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Reconocimiento y caracterizacion
de las anomalias congénitas del

sistema urinario en la evaluacion

RESUMEN

Introduccidn: Revisién de
casos diagnosticados con algu-
na malformacién renal congéni-
ta con el fin determinar y clasifi-
car los datos que por ecografia
son indicativos de alteraciones.

Objetivos: Establecer las
caracteristicas que deben ser
evaluadas para determinar si los
rifones fetales son normales y
diagnosticar malformaciones
renales en caso de que existan.
Enlistar los momentos en que se
pueden estudiar mejor las carac-
teristicas de los rifiones norma-
les, asi como los puntos de aten-
cion especial para realizar una
valoracion dirigida y no dejar de
evaluar potenciales alteraciones.
Clasificar los tipos de malforma-
ciones renales diagnosticadas.

ultrasonogréafica prenatal

Establecer algunos signos que
por imagen orienten al diagnosti-
co oportuno de anomalias que
afecten el curso del embarazo.

Material y métodos: Integra-
do por 72,300 pacientes emba-
razadas con edad gestacional de
12 a 40 semanas durante el pe-
riodo del afio 1995 a 2005, estu-
diadas en el Departamento de
Ultrasonido Ginecobstétrico del
Servicio de Radiologia e Imagen
del Hospital General de México
O.D.

Resultados: De los casos
estudiados 2,756 fueron posi-
tivos a algun tipo de anomalia
renal fetal, con los siguientes
porcentajes: 2,500 casos de di-
latacion del sistema pielocaliceal
(90.71%); 199 casos de malfor-
maciones (7.20%); 40 casos de
secuencia Potter (1.45%); dos

casos de tumores (0.07%); 15
casos con otros sindromes
(0.54%).

Conclusiones: Las anoma-
lias renales congénitas no son
raras si se compara con el res-
to de los sistemas del organis-
mo humano y por tanto debe de
evaluarse en todos los exame-
nes, aunque éstos sean de ruti-
na. La medicién del liquido am-
niético representa gran valor
para establecer la severidad de
las anomalias renales y debe
ser una herramienta util en el
seguimiento de estas pacientes.

Palabras clave: Anomalia

renal congénita, Pesquisa ultra-
sonografica obstétrico.
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Introduccion

En la actualidad no se conoce la verdadera inciden-
cia de las anomalias congénitas del sistema urinario
debido a que algunas de ellas son silentes y no se rea-
lizan necropsias en el total de la poblacién.! A nivel in-
ternacional la incidencia aproximada de las mismas es
de 1-3 por cada 1,000 nacidos vivos.

Las anomalias congénitas del aparato urinario pue-
den ser diagnosticadas en forma certera en la etapa
fetal, en la mayoria de los casos. Ademas de tener la
posibilidad de reconocer las lesiones letales.?

Al detectarse alguna anomalia de este sistema pue-
den también encontrase otros defectos que en conjun-
to integren un sindrome o una secuencia, por lo que se
propone introducir a estos defectos en el contexto de
una evaluacion integral .

La deteccion de malformaciones renales letales
y la demostracidn de rifiones no funcionales, favo-
rece la toma de decisiones por parte del medico tra-
tante y de la paciente a interrumpir una gestacién con
mal prondéstico de sobrevida a corto plazo, por lo que
se fundamenta el asesoramiento genético.*®

Por lo anterior, se presenta este trabajo como
una guia general para la evaluacién ultrasonogra-
fica de las alteraciones congénitas del sistema uri-
nario.
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ABSTRACT

Introduction: Cases review
diagnosed with a congenital kid-
ney malformation in order to de-
termine and classify data that
through echography, are indica-
tive of alterations.

Objective: To establish cha-
racteristics that most be evalua-
ted to determine if fetal kidneys
are normal and to diagnose re-
nal malformations in case they
exist, to list mementos in which
the best characteristics of nor-
mal kidneys may be studied as
well as special focus points to
carry out an assessment focu-
sed and not to stop evaluating

potential alterations. To classi-
fy diagnosed kidney malforma-
tions types, to establish some
signs that through image may
orient injuries (anomalies) time-
ly diagnosis affecting pregnan-
Cy course

Material and Methods: inte-
grated by 72,300 pregnantwomen
with a pregnancy age from 12 to
40 weeks, during the period from
1995 to 2005, studied in the gy-
necobstetric ultrasound depart-
ment of the General Hospital in
Mexico (Departamento de Ultra-
sonido Ginecobstétrico del Ser-
vicio de Radiologia e Imagen del
Hospital general de México O.D.

