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HOSPITAL INFANTIL DOCENTE “A. A, ABALLT"

Hipoplasia renal congénita con oligonefronia,
raquitismo y nanismo

Presentacion de un caso®™

Por los Dres.:

Masven PErez-STasie®® Niston Acosta Tienes***

Lyriaat Diaz FerxAsoez,®®*" Envanno Mamixas ALvared,
y los alumnos: Marra QUEsapa,*®**® Cravmo Bexemr

Peree-Stabile, M. et al. Hipeplasia renal congénite con efigencfronia, raquitisme ¥ minisne, Pres

fenrgeion e nn caso. Rev Cob Ped 47: 6, 1975,

8 presenta un cass de hipoplasia renal conpenita oligonelrdnica con raquilitme ¥ nanizmo
en una nina d: Ja roza negra de 2 abes de edad. Se describe, en deralles. la evolucion de la

enfermedad,

El raquitismo por déficit de vitamina I
s¢ obzerva raramente en nuestro medio,
v resultan excepcionales loz denominades
raquitismos endégenos. En ripida ojeada
sohre la lleratura pedidlrica cubana silo
hemaos hallado un case de este altimo tipo
publicado hace mis de 30 afioz por Aballi
et al' 3¢ tralaba de wna pequeiia paciente

*  Trabajo presentade en la Primera Jornada
Proviacial de Pediatrin de s Habana, Isla de
Pinos, diciembre 21, 22 v 23 de 1973

**  Especialista de Zdo, grado en pediatria,
Jefe del departaments de nefrologia, hospital
infamtil docente *A, A, Aballi”, Caleada de Be-
jucal sfn. La Habana.

#**  Especialiste de ler. grado en anatomia

patoligica, Jefe del departamento de anatomia
Illlu]&giu, hospital infantil decente A, A, Aba-
1§

“2%%  Fupecialista de ler. grado en pedistria,

hospital infantil docente A, A. Aballi"™.

#eed  Alumnoe de fase I, hospital clinico-

guirargice 10 de Ociubee”,

de 2 aioz de edad con glucosuria, ketonu.
ria ‘v acidosis, es decir, su enfermedad
cra secundaria & una whulopatia. Xo he
mos encontrade en revistas cubanas olros
trabajos “sobre raquilismos debidos a glo-
merulopatias, ni tampoco publicaciones re-
ferentes a hipoplasia renal con oligone.
fronia, aungue sabemos de un case de esta
altima entidad que ha sido cstudisde en
el hospital “William Soler™, de La Ha-
hana.®

Por cada 513 autopsias realizadas Camp.
belf* encontré 1 caso de hipoplazia renal
congénita ¥ Rubenstein et o' lallagon
58 casos entre 2 1533 neeropsias loo gue
representa el 2,69 de las mizmaz, o sca,
1 caso por cada 37 estudios post morfen,
Fsas cifras nos prueban que ne se lrata
de wna anemalia infrecuente. Su coexis.
tencia con baja talla o nanizmo =e obser
va a menudo, no asi con raguitisme.”



Teniends en cuenta lo que 20 acaba de
exponer, la obscrvacion reciente de una
niita con hipoplasia renal congénita oligo-
nelrénica con raquitisme ¥ nanismo nos
hn ]’l.ﬂ.l'l'{'itlu dl‘ nleres |rara =n E}ul::liq*;j.
cian.

Presentacian del caso

LH, C. paciemte e la raes negra. ingress
por primera ver en ¢l hospital “Aballi™ <1 23
de agosto de 1972, coando tenia & meses de
edad, por crizin aguda de s=ma bronguisl: =e
vomprobd entonces que teniz un pese de 4.7 kg
y una talla de 60 cm. muy por debaje de Toes
promedios para sw edad, Mostraba al examen
fisivo, ademas de la distrofia v laz manifesia-
viones de asma, intensa palidez de mucosas
v evidencias clinicar de ragquilisme, con mar-
cado gumento de volumen de las mofecas ¥
rosaric raguilice,

Tenfa antecedentes de asma con el padre v
una hermana.

