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Introduccion

El pseudohipoal dosteronismo (PHA) es un sindrome carac-
terizado por una disminucion de larespuesta del tdbulo rena a
la aldosterona®. En la mayoria de los casos tiene un origen fa-
miliar, con herencia autosdmica recesiva 0 dominante con pe-
netrancia variable, existiendo también casos secundarios a uro-
patia obstructiva, infeccion urinaria, nefritisintersticial y tras-
plante renal@.

El cuadro suele debutar precozmente en lainfancia, con des-
hidratacion, irritabilidad, vomitos, anorexiay retraso en €l cre-
cimiento, siendo su expresividad clinica muy variable®,
Analiticamente existe hiponatremia, hipocloremia, hipercaemia
e hipernatruria, con funcion renal normal y niveles plasmati-
cos elevados de aldosteronay renina®.

El tratamiento se basa en medidas de soporte y terapia sus-
titutiva, con correccion de las alteraciones hidroel ectroliticas®.

Presentamos un caso grave, de probable inicio intrauteri-
no, en un recién nacido pretérmino (RNPT). Laexistenciade hi-
dramnios severo durante su gestacion, aporta nueva evidencia
del papel delapoliuriafetal en la etiologia de dicha complica-
cion.

Caso clinico

Recién nacido, mujer, quinta gestacion de una mujer de 29
afos sana. Embarazo y partos anteriores normales, con tres hi-
jos sanos. No consaguinidad. Embarazo controlado, con polihi-
dramnios desde & 7° mes de gestacion. Los estudios ecogréficos
fetales, asi como la serologia materna parainfeccion connatal y
test de tolerancia ala glucosa fueron normales. Precisd amnio-
centesis terapéutica en la semana 33 de gestacion ante la seve-
ridad del hidramnios, asi como cesérea alas 35 semanas de ges-
tacion. Apgar de 8y 9 enlos minutos 1y 5. No precisé reani-
macion. Peso 1.710 g (P10), talla: 42 cm (P10), perimetro cefa-
lico: 31 cm (P25).

Laexploracion del recién nacido fue normal, sin anomalias
en los genitales externos. Expulsd meconio el primer dia de vi-
da, y pasd sin dificultad una sonda nasogéstrica, excluyéndose
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el diagnostico de atresiaintestinal. A las 36 horas de vida, pre-
sentd un cuadro de deshidratacion severacon poliuria (6 cc/kg/h)
y pérdida del 11,6% del peso de recién nacido. En su analitica
destaca una hiponatremia (120 mEg/L), con hipocloremia (86
mEg/l) e hipercalemia (8,5 mEg/L) con ureay creatininaeleva
das (97 mg/dl y 1,1 mg/dI, respectivamente) (Fig. 1). El resto de
las determinaciones fueron normales (Ca, P, Mg, Glu). El indi-
ce de excrecion de sodio fue eevado (7%), coexistiendo una hi-
percalciuria (Ca/Creatinina 2,2) pero sin otra alteracion de la
funcion tubular (reabsorcion tubular de fosfato normal, gluco-
suriay proteinurianegativas). El urocultivo fue estéril y laeco-
grafiarenal realizada en ese momento, normal.

Ante la sospechaclinicade PHA, seiniciatratamiento sus-
titutivo, precisando elevados aportes de liquidos y sodio (Fig.
2), asi como gluconato calcico, bicarbonato sodico, glucosa, in-
sulinay resinas de intercambio ionico para el control dela hi-
perkalemia.

En el momento de debut de la enfermedad serealiz6 € es-
tudio hormonal, con |os siguientes resultados: aldosterona ba-
sal: 343 ng/dl (1-16 ng/dl); renina: 19,7 ng/ml (0,2-2,8 ng/ml);
17-hidroxiprogesterona: 13,3 ng/ml (0,1-0,8 ng/ml); cortisol: 42
ng/dl (2-18 ng/dl). El cariotipo fue normal (46 XX).

A partir de los 30 dias seiniciala disminucién de los apor-
tes de sodio, pudiéndose suprimir d cuarto mes de vida. Recuperd
el peso de recién nacido alos 20 dias de vida.

