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Presentacion clinica

* Paciente de 30 anos, primigesta

e Ecografia de embarazo, semana 7. Embridn unico con LCF presentes y
EG correspondiente con FUM

* Ecografia semana 18 de gestacion:
* Nefromegalia leve bilateral
e Liquido amnidtico normal

* Ecografia semana 24 de gestacion:
* Oligoamnios, AFl de 7
* Nefromegalia leve bilateral



* Ecografia semana 28.4y 29.4 de gestacion:
* Oligoamnios severo
* Nefromegalia moderada bilateral

* Ecografia 31 semanas de gestacion:
* Anamnios
* Nefromegalia modera bilateral
* \/ejiga vacia
e Disminucion volumétrica pulmonar

e Ecografia semana 35 de gestacion:
* Anamnios
* Nefromegalia severa: Vol. RD 109 cm3, Rl 74 cm3
* \/ejiga vacia
* Disminucion volumétrica pulmonar



e Se solicita RM Fetal

 Nefromegalia severa bilateral, asociada a multiples pequenos
quistes corticomedulares

* Disminucion volumétrica pulmonar
* Quistes cerebrales periventriculares

37.6 semanas paciente ingresa con trabajo de parto y REPM. Se realiza
cesarea de urgencia por sufrimiento fetal agudo y posicion podalica.
Nace una nifa, con meconio agudo, se interna en neonatologia.

Paciente inestable, en mal estado general, luego de reiteradas
maniobras de resucitacion se constata el obito



Hallazgos Imagenologicos

Ecografia semana 7
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1- 7.6 semanas de gestacion, embrion con LCC correspondiente 7.3 semanas, LCE presentes



Ecografia semana 18
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2- Nefromegalia leve como hallazgo unico



Ecografia semana 25.6

3- Nefromegalia moderada, vol. RD de 20 cc y vol. 4- Doppler color evidencia correcta vascularizacion
Rl de 12,5 cc.



Ecografia semana 28.4

5- Anamnios 6- Ecografia cerebral fetal normal



Ecografia semana 29.4
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7- Vejiga vacia 8- Disminucion de los volumenes pulmonares



Ecografia semana 31.5

9y 10- Nefromegalia fetal severa. Disminucion de la vascularizacion al Doppler color



Ecografia semana 34.5
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11- Persiste nefromegalia severa bilateral con
multiples microquistes corticomedulares
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12- Marcada disminucidon volumetrica de ambos pulmones
(en la figura se determina el volumen del campo pulmonar
derecho)



RM Fetal semana 34.5
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16- Notese la presencia de multiples imagenes

15- Secuencia Haste T2, nefromegalia bilateral : = i
microquisticas en ambos rifiones



RM Fetal semana 34.5
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13- RM fetal, muestra disminucién volumetrica de

ambos pulmones

14- Secuencia HASTE T2, que muestra la presencia de
microquistes cerebrales periventriculares



17- Nace nifo vivo, sexo femenino, peso 3000 gramos, apgar 6/8.
Requiere intubacion endotraqueal y ARM. Paciente inestable, mala
perfusion. A las horas presenta bradicardia extrema. Se realizan
maniobras de reanimacion avanzada durante 30 minutos sin respuesta,

constatando el ébito

....




Discusion

* Las ciliopatias son un grupo de enfermedades que afectan los genes
qgue codifican proteinas que se localizan en los cilios primarios

* La nocion de un trastorno "ciliopatico" se atribuyo por primera vez al
sindrome de Bardet-Biedl (BBS), cuando Ansley y sus colegas
identificaron mutaciones genéticas en BBS8, que se encarga de la
formacion de los pilus procarioticos

* Cualquier defecto en la estructura o en la funcion del cilio primario
puede conducir a varios fenotipos quisticos.



* Los cilios son un componente de casi todas las células, la disfuncion
ciliar puede manifestarse con multiples caracteristicas que incluyen
principalmente degeneracion de l|a retina, enfermedad renal vy
anomalias cerebrales. Otras manifestaciones incluyen enfermedades

fibroquisticas congénitas del higado y el pancreas, diabetes, obesidad y
displasias esqueléticas

* Fenotipicamente son muy heterogéneas, las caracteristicas ciliopaticas
pueden manifestarse a partir de la variacion en un solo locus. Las

mutaciones en mas de 40 genes se asociaron con caracteristicas
ciliopaticas



* Un espectro de enfermedades renales se han descrito como una
caracteristica de varios sindromes ciliopaticos e incluye un grupo
morfologicamente heterogéneo de trastornos

* Se han clasificado dentro del grupo de las nefropatias como
enfermedades quisticas genéticas (PKR AR, PKR AD, GQ, Nefroptisis) y
las ciliopatias sindromicas ( Sd. de Meckel Gruber, Sd. de Bardet Bield,
Sd. de Joubert, Sd. de Jeune, Sd. de Ellis Van Creveld, enanismo costillas
cortas polidactilia, ETB, Sd. de Zellweger, etc.)

* Las ciliopatias sindromicas, se caracterizan por su presentacion
prenatal, pudiendo presentarse las restantes en |la edad pediatrica



Sindrome de Zellweger

* Ciliopatia poco frecuente, se caracteriza por defectos de migracion
neuronal, rasgos craneofaciales dismorficos, convulsiones, quistes
renales y disfuncion hepatica

* Es la variante mas grave de los trastornos de la biogénesis del
peroxisomas dentro del espectro del sindrome Zellweger (PBD-ZSS)

* Presenta elevada mortalidad, por lo que es aconsejable la conservacion
del tejido fetal para estudio genético y asesoramiento, de ahi Ia
importancia de su conocimiento, sospecha diagnostica y evaluacion
pronostica



Conclusion

* En el presente caso se sospecha de un Sindrome de
Zellweger, caracterizado por la presencia de quistes
renales y cerebrales. La ecografia permite plantear su
diagnostico diferencial, desde etapas tempranas, siendo
la RM Fetal, el complemento fundamental, aunque su
diagnostico definitivo sea en la etapa posnatal
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