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Introduccion

El sindrome nefrético congénito tipo finlandés (SNCF)
es una enfermedad causada por diferentes mutaciones en
el gen de la nefrina. Se manifiesta con proteinuria masiva,
edemas generalizados y ascitis en las primeras semanas de
vida. En los tltimos afios su prondstico ha mejorado gra-
cias a nuevas estrategias de tratamiento: firmacos antipro-
teinuricos, nutricion intensa, nefrectomia, dialisis y tras-
plante renal. El objetivo del estudio es determinar la
repercusion de estas medidas terapéuticas.

Pacientes y método

Estudio epidemiolégico descriptivo retrospectivo de
12 pacientes diagnosticados de SNCF entre enero de 1985
y agosto de 2005. Se incluyeron menores de 14 afios con
proteinuria grave, edema generalizado, peso de la pla-
centa superior al 25 % del peso al nacer, filtrado glo-
merular normal en los primeros 6 meses, y en los que
se descartaron otras causas de sindrome nefrético con-
génito.

Resultados

El diagnéstico se realizé en una mediana de 17 dias (ran-
go intercuartilico: 6-30). Los tratamientos mas utilizados
fueron las infusiones de albumina (91,7 %), los inhibido-
res de la enzima conversora de la angiotensina (66,7 %) y
la indometacina (58,3 %). El 58,3 % inici6 dialisis, a una
edad mediana de 3,76 afios (2,8-7,6). Su principal compli-
cacion fue la peritonitis aguda (85,7 %). El 58,3 % recibio
un trasplante renal; de ellos, el 71,4 % tiene una funcién
renal normal tras un periodo de seguimiento mediano de
3,73 aiios (0,8-6,3). La albuminemia durante el periodo
pretrasplante fue de 0,17 g/dl (0,12-0,28). Las cifras de co-
lesterol y triglicéridos plasmaticos descendieron de for-
ma significativa tras el trasplante renal (p = 0,043). E1 50 %
de los pacientes alcanzé un peso y talla adecuados para su
edad y género. La mortalidad fue del 33,3 %.
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Conclusion

Los farmacos antiproteiniricos y el tratamiento nutri-
cional intensivo permiten un mejor control clinico e ini-
ciar la dialisis y el trasplante renal de forma mas tardia y
con mayores probabilidades de éxito.
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EVALUATION OF THERAPEUTIC STRATEGIES
IN CONGENITAL NEPHROTIC SYNDROME
OFTHE FINNISH TYPE

Introduction

Congenital nephrotic syndrome of the Finnish type
(CNFS) is caused by mutations in the nephrin gene. This
disease manifests as massive proteinuria, gross peripheral
edema, and ascites during the first weeks of life. In the
last few years the prognosis has improved due to new
treatment strategies: antiproteinuria drugs, intensive nu-
trition, nephrectomy, dialysis, and renal transplantation.
The aim of this study was to determine the impact of these
therapeutic measures.

Patients and method

We performed a descriptive retrospective epidemiologi-
cal study of 12 patients diagnosed with CNSF between Jan-
uary 1985 and August 2005. We included patients aged less
than 14 years old with massive proteinuria and general-
ized edema during the neonatal period, a large placenta
(> 25 % of birth weight), and normal glomerular filtration
rate during the first 6 months of life, in whom other caus-
es of congenital nephrotic syndrome were ruled out.
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Results

The diagnosis was established after a median period of
17 days (range 6-30). The most commonly used treatments
were albumin infusions (91.7 %), angiotensin-converting
enzyme inhibitors (66.7 %), and indomethacin (58.3 %).
Dialysis was started in 58.3 %, at a median age of 3.76 years
(2.81-7.6). The main complication was acute peritonitis
(85.7 %). Renal transplantation was performed in 58.3 % of
the patients; of these, 71.4 % have normal renal function
after a median follow-up of 3.73 years (0.8-6.3). The medi-
an plasma albumin level during the pretransplant period
was 0.17 g/dL (0.12-0.28). Plasma cholesterol and triglyc-
eride levels decreased significantly after renal transplanta-
tion (p = 0.043). Fifty percent of the patients achieved ad-
equate height and weight for their age and gender.
Mortality was 33.3 %.