Ta wina fue products de un parte euticics,
v pesd 24 kg Como enfermedades anteriores
~ilo pude registrarse gque padecia de anemia
desde que tenin 1 mes de nacida,

Los complementarios de este primer ingreso
confirmaron la anemia, <que era hipocrémica,
econ cifraz de hemoglobinae que variaron enire
48 v 63 g por cien ml de sangre. con heme-
tocrite entre 19 y 229%. Lesucocilosis v diferen-
ciales normales, con essinofilia 1o1al de 88 por
mm?*. Las invesligaciones para climinar sickle-
mia fueron negativas; e comprobé por agare.
foresis que la hemoglobina de la nifia era AA.
El hierro sérico fue de 82 microgramaes por cien
ml de plasma, con 174 microgramos de capa.
cidad toral ¥ 92 microgramos Jde capacidad
latente. La concentracién hemoglébica corpus-
cular media fue de 25%. con un volumen cor-
purcular de 125 micras cibicas ¥ una hemo
zlobina corpuscular mediz de 20 picogramas,
El conteo de reticulocitos fue de 06% (14 500
pror mt), El medulograma mostrd hipoplasia
de lox tres sisteman.

El caleio fue de 60 mg por cien ml de
scri, en xeplicmbre de 1972, v subiéc a &0
myg e al mes siguiente, Las cilras de fésfora
fucron e 58 ¥ 49 mg % v las de fosfalasa
alealima e 220 y 320 unidades Hadansky,
respectivamente, on septiembre vy oclubre de ese

ol

aiin. Se encondraban dentro de limiles normales
el colesicrol v los lipidos 1owmles. azi como <]
estudin por cromatogralia de amineacidos en
wrina v sangre. Tambicn fue normal la  elec
troforesis de las proteinas del plasma.

Los andlisis de orina vy heces fecales, asi
como la prueba de tuberculina (Mantoux) re-
sultaron negatives,

La radiografia de pulmones zdle mosird an.
fisema ¥ discretas lesiones inflamalerias  para-
hiliares; en las wlacas d¢ muficcas ¥ redillas
s¢ comprobaron signos evidentes de raquitisme.
Su edad deea correspondin con la cromoligica.

Todas Ias investligacionca bacterioldgicas, exu-
dados  faringeos, hemocullives ¥ urocullivos
furron negativaz, no 2= aisda patdgens algpuns,

Fue dada de alta con tratamiento para =u
rafquitisma, ¥ se le indicé vilamina T a Jas
dusis usunles,

Reingresd, en junio de 1973, con 18 mieses
de edad, por nueva erfsis de asma bronguial.
En exin ocasitn el examen fizico eomprobd, ade-
miz del asma ¥ los signos de raquitlsmo (loride,
un nanismo evidenle (figura 1Y, Su pess fue
de 6.4 kg, su 1alla de 63 em ¥ su circunferen.
cia craneans de 42 em, slendo ¢l percentilo 3
pata su eodad, de 96 kg de peso, 76 cm de
talla ¥ 4535 cm de cabeza.

En las radiografias de hueso 3¢ mantemian
igual las alteraciones raquiticas {(flemra 2}, a
peaar del tratamiento con vitamine D que apz-
rentemente habia side bien cumplimeniado. Eale
hecho, la pereistencia de un raquitismo active
después de una terapéutica vitaminica =zdecea-
da. hize plantear la posibilidad de un raqui-
tismn resistente a la vitamina D, Las cifras de
fosfatazn  eliminaban la  hipofosfatasia ¥ el en
tudio de los amincdicidos en orina y pla=sma los
raquiti=mos secundarios 2 tubulopatias. Ta urea
elevada confirmé que se trataba de una osteo-
dlistrofia pan-nefritica, pues resulté de 102 mg
por cicn ml de plasma. Orientadas las fnvesti-
gaciones en ese sentide se hallé una creatinina
de 47 mg por cien ml de plasma. El aclara-
mienta de creatinina enddgena, corregide para
una superficie de 1,73 m2, foe solo de 4.2 ml
por minute, La microgasometria (Asirap) mos-
iré en es2 momento un pH de 7.25. con un
pl02 de 28 mm de Hg, un p02 de 91 mm de
Hg, unas bases de exceso de —138 v wun bi.
carbonate estindar de 124 mE2/%itro. El jono-
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grama, excepta la reserva alealina de 13 mEq/li-
tro, fue normal.

