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RESUMEN

La enfermedad renal poliquistica autosdmica recesiva es una de las grandes causas
de insuficiencia renal crénica en la poblacion adulta. Se reporta el caso de un
paciente con este padecimiento, que presentd, ademas, poliquistosis hepatica y
quistes pancreaticos, con escasas manifestaciones clinicas de la esfera renal y
sintomas dispépticos; higado y rifiones muy aumentados de tamarfio e irregulares,
producto de los abundantes y grandes quistes; fosfatasa alcalina elevada y
comprobacion imagenoldgica de la enfermedad. Todo esto unido lo hace un caso
infrecuente.

Palabras clave: enfermedad poliquistica del adulto; quistes pancreaticos; quistes
hepaticos.

ABSTRACT

Autosomal recessive polycystic renal disease is one of the great causes of chronic
renal failure in the adult population. We present the case of a patient with this
condition, who also had liver and pancreatic cysts, with few clinical manifestations
of the renal sphere and dyspeptic symptoms; very enlarged and irregular liver and
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kidneys due to profuse and large cysts; high alkaline phosphatase and imaging
checking of the disease. All of these together make it an infrequent case.

Key words: adult polycystic disease; pancreatic cyst; liver cysts.

Recibido: 17/06/2020.

Aceptado: 12/05/2022.

INTRODUCCION

La enfermedad poliquistica autosdmica recesiva (EPAR) esta asociada a una
disgenesia biliar conocida como fibrosis hepatica congénita, cuyo gen esta
localizado en el cromosoma 6 (6p21).%? No se conoce exactamente su incidencia,
pero algunos autores la han estimado entre 1 en 10 000 a 40 000 nacidos vivos.®™®
Esta es una causa poco frecuente de insuficiencia renal, y se ha observado una
variabilidad fenotipica considerable, incluso dentro de una misma familia: desde
grandes rifilones quisticos con muerte perinatal hasta fibrosis hepatica congénita
con afectaciéon renal minima.® Segun Ong y Wheatley, esta anomalia fue descrita
en 1841 como una degeneracion quistica de los rifiones (los rifiones poliquisticos
fueron descritos como un sindrome en 1888), y en 1899 se notd la naturaleza
hereditaria en algunas familias; fue reconocida morfolégicamente en 1902, aunque
sus caracteristicas histicas no se describieron hasta 1947.® En este trabajo se
describen las singularidades de un caso diagnosticado en la adultez después de una
larga historia de enfermedad renal.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente negro, masculino, de 34 afios de edad, con antecedentes de retrovirosis
cronica (VIH/sida) y de dolor lumbar mantenido, y crisis de disuria —y muy
ocasionalmente de hematuria— que en esta ocasion comenzé con fiebre de 38-39
°C y sintomas urinarios altos, dados por dolor lumbar fijo, mantenido, urente, sin
irradiacion, que aliviaba poco con antiinflamatorios no esteroideos y desaparecio
con el uso de colchicina. Presentd, ademas, heces fecales ligeramente esteatdsicas
y sintomas dispépticos.

Examen fisico
Piel y mucosa: himedas y normocoloreadas.
Sistema respiratorio: inspeccion, palpacion, percusion y auscultacion: normal.

Sistema cardiovascular: primer y segundo ruidos cardiacos ritmicos de buen tono,
timbre e intensidad. Pulsos periféricos presentes y sincronicos. FC: 77x’; TA:
120/80 mmHg.
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Abdomen: presencia de hepatomegalia que aproximadamente rebasa en 5 cm el
reborde costal a expensas del lI6bulo izquierdo; ligeramente doloroso, irregular,
bordes mal definidos. Ademas, ambos rifiones palpables e irregulares, dolorosos a
la palpacion.

Biometria: normal; quimica sanguinea: normal; pruebas hepaticas, fosfatasa
alcalina: elevada.

USG de abdomen

Higado: aumentado de tamafio, no homogéneo, con aumento de la ecogenicidad y
multiples imagenes anecoicas redondeadas de bordes bien definidos;
hepatomegalia de 175 mm.

Pancreas: con varias imagenes anecoicas redondeadas.

Rifiones: aumentados de tamafio con pobre diferenciacion SP, y multiples imagenes
anecoicas.

Tomografia axial computarizada toracolumbar contrastada (imagen multicorte):
hepatomegalia con mdultiples imagenes hipodensas de aspecto quistico en todos los
cuadrantes del higado. Rifiones aumentados de tamafio con mdltiples imagenes
hipodensas: la mayor, de 5,6 cm, en el rifidn izquierdo. Pancreas a nivel de la
cabeza; se visualiza imagen hipodensa (12 UH) que mide 0,5 cm. (Figura)
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KV 130
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Fig. TAC toracolumbar contrastada (imagen multicorte).

DISCUSION

La EPAR es una enfermedad multiorganica; su principal manifestacion es la
presencia de quistes renales, variables en tamafio y nimero, que se desarrollan
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paulatinamente a lo largo de la vida, con ritmos de crecimientos distintos e
impredecibles.®®

Los quistes renales son responsables de muchas complicaciones en los pacientes
portadores de una EPAR. Entre las que con mayor frecuencia se presentan estan
hipertension arterial, hematuria, hemorragias, dolor agudo o crénico, infeccién de
las vias urinarias o quisticas y nefrolitiasis e insuficiencia renal. Esta UGltima es la
mas grave y a la que progresan el 50 % de los pacientes, que al final precisan de
tratamiento renal sustitutivo antes de los 60 afios.®"

Se pueden desarrollar quistes en otros 6rganos como el higado, con incidencia
variable segun la edad, que llega al 40 % a los 60 afios y son mas voluminosos,
aunque no mas frecuentes, en las mujeres. No condicionan generalmente
compromiso de la funcién hepética, ni ninguna alteracion analitica.®®

El paciente presentado, a pesar de ser hombre de 34 afios de edad, desarrollo
multiples quistes hepaticos que, aunque deformaron la estructura hepatica, no han
desarrollado aun hipertension portal ni insuficiencia hepatica, aunque existieron
sintomas dispépticos y heces esteatésicas. Ademas, presentd manifestaciones
renales dadas por dolor capsular y crisis a repeticion de sintomas urinarios
compatibles con sepsis urinaria alta y baja.

La presencia de quistes en pancreas, ovarios, bazo y testiculos es rara.>'" En el
paciente presentado se demostré la presencia de quistes hepaticos y pancreaticos.
La enfermedad, en ocasiones, se acompafia de otras manifestaciones extrarrenales
no quisticas, donde las aneurismas cerebrales (10 %) y coronarias (raras),
anomalias valvulares cardiacas (25 %), diseccion aoértica (rara) y diverticulos en el
colon (80 %) son las mas frecuentes. Su presencia y constataciéon ayudan, en
ocasiones, a establecer el diagnéstico de la enfermedad.®?*®

Este paciente aun no ha desarrollado tampoco hipertension arterial, generalmente
la complicacion mas frecuente de la EPAR, que afecta al 30 % de los nifios
portadores y al 60 % de los adultos con funcién renal normal, cifras que se
incrementan en presencia de insuficiencia renal. ¢+

Se hace presentacion de un paciente portador de enfermedad poliquistica que
afecta rifidn, higado y pancreas, con discretas manifestaciones clinicas a pesar de
ser un adulto.
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