Conclusion

Antiproteinuria drugs and intensive nutritional therapy
improve clinical control and delay the start of dialysis and
renal transplantation, increasing the probability of suc-
cess.
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INTRODUCCION

El sindrome nefrético congénito tipo finlandés (SNCF)
es una enfermedad de base genética, con una herencia au-
tosdmica recesiva, causada por la mutacion del gen de la
nefrina (NPHS1)', localizado en el cromosoma 19q12-13.1.
La nefrina es una proteina transmembrana del podocito
que desempefia un papel fundamental en la barrera de
filtracion glomerular. En la poblacion finlandesa se han
descrito 2 mutaciones de este gen, conocidas como
Fin-magjor y Fin-minor, aunque un 6% de los pacientes
pueden presentar otras. En el resto de la poblacion son
raras estas mutaciones?.

Se manifiesta con proteinuria masiva, que conduce a
la formacion de edema generalizado y posteriormente as-
citis en las primeras semanas de vida. Puede sospecharse
en el periodo prenatal por la presencia de niveles eleva-
dos de a-fetoproteina en el liquido amnidtico a partir de
la semana 15, junto con niveles normales de colinestera-
sa, y en el nacimiento ante la asociacion de prematuri-
dad y de una placenta grande, con un peso superior al
25% del peso del recién nacido.

Los datos de laboratorio son la proteinuria masiva
(1-6 g/24 h), inicialmente selectiva (> 90 % albimina),
hipoalbuminemia (< 1 g/dD e hiperlipidemia. Otros ha-
llazgos consisten en hipogammaglobulinemia, hipotiroi-
dismo, hiponatremia, hipocalcemia y el aumento de fi-
brin6geno, tromboplastina y factores de coagulacion. El
diagnéstico se puede confirmar por biopsia renal, que
muestra las caracteristicas dilataciones quisticas de los
tibulos contorneados proximales.
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La principal complicacion en el SNCF es la infeccion re-
petida, especialmente por bacterias encapsuladas, debido
a la pérdida de factores del complemento e inmunoglo-
bulinas. La inmunidad celular estd conservada3. Otras
complicaciones son el retraso del crecimiento y el retra-
so psicomotor. Ocasionalmente se asocia a malformacio-
nes cardiacas®.

El tratamiento del SNCF es complejo, debido a la falta
de respuesta a esteroides e inmunosupresores. La funcion
renal se deteriora en los primeros anos de vida. Si no se
aplica tratamiento alguno, la mayoria de los pacientes fa-
llecen antes de los 2 anos. En la ultima década esta situa-
cion ha mejorado al establecerse un tratamiento intensivo
dividido en 3 fases: en primer lugar, se procede al soporte
nutricional agresivo, con un adecuado suplemento protei-
cocalérico, y se utilizan firmacos que disminuyen la pro-
teinuria®, como la indometacina y los inhibidores de la en-
zima conversora de la angiotensina (IECA). Durante esta
fase se emplean ademas antiagregantes plaquetarios, hor-
monas tiroideas y medidas hipolipemiantes. La adminis-
tracion parenteral de albimina se reserva para las situa-
ciones de descompensacion clinica con edemas graves.

Cuando el control del paciente no se consigue con es-
tas medidas, se realiza una nefrectomia, unilateral o bila-
teral, seguida del inicio de la dialisis. Por tltimo se realiza
el trasplante renal, que se considera curativo del SNCF.

Los objetivos del presente estudio son: @) determinar la
repercusion de las distintas medidas terapéuticas emplea-
das en los pacientes afectados de SNCF en nuestro hos-
pital, utilizando pardmetros clinicos y analiticos; ) cono-
cer las complicaciones mas comunes en los periodos de
predialisis, didlisis y trasplante; ¢) cuantificar el creci-
miento de estos nifios en las distintas fases de la enfer-
medad, y d) evaluar la hospitalizacion en funcion del tra-
tamiento recibido.