En dos ocasiones se hizso urograma descen-
dente, con Ja intencion de hacer posteriormente
biopsia renal, pero no se logrd visualizar la
pelvis, por lo que fue necesario realizar la biop-
sia por lumbotomia, Se comprobd ¢l pequedo
tamafio del rindn derecho, que fue ol que se
cxplord, v el estudio histoligice mosirg 58 glo-
mérulos, muches de gran tamafio. Algunos se
encontraban rodesdos d= fibrosis periglomerular.
Once de los glomérulos se encomraban  escle-
rosados. Les tdbulos estaban dilatados v en el
intersticio s¢ comprobé discreto  infilirade in-
flamatorio.

Confirmade ya el raquitismo renal por la
hipoplasia oligonefrénica, se impusoc Iratamien-
to con dieta ds Giordane-Giovanneni® y férmula
de Shohl (citrate de sodio ¥y dcide eiidead, ¥
s¢ le aomentd la dosis de vitamina I a 200 000
unidades administradas por via intramuscular
una vez a la semana.

A principios de agoste de 1973, a los 2 anos
de eded, ls wrea habfa deseendido a 604 mg
por cien ml de suero, la presidn arterial ee
mantenia normal pars sa edad v habia crecido
1 em ¢n alla,

Ne se¢ supo m?s nada de la nifia hasta cas
un afio despucs, pues sus familiares no la tra-
jeron & consulta de seguimiento. Reingrest por
dltima vez en julio de 1974 por otra crisis
aguda de asma bronquial, 12 que se complics
con una bronconcumonia que la condujo répi-
damente a la muerte,

La necropsia demoslré unos rinones con un
pero de 24 gramos en eonjunto, siendo el peso
promedio de los rifiones de un nifie de 2 afios
de edad de 93 gramos” Eran de forma acha-
tada, midiende 235 5 20 10 om, de super-
ficie irregular ¥ Dblaogquecing, con la ecdipsula
adherida a esa superficie, Al corte los rifiones
presentaban  una  estructura compacta, en Ja
que no se apreciaba delimitacién entre corteza
y médula. Pelvis unicalicial, del mismo didme-
tro que ¢l wréter ¥ vasos reducidos de calibre
en ambos rifiones (figura 3).

La vejiga era de forma y tamaie normal,

El examen histolégico del rifidn  demostrd
grandes zonas de la corteza desprovistas de glo-
mérulos, observindose los que estalan presentes
con sus didmetros muoy aumentades, Alrededor
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de csox plomcrulos oo abserven tilales dila.
tados con ateofia del epitelin, separmdos por 1e-
jide fibroso intersticial, Habaa iefilerado indla-
matorio de tipe mononuclear o figura 30

EI l.‘:illldio dt.rl SrpEnienla e extraide st
detencidon on el erecimicnlo dsew, «e enceniranan
extensas areas sustituidas por tejido fibros,

En pulmones se hallo una bronconeomonia
grave, con extenzas zonaz de necresic hemerrd-
gica,

[a awtopsia permitié concluir gque <0 trataba
de un nanismo remal, secundario a una hipe-
plasia hilateral congénita con oligomelronia, que
fallecié per una bronconeumonia.

COMENTARIOS

Entre las anormalidades renales por Jis-
minueion de su volumen® deben ser consi-
deradas, en primer lugar, las “agenesias™.
que consisten en la ausencia total, wni o
hilateral, de lodo vestigio de tejido renal
al examen macro o microscopico. Como es
natural, si el defecto es hilateral rezulta
incompatible con la vida y suele ir acom.
pafiado de la “facies de Potter”,® caracte.
rizada por implantacién baja de pabello-
nes auriculares blandos v planoes debido a
su pobre desarrollo cartilaginoso, con lige-
ro aumento de la distancia entre los ojos,
hendiduras palpebrales algo inclinadas de
fuera a dentro, cpicanto que cubre la co-
misura palpebral interna, pliegue muy
marcado cerca del canto interno. punta
de la nariz aplastada y mandibula peque.
fia. El segundo lugar lo debe ocupar la
“aplasia renal” donde silo o5 posible fden-
tificar estrucluras renales primilivas, ne-
diante el examen micreseapico. en una
magma de tejide mesenquimatoso poce di-
ferenciado. En tercer lugar deben mencio-
narse las “atrofias renales”. on laz que
rinones urigirmlmrulr pormales suflren wna
reduccion progresiva en su lamuiio como
consccucncia de la isquemia o la eselerosis,

