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DISPLASIA RENO-FACIALIS

(Sindrome

A propésito

Desde que en 1946 EDITH POT-
TER 5 16 Jlam¢ la atencién sobre la
asociacion de arrenia o agenesia
renal bilateral y ciertas caracteris-
ticas especiales de la facies de los
nifios portadores de tal malforma-
cion (hipertelorismo, platirrinia,
epicantus con pliegue antimongo-
loide, micro y retrognatia y pabe-
llones deformes y de baja implan-
tacion), ha aumentado notablemen-
te el interés por este sindrome.

A continuacion de la primera se-
rie observada por la citada autora
-—-20 casos de los que 17 eran va-
rones— pudo reunir posteriormen-
te 10 casos mas en los que confir-
mo la coexistencia de las malfor-
maciones antes comentadas.

Las descripciones que se han he-
cho a continuacién, han podido

de Potter)

de un caso-
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ignalmente constatar aquellos ha-
llazgos, conociéndose desde BRAUN
y GROSS ‘' con la denominaciéon
de displasia reno-facialis al sindro-
me que nos va a ocupar. Creemos
que su escasa.frecuencia, y sobre
todo” el que SMITH, PATAU 'y
THERMAN 2% hayan - descrito mal-
formaciones similares en‘la trisonia
17-18, justifican que le dediquemos
un comentario basado en una re-
ciente observacién personal.

-1I. OBSERVACION CLINICA

Se trata de un R. N. varén en
cuya historia familiar destaca . el
haber tenido un hermano, también
vardén, que fallecié a los 4 dias de
vida habiendo pesado al nacer
1.400 grs. La madre no nos faci-
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lita més datos que aclaren su muer-
te. Otro hermano vive sano. No hu-
bo incidentes durante la gestacion,
siendo el parto a término y de pre-
sentacién podalica. El peso de na-
cimiento es de 2.200 grs, y existe
el dato de oligohidramnios discre-
to. Placenta y cordén de aspecto
normal. El nifio al nacer presenta
un grave distress respiratorio, re-
cogiéndose un Appgar de 4 ciano-
sis y escasa vitalidad.

Otros datos exploratorios son:
Facies tipica con pabellones auri-
culares de inserciéon baja, como
“descolgados” y deformes. Micro y
retrognatia, hipertelorismo, epican-
tus con pliegue antimongoloide
(fig. 1). Los reflejos de R. N. son
débiles, y como otras malformacio-
nes asociadas se observa un pie
zambo derecho (fig. 2).

Evolucién: El nifio acentia su
dificultad respiratoria, pese al tra-
tamiento instaurado (incubadora,
oxigenoterapia, etc.), falleciendo a
la hora de haber nacido. Dada esta
répida evolucién no pudimos reali-
zar otros exdmenes complementa-
rios.

Informe mecrdpsico: Cadaver de
R. N. a término que muestra los
siguientes datos patologicos:

Pabellones auriculares deformes
y de baja implantacién, micro y re-
trognatia, hipertelorismo, epican-
tus, y demas rasgos recogidos en
la exploracién fisica antes expues-
ta.
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Ausencia bilateral de rifiones.
Discreta hipoplasia de vejiga en la
que se advierten unos esbozos ure-
téricos de 2 mm. a ambos lados del
trigono (fig. 3). Testiculos hemo-
rragicos. Los pulmones son hipo-
plésicos y no se muestran distendi-
dos, advirtiéndose una falta de es-
pacios aéreos. Ambas suprarrenales
son notablemente hiperpléasicas. En
cerebro es visible el l6bulo de la
insula (fig. 4) por falta de cierre
de la cisura de Silvio.

El estudio microscopice solo per-
mite objetivizar el hipodesarrollo
vesical advirtiéndose unas peque-
fias carunculas expresién de un es-
bozo ureteral. Los pulmones son
atelectasicos no mostrando espacios
aéreos normalmente configurados;
a la par se aprecia una notable con-
gestion vascular. (Figs. 5y 6).

