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SINDROME UROFACIAL DE OCHOA

J.A. Lopez Medina, P. Lupiani Castellanos, B. Bravo Mancheno,
D. Barajas de Frutos, J. Pedrero Vera, A. Vicente Pintor,

J. Pacheco Sanchez, R. Lopez-Jurado Romero de la Cruz,

J.L. Barrionuevo Porras y L. Ortega Martos

Hospital Universitario Virgen de las Nieves, Granada.

Antecedentes: El sindrome urofacial o de Ochoa consiste
en la asociacion de una facies tipica de inversion de la ex-
presion facial al sonreir (al invertirse la boca, la sonrisa se
asemeja al llanto), con una disfuncién vesical no neurogéni-
ca, ni debida a obstruccion organica. Si la disfuncién vesical
pasa desapercibida o no es tratada, secundariamente, puede
aparecer afectacion del tracto urinario superior en forma de
dilataciones, nefropatia de reflujo (RVU) o incluso insufi-
ciencia renal.

Caso clinico: En el afio 1996, nuestra paciente fue hospita-
lizada con un mes de vida, por una pielonefritis aguda. En
la exploracién fisica destacaba una facies dismérfica con epi-
cantus y filtrum alargado. Tenia antecedentes familiares de
nefrouropatia. Entre las pruebas complementarias iniciales,
el urocultivo fue positivo a Escherichia coli, la funcién renal
fue normal, encontrdndose un aumento de la BZmicroglobu—
lina en orina (1.591 mg/l) . Cariotipo normal. Ecografia re-
nal: ureterohidronefrosis bilateral. Cistografia (CUMS): RVU
bilateral, derecho grado 1V, izquierdo grado V e intrarrenal.
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Gammagraffa renal (DMSA): hipocaptacion generalizada del
rifién izquierdo (RD 66%, RI 34%). A pesar de la quimio-
profilaxis present6 infecciones urinarias (ITUs) de repeti-
cién, motivo por el cual se realizé reimplantacién ureteral ti-
po Cohen, al afio de edad, El reflujo se resolvid, sin embar-
go, continué con ITUs de repeticién hasta los tres afios.
Alrededor de esta fecha, se detect6 la facies tipica de inver-
sién facial al sonreir, lo que indujo a investigar una disfun-
cion vesical subyacente (clinicamente no evidente). El estu-
dio urodindmico revelé una vejiga inestable, de altas presio-
nes y baja acomodacién. Actualmente, el tratamiento estd
dirigido a reducir las presiones intravesicales en forma de
anticolinérgicos y vaciamiento vesical completo.
Conclusion: La expresion facial de estos enfermos permite
la detecién precoz de una disfuncién vesical, que probable-
mente esté en el origen de las uropatias asociadas, y preve-
nir o paliar el dafio renal. Conseguir reducir las presiones ve-
sicales, con ejercicios de vaciamiento, medicacién o catete-
rismo intermitente, asi como prevenir las infecciones
urinarias constituyen los pilares del tratamiento. Los antece-
dentes familiares cargados de uropatia en esta paciente su-
gieren la existencia de formas incompletas del sindrome de
Ochoa que no asocien la inversién facial.
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LITIASIS RENAL INFANTIL: ANALISIS DE 56 PACIENTES
A. de Andrés, G.A. Martos, M. Cortés, ].L. Ecija y M. Vazquez Martul
Hospital del Nifo Jestis, Madrid, Universidad Autonoma de Madrid, Madrid.

Objetivo: Aportar y analizar los hallazgos clinicos, etiol6gi-
cos y factores favorecedores e inhibidores de la litogénesis
en la edad pediatrica.

Material y métodos: Se estudian en una secciéon de nefro-
logia pedidtrica 56 pacientes, 34 nifios (60%) y 22 nifas
(39,3%) con edades comprendidas entre 1 mes y 17,8 anos
(media 6,37). El periodo de seguimiento oscil6 entre 1 y 15,2
anos (media 5,3). A todos los pacientes se les realizé un es-
tudio de funcién y morfologia renal asi como determinaciéon
de la excrecién urinaria de acido drico, calcio, magnesio, ci-
trato y aminodcidos