PACIENTES Y METODO

Estudio epidemiolégico descriptivo retrospectivo en el
que se analizan las historias clinicas de 12 pacientes diag-
nosticados de SNCF en Andalucia y tratados en el Servicio
de Nefrologia Pediatrica del Hospital Universitario Virgen
del Rocio entre enero de 1985 y agosto de 2005. Los pa-
cientes incluidos en el estudio fueron niflos menores de
14 anos que en el periodo neonatal presentaron protei-
nuria grave con hipoalbuminemia (< 1 g/, edema gene-
ralizado, peso de la placenta superior a 25% del peso al
nacer, filtrado glomerular normal en los primeros 6 me-
ses, y en los que se descartaron otras causas de sindro-
me nefrético congénito®. Los datos recogidos fueron edad
al diagnostico, sexo, patologias asociadas, datos clinicos,
medidas antropométricas, pruebas complementarias, tra-
tamientos, medidas de soporte nutricional, complicacio-
nes, funcion renal, hospitalizacion y evolucion.

Los datos fueron analizados mediante el programa es-
tadistico SPSS. 12.0. Las variables se han presentado
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como mediana y rango intercuartilico (IQ), ya que el re-
ducido nimero de pacientes estudiados no asegura que
las variables sigan una distribucién normal. Los procedi-
mientos utilizados han sido aprobados, mediante consen-
timiento informado, por los padres de los pacientes.

REsULTADOS

Datos clinicos iniciales

El diagnodstico se realizé en una mediana de 17 dias
(rango IQ: 6-30). En los 12 pacientes que componian la
muestra no hubo predominio de género, con una rela-
cién varéon/mujer de 1:1. Los datos que orientaron el
diagnéstico fueron la proteinuria masiva (en el 100% de
los pacientes) y los edemas generalizados (100 %), que
llegaron a producir ascitis en un 75 %. El 41 % present6
hipertension arterial al inicio. La proteinuria inicial, me-
dida mediante el indice proteina/creatinina en orina, fue
de 22 (rango 1Q: 13-35,8).

El 75 % de los pacientes fueron prematuros, con una
edad gestacional mediana de 36,5 semanas (36-37). El
peso de la placenta fue de 1.350 g (925-1.850), lo que
supuso un 56% del peso del recién nacido (2.410 g; ran-
g0 1Q: 1.930-2.950).

Dos pacientes presentaban una cardiopatia congénita
asociada: una comunicacion interauricular y una esteno-
sis de la valvula mitral. En ambos casos se comprob¢ la
normalizacion mediante controles ecocardiograficos pos-
teriores.

Pruebas complementarias

La albuminemia durante el periodo pretrasplante fue de
0,17 g/dl (0,12-0,28). Encontramos un colesterol plasmati-
co total antes del trasplante de 277,7 mg/dl (238,9-397), y
unos niveles de triglicéridos de 359,2 mg/dl (294-583,93).
Ambeas cifras descendieron tras el trasplante renal, alcan-
zandose significacion estadistica, con una disminucion de
los niveles de colesterol hasta 173,8 mg/dl (rango IQ:
153,8-188,8; p = 0,043) y de triglicéridos hasta 85 mg/dl
(rango 1Q: 70,8-123,9; p = 0,043) (figs. 1y 2).

El diagnéstico se realizo por los datos clinicos y analiti-
cos, y tras descartar otras causas de sindrome nefrético
congénito. En el 66,6% de los casos se realiz6 biopsia re-
nal, que resulté compatible con SNCF en un 87,5%. Los ha-
llazgos fueron glomérulos inmaduros, hiperplasia mesan-
gial, dilataciones tubulares multifocales, y, en un solo caso,
el 10% de los glomérulos presentaba esclerosis global.

Tratamiento

Soporte nutricional, tratamiento farmacologico
y otras medidas terapéuticas

En el 58,3% de los pacientes se utilizaron técnicas de
alimentacion enteral, mediante sonda nasogastrica en un
85,7 % y gastrostomia en el 14,3 %. Recibieron un aporte
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Figura 1. Cifras de colesterol antes y después del trasplan-

te renal.
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Figura 2. Cifras de triglicéridos antes y después del tras-
plante renal.

calérico de 135 kcal/kg de peso (125-160), y un aporte
proteico de 2,6 g/kg de peso (2-4).

Los farmacos mas utilizados fueron las infusiones de al-
bumina (en el 91,7%), los IECA (66,7 % de los pacientes,
captopril en dosis entre 0,2 y 5 mg/kg/dia), y la indome-
tacina (58,3 %, dosis entre 0,3 y 3 mg/kg/dia). Los pa-
cientes presentaron una respuesta parcial al tratamiento
antiproteinurico, alcanzandose una mediana en el indice
proteina/creatinina en orina de 6 (4-11) y unos valores
minimos de 1,9.