Results: from the studied ca-
ses, 2,756 were positive to some
type of fetal kidney anomalies,
with the following percentages:

(90.71%) cases with pyelocaliceal
system dilation; 199 abnormalities
cases (7.20%); Potter sequence
cases; (1.45%); two tumor cases
(0.07%); 15 cases with other syn-
dromes (0.54%).

Conclusions: Congenital ki-
dney anomalies are not less fre-
quent if compared with the rest
of the human organism systems,
thus, they shall be evaluated in
all examinations, even those are
of routine. Amniotic fluid measu-
rement represents a high value
to establish kidney anomalies
severeness and should be a use-
ful tool for patients following up.

Key words: Congenital kidney
anomalies, obstetrics ultrasono-
graphic inquest

Material y métodos

Pacientes

Integrado por 72,300 pacientes embarazadas con
edad gestacional de 12 a 40 semanas durante el perio-
do del afio 1995 a 2005 (desde el 1 de enero de 1995
hasta el 31 de diciembre de 2005) atendidas en los tur-
nos matutino y vespertino en el Departamento de Ultra-
sonido Ginecoobstétrico del Servicio de Radiologia e
Imagen del Hospital General de México, O.D.

Se revisaron los casos de lesiones congénitas del
sistema urinario diagnosticadas en este departamento,
con el fin de recopilar, estudiar y clasificar los datos
gue por ecografia son indicativos de complicaciones
inmediatas.

El pardmetro considerado para estimar el prondsti-
co de una malformacién fue la asociacion de falta o
disminucién del volumen del liquido amnidético que se
cuantifico mediante el indice de Phelan y su asociacién
al hipodesarrollo pulmonar, el cual fue determinado con
la medicion del indice cardio-toréacico.

Se establecieron y clasificaron las caracteristicas que
se deben de evaluar para establecer algun tipo de mal-
formacion renal, usando los siguientes parametros:

» Alteraciones renales evaluadas.

* Anomalias de nimero.
» Alteracién de la situacion.
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» Lesiones quisticas (localizacién, numero, tamafio
caracteristicas estructurales).

e Tumores.

» Lesiones obstructivas intrinsecas o extrinsecas.

Estos puntos, asi como los indices referidos como
pronésticos de sobre vida, son de atencion especial para
realizar una valoracion dirigida, con el fin de no omitir
la deteccion de potenciales alteraciones.

Valoracién del sistema urinario por ecografia prenatal.
Lavisualizacién renal por ecografia
es de las 16 semanas en adelante

« Determinar la localizacion y nimero de ambos rifio-
nes en el abdomen fetal.®®

« Evaluacién comparativa de las caracteristicas eco-
gréficas de los dos rifiones (Figura 1).

« Valorar presencia y volumen de la vejiga fetal: Si se
requiere, realizar medicion horaria de la cantidad
de orina en la cavidad vesical y del liquido amnioti-
co (LA).

« Orientacion y tamafio de la pelvis renal.

Cabe mencionar que en los extremos de la gesta-
cion los niveles de liquido amnidtico se acercan a los
parametros inferiores y entre la semana 20-30 hacia
los parametros superiores.



Figura 1. Imagenes ecogréficas de los rifiones en un feto normal. A) Corte transversal. B) Corte parasagital.

El oligohidroamnios es determinante en la hipopla-
sia pulmonar.

Fisiologia del aparato urinario

Los rifiones fetales inician su funcién la semana 10-
11 de gestacion.

Produccién aproximada de orina:

16-18 SDG =7 mL/h
19-40 SDG = 30-350 mL/h

La orina es excretada hacia la cavidad amnidtica y
se mezcla con liqguido amnidtico, este liquido es deglu-
tido por el feto y reciclado a través de los rifiones.

Después de la semana 20, la deglucién y produc-
cion de orina alterados se reflejan en la cavidad del
liquido amnidtico. Muchas anomalias renales cursan
entonces con oligohidroamnios.