Resultados: Presentaron clinica de dolor el 55,3% de los pa-
cientes, hematuria el 46,4%, sintomas miccionales el 21,4%.
Como asociaciones mads frecuentes encontramos hematuria +
dolor en el 18% y hematuria + dolor + sintomas miccionales
en el 11%. El analisis fisico-quimico del cédlculo fue posible
en 25 casos (46,3%) siendo entre ellos un 32% de oxalato
calcico, un 8% de fosfato calcico, un 12% de fosfato amoéni-
co magnésico, un 8% de cistina, un 4% de acido trico y un
36% mixtos. De los 56 pacientes la etiologfa de la litiasis fue
metabolica en el 42,8%, infecciosa en el 3,6% e idiopatica en
el 53,6%. Entre las causas metabdlicas se encontraron la hi-
percalciuria en un 50%, hipomagnesiuria en un 4,5%, hipe-
roxaliuria en un 11,4%, cistinuria 7,7%, hiperuricosuria 7,7%
e hipocitraturia 3,8%. Ningtin caso present6 alteraciones del
metabolismo adcido-base. La recidiva de la litiasis se encon-
tré en 4 pacientes (7,2%) mientras que 47 pacientes (83,9%)
no presentaban litiasis y en un 8,9% no se observé modifi-
caciéon de la misma al final de la evolucién. Se hall6 fami-
liaridad en 26 pacientes (46,4%). La sensibilidad diagnoéstica
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de la ecografia abdominal fue del 87,4% y la de la radiogra-
fia simple de abdomen fue del 71%, no siendo significativa
esta diferencia. La actitud terapéutica seguida fue conserva-
dora en el 76,4% de los pacientes, quirtirgica en el 16,4% y
litotricia en el 5,5%

Conclusiones: Predominio del sexo masculino. La hipoci-
traturia como causa etioldégica metabélica ha sido muy rara,
siendo la hipercalciuria la mds frecuente. Escasas recidivas.
Familiaridad en elevado porcentaje. Buen prondstico de la li-
tiasis renal en esta serie.
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ANOMALIAS CARDIACAS Y DIGESTIVAS ASOCIADAS
AL SINDROME NEFROTICO CONGENITO TIPO
FINLANDES

B. Orive Olondriz, I. Hualde Tapia, L. Pérez Diaz

y A. Rodriguez Estévez

Hospital Txagorritxu, Vitoria.

Aol

El sindrome nefrético congénito tipo “Finlandés” es una rara
enfermedad autosémica recesiva causada por mutaciones en
el gen de la nefrina, NPHS1. La mayoria de los nifios son pre-
maturos, presentan proteinuria masiva de inicio intratdtero y
evolucionan hacia la insuficiencia renal crénica. La histologia
renal demuestra: dilatacién quistica de los tibulos proxima-
les, hipercelularidad mesangial y fibrosis glomerular. Su aso-
ciacién con anomalias cardiacas y digestivas se ha referido
escasamente.

Objetivo: Analizar dos pacientes con SNC “finlandés” aso-
ciado con estenosis pulmonar y reflujo gastroesofdgico. Estu-
dio descriptivo:

Caso 1: Mujer de 37 semanas de gestacién (septiembre 94).
Pn: 2.490 gr, sin antecedentes familiares de sindrome nefréti-
co, diagnosticada en la primera semana de vida por edemas
y proteinuria, fenotipo normal, cariotipo 46 XX. Biopsia re-
nal: dilatacién quistica de tbulos contorneados proximales.
Recibié tratamiento con Enalapril, L-Tiroxina, y eventuales
perfusiones de albtimina. Se detecté un soplo sistélico 2/6 en
foco pulmonar, aprecidndose en ecocardiograma estenosis
pulmonar supravalvular con gradiente de 40 mmHg. La car-
diopatia permaneci6 estable. Diagnosticada de reflujo gastro-
esofagico, precis6 tratamiento quirtrgico por mala respuesta
al tratamiento médico. La funcién renal se deterioré progre-
sivamente y a los 3,5 afios recibié un transplante renal, falle-
ciendo por rechazo agudo del injerto.

Caso 2: Mujer de 37 semanas de gestacion (enero 99) Pn
1890 gr. Peso placenta: 900 gr (47% peso natal) diagnostica-
da al nacimiento por proteinuria masiva y edemas. Fenotipo
normal, cariotipo 46XX, Biopsia renal: dilatacion quistica de
tabulos contorneados proximales. Tratamiento: Enalapril, L-
Tiroxina, y cisaprida. Se apreci6 soplo sistélico 2/6 en foco
pulmonar, presentando en la ecocardiografia estenosis pul-
monar supravalvular con gradiente de 17 mmHg, que per-
manece estable. Se diagnosticé reflujo gastoesofdgico por ph-
metria, con buena evoluciéon clinica. Actualmente en trata-
miento conservador por insuficiencia renal crénica severa
Conclusiones: Es importante la valoracién cardiol6gica pa-
ra detectar alteraciones suceptibles de cirugia y prevencion
de endocarditis bacteriana. Diagnosticar y controlar el reflu-
jo gastroesofdgico patolégico es fundamental para conseguir

