.

La poliquistosis infantil se asocia a una afec-
tacion hepdtica de severidad variable. El higado estd
alterado, como consecuencia de una fibrosis hepa-
tica y puede haber dilatacién de los conductos bi-
liares. La funcidn hepdtica se mantiene normal. La
fibrosis hepatica comprime la circulacion de la vena
porta y da lugar a la aparicidn de hipertensién por-
tal con las consiguientes varices esofagicas y riesgo
de hemorragia digestiva. Esta situacién requiere fre-
cuentemente una intervencidn quirdrgica para me-
jorar la hipertension portal y en ocasiones trasplante
hepatico.

La forma de presentacién de la poliquistosis
recesiva es variable. El diagndstico se basa en el in-
terrogatorio familiar ante y postnatal, la exploracion
fisica y la ecografia del recién nacido y los padres.

La palpacion abdominal revela la presencia
de grandes rifiones (nefromegalia). El higado se en-
cuentra, a veces agrandado (hepatomegalia). Una
vez se ha realizado el diagndstico de poliquistosis se
deben explorar a los hermanos y hermanas, incluso
si no presentan ningln sintoma. La resonancia nu-
clear magnética permite detectar si existe dilatacién
de los canaliculos biliares. Actualmente es factible
la realizacion del estudio genético lo cual permite
diagnosticar casos dudosos pero también permite el
diagndstico prenatal o la seleccién de embriones.
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Complicaciones

Sea cual sea la forma de presentacion
inicial la evolucién de la poliquistosis puede aso-
ciarse a complicaciones diversas: dificultad de nu-
tricion, retraso de crecimiento, hipertension. La
infeccion ascendente de las vias biliares dilatadas
comporta un riesgo de sepsis no despreciable.
Este riesgo aumenta al estar el paciente inmuno-
suprimido tras un trasplante renal.

La evolucidn a la insuficiencia renal termi-
nal es variable. Hay niflos que precisan dialisis al
nacer mientras que otros afectos por la enferme-
dad no precisan dialisis hasta la tercera o cuarta
década de la vida. Puede retrasarse con un buen
control de la hipertension arterial.

Prondstico

El prondstico de la poliquistosis infantil ha
mejorado considerablemente en los ultimos 20
afios. El mejor soporte nutricional inicial, el mejor
tratamiento de la hipertension y de las infeccio-
nes, y el tratamiento conservador bien llevado de
la insuficiencia renal crénica, explican por qué la
fase terminal de la insuficiencia renal aparece ac-
tualmente mucho mas tarde. Los estudios estadis-
tico efectuados entre 1987 y 1997 muestran que
la mortalidad es maxima en el primer mes de vida,
y para los nifios que han sobrevivido al periodo
neonatal, las probabilidades de supervivencia son
muy altas.
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Tratamiento sustitutivo

Cuando se hace necesario un tratamiento
renal sustitutivo el nifio puede entrar en un pro-
grama de dialisis/trasplante. Si es posible se pue-
de hacer dialisis peritoneal. Si los riflones son de
gran tamafio se puede realizar una nefrectomia
uni o bilateral. El trasplante renal es la mejor ma-
nera de llevar una vida normal.
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