Displasiay agenesiarenal

La displasia y la agenesia renales abarcan un es-
pectro de graves malformaciones que representan en-
fermedades primarias que requieren dialisis y trasplan-
tes renales en los primeros afios de vida.'45

Para facilitar su estudio se han clasificado en altera-
ciones de numero, posicién, rotacién, fusion, lesiones
guisticas, ectopia.?*°10

Alteraciones en el niumero y tamafio

La agenesia puede producirse si los brotes uretera-
les no logran tomar contacto o inducir mesodermo me-
tanéfrico.1112

Agenesia renal bilateral (sindrome de Potter a dis-
plasia renal).

* Incidencia: 1-3/10,000 nacidos vivos
* 75% de todos los casos son mas frecuentes en el
género masculino.

A

Figura 2. A) Rifion pélvico unilateral y B) Ectopia renal cruza-
da con fusion.

» Posible herencia AR y asociada al cromosoma X.

« Elrecién nacido presenta la secuencia de Potter ca-
racterizada por anuria, oligohidroamnios y pulmo-
nes hipoplasicos secundarios a este ultimo.

Agenesia renal unilateral

« Incidencia: 1/10,000 nacidos vivos.

» Dos veces mas frecuente en el sexo masculino en
relacién con el sexo femenino.

» En 85% de los casos se identifican otras anomalias
asociadas, las que son mas frecuentes en pacien-
tes femeninas y afectan los sistemas:

Genital (agenesia de la vagina y/o del utero).

- Cardiovascular (comunicacion interventricular).

- Respiratorio (atresia traqueal).

- Gastrointestinal (estenosis o atresia esofagica,
duodenal, ano imperforado).

- Musculo-Esquelético (vertebrales, huesos largos
o costillas).

- Sistema nervioso central (mielomeningoce-

le).
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- Piely tegumentos (hendidura del paladar y labio
leporino).

Sindromes asociados: Véase apéndice A
Hipoplasia renal

« Mas frecuente en prematuros.

« Morfologiay relacién corticomedular conservadas.

e Si es severa puede tener efecto sobre la produc-
cion de liquido.

Sindromes asociados: Véase apéndice A
Rifidn supernumerario

» Masa extra de menor tamafio, no conectado al otro
rifidn y de localizacién mas caudal.

e Su uréter puede drenar en el uréter normal, pero
puede ser insercion ectdpica.

» Diagnostico diferencial: hipertrofia compensadora,
ectopia renal cruzada con fusion.

« Eldiagnéstico generalmente es postnatal.

Anomalias de rotacién, situacién y forma
Malrotacion renal

 Los rifiones rotan 90 grados en sentido interno, asi,
el borde dorsal se vuelve lateral.

» Lapelvis puede tener problemas de drenaje.

« Hay anomalias de los vasos para compensar la mala
rotacion.

 Tipos:

- Incompleta, pelvis anterior, es la mas frecuente.
- Excesiva, pelvis dorsal.

Figura 3. Rifidn derecho ectdpico, con moldeamiento y com-
presion de la VCI.

- Inversa, pelvis lateral (grado maximo de rotacion).

Ectopiarenal

Durante su ascenso, los rifiones atraviesan la bi-
furcacion formada por las arterias umbilicales, pero a
veces uno de los rifiones no asciende, sino que per-
manece en la pelvis cerca de la arteria iliaca primitiva
(Figura 2).

* Situacién anémala de uno o ambos rifiones (Figura 3).

* Localizacion: Pélvica, iliaca, abdominal, toracica o
contralateral (ectopia cruzada).

» Puede asociarse a anomalias vasculares importan-
tes y a hidronefrosis.

« Anomalias genéticas cardiovasculares y esqueléti-
cas frecuentes.

» La entrada de los uréteres a la vejiga es apropiada
(ortotdpica).

Figura 4. (A) Imagen ecogréfica y (B) Rifién en herradura poliquistico.
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Rifién en herradura

A veces, ambos rifiones se sitian muy cerca uno del
otro, de manera que al pasar por la bifurcacién arterial,
sus polos inferiores se fusionan, por lo comuin se si-
tdan a nivel de las vértebras lumbares inferiores, ya
gue la raiz de la arteria mesentérica inferior impide su
ascenso.

« Unién de masa metanéfrica en la linea media (Figu-
ra4).