ANALES ESPANOLES DE PEDIATRIA. VOL. 56, SUPLEMENTO 5, 2002

un adecuado estado nutricional

P153 ,

HIPONATREMIA POR PERDIDA SALINA DE ORIGEN
RENAL EN PACIENTE CON DIABETES INSIPIDA
CENTRAL

P. Betrian Blasco, R. Cabrerizo de Diago, M. Cuadrado Martin,

B. Alonso del Val, E. Garcia Jaria, D. Gros Estebdn, M. Justa Roldén
y C. Loris Pablo

Hospital Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: En la diabetes insipida central la aparicién de hi-
ponatremia puede deberse a exceso de dosis con ADH. Puede
deberse también a un cuadro de pérdida salina. El sindrome ce-
rebral pierde sal se ha descrito a menudo asociado a dafio in-
tracraneal. El cuadro se ha definido por pérdida renal de sodio
en presencia de hiponatremia con deplecién del espacio extra-
vascular. Presentamos el caso de un paciente afecto de diabetes
insipida central en el que se produjo un cuadro pierde sal.
Caso clinico: Paciente de 18 meses de edad diagnosticado
de diabetes insfpida central en que inicia tratamiento con
Desmopresina con dosis de 10 pg/dia. A los 2 meses de ini-
cio de tratamiento presenta un cuadro de deshidratacién hi-
ponatrémica (Na: 108) con convulsiones generalizadas preci-
sando ingreso en UCIL. Se aprecia aumento de la natriuresis y
poliuria requiriendo mayores dosis de ADH. Presenta poste-
riormente otros 2 episodios de deshidratacion hiponatrémica.
Se inicia aporte de suplemento oral de CINa (34 mEq/dia).
Posteriormente, estando asintomdtico, se ha podido comple-
tar el estudio con determinacién de péptido natriurético atrial
siendo su valor normal. Actualmente ha sido retirado el tra-
tamiento permaneciendo asintomatico.

Diagnostico Deshidratacion hiponatrémica
Na(s) 136 108
Na(o)mEq/1 6 66
FENa 0,37 3
RMN Normal Normal

Comentarios: No se ha podido detectar la causa que de-
sencadend el cuadro de pérdida de sal de origen renal en el
paciente, no objetivindose antecedente de dafio intracraneal
ni alteraciones en la RMN. Podrfa deberse a alguna alteracién
transitoria en el eje ADH y de péptidos natriuréticos que pos-
teriormente se hubiera normalizado.
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TRATAMIENTO CONSERVADOR DEL REFLUJO
VESICOURETERAL DE ALTO GRADO
DIAGNOSTICADO EN PERIODO NEONATAL

A. Rodriguez do Forno, C. Lorenzo-Legerén, G. N6voa Gomez,
S. Rey Garcia y Al Villares Porto-Dominguez

Hospital Cristal Pifior, Ourense.

Antecedentes: Las técnicas de imagen evidencian reflujo ve-
sicoureteral (RVU) con frecuencia en el periodo neonatal. Es
controvertida la actitud con el RVU de alto grado.

Objetivo: Comprobar la evolucién con tratamiento conser-
vador de nifios diagnosticados en el 1° mes de vida de RVU
primario. Es parte del estudio del Grupo Colaborativo Galle-
go de RVU Conggénito.

Métodos: Pacientes con RVU grado III o superior (n = 42). 13
nifias (31%) y 29 nifios (69%). Diagnostico secundario a anoma-
lias ecograficas en 24 (64,3%) y precedido por una infeccién de
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orina (ITU) en 15 (35,7%). Excluimos los pacientes con patolo-
gla obstructiva y/o anomalias asociadas en el rinén refluyente.
Tiempo medio de seguimiento: 1,9 afnos (1a 4,7). Andlisis des-
criptivo habitual. P. exacta de Fisher para comparacién de v.
cualitativas, Kaplan-Meier, prueba de log-rank. SPSS 10.0.
Resultados: Localizacién derecha 14 (33,3%), izquierda 10
(23,8%) y bilateral en 18 (42,9%). Namero total de unidades
refluyentes (UR) fue de 60. Grado III en 48 (80%), IV en 10
(16,6%), y V en 2 (3,3. El DMSA inicial fue anormal en 11/ 60
UR (18,3%) con displasia del rifién afectado en 5 (8,3%). Se-
gun sexo, el dafio renal se produjo solo en los varones 8/29
(27,6%). Del total de UR se resolvid el RVU en 42/60 (70%).
De los 48 de grado III, desaparecié en 38 (79,2%); de los 10
de grado IV en 4 (40%), no resolviéndose en ninguno de los
2 de grado V. Mediana de tiempo hasta resolucion esponta-
nea de 20 meses; variando segtn grado de RVU, log-rank =
4,47, p = 0,03. Situacion actual de 18 UR que no curan: de 10
con RVU inicial grado III, 7 son de bajo grado (I-II) y 3 UR
estdn pendientes del primer control de cistografia. De los 6
grado IV, 3 son de grado IIl y 3 de grado II. Uno de grado V
es de grado IV y en el otro se realiz6 cirugia.
Conclusiones: El tratamiento conservador del RVU congéni-
to de alto grado es una opciéon adecuada. La resolucién es
significativamente menor en los grados IV y V. El dafio renal
se produjo s6lo en los varones.
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NEFROCALCINOSIS: REVISION DE 28 CASOS EN EDAD
INFANTIL

