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RESUMEN

Se estudian dos nifios con esclerosis tuberosa vistos a los ocho meses y a los
cuatro afios, cuya manifestacién inicial fue el hallazgo de masas renales nilaterales
en el primer aio de vida, secundarias a quistes bilaterales. Las alteraciones neuro-
Iégicas (crisis convulsivas y calcificaciones cerebrales), asi como las cutdneas
(manchas acrémicas y angiofibromas), fueron de aparicién posterior.

Los hallazgos de la urografia y la ecografia, con quistes difusos bilaterales de 3
a 5 cm., fueron similares a los de la enfermedad poliquistica autosémica dominan-
te. Los dos casos presentaron hiperten sién arterial e hipostenuria como expresivi-
dad de la enfermedad renal.

A los trece y a los cinco afios de evolucién, respectivamente, persiste en am-
bos un filtrado glomerular normal e hipostenuria. El estudio anatomopatolégico de
uno de los quistes del primer caso, que fue preciso drenar por crisis hipertensivas,
presentaba un patrén histolégico de hiperplasia epitelial caracteristica.
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RENAL CYSTS AS PRESENTING SYMPTOM IN TUBEROUS SCLEROSIS
SUMMARY

Two children affected by tuberous sclerosis of eight months and four years of
age, were studied. The initial manifestation was the finding of bilateral kidney
masses during the first year of life due to bilateral cysts. Neurological disorders
(seizures and brain calcifictions), as well as cutaneous lesions («white nevi» and
angiofibromata) appeared later.

Urographic and echographic, difuse bilateral cysts of three to five cm, were
similarto those of autosomal dominant polycystic disease. High blood pressure and
hyposthenuria were present in both, reflecting kidney damage.

The follow-up at five and thirteen years shows normal GFT and hyposthenuria.
Pathologic examination of one of the cysts (patient 1), whick required evacuation
due to hypertensive crisis, showed a characteristic histologic pattern of hyperplasic
epithelium. :
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Introduccién \

La esclerosis tuberosa es una enfermedad congéni-
ta autosémica dominante con penetrancia variable,
con una frecuencia de 1:150.000 nacidos, y con
mayor incidencia ‘en nifas '.

Es una enfermedad neurocutinea que presenta:
convulsiones, retraso psicomotor, lesiones cutineas y
hamartomas viscerales.

Entre las localizaciones viscerales, la afectacion re-
nal es la mas frecuente, en forma de angiomiolipo-
mas, que pueden aparecer en el 50-80 % de los
pacientes ?; los quistes renales son infrecuentes > 4,
pero cuando existen constituyen una manifestacion
precoz de la enfermedad 2 ° ©

En 1981 se publica una revisién en la literatura de
16 casos pediatricos ° de quistes renales como mani-
festacion precoz de la enfermedad, publicindese
posteriormente dos casos mas 7 &. En la asociacién
de esclerosis tuberosa con quistes renales, el descu-
brimiento de los quistes tuvo lugar en el primer afo
de la vida en la mayoria de los casos (tabla I). Las
caracteristicas anatomopatolégicas tipicas de estas

formaciones quisticas son el estar tapizadas por un

epitelio de.aspecto hiperplasico.

Revisamos dos nifos con quistes renales bilaterales

como presentacion inicial de esclerosis tuberosa que
cursaron con masas renales e hipertension arterial
como sintomas principales, analizando la evolucién
y estudio anatomopatoldgico de la formacién quisti-
ca en uno de los casos. '

Exposicion de casos clinicos
Caso nam. 1

Varén de ocho meses de edad que consulta por
fiebre, poliuria y polidipsia, diagnosticado en otro
centro hospitalario de enfermedad poliquistica auto-
sémica dominante. Antecedentes familiares y perso-
nales sin interés, salvo. palpacion de masas renales
bilaterales a los tres meses de vida.

Exploracién fisica: Peso: 8.700°g. (P 50). Talla: 64

cm. (P 3). . :
" Perimetro cefalico: 43" cm. (P 10). TA:
mmHg. (p > 97).
Se palpan masas renales bilaterales; resto de la ex-
ploracién fisica normal. o .
Analitica: creatinina sérica, 0,3 mg. %; BUN, 20
mg. %. Sedimento urinario: proteinuria +, microhe-
maturia y leucocituria (ocho leucocitos por campo).
Urocultivo: mas de 100.000 col/ml. de Proteus mira-

12,5/8

bilis. Urografia intravenosa: RiAén izquierdo ectépi-’

co a nivel de linea paravertebral izquierda entre L2-
L5, superponiéndose los célices del grupo inferior a
la pala iliaca. Deformidad de célices de ambos rifio-
nes debido a compresiéon por masas renales radio-
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transparentes (fig. 1). Ecografia renal: ambos; rifiones
aumentados de tamano con mdltiples imagenes quis:
ticas que ocupan fundamentalmete la corteza. No se
observan angiomiolipomas (fig. 1). Arteriografia renal
selectiva: Estrechamiento y dislocamiento de las arte-
rias intralobares debido a quistes de gran tamario.
Fondo de ojo: Normal.