« Etiologia desconocida.

 Pelvis y uréteres de posicion anterior.

* Incidencia de uno en cada 600 personas.

« Hasta unatercera parte de los casos presentan otra
malformacién y/o asociacién con el sindrome de
Turner o con la trisomia 18.

» Riesgo para desarrollar rifién poliquistico, carcino-
ma de células renales o tumor de Wilms.

Patologia quistica renal

En el sindrome o secuencia de Potter, el defecto pri-
mario es la insuficiencia renal in (tero, ya sea por incapa-
cidad de los rifiones para desarrollarse (agenesia renal
bilateral) o por otro tipo de enfermedad que provoca su
insuficiencia, y debe diferenciarse de la enfermedad quis-
tica renal descrita y clasificada por Potter.

La agenesia renal bilateral es una condicién asinto-
matica, generalmente descubierta durante el ultrasoni-
do prenatal de rutina del estudio de pacientes con otras
anomalias.’* La ausencia o la alteracion estructural de
los rifilones causa una deficiencia del liquido amniético
(oligohidramnios) en una mujer embarazada. Normalmen-
te el liquido amnidtico actia como amortiguador para el
feto en desarrollo, cuando hay una cantidad insuficiente
de este puede ocurrir la compresién del feto dando por
resultado malformaciones adicionales.

La secuencia de Potter esta compuesta por unatétra-
da: Facies de Potter, defectos posicionales de los miem-
bros, hipoplasia pulmonar bilateral, déficit del desarrollo
fetal secundarios al oligohidramnios severo.

La facies de Potter consta de hipertelorismo con
epicanto prolongado hasta las mejillas, puente nasal
amplio, implantacion bajas de las orejas con hipopla-
sia cartilaginosa pegadas al craneo, mentdn peque-
fio; dentro de otras anomalias encontramos hipopla-
sia pulmonar bilateral, en mujeres ausencia de Utero
y vagina, en varones ausencia de ano y recto, espina
bifida, rigideces articulares, pie bot e incurvacion de
piernas.

Enfermedad poliquistica renal

 RIifién poliquistico infantil: Potter I.
 RIifién poliquistico del adulto: Potter 1.

Quistes o displasia renal
* Rifién multiquistico: Potter Il.

Unilateral.
Bilateral.

Quistes renales simples
+ Unicos.

Quistes multiloculares
« Multiples.

Quistes medulares

* RIifi6n en esponja.
» Enfermedad quistica medular.

Figura 5. Ay B) Im&genes ecogréficas en patologia quistica renal, es decir, Potter tipo | con megarrifiones.
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Otros

e Tumores quisticos.
* Quistes pielocaliceales.

Pseudoquistes

Enfermedad poliquistica renal

También conocida como enfermedad renal poliquis-
tica autosémica recesiva, se observa en uno de cada
5,000 nacimientos. Es un trastorno progresivo en el que
se forman quistes a partir de los tabulos colectores, lo
gue ocasiona que los rifiones se vuelvan muy grandes
y sobrevenga insuficiencia renal durante la lactancia o
en la nifiez (Figura 5).

« AutosOmica recesiva.

» Sillega a afectar al higado recibe el nombre de
displasia reno-hepato-pancreatica (fibrosis peripor-
tal).

* 90% de las nefronas se encuentran afectadas.

¢ Grupos:

a) 90% de la masa renal esta afectada, rifones au-
mentados de tamafio.

b) 60% de afeccidn con ligero grado de fibrosis he-
patica.

c) 20% de afeccion la enfermedad se manifiesta
de 3-6 meses.

d) Inicio de seis a 12 meses y evolucién paulatina.

Rifibn multiquistico (Potter tipo II)

En estos rifiones hay numerosos conductos rodea-
dos por células indiferenciadas. Las nefronas no pue-
den desarrollarse y el brote ureteral no se ramifica, de
modo que nunca se forman los tlbulos colectores (Fi-
gura 6).

En algunos casos estos defectos provocan la involu-
cion de los rifiones y la agenesia renal:

« Laincidencia mayor es en varones y el lado afecta-
do mas frecuentemente es el izquierdo.

« Defecto en la diferenciacion del tejido nefrégeno que
puede ser total o parcial.

» Causa mas frecuente de masa abdominal.