En contraposicion a las anteriores se
enenentran las “hipoplasias renales”. 6
mino con el que se quicre significar una
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disminucion  congénita  del parénquima
normal de uno o de loz dos rifiones, los
que al simple examen macroscdpico s¢ en-
cuentran muy disminuidos de tamafio "5
Fsta disminucion de volumen v por ende
de peso. ef consceuencia de un traslorno
del desarrolle, de una embriofetopatia con.
génita, no de una enfermedad hereditaria.
Se considera que es “unilateral” cuando
el peso de uno de los rifones sélo llega
al 50% o menos del promedio para la
edad del paciente. siendo normal su pare.
ja. Es la menos frecuente, habiéndola ha-
llade Rubinstcin ef al* on solo 2 de sus
58 cases de hipoplasia. Se cetima que la
anomalia ez “bilateral” cuando ¢l peso
de ambos rifiones sélo llega a las dos
terceras partes o menos de lo que le corres
ponderia por la edad del paciente. Fstg
iltima es “grave” =i el peso combinado de
ambos rifienes es inferior a la mitad v
“moderada™ si se encuentra entre la mitad
v los dos tercios de lo normal. En nuestro
caso ya vimos que €l peso de los dos rifio-
nes fue sélo de 24 gramos, practicamente
la cuarta parte de To que debian pesar
los rifiones de una nifia de su edad.

Laz hipoplasias también se dividen** o1
en “simples” cuando el paréngquima es nor-
mal al examen microscopice y con “dis-
plasia” cuando ze descubren dentro del
drgano estrucluras que sugieren alteracio-
nes del desarrollo, como son fundamental.
mente nidos de tejido cartilaginose en la
vorteza y tibulos primitives, limitados por
un epitelio columnar relativamente alto y
a menudo ciliado, rodeados por anillos de
tejido libromuscular en la médula.'

En 1962 Royer et al'* separaron del
grupo de las hipoplasias simples de rifio-
nes que = caracterizaban por la presencia
de unos glomérulos escasos en nimero,
pere de tamaiio muche mayor que el nor-
mal, por lo que denominaron ese tipo
particular de hipoplasia como “oligonelri-
nica” u “oligomeganefronica”. Los tibulos
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y el aparato yuxtaglomerular también se
encontraban hipertrofiados, y era evidente
la presencia de fibrosis intersticial.

En 1967, este mismo grupe de investi-
radores® ampliaron sus observaciones a 21,
y recalcaron que esta nefropatia congénita
es la principal causa de insuficiencia re-
nal crénica durante la infancia. Después
de un comienzo insidioso, con sintomas
vagos, como periodos febriles de causs
no determinada, vémitos y a veces episo-
dios de deshidralacion, se instalan polidip-
sia y poliuria, ez evidente ¢l retraso pon-
doestatural, que sélo excepeionalmente se
acompana de anomalias esqueléticas. En la
orina lo mas llamative suele ser la hiposte
nuria ¥y una proteinuriza no muy intensa,
con cituria practicamente normal. Tedos
los casoz evolucionaron a la insuficiencia
renal global, habiendo fallecido ya 10 de
los 2] casos publicados; los sohrevivientes
e encuentran en la fase de uremia crdnica.

Ademis de los tipos mencionados de hi-
poplasia, se han descrite la “hipoplasia
renal segmentaria” o “sindrome de Ask-
Upmark™,* secundaria a pielonefritis cré-
nica, donde cilices en forma de maza se
encuentran cubiertos por una corteza con
muescaz o depresiones debidas a atrofias
localizadas; la “hipoplasia multiquistica™
que sucle ser unilateral y la “hipoplasia
renal con aspecto de rifién poliquistico™®
donde los rifiones disminuidos de tamafio
muestran un aspecto indiferenciable de los
rifiones poliquisticos; los enfermos evolu-
vionan rapidamente a la muerte.

Recientemente, Renée Habib'* ha cla-
sificado las hipoplasias renales en dos
grandes grupos. El primere se debe a
anormalidades en la cantidad del tejido
renal e incluye las hipoplasias simples y
las bilateralezs con oligomeganefronia. El
segundo muestra anomalias cuoalitativas del
lejide renal, que comprenden la displasia
renal (aplasia, hipoplasia con dizplasia y
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Figura 1. Fotograjia de la nifte a los 18 meses
de edad, af lado de un nific normal de su
misma edad.

enfermedad quistica displasica) y la hi
poplasia segmentaria [(sindrome de Ask-
Upmark).