A los quince meses, crisis hipertensiva (TA 19/15
mmHg.), con convulsiones ténico-clénicas generali-
zadas, aprecidndose en EEG afectacién cértico-
subcortical de naturaleza comicial. Entre los quince y
diecinueve meses presenta tres nuevas crisis convul-
sivas similares, la primera coincidiendo con hiperten-
sion (TA 14/10 mmHg.) y la tercera con fiebre de
39 C y TA normal con tratamieto antihipertensivo.
Se realiza laparotomia exploradora con drenaje y
biopsia de un quiste que comprimia la arteria renal
izquierda. Tras drenaje quirdrgico del quiste la TA se
controla facilmente, sin presentar nuevas crisis hiper-
tensivas. La histologia renal (fig. 2) fue informada co-
mo parénquima renal con abundantes glomérulos,
algunos de tipo fetal, e imagenes focales de dilata-
Cion quistica glomerular con atrofia intensa del ovillo
capilar. Dos formaciones quisticas tapizadas por un
epitelio hiperplasico constituido por células prismati-
cas de citoplasma, eosindfilo.

A los dos afos de vida aparecen manchas acrémi-
cas en cara anterior de muslo y pierna, asi como an-
giofibromas en cara y regién ungueal de quinto dedo
de mano derecha, siendo diagnosticado de esclerosis
tuberosa y objetivandose calcificaciones en las radio-
grafias de craneo y un Ci de 80.

Actualmente, con catorce anos de edad, presenta:
creatinina sérica, 0,9 mg. %; osmolaridad maxima en
orina, 476 mosmy/l.; TA, 12,5/8,5 mmHg., sin hipo-
tensores desde los siete afos de vida, teniendo como
Unico tratamiento carbamacepina por su problema
neuroldgico,

Caso nim. 2

Hembra de tres anos y once meses de vida, envia-
da de otro hospital por posible enfermedad poliquisti-
ca autosdmica dominante. Antecedentes familiares

“sin-interés, y en los personales destaca la palpacion

de masas renales bilaterales en el primer mes de vi-
da; cinco episodios de -infeccién urinaria entre los
siete meses y los dos afos y medio de vida, y a los
sieteé meses convulsiones tonico-clénicas generaliza-
das, con predominio de hemicuerpo izquierdo, coin-
cidiendo con un proceso febril, repitiendo. un episo-
dio similar a los tres anos y medio, con pérdida- de
conciencia. L - -
Exploracion fisica: Peso: 13.400g. (P 3-10). Talla:
95 cm. (P 3-10). TA: 12/8 mmHg. (p > 95).
Angioma plano en gliteo izquierdo, manchas
acrémicas en regién escapular’y-manchas café con
leche en cara lateral de rodilla izquierda, angiofibro-
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Tabla |
Q. Convul- L R. E. Q.
Observaciones Sexo renales siones cutdneas mental  HTA renal tuberosa renales Histologia
Pratt-Thomas F Nacimiento No No ? ? ? ? ? Epitelio hiperplsico
(1947)
_ Engstrom F 4 meses 8 meses No ? ? No No No Epitelio hiperplasico
(1962) _
Simopoulos F Nacimiento No Nacimiento ? ? 3d No No Epitelio hiperplasico
(1966)
Anderson F 4 meses 3 afos 3 afios ? Si 9 ahos No No Epitelio hiperplasico
(1969) .
Cree F 5 semanas 5 semanas Si Si Si No St Si No realizada
(1969) M 2 anos 10 anos Si Si Si 25 afos Si St No realizada
Elkin M 4 meses Si ? ? ! 4 meses ? ? Epitelio hiperplasico
(1969) p '
- Wenzl M 3 meses 3 meses 3 afios Si No No No No No realizada
(1970)
Bernstein F 2 meses 4 meses 5 anos Si Si No ! ! Epitelio hiperplasico
(1976) ‘
Ozer M 3 meses 7 meses No ? Si ? ? .2 No realizada
(1976}
Stapleton M 3 meses 6 semanas No Si Si No No No Epitelio hiperplasico
(1980) M 3 meses 4 meses 6 meses Si Si No No No Epitelio hiperplasico
F Nacimiento No No { No t1d No No Epitelio hiperpldsico
Kharrat F 5 meses 3 afios 3 afos Si Si No Si No No realizada
~ (1980) M 3 meses 7 meses 7 meses No Si No No No No realizada
G. Campdera M 13 meses 13 meses 13 meses Si Si No Si ? No realizada
(1982)
Domergues F 4 meses 16 meses 4 ahos S St ? No No Epitelio hiperpldsico
(1982) :
Nuestros M 3 meses 15 meses 2 anos S A No No No Epitelio hiperplasico
Casos
(1985) F 15 dias 7 meses 4 anos Si Si No No No No realizada

Abreviaturas utilizadas en la tabla |

AF = antecedentes familiares.

Q. renales =
L. cutaneas = lesiones cutdneas.

quistes renales.