« Sinénimos: Displasia quistica congénita, rifién
multiquistico unilateral congénito, displasia re-
nal multiquistica y displasia de Potter tipo Il (Fi-
gura 7).

« Componentes: Estroma mesenquimal, conductos
con epitelio cilindrico alto, musculo liso, cartilago,
hueso, glomérulos primitivos y tejido fibroso.

« Su aspecto ultrasonografico es en “racimo de
uvas”.

« Rifién multiquistico unilateral: Tipo lIA (aumento en
sus dimensiones) y Tipo IIB (disminucién en sus di-
mensiones).

Ll “_'L.

Figura 6. (A y B) Imagenes ecogréficas en displasia renal
multiquistica (Potter Il) unilateral.

Figura 7. (A y B) Imégenes ecogréaficas en dos casos de rifidn multiquistico (Potter tipo ). En ambos casos el rifion
derecho es el afectado.

38  Enero-Marzo 2010



Figura 8. Ay B) Imagenes ecogréficas en un paciente feme-
nino de 38 afios con masa palpable e hipertension arterial
sistémica, se diagnostico rifiones poliquisticos en el adulto
(Potter III).

Figura 9. Imagen ecografica donde se observa el grado | de
dilatacion del sistema pielocaliceal.

* Rifién no funcional y es frecuente un rifién contrala-
teral disfuncional. Si la presentacién es bilateral, re-
sulta una malformacion letal.

* Anomalias asociadas:

e Aparato urinario: Valvas ureterales, uretra imperfo-
rada, hipospadias, uréter ectopico, diverticulo vesi-
cal.

« Tubo digestivo: atresia esofagica, fistula T-E, ano
imperforado.

* SNC: anencefalia, hidrocefalia, espina bifida.

« Defectos del SIV.

Rifién poliquistico del adulto (Potter tipo Ill)

También llamada enfermedad renal poliquisti-
ca autosémica dominante. Los quistes se forman
en todos los segmentos de la nefrona y por lo
general no provocan insuficiencia renal hasta la
edad adulta:

» Autosémico dominante.

« Escomun 1 /500 a 1/1000 recién nacidos.

« Uno en cada 500 necropsias.

« Se diagnostican entre la 22 a 3% década de la vida

« Asintomaticos o presentan HTA o insuficiencia (Fi-
gura 8 Ay B).

« Los quistes pueden no verse durante la valoracion
ultrasonografica prenatal.

Dilatacién de la pelvis renal
La ectasia de la pelvis renal se divide en cinco grados:

I. Mayora5 mmy menora 10 mm (Figura 9).
II. Mayoral0y menora 15 mm (Figura 10).

lll.  Mayor a 15 mm, con leve dilatacion de los
cdlices (Figura 11).

IV. Mayor a 15 mm, con severa dilatacién de los
cdlices asociada corteza renal residual (Figu-
ral2).

V. Dilatacién de los célices y corteza atréfica.

Tumores renales

El tumor de Wilms es una forma de cancer renal que
generalmente afecta a nifios de alrededor de cinco afios,
pero también puede desarrollarse en el feto.

Se debe a mutaciones del gen WT1 en el cromoso-
ma 11p13, y puede estar asociado a otras anomalias y
sindromes. Por ejemplo, el sindrome de WAGR, carac-
terizado por aniridia, anomalias genitourinarias, retar-
do mental y tumor de Wilms. El sindrome de Denys-
Drash consiste en falla renal, seudohermafroditismo y
tumor de Wilms.

Resultados

De los 72,300 casos estudiados 2,756 fueron po-
sitivos a algln tipo de anomalia renal fetal, con los si-
guientes porcentajes: 2500 casos de dilatacion del
sistema pielocaliceal (90.71%), de estos solo el 12%
correspondieron a grados Il y IV, con su consecuente
efecto negativo en la alteracion del LA y con el de-
sarrollo pulmonar; 199 casos de malformaciones
(7.20%); 40 casos de secuencia Potter (1.45%); 2
casos de tumores (0.07%); 15 casos con otros sin-
dromes (0.54%).

Los productos que presentaron una secuencia Pot-
ter tuvieron una tasa de mortalidad del 100%.

