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ENFERMEDAD RENAL POLIQUÍSTICA 
AUTONÓMICA RECESIVA TIPO INFANTIL EN 
DOS RECIEN NACIDOS CONSECUTIVOS DE 
LA MISMA MADRE.
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Resumen.- OBJETIVO: La enfermedad renal poliquística 
renal autonómica recesiva es responsable de un elevado 
número de fallecimientos de aquellos que la padecen (for-
mas prenatal y neonatal principalmente). 

MÉTODOS: Presentamos el caso de los estudios necrópsi-
cos de dos hijos sucesivos de la misma madre portadores 
de dicha enfermedad.

RESULTADOS: Analizamos las características macro y mi-
croscópicas de esta entidad quística.

CONCLUSIONES: Aquellos pacientes que logran superar 
la lactancia  seguramente sufrirán la complicaciones deri-
vadas de la patología hepática asociada.

Palabras clave:  Autosómico recesiva. Enfermedad 
renal poliquística.

Summary.- OBJECTIVE: Renal autosomal recessive poli-
cystic disease is responsible for a great number of deaths 
among affected individuals (mainly prenatal and neonatal 
forms).

METHODS: We report the necropsy studies of two successi-
ve newborns from the same mother with such disease.

RESULTS: We analyze the macroscopic and microscopic 
characteristics of this cystic disease.

CONCLUSIONS: Those children that make it through the 
breast-feeding period will surely suffer from the associated 
liver pathology.

Keywords:  Autosomal recessive.  Polycystic renal 
disease.

INTRODUCCIÓN

Si bien la enfermedad renal autosómica recesiva es de 
sobra conocida, resulta curioso observar su presenta-
ción en dos hijos consecutivos de la misma madre so-
bre todo hoy día en que las técnicas de imagen están 
lo suficientemente desarrolladas como para asesorar a 
los progenitores en vista a tomar precozmente la acti-
tud más adecuada al caso previa al fallecimiento del 
pequeño. Aprovechamos la ocasión para ilustrar los as-
pectos macro y microscópicos más relevantes de esta 
patología.

CASO CLÍNICO

Dos recién nacidos, varón y hembra de una misma ma-
dre y fallecidos a los 10 y 45 minutos de vida respec-
tivamente a los que se les realizó examen necrópsico. 
El primero de los cadáveres, correspondiente a la hem-
bra, fue remitido con el juicio clínico de insuficiencia 
respiratoria grave con sospecha de Síndrome de Potter 
con la constatación de oligoamnios severo; nació me-
diante cesárea urgente por presentación de nalgas y el 
test de Apgar fue 1/3/7; minutos más tarde falleció. El 
examen externo permitió observar una tonalidad sub-
cianótica, facies triangular con hendiduras parpebrales 
mongoloides, micrognatia, raiz nasal ancha y occipucio 
prominente. El abdomen, globuloso, duro y ligeramente 
abollonado permitía la palpación de dos grandes ma-
sas ocupando ambas fosas renales y hemiabdomenes. 
A la apertura de cavidades destacaba la presencia de 
dos grandes masas renales de 10 x 8 x 5,5 cm y 12 x 
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8 x 6 cm con pesos de 190 y 235 gr respectivamente. 
Si bien se podía discernir la silueta renal, la superfi-
cie, abollonada, presentaba numerosas formaciones 
quísticas de contenido seroso; al corte dichos quistes 
mostraban un tamaño heterogéneo siendo mayores los 
situados a nivel cortical, dando al riñón un aspecto de 
esponja. Los pulmones derecho e izquierdo pesaban 17 
y 15 gr (peso habitual del conjunto de 49 gr) mostran-
do una tonalidad rojiza uniforme; ambos se encontra-
ban comprimidos como consecuencia de la elevación 
diafragmática condicionada por el gran tamaño de los 
riñones. El resto de los órganos no mostraba alteracio-
nes macroscópicas significativas salvo las alteraciones 
posicionales derivadas de la compresión renal. En el 
segundo de los cadáveres, el correspondiente al varón, 
se observaron cambios morfológicos similares si bien 
el tamaño exhibido por los riñones era aún mayor, con 
pesos de 300 y 310 gr. El resto de las vísceras abdo-
minales estaban comprimidas contra el diafragma. En 
ambos casos se realizó un estudio histológico detalla-
do, centrado especialmente en los riñones en los que se 
demostraron múltiples quistes de distintos tamaños con 
morfología sacular a nivel cortical. Dichos quistes ocu-
paban la mayor parte del parénquima corticomedular 
si bien las zonas conservadas no mostraban alteracio-
nes significativas salvo inmadurez focal. Dichos quistes 
estaban tapizados por un epitelio simple que variaba 
desde plano o cúbico. Los quistes medulares, de menor 
tamaño y más redondeados estaban tapizados por un 
epitelio de predominio cúbico. Después de las renales, 
las alteraciones más llamativas se encontraban en el hí-
gado donde se observaron proliferación y dilatación, 
incluso quística, de los ductos biliares a nivel de los es-
pacios porta. Con tales hallazgos se emitió en ambos 
casos el diagnóstico de enfermedad poliquística renal 
autosómica recesiva infantil.