B. Alonso del Val, E. Garcia Jaria, D. Gros Esteban, L. Palacin
Gonzalez, M. Justa Roldéan y C. Loris Pablo

Hospital Miguel Servet, Zaragoza, Hospital Clinico Universitario Lozano
Blesa, Zaragoza.

Antecedentes: La nefrocalcinosis no es una entidad clinica
tnica, sino una consecuencia de diferentes patologias. Consis-
te en depositos difusos de sales de calcio, fosfato u oxalato en
el parénquima renal. Entre las causas mas frecuentes destacan:
hipercalciuria idiopatica, tubulopatias y la secundaria al uso de
furosemida (sobre todo en periodo neonatal). Tanto la clinica
como el tratamiento dependen de la enfermedad de base. El
diagnéstico es fundamentalmente ecografico.

Métodos: Se ha realizado estudio retrospectivo de los 28 ca-
sos diagnosticados en esta unidad hasta el momento actual
excluyendo el periodo neonatal. Se ha analizando la etiologia
de las mismas y la posible evolucién a insuficiencia renal cré6-
nica (IRC) .

Resultados: De los 28 casos revisados se han encontrado:
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N° Evolucion Transplante
de casos aIRC renal

S. de Dent 4 3 0
S. de hipercalciuria-

hipomagnesemia 7 5) 3
Oxalosis 1 1 0
Acidosis tubular 4 1 0
Hipercalciuria idiopatica 2 0 0
Intoxicacién con Vitamina D 1 0 0
Pielonefritis aguda 1 0 0
Hiperuricemia 1 0 0
Xantinuria 1 0 0
Raquitismo hipofosfatémico* 4 0 0
Hipoparatirodismo* 2 0 0
Numero total de casos 28 10 3
*Tratamiento con metabolitos Vit. D.

Conclusiones: Entre nuestra casuistica predomina la nefro-
calcinosis secundaria a tubulopatias, destacando en frecuen-
cia el sindrome de hipercalciuria-hipomagnesemia. Son pre-
cisos estudios ecogréficos y controles seriados de la funcién
renal para detectar precozmente la posible evolucién hacia
insuficiencia renal.
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LITIASIS VESICAL ENDEMICA, UNA PATOLOGIA
DEL SUBDESARROLLO

R. Calvo, ]J. Gutiérrez Blasco, D. Segura, O. Garcia Bodega,
M. Justa Roldan y C. Loris Pablo

Hospital Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion: La litiasis vesical endémica presenta una cla-
ra distribucién geogréfica que incluye sudeste de Rusia, Bal-
canes, paises del Magreb y Pérsicos, Israel y sur de China. La
incidencia en estos lugares es de 10-100 veces mayor que en
las zonas no endémicas.

En la patogenia parece intervenir una dieta pobre en protei-
nas animales, cereales y leche, rica en oxalatos, mala hidra-
tacion, junto con climas calurosos y secos. El principal cons-
tituyente de los cdlculos es el oxalato calcico. Presentamos
dos casos recientes diagnosticados en nuestro hospital.
Caso 1: Nifio de 4 afos de edad, procedente de Gambia, lle-
gado a nuestro pais hace dos meses. Desde hace dos afios
presenta episodios de disuria, en ocasiones acompanados de
fiebre.