En todos los casos de anomalias pertenecientes a
la clasificacion de Potter se encontraron indices dismi-
nuidos de liquido amnidético (entre 5y 9 cm para el se-
gundo trimestre).

Conclusion

Las anomalias renales congénitas no son raras si se
compara su incidencia con la del el resto de los siste-
mas del organismo humano y, por tanto, no se debe
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Figura 11. Imagen ecografica de un feto que presenta dilata-
cién pielocaliceal grado lIl.
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omitir en la exploracién ultrasonogréfica, aunque ésta
sea de rutina.

In Gtero la deteccién de dilatacion de los sistemas
colectores se presenta en aproximadamente uno de
cada 10 embarazos, pero el seguimiento posterior com-
prueba uropatia en uno de cada 500 recién nacidos,
lo que indica que una dilatacion fisiologica leve de la
via urinaria en el feto no representa una malformacion
renal.

La reduccién de liquido amniético y el grado de seve-
ridad de la anomalia fetal tuvieron la correlacionaron
esperada.

La medicion del liquido amnidtico representa gran valor
para establecer la severidad de las anomalias renales y
debe ser una herramienta (til en el seguimiento de es-
tas pacientes.

Figural2.(Ay B)Ima-
genes ecogréficas de
un feto que presenta
dilatacion pielocaliceal
grado IV.



Apéndice A. Sindromes malformativos asociados a malformaciones renales.

Trisomia parcial 10q S
Cromosomopatia
Ptosis, fisuras palpebrales cortas
RCIU. Microcefalia
Camptodactilia
Sindactilia entre el 2do y el 3er dedo del pie
Malformaciones renales sin especificar (50%)

S. 18 g (delecidn del brazo largo del cromosoma 18)
Cromosomopatia
Rifidn en herradura
S. triploidia
Cromosomopatia
Displasia quistica
Hidronefrosis

Trisomia 9
Cromosomopatia
Malformaciones renales sin especificar

Trisomia 18
Cromosomopatia (afectacién renal en el 10 — 50 %)
Rifién en herradura, rifidn ectépico, uréter doble, hidronefrosis, rifibn poliquistico

Sindrome X0 (sindrome de Turner)
Cromosomopatia (afectacion renal en el 60 %)
Rifion en herradura, doble pelvis renal

Sindrome de Cat-eye
Cromosomopatia
Cromosoma extra a partir de los fragmentos idénticos del cromosoma 22(teoria)
Coloboma del iris con atresia anal
Agenesia renal unilateral

Sindrome de Beckwith-Wiedemann
Esporadico
Duplicacién parcial del cromosoma 11 p (descrito)
Macrosomia, macroglosia, onfalocele policitemia neonatal, hipoglucemia neonatal
Rifiones aumentados de tamafio con displasia medular

Sindrome de Carpenter
Autosémica recesiva (probable)
Acrocefalia, braquidactilia de manos, clinidactilia, sindactilia parcial
Polidactilia preaxial en pies con sindactilia
Malformacion renal ocasional

Secuencia de obstruccion uretral precoz
Displasia renal

Sindrome pancitopenia de Falconi
Autosémico recesivo
Hipoplasia del radio, microcefalia (25-37%)
Aplasia o hipoplasia del pulgar
25% morfolégicamente normales
Hipoplasia renal o malformacién. Uréteres dobles

Sindrome de Fraser
Autosémico recesivo
Criptoftalmia, anomalias genitales
Agenesia renal
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Distrofia toracica asfixiante
Autosémica recesiva
Talla corta, costillas cortas, huesos iliacos hipoplasicos
Hipoplasia pulmonar
Displasia tubular quistica y/o esclerosis glomerular

Sindrome de Goldston
Poliquistosis + sindrome de Dandy-Walker

Sindrome de Johanson-Blizzard
Autosémico recesivo
RCIU, microcefalia, alas nasales hipoplasicos, hipotiroidismo
Caliectasia, hidronefrosis

Secuenciade Klippel-Feil
Esporadica
Cuello corto por fusion de vértebras cervicales, 65% en mujeres
Esporadicos: Iniencefalia, meningocele cervical
Anormalidades renales sin especificar
Secuencias de lateralidad
Anomalias renales (25%)