Otros fairmacos empleados fueron la eritropoyetina, en
el 75% de los pacientes, analogos de la vitamina D, en el
66%, hormona tiroidea, en el 83%, y antiagregantes pla-
quetarios en el 50% de los casos. Cuando las medidas die-
téticas no conseguian controlar la hiperlipemia se emplea-
ron estatinas (lovastatina), en un 33% de los pacientes.

La nefrectomia se realizé en el 25% de los casos, entre
los 2,6 y los 3,6 afios de edad.
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Dialisis

El 58,3% de los pacientes ha recibido tratamiento con
dialisis, durante un periodo de 13,8 meses (9,6-15,7). El
41,7 % restante lo forman 3 pacientes que fallecieron an-
tes de llegar a esta fase, y dos que se encontraban en pre-
dialisis al finalizar el estudio. La edad al inicio de la diali-
sis fue de 3,8 afios (2,8-7,6). La técnica elegida fue la
dialisis peritoneal en el 100% de los casos. El 71,4% de
éstos precisaron puntualmente el uso de hemodialisis.

Trasplante renal

Un total de 7 pacientes (85,3 %) recibieron un trasplan-
te renal, todos ellos procedentes de donante cadaver, a
la edad de 5,3 anos (4,3-8,9).

Evolucion y complicaciones generales

Complicaciones generales

Las complicaciones mas frecuentes fueron las infeccio-
sas. El 100% de los pacientes presentd alguna infeccion
bacteriana. Las mas frecuente fueron infeccion urinaria,
que present6 el 75% de los pacientes, sepsis (75%), gas-
troenteritis aguda (66,7 %) y neumonia (33,5 %). Hubo
un total de 75 infecciones bacterianas invasivas, con una
mediana de 7,5 infecciones por paciente (rango 1Q: de
1,25-10,25) (tabla 1).

En 5 de los pacientes se detect6 infeccién fingica
(41,7%); un caso de peritonitis por Candida albicans, en
relacion directa con el empleo de dialisis peritoneal, y el
resto fueron candidiasis orales que respondieron al trata-
miento local. Las infecciones virales aparecieron en el
58,3 % de los pacientes; exceptuando un caso de infec-
cion por citomegalovirus en un paciente trasplantado, el
resto consistié en catarros de repeticion.

Las complicaciones no infecciosas fueron: hipocalcemia
(66,7 %), hiponatremia (41,7 %), hipopotasemia (41,7 %),

convulsiones generalizadas secundarias a hipocalcemia o
a crisis hipertensivas (58,3 %), trombosis venosas (16,7 %)
y miocardiopatia dilatada (16,7 %). Los 2 pacientes con
trombosis venosas no recibian tratamiento antiagregante
profilactico.

Complicaciones de la dialisis

Las principales fueron la peritonitis aguda (85,7 %), con
una incidencia de un episodio por 8,2 paciente-mes, y la
infeccion del orificio de salida del catéter peritoneal
(85,7%). Unicamente un paciente no present6 alguna de
éstas. Otras fueron granuloma del orificio de salida del
catéter peritoneal (28,6 %), hernia inguinal (14,3 %), he-
morragia masiva por el orificio de salida (14,3 %), fuga
peritoneo-pleural de la solucion de didlisis (14,3 %) e in-
feccion del catéter de hemodialisis (28,6 %).

Evolucién del trasplante

El 71,4% de los pacientes trasplantados tiene una fun-
cion renal normal tras un periodo de seguimiento de
3,7 anos (0,8-6,3). Dos pacientes presentaron nefropatia
créonica del injerto: un paciente perdio el rifidn por este
motivo y precisé un segundo trasplante, y en el otro pa-
ciente el grado de nefropatia fue menor y mantiene una
aceptable funcion renal. No hubo casos de recidiva del
sindrome nefrético.

