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El aumento de la 217
translucencia nucal en el

primer trimestre de gestacion
como indicador de un

sindrome nefrético

congénito tipo “finlandés”

Increased nuchal translucency
in the first trimester of
pregnancy as an indicator of
congenital nephrotic syndrome
of the “Finnish” type

B. Orive Oléndriz, P. Morales Utrilla. El aumento de la

translucencia nucal en el primer trimestre de gestacién como
indicador de un sindrome nefrético congénito tipo “finlandés”.

RESUMEN

El sindrome nefrético congénito finlandés es una
rara enfermedad que conduce a la insuficiencia
renal en un perfodo precoz de la infancia.

Tiene gran mortalidad y la tnica posibilidad de
curacion es el trasplante renal. Presentamos un
caso de una nifia afectada de este sindrome en
cuya ecografia fetal, realizada a las 13 semanas de
gestacién, tuvo un aumento de la translucencia
nucal. Este hallazgo estd en relacién con edema
producido por hipoproteinemia, a su vez
condicionada por la masiva pérdida de proteinas
por los rifiones fetales.
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SUMMARY

Congenital nephrotic syndrome of the Finnish type
is a rare disease that leads to renal failure early in
infancy. Mortality is high and the only possibility of
cure is renal transplantation. We present the case
of a girl with this syndrome. Fetal ultrasonography
performed at week 13 of gestation revealed
increased nuchal translucency. This finding was
related to edema due to hypoproteinemia
secondary to massive protein loss by the fetal
kidneys.
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INTRODUCCION

El incremento del grosor de la sonolucencia nucal
en el feto entre las semanas 10 y 14 ha sido recono-
cido como un método de cribado en la detecciéon de
alteraciones cromosdmicas fetales, principalmente en
la trisomia 211

Posteriormente, a través de amplios estudios, se ha
demostrado que, en fetos cromosémicamente norma-
les, el incremento de la sonolucencia nucal estd aso-
ciado a defectos cardiacos?, anomalias de los grandes
vasos, varios sindromes genéticos, anemia de Fanco-
ni’, linfedema congénito?, displasias ¢seas, hiperpla-
sia adrenal congénita®, etc. Souka et al’ encuentran
que los defectos cardiacos, la hernia diafragmatica y
el exénfalo son sustancialmente més frecuentes en los
fetos con aumento de la sonolucencia nucal que en
la poblacién normal, no encontrdndose en cambio
ninguna diferencia para otras anomalias fetales (anen-
cefalia, gastrosquisis, espina bifida). En la bibliografia
hay muy pocas referencias que relacionen un au-
mento de la sonolucencia nucal con anomalfas rena-
les (agenesia renal, ectasia piélica, displasia renal, ri-
Ai6n multiquistico)*!? y solamente hemos encontrado
una publicacién que la describe en el contexto de un
sindrome nefrético congénito!!.

Entre los posibles mecanismos fisiopatolégicos
causantes del aumento de la sonolucencia nucal se
indican:

— Fallo cardiaco en asociacién con anomalias de

corazén y de los grandes vasos.

— Congestiéon venosa por hernia diafragmética.

— Fallo del drenaje linfatico por incapacidad de
los movimientos fetales en enfermedad neuro-
muscular.

— Anomalias del sistema linfatico.

— Alteracién de la composiciéon del tejido celular
subcutdneo.

— Anemia, hipoproteinemia.

Presentamos un caso de sindrome nefrético conggé-
nito tipo “finlandés” que se manifesté con un aumento
de la sonolucencia nucal en la semana 13 de gestacién.

CASO CLINICO

Mujer de 29 afios, referida a nuestro hospital pa-
ra la practica de una amniocentesis por la presencia
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en el feto de una sonolucencia nucal de 4,3 mm en
la semana 13 de su actual embarazo (fig. 1).

Se trataba de una mujer sana, secundigesta, sin
antecedentes personales ni familiares de interés. El
hijo anterior es un varén normal.

En la semana 14 se procedi6 a la practica de una
amniocentesis genética que dio como resultado una
férmula 46 XX normal. Las demds exploraciones
ecogréficas prenatales, incluyendo el aspecto eco-
cardiogréfico, fueron normales. Las ecografias de
control realizadas en las semanas 20 y 33 de la ges-
tacién no mostraron datos patolégicos.