III. DISCUSION

1.—Segtin dates de HINMAN, !
hasta 1940 habian sido recogidos
en la literatura médica mundial
135 casos de agenesia renal. Poste-
riormente se han registrado mas
observaciones, aungue en manera
alguna hasta el punto que pueda
considerarse una malformacion fre-
cuente, Segiin BELL® de cada 343
nacimientos se darfa una vez; para
RASSO (1937) 81a frecuencia se-
ria de un 0,88%, POTTER 15 16
un 0,40%, MORRISON®® un 0,15%
LIPPI2 un 0,27%.
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En estos Gltimos afos se han es-
tudiado nuevos casos? %67 89 10
12, 14, 19, 21, 22, 24, 25, 26, 27, destacando
entre ellos los de BAIN Y SCOTT *
(50 casos). HABEDANK ' (18 ca-
s0s), PASSARGE y SUTHERLAND!
(3 casos) y finalmente el de CAR-
BONELL y CASTEJON® en nuestro
pais. Debemos sefialar, no obstan-
te, que las dos primeras casuisticas
mencionadas recogen malformacio-
nes renales diversas (agenesia uni-
lateral, hipoplasias, rifién multi-
quistico, etc.). Segiin CARBONELL
y CASTEJON se han descrito has-
ta el momento unos 190 casos del
sindrome que nos ocupa.

2°—Todos los aufores que se
han ocupado del tema coinciden en
sefialar su preferencia por el sexo
masculino (en la proporcién de 7,5
a1 (POTTER) V" 2,5a 1 (ALLEN) !
etc. El sexo de nuestra observa-
cion era igualmente masculino.

Es curiosa, también, la frecuen-
cia con que estos nifios son prema-
turos pediatricos, y en su mayoria,
procedentes de partos podalicos
(BAIN y SCOTT,* BRAUN, ¢ LIP-
PI, 12 POTTER % 16 17 Ambos he-
chos, igualmente, los hemos podido
recoger en nuestro caso.

De otra parte, POTTER llamé la
atencién sobre la gran frecuencia
de oligohidramnios (70%) en los
partos de estos nifios. También he-

mos recogido este dato. Segin los
conceptos actuales, la explicacién

de este hallazgo hay que centrarla
como consecuencia de la agenesia
renal y por consiguiente en la fal-
ta de miccion fetal. En la mayoria
de los casos descritos se asocia a
aquél dato la presencia de un am-
nics nodoso (BAIN y SCOTT, ¢
PASSARGE Y SUTHERLAND *!);
el oligohidramnios, si va a ser, en
cambio, la causa de la presentacién
podalica, y de una malformacién
frecuentemente asociada a la dis-
plasia reno-facialis, el pie zambo
congénito.

3.°—Eg tipica la rapida evolu-
cién hacia la muerte de los nifios
afectcs del sindrome de POTTER.
La anuria y por consecuencia
la uremia, explica suficientemente
este hecho, pero en una gran mayo-
ria de casos estos nifos mueren con
un cuadro de grave distress respi-
ratorio, tal y como sucedi6 en nues-
tra observacién. Este hecho ya fue
recogida por POTTER, y posterior-
mente por distintos autores. Efec-
tivamente en las necropsias se ha
podido demostrar una hipoplasia e
inmadurez pulmonar, hecho que
igualmente hemos recogido noso-
tros.

La anuria y la inmadurez pulmo-
nar, explican, pues, suficientemen-
te la rapida muerte de estos nifios.
El caso de mayor supervivencia co-
nocido, es el de ROSENBAUM 2 que
vivi¢ 11 dias. E1 de CARBONELL
y CASTEJON °® fallecio en el 10.°
dia de vida. Es obvio, que en estas
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ocasiones no existia inmadurez pul-
monar, lo que explica la supervi-
vencia mas prolongada.

4.°—A partir de la primera des-
cripeién del sindrome de POTTER,
se han senalado diversas malfor-
maciones asociadas que abarcan to-
das las posibilidades, (neurolégicas:
hidrocefalia, agenesias, etc.; diges-
tivas, cardiacas, génito-urinarias:
en las nifas es frecuente la ausen-
cia de utero y vagina; esqueléticas,
etc.), pero en definitiva las que
tipifican al cuadro clinico son:

1) Agenesia renal bilateral; 2)
Facies POTTER; 3) Preferencia
por el sexo masculino; 4) Frecuen-
cia de las presentaciones podélicas;
5) Amnics nodoso con oligohidram-
nios y 6) Muerte precoz por insufi-
ciencia respiratoria o por uremia.