R. mental = retraso mental.
HTA = hipertension arterial.
I. renal = insuficiencia renal.

E. tuberosa = esclerosis tuberosa.
? = No se conocen datos.
t = fallecido.

mas en regién malar. Se palpan masas renales bilate-
rales.

Analitica: creatinina sérica, 0,4 mg. %; BUN: 20
mg. %. Sdimento urinario normal. Urografia intrave-
nosa: Sistemas caliciales de ambos rifones deforma-
dos y alargados con buena concentracién y elimina-
cién del medio de contraste (fig. 3). Ecografia renal:
Multiples imagenes quisticas en ambos rifones, pre-
dominando en corteza (fig. 3). Gammagrafia renal:
Muiltiples zonas de hipoactividad en ambos rifones,
sugestivas de quistes renales. Radiografia de créneo:

Calcificaciones intracraneales.  Scaner cerebral: Cal-
cificaciones periventriculares. EEG: Focalidad irritati-
va repetitiva sobre region fronto-parieto-temporal iz-
quierda. Fondo de ojo: Normal. Test de Wisc: Cl 85.
Con estos datos es diagnosticada de esclerosis tube-
rosa.

Actualmente, con nueve anos de edad, presenta:
creatinina sérica: 0,9 mg. %; osmolaridad maxima
en orina, 750 mosm/l.; sedimento urinario normal.
Aparicién de angiofibroma ungueal en primer dedo
de pie izquierdo. Mantiene exclusivamente trata-
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miento con difenilhidantoina como anticonvulsivante.

Discusién _

Los quistes renales se asocian con varios sindromes
malformativos *; sin embargo, su diagnéstico gene-
ralmente se hace por las manifestaciones extrarrena-
les. En general, los quistes asociados a sindromes
malformativos son pequefios y mdltiples % °.

Entre la afectacion visceral de la esclerosis tubero-
sa, los angiomiolipomas son frecuentes, pero los
quistes renales pueden ser la primera y muchas veces
la dnica manifestacion de la_enfermedad en los pri-
meros meses de la vida * 7- & 11 12,

En nuestros dos pacientes no fue posible hacer ini-
cialmente la distincién con la enfermedad poliquisti-
ca autosémica dominante de presentacién en la edad
pediatrica. En ésta, el diagndstico durante la infancia
suele ser casual o por la existencia de antecedentes
familiares de enfermedad poliquistica, pues cursa de
forma asintomatica o excepcionalmente con masas
renales palpables. ~

El estudio histolégico de los quistes renales que
aparecen en la esclerosis tuberosa muestra una hiper-
plasia epitelial caracteristica (fig. 2), que ayuda a rea-
lizar el diagndstico antes de la aparicién de las alte-
raciones neurolégicas o cutaneas. _

El caso ndmero 1 presenté hipertension arterial
con crisis hipertensivas a los quince meses de vida,
producidas por compresion de la arteria renal por un
quiste gigante, cediendo tras drenaje quirdrgico del
quiste, sin que reaparecieran en lostrece afios de se-
guimiento.

Las caracteristicas clinicas comunes de nuestros
pacientes y de los revisados en la literatura, que aso-
cian quistes renales y esclerosis tuberosa, estan reco-
gidas en la tabla |, destacando:

— Objetivacién de quistes renales bilaterales e hi-
pertension arterial en los primeros meses de la vida.

— Hallazgos urograéficos, ecograficos, arteriografi-
cos compatibles con enfermedad poliquistica autosé-
mica dominante.

— La ausencia de historia familiar.

— Aparicién posterior de las manifestaciones neu-
rolégicas y cuténeas.

— Presencia constante de las caracteristicas ana-
tomopatolégicas que permiten diferenciarla de la en-
fermedad poliquistica autosémica dominante.

La evolucién de nuestros enfermos manifiesta nor-
malidad del filtrado glomerular a medio plazo (cinco
y trece anos), si bien la existencia de hipostenuria y

el inicio de proteinuria en el caso nimero 1 confir-

man-un dafo persistente del parénquima residual in-
terquistes, cuya evolucién a largo plazo presenta
riesgo de desarrollar insuficiencia renal terminal, al
igual que en la enfermedad poliquistica autosémica
recesiva.
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Fig. 1.—Rindn izquierdo ectépico a nivel de linea paravertebral

izquierda en L2-15, superponiéndose los célices del grupo inferior

a la pala iliaca. Deformidad de cilices de ambos rifiones debido a
compresidn por masas intrarrenales radiotransparentes.
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Fig. 2.—Parénquima renal con abundantes glomérulos, algunos

de tipo fetal, e imdgenes focales de dilatacion quistica glomerular

con atrofia intensa del ovillo capilar. Dos formaciones quisticas

tapizadas por un epitelio hiperplasico constituido por células pris-
maticas de citoplasma eosindfilo.

Fig. 3.—Sistemas caliciales de ambos rifiones deformados y alar-
gados con buena concentracién y eliminacién del medio de con-
traste.

gical and pathological considerations. Clin Radiol 20:65-66,
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