A los4 meses de edad, las cifras derenina (15,8 ng/ml) y a-
dosterona (167 ng/dl) persisten elevadas con 17-hidroxiproges
terona, dehidroepiandrosterona sulfato y electrdlitos en sangre
normales, y sin hipercalciuria. Desde el altaalos 56 dias de
vida, recibe seguimiento en las consultas externas de nuestro
hospital, manteniendo una escasa ganancia ponderal, siendo la
exploracion fisicanormal.

Discusion

El PHA esun cuadro poco frecuente en el periodo neonatal
y engenera enlainfancia. Fisiopatol 6gicamente puede pensarse
en laexistencia de dos tipos diferentes. En el primer tipo laa-
teracion principal estariaen lafuncion de la aldosterona, bien
sea por una aldosterona andmala o por insensibilidad de los re-
ceptores periféricos aellat?. En el segundo, un trastorno dela
reabsorcion de cloro y sodio en el tdbulo rend, provocaria una
pérdida masiva de anbosionesy un hiperaldosteronismo com-
pensador insuficiente a pesar de una respuesta tubular normal
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Figura 1. Niveles de electrdlitos en suero, desde e primer hasta el 75° dia de vida.

alaadosterona®. Este Gltimo mecanismo, podria explicar ca-
sos de PHA descritos en RNPT@9, La persistencia del cuadro
€n nuestra paciente mas alla del periodo neonatal, hace pensar
en el primer mecanismo patogénico descrito, mas que en un pro-
blema secundario alainmadurez renal por su prematuridad.

Existe en laliteratura un caso descrito de inicio intrauteri-
Nno, gue cursa como en nuestro caso con polihidramnios severo
achacable alapoliuriafetal, en el que los estudios del liquido
amni6tico mostraron unos niveles elevados de sodio y aldoste-
rona”. Esta historia de hidramnios puede ayudar en el diagnés-
tico diferencial entre PHA e hipoal dosteronismo (HA) en nifios
con sindrome pierde sal. En nifios con HA, incapaces de sinte-
tizar aldosterona, € cuadro se compensa en lavidaintrauterina
con €l paso transplacentario de aldosterona materna, aparecien-
do Gnicamente |a clinica después del nacimiento. Por el con-
trario, en €l PHA € cuadro puede iniciarse intraltero y condi-
cionar laexistenciade poliuriafetal e hidramnios®.

Nuestro caso aporta hueva evidencia de que laposible exis-
tencia de poliuriafetal debe considerarse en aquellos embara-
Z0s que cursen con hidramnios en los que se han descartado pre-
viamente otras etiol ogias mas frecuentemente descritas. La po-
liuria fetal ha sido implicada como factor determinante del hi-
dramnios en dos casos previamente descritos de PHA, enun ca
S0 con un sindrome de Bartter y en la diabetes insipida nefro-
génicals78),

Durante lainfancia, otros procesos con 1os que hay que es-
tablecer el diagndstico diferencial son las endocrinopatias con
pérdida salina (hiperplasia suprarrenal congénita, hipocorticis-
mo adrenal congénito, hipoal dosteronismo hereditario y secre-
cién inadecuada de hormona antidiurética), ciertos cuadros di-
gestivos (estenosis hipertréfica de piloro, fibrosis quistica de
pancreas) y renales (nefritis intersticial, rifion poliquistico he-
reditario, uropatias congénitas, pielonefritis cronica)©?,

Nuestra paciente presentd inicialmente cifras elevadas de
17-hidroxiprogesterona que se normalizaron con el paso del tiem-
po, y que reflejan una respuesta adrenal normal al estrés.
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Figura 2. Aportes de sodio (mEg/kg/dia) y liquidos (cc/kg/dia) desde el
primero hasta el 75° dia de vida.

El tratamiento del PHA radicaen lasustitucion hidricay co-
rreccion de las alteraciones electroliticas. Generalmente, lane-
cesidad de sustitucion de sodio disminuye con laedad, incluso a
pesar de persistir niveles elevados de reninay adosterona.

Algunos nifios que continlian sintométicos (anorexia, poli-
dipsia, retraso del crecimiento) a pesar de adecuados suplementos
de sdl, o con hipercalciuriaeincluso nefrocacinosis, pueden me-
jorar con tratamiento con indometacina. En ellos existiria un au-
mento de la produccion de prostaglandina E2, estimulada por
los mismos mecanismos patogéni cos que actlian sobre €l gere-
nina-al dosterona®19),
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