Sindrome de Meckel-Gruber
Autosémico recesivo
RCIU grado variable, encefalocele
Microcefalia, hipoplasia cerebral y del cerebelo
Ocasional: Hipotelorismo o hipertelorismo, cardiopatias
Hipoplasia pulmonar, arteria umbilical Unica
Polidactilia, onfalocele
Displasia renal con diversos grados de formaciones quisticas

Sindrome de Melnick-Fraser
Autosoémico penetrante con alta penetrancia
Anomalias en el arco braquial
Displasia renal en el 66%

Asociacién MURCS
Esporadica
Defectos del cuerpo de Miiller con defectos renales y vértebras cervicales (Millerian duct, renal,
vertebral defects)
Agenesia renal o ectopia renal (88 %)

Sindrome de Potter
Agenesia renal

Sindrome-facial-digital (tipo I)
Gen mutante dominante en XY
Malformaciones orofaciales
Clinodactilia con o sin sindactilia
Ausencia del cuerpo calloso en el 20%
Braquidactilia con o sin polidactilia
Microquistes renales
Ocasionalmente enfermedad poliquistica renal

Sindrome de Pallister-Hall
Etiologia desconocida
Hamartoblastoma hipotaldmico
Nail displasia, sindactilia y polidactilia postaxial en manos y pies
RCIU
Ocasional: Displasia renal
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Secuencia de Rokitansky
Atresia vaginal, Utero rudimentario
Agenesia renal, hipoplasia renal, uréteres dobles 1/3 a 1/2 de los casos

Sindrome de Rubinstein-Taybi
Desconocida
Pulgar grueso y dedo gordo del pie grueso
Talla corta
Variedad de defectos (50%)

Sindrome de Schinzel-Giedion
Autosémico recesivo
Hidronefrosis, hidrouréter

Sindrome de costillas cortas-polidactilia Tipo Majewski (tipo I1)
Autosémico recesivo
Costillas cortas
Polisindactilia preaxial y postaxial en manos y pies
Térax estrecho, fisura palatina, hidrops, polihidramnios
Quistes glomerulares, dilatacion de los tibulos distales

Sindrome de costillas cortas-polidactilia Tipo Majewski (tipo I)
Autosémico recesivo
Costillas cortas con o sin polidactilia
Malformaciones cardiacas
Ano imperforado
Rifilones poliquisticos

Secuencia de sirenomelia
Agenesia renal, ausencia de vejiga

Sindrome de Townes
Autosémico dominante
Anomalias en el dedo gordo del pie, anomalias auriculares, anomalias anales
Ocasionales: cardiacas, atresia duodenal
Hipoplasia renal, valvulas uretrales posteriores con reflujo ureterovesical

Sindrome de esclerosis tuberosa
Autosémica dominante
Angiolipomatosis en el 45-81% de los casos

Asociacion VATER
Esporadica
Anomalia renal (5%) (Verb, Ventri, Anal atresia, atresia esofagica, displasia radio, anomalia renal,
atresia umbilical Gnica)

Sindrome de Zellweger (sindrome cerebrohepatorrenal) (AR)
Autosémico recesivo
Hepatomegalia
Quistes renales

Otros sindromes asociados a malformaciones renales:

Sindrome de Adams-Olivier, sindrome de Antley-Bixler, sindrome Apert, displasia arteriohepatica, sindrome Baller-Gerold,
displasia camptomélica, displasia caudal, sindrome cerebro-6culo-facial-esqueleto, sindrome Child, displasia condroectodér-
mica, sindrome Cohen, sindrome ECC, sindrome Ehelers-Danlos, espectro facies-auriculo-vertebral, sindrome alcohdlico
fetal, efectos de la hidantoina, sindrome Jarcho-Levin, sindrome Langer-Giedion, sindrome Levy-Hollister, sindrome Melnick-
Needles, sindrome gemelos monocigotos, sindrome Neu-Laxova, sindrome Opitz, anomalia de Poland, sindrome trombocito-
penia, secuencia de Roberts, sindrome Rusell-Silver, sindrome de Saethre-Chotzen, sindrome Smith-Lemli-Opitz, displasia
tanatoforica, trisomia 4p, trisomia 9p, trisomia 13, trisomia 20p, sindrome de Von Hippel-Lindau, sindrome 4p, sindrome 5p,
sindrome 9p, sindrome 13q, sindrome 18q, sindrome XXXXX.
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