CARTAAL EDITOR /LETTER

Rev Med Hered. 2019, 30:213-214.
DOI: https://doi.org/10.20453/rmh.v30i3.3596

Ot

Esta obra esta bajo
una Licencia Creative Commons
Atribucién 4.0 Internacional.

Sindrome nefrotico en un recién nacido

Nephrotic syndrome in a newborn

Sr. Editor:

El sindrome nefrotico congénito (SNC) es una
enfermedad poco frecuente caracterizada por Ia
presencia de proteinuria masiva (>40 mg/m*h),
hipoalbuminemia <0,38 mmol/L (<2,5 g/dl), edemas
¢ hiperlipidemia >5,17mmol/l (colesterol >200 mg/
dl) (1), ademas de signos menos frecuentes como
hematuria, hipertension arterial e insuficiencia renal
(2). E1 SNC afecta uno a tres por cada 100 000 nifios
en el mundo (3), con mayor aparicion en poblacion
finlandesa (4). Se desconoce la frecuencia de
presentacion de esta enfermedad en Pert.

Se presenta el caso de un neonato de 14 dias de edad,
nacido de parto por cesarea debido a oligohidramnios
severo, prematuro (36 semanas por Capurro), con un
Apgar: de 6, 8 y 9 al minuto, 5 y 10 minutos, peso al
nacer de 2 540 gramos, talla de 47,5 cm y perimetro
cefalico de 33 cm. No tenia antecedente médico
familiar de importancia. El paciente presentd desde
el tercer dia de nacimiento oliguria e inadecuada
lactancia materna con succion pobre. Al examen
fisico el paciente se encontrd hipoactivo, reactivo
a estimulos, con piel palida, con edema (3+/3+) a
predominio de miembros inferiores. Al ingreso tenia
presion arterial de 140/110 mm Hg, frecuencia cardiaca
142x’, frecuencia respiratoria 56x’, temperatura 36,6
°C y una saturacion de oxigeno de 88%. El resto del
examen fisico se encontr6 normal.

Los examenes de laboratorio mostraron hemograma
normal, proteina C reactiva cualitativa negativa,

serologia para virus de inmunodeficiencia humana,
Treponema pallidum RPR (Rapid Plasma Reagin) y
TORCH, negativas. También se encontré albumina
1,8 g/dl, proteinas totales 3,8 g/dl, proteinuria 190 mg/
m?/h, colesterol total 134 mg/dl, triglicéridos 40 mg/
dl, creatinina 2,94 mg/dl, urea 81 mg/dl, complemento
C, 0,846 g/l y sodio 133 mmol/l, calcio 0,44 mmol/l
y potasio 2 mmol/I. En el cultivo de orina se encontrd
Escherichia coli 27 000 UFC/ml; ademas la ecografia
renal mostrd rifiones de superficie irregular con
ecogenicidad homogénea, diferenciacion cortico
medular ausente y didmetros renales conservados.

En cuanto al manejo, recibio 35 ml por toma de
formula lactea al 13% ocho veces al dia, 3 ml de
gluconato de calcio al 10% qid, 15 ml de albumina
humana al 20% en una hora, 3 mg de furosemida bid,
3 mEq de bicarbonato de sodio al 8,4% tid, 130 mg de
ceftriaxona qd, 13 mg de acetazolamida qd, 0,5 mg de
captopril qd y oxigeno por canula nasal para mantener
una saturacion entre 88-92%.

El paciente presentd un curso desfavorable por
inadecuada respuesta al tratamiento establecido. Los
familiares solicitaron la alta voluntaria del paciente,
impidiéndose realizar un estudio anatomo-patologico
y genético. Previo a la alta voluntaria se solicitd
el consentimiento informado a los padres para la
divulgacion académica del caso.

El SNC es un cuadro clinico de presentacion
infrecuente con pronodstico desfavorable debido a
complicaciones como sepsis y tromboembolismo
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pulmonar (5). Puede ser de etiologia idiopatica y por
mutaciones genéticas de tipo autosomico recesivo
del gen NPHS1 que codifica la proteina nefrina (6—
8), o secundario a glomerulonefritis, enfermedades
sistémicas, neoplasias, entre otras (2).

En este caso no se pudo identificar la causa del
cuadro clinico; sin embargo, se presume que un
trastorno genético pueda ser la posible etiologia al
presentarse en aproximadamente el 90% de los casos
de SNC en el primer trimestre de vida postnatal y
por su evolucion desfavorable (2). Se conoce que
la mayoria de los pacientes con mutaciones del gen
NPHSI nacen prematuros y con un peso entre 1 500
a 3 500 gramos, como el caso que reportamos (7); no
descartandose el sindrome de Pierson por la rapidez de
instauracion de la insuficiencia renal (2).

El diagnostico de este sindrome podria sospecharse
desde la etapa prenatal por la elevada presencia
de marcadores como la alfafetoproteina (AFP) en
suero materno y valores normales de colinesterasa
a partir de la semana 15 de gestacion (5,6) y ante la
evidencia de rifiones grandes e hiperecogénicos en
la ultrasonografia (6). Posterior al nacimiento, se
sospecha ante un caso de prematuridad y de placenta
grande (5); realizdndose el diagnostico por presencia
de manifestaciones clinicas tales como edema,
proteinuria e hipoalbuminemia (1,2) y por estudio
genético, previo descarte de causas secundarias con el
proposito de poder determinar la etiologia especifica
y establecer el manejo terapéutico y profilactico
mas adecuado (2,8,9). El tratamiento tiene como
objetivo controlar la proteinuria, recuperar la diuresis,
reestablecer los niveles de alblimina y prevenir las
complicaciones, mediante una buena nutricion, el uso
de diuréticos, la administracion de albimina humana,
la profilaxis con antibibticos, entre otras (2,9). Una
respuesta positiva al uso de corticoides es favorable
en el prondstico del paciente (2,10). No obstante, el
trasplante renal es la terapia que mejor calidad de vida
puede otorgar al paciente (5).
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