DISCUSIÓN

La enfermedad renal poliquística infantil se ha dividi-
do tradicionalmente en dos entidades diferenciadas en 
cuanto a pronóstico y tratamiento: la autosómica recesi-
va, propia de recien nacidos e infantes y la dominante, 
que si bien se puede manifestar en las mismas edades, 
es característica de edades más avanzadas. Las ca-
racterísticas clínicas, radiológicas y macroscópicas de 
ambas son similares teniendo que ser necesario  en oca-
siones recurrir al estudio familiar y genético para conso-
lidar un diagnóstico de certeza, importante de cara al 
consejo que se le debe dar a las familias.

Desde el punto de vista morfológico, los riñones del re-
cién nacido presentan gran tamaño, son no funcionan-
tes y muestran quistificación difusa. De manera concomi-
tante el hígado presenta en la mayoría de las ocasiones 
una proliferación de conductillos biliares en las áreas 
porta del hígado. Mientras las manifestaciones renales 
son más importantes y relevantes que las hepáticas en el 
recién nacido, esta relación se va invirtiendo conforme 
las manifestaciones ocurren a edades más avanzadas 
de modo que en adultos la única manifestación puede 
consistir únicamente en fibrosis portal (la llamada fibro-
sis hepática congénita). En el recien nacido el tamaño 
renal puede llegar a ser alarmante comprimiendo en la 
mayoría de los casos los pulmones, que a su vez son 
hipoplásicos y conducen rápidamente a una situación 
de distrés respiratorio severo, principal causante de la 
muerte en estos pacientes. A su vez, la hipo o afun-
ción renal condiciona oligoamnios y en consecuencia 
compresión facial y facies Potter. Por su parte, aquellos 
pacientes que logran superar la infancia van a mostrar 
un predominio de las lesiones hepáticas en forma de 
fibrosis periportal laxa y proliferación de conductillos 
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FIGURA 1. Enfermedad renal poliquística. Imagen ma-
cróscópica in situ.

FIGURA 2. Enfermedad renal poliquística autonómica 
recesiva. Imagen macroscópica de la superficie renal.

F. J. Torres Gómez, A. Silva Abad y G. Reina Vinardell.  



biliares, situación que ha sido descrita en la literatura 
como fibrosis hepática congénita, causa de hipertensión 
portal y por tanto factor predisponerte al desarrollo de 
esplenomegalia, principalmente, y de otras manifesta-
ciones clínicas derivadas de la misma tales como varices 
en el tubo digestivo, ulceración… así como las propias 
del posible fallo hepático (3,6).

La silueta renal suele estar respetada si bien a los cortes 
seriados se observa un parénquima de aspecto espon-
joso debido a la presencia de múltiples estructuras quís-
ticas de pequeño tamaño que al estudio microscópico 
tienen un aspecto sacular y están tapizados por epitelio 
cúbico. Dichos quistes se localizan tanto a nivel medu-
lar como cortical siendo estos últimos más alargados y 

809

FIGURA 3. Enfermedad renal poliquística autonómica 
recesiva. Imagen macroscópica renal al corte.

FIGURA 4. Enfermedad renal poliquística autonómica 
recesiva. Imagen histológica de los quistes renales. HE 

10x.

FIGURA 5. Enfermedad renal poliquística autonómica 
recesiva. Imagen histológica de los quistes renales. HE 

20x.

FIGURA 6. Enfermedad renal poliquística autonómica 
recesiva. Imagen histológica de los quistes biliares. HE 

20x.

grandes que los medulares, más redondeados. El estu-
dio con lectinas identifica los quistes como originados 
en los túbulos colectores y/o segmentos tubulares dis-
tales. La arquitectura renal interquística está respetada 
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aunque se aprecia edema a nivel cortical. En el hígado 
se aprecia proliferación y menos frecuentemente quistifi-
cación de conductos biliares.

Cuanto más tardías sean las manifestaciones de la en-
fermedad menor será el número de quistes y mayor la 
atrofia y los cambios intersticiales en el riñón si bien los 
cambios hepáticos se mantendrán más o menos cons-
tantes a excepción del incremento en la fibrosis.

Han sido varios los estudios que han intentado tipificar 
la genética de esta entidad logrando identificar el gen 
PKHD1, situado en el cromosoma 6p21-23 y responsa-
ble de la codificación de la fibrocistina la cual parece 
estar relacionada con la diferenciación de los túbulos 
colectores y los conducto biliares; de ahí la alteración 
de ambos con las mutaciones del citado gen (1,2,4,5). 
Estudios en animales utilizando esta molécula como 
diana parecen estar obteniendo buenos resultados en 
frenar la progresión de la enfermedad.
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SARCOMA DE PENE: UN TUMOR RARO Y 
AGRESIVO.
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Resumen.- OBJETIVO: Presentamos el caso de un tumor 
de pene que debutó con metástasis pulmonares y ganglio-
nares con evolución fatal sin respuesta a cirugía y terapia 
adyuvante.

MÉTODOS: Varón que se presenta con masa peneana de 
aparición progresiva con metástasis.

RESULTADOS: Se practica penectomía parcial y quimiote-
rapia adyuvante, apareciendo recidiva local de crecimien-
to rápido provocando la muerte del paciente en pocos 
meses. El tumor resultó ser un sarcoma de pene con dife-
renciación osteosarcomatosa.

COINCLUSIONES: El sarcoma de pene es un tumor infre-
cuente pero de comportamiento muy agresivo que requiere 
un diagnóstico precoz y una actitud agresiva en su mane-
jo. Tiene tendencia a la recurrencia local y cuando debuta 
con metastasis a distancia es letal en pocos meses.
 

810
J. I. Tornero Ruiz, J. A. Nicolás Torralba y M. Pérez Albacete.