Crecimiento y desarrollo psicomotor

Todos los pacientes presentaron retraso de crecimien-
to en algin momento de su evolucion. Si analizamos el
crecimiento de los 7 pacientes que completaron las 3 fa-
ses de tratamiento, comprobamos que tras el trasplante se
produce un incremento de talla estadisticamente signifi-
cativo (p =0,028). La talla durante la predialisis, expresa-
do en Z score, fue de —3,54 (—4,86--2,79), durante la dii-
lisis de —3,28 (—4,01--2,91), y tras el trasplante se alcanza

TABLA 1. Nidmero de episodios infecciosos por paciente

Tiempo de

Caso seguimiento Infeccion S R Gastroenteritis Infeccion Infeccion
(meses) urinaria aguda fiingica viral
1 2 0 1 0 0 0 0
2 9 1 0 0 1 1 0
3 129 4 5 3 0 1 1
4 192 2 3 0 5 1 1
5 146 2 0 0 5 0 1
6 127 14 2 2 4 0 1
7 7 0 1 1 0 0 0
8 66 4 1 0 2 0 0
9 51 1 2 0 3 1 3
10 51 1 1 1 5 0 1
11 24 1 0 0 3 0 4
12 22 0 1 0 0 1 0
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Figura 3. Talla de los pacientes en las 3 fases de trata-
miento, expresado en Z score para la edad y el
género.

una talla de —1,34 (-4,45--0,72) (fig. 3). En ningin pa-
ciente se emple6 hormona de crecimiento.

La ganancia de peso tras el trasplante resulté asi mismo
estadisticamente significativa (p = 0,004); en la fase de
predialisis el peso fue de 2,72 (-3,38--0,93), durante la
dialisis se mantiene en —2,72 (-3,16--0,83), y tras el tras-
plante aumenta hasta un Z score de —1,23 (-2,26--0,13)
(fig. 4). En el 50% de los pacientes, el peso y talla al fi-
nal del estudio estuvieron dentro de rangos normales. En
el 85,7% de los pacientes el desarrollo psicomotor fue
normal.

Hospitalizacion

Durante el periodo de predialisis, los nifios estuvieron
ingresados una mediana de un dia de cada 8,5. Esta pro-
porcion aumenta durante la didlisis hasta un dia de cada
5,5, debido a las complicaciones que supone esta técnica.
En el periodo de trasplante la necesidad de ingreso se
reduce hasta un dia de cada 87 (fig. 5). Las causas de in-
greso en cada periodo quedan expuestas en la tabla 2.

Mortalidad

El tiempo de seguimiento ha sido de 51 meses (12,3-
128,5). La mortalidad fue del 33,3 %. Existe un descenso
en la mortalidad en los ltimos 10 anos, sin significacion
estadistica (p = 0,222), de manera que en los pacientes
nacidos antes de 1995 (n = 5) la mortalidad fue del 60%,
y en los nacidos después de 1995 (n=7) fue del 14,3 %.
Las causas de fallecimiento fueron la descompensacion
del sindrome nefrético en 2 pacientes, un tromboembo-
lismo pulmonar y una sepsis en una preadolescente con
injerto funcionante.

DiscusiON
El SNCF clasicamente se ha considerado una enferme-
dad de pronéstico infausto, de modo que todos los pa-

Figura 4. Peso de los pacientes en las 3 fases de trata-
miento, expresado en Z score para la edad y el
género.
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Figura 5. Proporcion de dias de ingreso/dias libres de in-
greso en las fases de predidlisis, didlisis y tras-
plante renal.

TABLA 2. Causas de ingreso hospitalario en las distintas
fases de tratamiento

Fase de Fase de Fase

Motivo de ingreso predialisis dialisis postrasplante

Nuamero de ingresos 124 39 17
Infecciones 54% 31% 59%
Descompensacion

del sindrome nefrotico 29% 5% -
Intolerancia digestiva 8% - -
Crisis convulsiva 5% 5% 12%
Valoracion de la funcion renal 4% - 12%
Complicaciones de la dialisis - 59% -
Rechazo agudo - - 17%
Total 100 % 100 % 100%
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cientes fallecian en los primeros 6 meses de vida’. Ac-
tualmente, gracias al tratamiento enérgico se puede lograr
una mayor supervivencia. En la dltima década se ha ins-
taurado el uso de indometacina e IECA, pero los mejores
resultados se han obtenido con la implantacion de tera-
pias sustitutivas renales, fundamentalmente la didlisis pe-
ritoneal y el trasplante renal, que ha permitido una mayor
supervivencia junto a mejores resultados en cuanto a nu-
tricion, crecimiento y desarrollo®?.