Exploracion fisica: Peso 12 Kg (< P3). Talla 104 cm (P25.50).
Aspecto desnutrido. Exploraciones complementarias: Ac. tri-
co: 2,17 mg/dl. Fe: 48 mg/dl; prealbtimina 15,4 (18-30); RBP
1,87 (3-6) mg/dl. Funcién renal: GRF: 100 ml/mn/1,73 m2.
TRP: 92,94%. Calciuria: 8 mg/Kg/24 h. Citraturia: 393 mg/L
Oxaluria: 10,2 mg/24 h. Aminoaciduria: Normal. Orina: Leu-
cocituria. Urocultivo: Enterococo. Rx abdomen: Imagen ra-
dioopaca 2 x 2 cm. en vejiga. Eco renal: Litiasis vesical, res-
to normal. CUMS: No reflujo. Tratamiento: Cistotomia para
extraccion del célculo. Evolucién: favorable, sin reaparicion
de sintomatologfa.

Caso 2: Nifio de 12 afios. Participa en un programa de aco-
gida de verano a nifios saharauis. En la revision rutinaria que
se realiza en nuestro hospital la familia refiere polaquiuria.
Exploracién fisica: Sin hallazgos patologicos; peso 32 Kg
(P10), talla 130 cm (< P3). Exploraciones cmplementarias: BQ:
Normal. Funcién renal: GRF: 117,9 ml/mn/1,73 m2. Citraturia:
270 mg/l. Oxaluria: 18,3 mg/24 h. Aminoaciduria: Normal.
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Sedimento orina: Piuria. Urocultivo: negativo. Edad é6sea: 9
anos 6 meses. Rx de abdomen: Litiasis vesical 2 x 3 cm. UIV:
Rifiones y vejiga normales, sin fallo en vaciamiento; litiasis
vesical de 2 cm de bordes espiculados. Andlisis del célculo:
Oxalato célcico dihidrato. Tratamiento: Cistotomia para ex-
traccién del célculo. Evolucién: favorable, sin reaparicion de
sintomatologia.

Conclusiones: La litiasis vesical poco habitual en nuestro
medio, aumenta su incidencia como consecuencia del fené-
meno de la inmigracién. La sospecha clinica en nifios proce-
dentes de las regiones endémicas, encamina el diagndstico,
facil y sencillo. El tratamiento resulta rdpido y eficaz. La evo-
lucién favorable si se corrigen las circunstancias socioeconé-
micas que la favorecen.
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POLIQUISTOSIS RENAL DOMINANTE Y ESCLEROSIS
TUBEROSA: ENFERMEDAD DE GENES CONTIGUOS

V. Lanzadera Arencibia, M. Vazquez Martul y G.G. Mardones
Hospital del Nifio Jestis, Madrid.

Antecedentes y objetivo: Se presenta una asociacion infre-
cuente de dos enfermedades, poliquistosis renal dominante
(PKD) y esclerosis tuberosa (TSC), que plantean un diagnés-
tico diferencial dentro de la clasificacién de quistes renales.
Existe ligamiento genético en el cromosoma 16 entre estas
dos entidades, por lo que grandes delecciones en la zona que
incluye ambos genes, resultan en la asociacion de ambas.
Métodos: Se hace un andlisis inicial y evolutivo de dos va-
rones de 9 meses y 6 afos de edad, con la mencionada aso-
ciacion. Se han realizado estudios de funcién renal, explora-
ciones neurolégicas e investigaciones por imagen renales y
cerebrales, durante evoluciones de 15 y 3 afos respectiva-
mente.

Resultados: Caso 1. -Varén diagnosticado a los 9 meses de
PKD, con abdomen globuloso, hipertensién arterial y nefro-
megalia y quistes renales bilaterales en ecografia renal. Diag-
nosticado a los 13 meses de TSC, con crisis convulsivas par-
ciales, manchas acrémicas diseminadas y calcificaciones su-
bependimarias y hamartomas tuberosos en TAC craneal. En
su evolucion presenta retraso mental, angiofibromas faciales,
rabdomioma cardiaco y disminucién progresiva de la funcion
renal, con insuficiencia renal cronica moderada a los 13 afios.
Caso 2. -Varén de 6 aios de edad diagnosticado inicialmente
de TSC, con crisis convulsivas, angiofibromas faciales y né-
dulos periventriculares y tuberomas corticales en TAC craneal,
y posteriormente de PKD, con nefromegalia radiolégica, hi-
pertension arterial, varias infecciones urinarias y grandes quis-
tes renales bilaterales en ecografia renal. En su evolucién pre-
senta un astrocitoma interventricular. Durante los 3 afios de
seguimiento, se conserva la funcién renal. En ninguno de los
dos casos existen antecedentes familiares de PKD.
Conclusiones: En el diagnéstico de PKD sin antecedentes fa-
miliares es obligado descartar TSC. Asimismo, en TSC, debera
realizarse precozmente ecograffa renal y controles periédicos
de la tension arterial, por su posible asociacién con PKD.
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