5.°El interés actual del sindro-
me estd centrado en la investiga-
cién crosmosomica toda vez que en
la trisomia 17-18, descrita por
SMITH, PATAU Y THERMAN?2:
(1962), suelen coexistir malforma-
ciones génito-urinarias, cardiacas, y
algunos de los rasgos faciales des-
crito en la displasia reno-facialis,
hasta el punto que HEINRICHS, “
HABEDANK '* y otros, aventuran
la hipotesis de que esta podria ser
la forma mas grave de la trisomia.
PASSARGE y SUTHERLAND 4 en
su reciente estudio de tres casos no
han encontrado, sin embargo, alte-
racién alguna morfolégica o numé-
rica en el cariotipo. Nosotros no
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pudimos hacer la investigacién cro-
mosémica de nuestra observaciéon
dada su rapida evolucion. Estima-
mos que las futuras investigaciones
sobre el sindrome de POTTER de-
beran centrarse en este punto.

6.°-—La etiopatogenia del sindro-
me que nos ocupa aun no esta to-
talmente aclarada en todos sus pun-
tes. Segin OSTERTAG se trataria
de un equivalente disrafico de ori-
gen hereditario que explicaria las
malformaciones faciales (disrafia
craneal) y génito-urinaria (disrafia
neural caudal)

Desde un punto de vista embrio-
logico parece evidente que la noxa
causal, cromosomica o no, actuaria
hacia la 2.2-4* semana de la vida
intrauterina originando una deten-
cién en el desarrollo de la yema
ureteral del conducto de Wolf y
una formacién insuficiente de una
blastema nefrogénico adecuado.
ASHLEY # sugiere a la vista de
los conocimientos actuales, una
nueva clasificacién de las anoma-
lias génito-urinarias como sigue:

1) TFallo completo de la cufia
nefrogénita;

2) Fallo del desarrollo de la cu-
fla después de la formacién
del pronefros y mesonefros:
a)Fallo del metanefros con
tallo de induccién del esbo-
zo ureteral; b) Deficiencia
del metanefros para formar
tejido renal, pese a la induc-
cion del esbozo ureteral pre-
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sente; ¢) Ausencia del esbho-
zo uretérico y formacién de
tejido renal a expensas del
metanefros; d) Fallo de la
cufia nefrogénita unilateral,
pero el esbozo uretérico se-
ria inducido por el metane-
fros contralateral y atraido
hacia el polo opuesto.

El factor hereditario ha sido com-
probado en diversas ocasiones, y en
nuestro mismo caso se refiere la
existencia de un hermano varén fa-
llecido precozmente y que era pre-
maturo, Podria pensarse, a falta
de datos naturalmente, que en este
hermano se hubiese presentado
igualmente el sindrome mas o me-
nos incompleto.

RESUMEN

Se presenta un nuevo caso de
displasia reno-facialis (Sindrome de
POTTER), en un R. N. varén que
fallecié a la hora de vida, con un
grave cuadro de distress respirato-
rio.

Después de una revision bi-
bliografica de los casos publica-
dos del sindrome, se hacen una se-
rie de consideraciones etiopatogé-
nicas, centrando su época de insta-
uracién alrededor de la 2.2-42 se-
mana de la vida intrauterina.

Finalmente, se sefiala la simili-
tud del fenotipo de estos enfermi-
tos, con los portadores de Ia
trisomia 17-18.
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FIG. 3

Discreta hipoplasia vesical; a ambos lados del
trigono se advierte la presencia de unos esbozos
rudimentarios que corresponden a los ureteres.

FIG. 4

Obsérvese la perfecta visualizacién del 16bulo de
la insula, por falta de cierre de la cisura
de Silvio. (cerebro).






FIGS. 5y 6

Cortes de pulmén. En ambos campos se aprecia la falta
de aireacion (atelectasia); a la par se evidencia una notable
congestidn vacenlar
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