En la poblacion finlandesa, el 94% de los pacientes
afectados de SNCF presentan la mutacion Fin-major o
Fin-minor, lo que implica la ausencia total de la expre-
sion de la nefrina, y por tanto, formas clinicas mas graves
y que no responden al tratamiento antiproteintricol?. Los
pacientes que presentan alguna de las otras mutaciones,
como ocurre principalmente en la poblacion no finlan-
desa, suelen presentar formas mas benignas.

El tratamiento inicial de estos pacientes consiste en el
tratamiento conservador, cuyo objetivo es disminuir las
pérdidas proteicas para maximizar el crecimiento y redu-
cir el riesgo de complicaciones!!. Consigue mejorar el
control de los edemas, de la volemia, disminuye la inci-
dencia de infecciones oportunistas y permite demorar el
tratamiento sustitutivo. Se han comunicado casos de re-
mision de sindromes nefréticos congénitos con el empleo
de TECA solo o asociado a indometacina'?'4. En nuestra
serie, estos tratamientos no se emplearon de forma gene-
ralizada; los IECA se utilizaron en el 66,7 % y la indo-
metacina en el 58,3 %. Esto es debido a que cuando los
primeros pacientes de la muestra fueron tratados, las ven-
tajas de su uso no eran conocidas. Actualmente se utilizan
de forma sistematica en nuestros pacientes afectados de
SNCFE.

La realizacion de nefrectomia para el control de la pro-
teinuria es controvertida. Holmberg et al® recomiendan
la nefrectomia bilateral entre los 6 y 12 meses de vida, se-
guido de dialisis y trasplante renal. Con este plantea-
miento observa una mejoria ripida en el estado nutricio-
nal, lo que permite llevar al paciente a unas condiciones
adecuadas para la realizacion del trasplante. Por otro
lado, en la serie de Kovacevic et al'! se apuesta por el tra-
tamiento combinado con IECA e indometacina junto con
un nefrectomia unilateral; con esto mejora significativa-
mente la albuminemia y se reduce la necesidad de infu-
siones de albimina y la hospitalizacion, a la vez que se
consigue un crecimiento adecuado.

En nuestros protocolos actuales la nefrectomia no se
realiza sistematicamente. Siempre que el soporte nutri-
cional intensivo y el tratamiento farmacolégico consigan
un control de las infecciones, del edema y un crecimien-
to adecuado, no se indica la nefrectomia. En nuestra se-
rie sélo se realizaron 3 nefrectomias, dos de ellas unila-
terales; en un caso la proteinuria masiva persistio tras la
intervencion, aunque cuando ésta se realizé no estaba
establecido el uso de firmacos antiproteiniricos como
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coadyuvantes; en el otro caso la funcion renal sufrié un
descenso brusco, precisando el empleo inmediato de
dialisis.

Las infecciones bacterianas suponen una importante
complicacion en los pacientes con SNCF aunque su inci-
dencia se ha reducido en los tltimos afios gracias al me-
jor tratamiento de estos pacientes!>. En nuestra serie en-
contramos un total de 75 infecciones bacterianas, lo que
supone una incidencia alta, pero similar a la de otras se-
ries?. En estos pacientes la inmunidad celular estd con-
servada, por lo que no presentan una incidencia aumen-
tada de infecciones fingicas ni virales. En nuestra serie, el
58,3% se diagnostico de infecciones virales, pero excep-
tuando un caso de infeccién por citomegalovirus en una
paciente trasplantada, el resto Unicamente referia catarros
frecuentes. Esta incidencia se considera normal en me-
nores de 10 anos!®, por lo que consideramos que la fre-
cuencia de infecciones virales de la serie no esta elevada
respecto a la poblacion general.

La peritonitis es la principal complicacion de la didlisis
peritoneal!”. Su incidencia es mayor en pacientes afecta-
dos de SNCF, presumiblemente por la alteracion de la in-
munidad humoral. En nuestra serie, la tasa de peritonitis
fue de 1 episodio/8,2 paciente-mes, que es superior a la
tasa global de los ninos en didlisis peritoneal de nuestro
centro (1 episodio/12 paciente-mes). Consideramos que
nuestra tasa de peritonitis es alta, pero no mis que en
las series finlandesas; Holttd et all7 refieren una tasa de
1 episodio/7,3 paciente-mes en su serie de 34 pacientes
menores de 5 afos tratados con didlisis peritoneal, de los
que el 80% presentaban un SNCF. En otros estudios en-
contramos resultados variables. En la serie de Alexander
et al'8 la incidencia global de peritonitis fue de 1 episo-
dio/7,1 paciente-mes. Verrina et al'® muestra una serie
de 70 nifos, de edad media de 8,5 5,8 anos, en los que
la incidencia de peritonitis desciende hasta 1 episo-
dio/19,8 paciente-mes.