El parto se produjo en la semana 36, obtenién-
dose un recién nacido de 1.900 g, que presenté un
fenotipo femenino normal y edemas generalizados.
La placenta presentaba un intenso edema de las ve-
llosidades y un peso de 900 g (47% del peso fetal).

Desde el principio se observé una proteinuria ma-
siva (indice proteina/creatinina en orina, 32), hipoal-
buminemia grave (0,9 g/l) e hipercolesterolemia,
diagnosticindose de sindrome nefrético. La biopsia
renal mostré la dilatacién quistica de los tibulos con-
torneados proximales, correspondiente a un sindro-
me nefrético tipo “finlandés”. Recibi6 tratamiento
con infusiones de albtimina, soporte nutricional por
gastrostomia, suplemento hormonal (L-tiroxina y so-
matotrofina) y antiagregantes plaquetarios.

A partir de un afio de vida la funcién renal fue
deteriordndose paulatinamente; a los 3 afios se le re-
alizé trasplante renal de donante cadédver, con éxito.

DISCUSION

El sindrome nefrético congénito tipo “finlandés”
es una rara enfermedad genética producida por mu-
taciones en el gen de la nefrina. Este gen estd loca-
lizado en la regién cromosémica 19q13.1 y codifica
la nefrina, una proteina de adhesion celular que se
localiza en el diafragma de los podocitos y tiene un
papel fundamental en el proceso de filtraciéon glo-
merular, de modo que las mutaciones en el gen de
la nefrina se asocian con proteinuria. La implicacién
de la nefrina en otras enfermedades primarias o se-
cundarias del rinén que incluyan disfuncién de la
barrera de filtracién glomerular estd en estudio'2.

La incidencia de esta enfermedad es de uno cada
10.000 recién nacidos en la poblacién finlandesa, y
es mucho menor en otros lugares del mundo. Se

62



Orive Oléndriz B, et al. El aumento de la translucencia nucal en el primer trimestre de gestacién como indicador
de un sindrome nefrético congénito tipo “finlandés”

Figura 1. Ecografia fetal a las 13 semanas de gestacion, en la
que se observa el aumento de la sonolucencia nucal.

han descrito en todo el mundo alrededor de 60 mu-
taciones del gen, pero en Finlandia, dos mutaciones
(FIN maior y FIN minor) son responsables de mas
del 90% de estos pacientes!®.

La caracteristica primordial de este sindrome es
el comienzo intrattero de una proteinuria masiva y
una placenta grande (> 25% del peso fetal). Muchos
nifios afectados nacen prematuramente y manifies-
tan su enfermedad clinicamente en los primeros di-
as de vida. El pronéstico de estos nifios, que no tie-
nen otra expectativa de curacion que el trasplante
renal, ha mejorado espectacularmente en los tlti-

mos afios a expensas de un aporte nutricional enér-
gico, la prevencién de las infecciones y de los acci-
dentes trombéticos y los suplementos hormonales
necesarios para mantener una adecuada funcién ti-
roidea (L-tiroxina) y un crecimiento éptimo (soma-
totrofina), consiguiendo que la mayorfa de los nifios
afectados sobrevivan hasta la realizacién del tras-
plante renal.

Las lesiones anatémicas tipicas del sindrome ne-
frético congénito tipo “finlandés” son las dilatacio-
nes quisticas de los ttibulos contorneados proxima-
les, que se consideran secundarias a proteinuria.

El diagnostico prenatal de esta enfermedad se ha
realizado tradicionalmente mediante la cuantifica-
cién de la cifra de alfafetoproteina en liquido am-
niético o en suero materno'4, pero unos valores al-
tos de esta proteina no son especificos para el
sindrome nefrético congénito, por lo que se han
desarrollado técnicas genéticas, recomendandose re-
alizar andlisis de la mutaciéon del gen NPHSI para
confirmar los resultados de una cifra elevada de al-
fafetoproteina cuando se realice un diagnéstico pre-
natal de sindrome nefrético congénito tipo “finlan-
dés1517.

Nuestro trabajo, como el de Souka et al, sugiere
que un sindrome nefrético congénito puede mani-
festarse en el primer trimestre de la gestacién por un
aumento en la sonolucencia nucal, cuyo mecanismo
puede ser el edema producido por hipoproteinemia.
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