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Los nifios que nacen con un sindrome nefrético o lo desarrollan durante los primeros tres meses de
edad, tienen un sindrome nefrético congénito (SNC)'. Es un trastorno raro, y la mayoria de los
informes proceden de Finlandia como una enfermedad hereditaria con patron autonémico recesivo,
de la cual se conoce el gen responsable, la patogenia y las alteraciones morfoldgicas. A esta forma
se le conoce como sindrome nefrético finlandés; sin embargo, casos idénticos de diferentes paises
y grupos raciales han sido publicados, por lo que este tipo no es exclusivo en la region; ademas,
otras entidades pueden ser causa de sindrome nefrético antes de los tres meses de edad: la
esclerosis mesangial difusa, las anormalidades glomerulares minimas y las enfermedades
infecciosas durante el embarazo, como la sifilis, la toxoplasmosis y el SIDA*™.

A continuacion se describen los hallazgos clinicos, de laboratorio y morfoldgicos en un recién
nacido con SNC. Se hace un analisis de los patrones histolégicos que pueden encontrarse a nivel
renal, asi como la importancia de la biopsia para establecer el diagnéstico adecuado y decidir el
tratamiento especifico.

Presentacion del paciente:

Recién nacido del sexo femenino y piel blanca, de 22 dias de edad, sin antecedentes familiares de
enfermedad renal y antecedentes prenatales y natales negativos. Fue producto de un tercer
embarazo; el primer hermano falleci6 al dia de nacido por cardiopatia congénita y un segundo
embarazo fue abortado a las veinte semanas. Ingres6 por edemas de parpados y miembros
inferiores, los cuales se generalizaron. Los examenes de laboratorio mostraron: Hemoglobina: 163
g/l, hematécrito 53 vol %, leucocitos 5x10%/1, neutréfilos 60 %, linfocitos 37 %, eosindfilos 3 %,
plaquetas 222 x 10%I, conteo de reticulocitos 11 x 10/, urea sanguinea 4,2 mmol/l, creatinina
4, 7mmol/l, prueba de Coombs negativa, grupo sanguineo O positivo (igual al de la madre), conteo



de Addis: Proteinas 2,4 g./24h, leucocitos 40 000/24h, hematies 20 000/24 horas. El urocultivo no
mostré crecimiento bacteriano y la radiografia de térax fue informada como normal. En el
ultrasonido se observé que ambos rifiones estaban aumentados de volumen y tenian pobre
relacion cértico-medular.

Se realizé biopsia renal por puncion. A los diez dias del ingreso aparecié fiebre, oliguria, seguida
de polipnea y taquicardia, asi como acidosis generalizada. A pesar de la medicacién intensiva
falleci6 a los 16 dias de ingresado y seis de agravamiento. La familia no autoriz6 el estudio
necropsico.

Informe anatomopatol6gico de la biopsia:

Fragmento de tejido renal proveniente de biopsia por puncidén con 24 glomérulos, los cuales
muestran esclerosis y retraccion del penacho glomerular de forma difusa y global (Figura).

Figura Se observa esclerosis y retraccion del penacho glomerular de forma difusa y global.
Existe importante dilatacion tubular. No se observan alteraciones intersticiales o vasculares. No se
demostraron depdsitos de inmunoglobulinas o fracciones de complemento mediante estudio de
inmunofluorescencia.

Conclusion: Sindrome nefrético congénito con esclerosis mesangial difusa.
Comentario

Los cuadros morfoldgicos que se observan a nivel glomerular en el SNC, independientemente de
las causas que lo producen, se corresponden con cuatro patrones basicos™®.

Primer patron: Alteraciones glomerulares minimas. Se encuentran en la forma finlandesa de la
enfermedad, la mas frecuente causa del sindrome y donde es fundamental demostrar mediante
estudio ultraestructural la funcion de los pies de los podocitos, lo cual puede aparecer desde la
etapa fetal, sin alteraciones observables al microscopio Optico en ese momento. Estas
anormalidades consisten en ligera hipercelularidad mesangial con aumento de la matriz; mas tarde
aparece obliteracion de las asas capilares, hialinizacion glomerular y cambios tlbulo-intersticiales.
Es importante destacar que la dilatacion tubular ha sido considerada como el elemento mas
importante en el diagnostico de esta forma de trastorno mediante microscopia 6ptica, por lo que ha
sido llamada enfermedad microquistica; esto es un error, porque no se trata de un trastorno
tubular; la proteinuria es de origen glomerular y la dilatacion tubular es un hallazgo inespecifico en
algunas condiciones donde existe proteinuria masiva.

Segundo patréon: Glomerulosclerosis focal y segmentaria. Es considerado otro cuadro distintivo del
SNC vy es similar al que causa el sindrome nefrético en nifios mayores®. Ha aparecido afios mas
tarde en niflos con SNC con anormalidades glomerulares minimas, transformacion légica, si



consideramos ambos patrones como los extremos del espectro de expresién de una misma
enfermedad®.

Tercer patron: Glomerulopatia membranosa. Es el patron tipico de SNC secundario. La sifilis
congénita es su principal causa en los paises en vias de desarrollo. Es posible demostrar
depositos granulares finos subepiteliales de IgG y antigenos del Treponema mediante microscopia
por inmunofluorescencia. También puede ser causada por intoxicacién con mercurio.

Cuarto patron: Esclerosis mesagial difusa: Es mas frecuente que cause SNC después de los tres
meses de edad; cuando lo produce, no se asocia con anormalidades en el peso al nacer, de la
placenta o del tiempo de gestacion, como en el caso de esta presentacion. En estos enfermos es
mas rapida la progresion hacia la insuficiencia renal. La muerte ocurre por uremia o infeccion.

Se transmite con un patréon de herencia autosémico recesivo.

Este udltimo fue el patron del caso que presentamos, aunque no se demostré ningun patron de
herencia en el mismo.

Establecer el diagnéstico adecuado es fundamental para definir la conducta ante el SNC. La
biopsia permite definir la terapia especifica, el prondstico y la base del consejo genético. La via
percutanea debe ser la elegida y realizarse mediante guia sonogréfica, con agujas apropiadas*®.
En la interpretacion de la biopsia debe tenerse en cuenta las diferencias morfolégicas relacionadas
con la edad de estos enfermos, como la pequefia talla glomerular y la gran prominencia del
mesangio. La terapia especifica puede lograr la remision del SNC. El trasplante renal es la mejor
opcién en el SNC primario heredo-familiar, donde es importante una terapia meticulosa que evite
las complicaciones y permita un crecimiento que garantice el éxito del mismo.

Aun en nuestros dias, el SNC tiene un pronéstico reservado y un riesgo de fallecimiento®*°.
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