La enfermedad puede recidivar en el injerto, por la ac-
cion de anticuerpos antinefrina circulantes formados en
pacientes con ausencia completa de nefrina en los rifio-
nes nativos (genotipo Fin-major/Fin-major)?*21. En la
poblacion finlandesa, donde estas mutaciones son mas
frecuentes, la recidiva ocurre en un 25% de los SNCF
trasplantados. En nuestra serie no se ha producido reci-
diva de la enfermedad, probablemente debido a que
estas mutaciones del gen NPHST son raras en nuestro
medio.

El retraso en el crecimiento de los pacientes con SNCF
es multifactorial: pérdida proteica, dificultades para la
alimentacion oral, y en fases posteriores se suma el efec-
to deletéreo que produce el fallo renal. Un adecuado
tratamiento nutricional puede mantener una aceptable
velocidad de crecimiento en pacientes con fallo renal cro-
nico??. En nuestra serie tras la realizacion del trasplante se
produce un crecimiento recuperador, como se describe
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en la literatura especializada?, de modo que el 57% de
los pacientes trasplantados presenta un peso y talla nor-
males para su edad. Este porcentaje debe aumentar, te-
niendo en cuenta que 2 pacientes se trasplantaron hace
menos de un ano.

La mortalidad de los pacientes con SNCF es variable.
En la serie de Savage et al’, de 20 pacientes tratados en-
tre los anos 1980 y 1999, la mortalidad global fue del 50 %,
aunque ellos observan una mejoria del prondstico en los
altimos anos de su estudio. En paises en vias de desarro-
llo la mortalidad sigue siendo alta; en la serie de 30 pa-
cientes publicada por Hamed y Shomaf?4, tratados en Jor-
dania entre 1989 y 1999, la mortalidad fue del 100%. En
nuestra serie la mortalidad global fue del 33,3%, y si con-
sideramos los pacientes nacidos en los dltimos 10 anos,
desciende hasta un 14,3 %. La mortalidad es del 5,9% en la
serie de Holttd, de 34 pacientes en didlisis peritoneal,
en los 7 pacientes de nuestra serie tratados con dialisis pe-
ritoneal la mortalidad fue del 14 %. Estos valores se de-
ben comparar teniendo en cuenta la diferencia en el na-
mero de pacientes entre ambas series.

Los resultados deben ser interpretados teniendo en
cuenta las limitaciones de nuestro estudio. El reducido
numero de pacientes limita la posibilidad de realizar infe-
rencias estadisticas significativas y reduce el valor de las
frecuencias obtenidas.

CONCLUSIONES

1. El SNCF es una enfermedad de dificil manejo tera-
péutico. Gracias a los cambios experimentados en los ul-
timos anos se ha conseguido mejorar su pronéstico: el
empleo de farmacos antiproteintricos, junto con un trata-
miento nutricional intensivo, permiten un mejor control
clinico durante la primera fase de la enfermedad, y por
tanto, iniciar la dialisis y el trasplante renal de forma mas
tardia y con mayores probabilidades de éxito.

2. Las infecciones bacterianas suponen la complicacion
mas frecuente en el periodo predialisis. La peritonitis agu-
da de los que realizan didlisis peritoneal, y la lucha contra
la nefropatia crénica del injerto en los pacientes trasplan-
tados, dificultan el tratamiento de estos ninos.

3. El retraso en el crecimiento es un problema genera-
lizado en el SNCF, pero con un soporte nutricional ade-
cuado, y sobre todo con la realizacion del trasplante renal,
frecuentemente se consigue normalizar el peso y la talla.

4. La hospitalizacion continda siendo frecuente, princi-
palmente en las fases de predialisis y didlisis. Con el tras-
plante, el nimero y duracién de los ingresos disminuye
notablemente, lo que supone una mejoria en la calidad
de vida y permite un adecuado desarrollo intelectual e in-
tegracion social.
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