Respecto al raquitismo, puede decirse
que aungue fue deserito hace mas de 300
anos por o inglés Glissan'® dista lodavia
mucho de ser una enfermedad enva pato-
genia esté |}E"I'E1."{'t.ﬂ.!’l]l.‘rltl' esclarecida. Adin
¢l ecardcter nutricional del ragquitismo cli-
sico ha sido recientemente puesto en dudas
por Loomis! quien considera que = trala
de una  enfermedad
Namada vitamina 1} es sintetizada por la
piel mediante la accidn de las radiaciones

crdocrina, pues la

ultravioletas de la luz solar =obre un pre-
cursor inactive, que =¢ Lransforma asi en
calciferal. Y =i un producto es sintetizado
en ¢l organisimo ¥ vertide en la sangre
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Fjeree siodevion o distwneia, Mena oslos

los vegquisitos de o gque o consideran “harr-

menas . Fl beelio de que en la naturaleza
exd=tan swstancias similaes gque adminis-
tradda= por via oral teogan la mizma wecian
no o dvalida ol eeepto, A vadie s e
ocurte pensar que los extractos Grnidees,
por ejemplo, scan “vitaminas". a pesar de
'_'_‘qu\e cuande se suminisiran por ol traeis
digestivo suplen perfectamente la canencia
patologica de liroxina, Ademds la defind.
cidén de “vitaminas” recalea gue = i
ductos nufricionales no elubocados pon or
ganismo, indispensables para un normal

metalrolismo.

Actualmente no se debe hablar de “ra
guitismo” en singular, sino de “raguiti--
mos” en plural, pues son muchas la: enti.
dades que pueden entorpecer en la matriz
dsea la depesicidn de las sales de caleio
La clasificacion que siguen la mayeria de
los pediatras cubanos es la que aparece
en las Normas de Pediatria,® propuesta
por Fraser vy Salter™ en 1938. Ajustarse
a ordenamientos como el mencionado re-
sulta muy Otil. pues existen en la litera-
tura cientifica infinidad de términos, mu-
chos con nombres propios, para designar
distintas formas de la enfermedad. Como
cjemple  pueden  citarse  denominaciones
como  “raquitismo  renal”, “osteadistrefia
renal”, “sindrome de Toni-Fanconi-1De-
bré”, “sindrome de Albright”, “hipoloesfa.
lasia”, “raquitismo hipocaleémico seudorca-
rencial de Prader”, “diabetes fosfatica™,
“raquitismo hipeglicinirico de Dent v
Harris™ ... ete. . ™% Hasta el térming
de “oatecdistrofiz renal” ha sido criticads
nada menos que por de Toni,® quien pro-
pone el mas general de “osteopatia renal.”
Este aulor acepta, sin embargo. que on
los nifios ol cuadro es el de un verdadero
raquitismo v gque debe describise mejor
como “raquitismo renal”.

nin



Figura 2. Radiografia de la muieca cuando la nifig tenie 18 meses de edad. Son
fiien astensibles las lesiones de raguitisme
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SUMMARY

Pérez-Siable, M. et al. Oligonephrogenic congenital renal hypoplasia with rachitism and nanism,
A report of one case. Rev Cub Ped 47: 6, 1975,

A Zyearold black girl with oligenephrogenic congenital renal hypoplasia. rachitism and nanism
is presented, The course of disease is deseribed in detail.

RESUME

Pérez Stable, M. et al. Hypoplasie rénale congénitale oligonéphrogénique avec rachitisme ol
nanisme. A propos &'un cas. Rev Cub Ped 47: 6, 1975,

A propos d'un caz d'hypoplasie rénale congénitale oligonéphrogénique avee rachitisme et na
msi:rrj_i:hm une fille de la race noire agée de 2 ans. On déerit, on déwil, Pévolution e la
maladie.

FE3IME

Mepes-Cracae M., m gp. MNousuHad BPORIIHHAA IMTOHuhpOrcHMYECKAd 1'WI0-
LIAZMA COBMECTHO ¢ panaTHaMoM . [IpemcTaBielfe OOAOTD CJAYYAd. Rev Cub
Ped 47: 6,1975,

lpepcTaBnAeTcA OAHOTO ciydad NMousgHofl BpommendHofl maroHedporedrteckol
THIOJZCILIASHE CO3MECTHO C DAKMTUSMOM E HAHE3MOM Y gmmru IEBOYRY 2 -
a0

AT IGpHOH pasu . [ompoGHo ONECHBAETCA IBOVINEE 3 epafEd.,
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