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INTRODUÇÃO

A doença cística medular é uma causa
progressiva de insuficiência renal em ado-
lescentes e adultos jovens, compreenden-
do duas formas principais.

A variedade com início juvenil, conhe-
cida como nefronofitíase juvenil, tem he-
rança autossômica recessiva. A segunda
forma, referida como doença cística medu-
lar, desenvolve-se em adultos jovens, sen-
do transmitida por um gene autossômico

dominante. Estas formas são geralmente
entendidas como expressões diferentes de
uma única doença e consideradas, por
muitos autores, como complexo de doen-
ça cística medular(1). Casos esporádicos
também podem ocorrer.

Os pacientes apresentam um início in-
sidioso, com hipostenúria (poliúria, poli-
dipsia e enurese), anemia, retardo de cres-
cimento (em crianças) e progressiva insu-
ficiência renal(2).

A ultra-sonografia (US) e a tomografia
computadorizada (TC) são métodos im-
portantes na diferenciação com as outras
doenças císticas renais(3).

RELATO DO CASO

Uma adolescente de 13 anos de idade
foi encaminhada ao nosso Serviço com
quadro clínico de hipostenúria importan-
te, referindo poliúria, polidipsia e enurese
noturna. Estes sintomas iniciaram há cer-
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ca de um ano. A paciente negava infecção
urinária prévia e casos semelhantes na fa-
mília.

Ao exame clínico observava-se acen-
tuado déficit pôndero-estatural, palidez
cutâneo-mucosa e “bexigoma” palpável.

A avaliação laboratorial mostrou ane-
mia moderada, com hemoglobina de 10,0
g/dl, e azotemia, com uréia de 112 mg/dl e
creatinina de 1,9 mg/dl. O exame da urina
foi negativo para proteínas e hemácias. A
urocultura foi negativa.

O primeiro exame de imagem realizado
foi a US, que evidenciou achados caracte-
rísticos da doença cística medular. Havia,
porém, acometimento assimétrico com re-
dução do tamanho renal apenas à esquer-
da, não-usual nesta enfermidade. Os acha-
dos, em ambos os rins, foram aumento da
ecogenicidade parenquimatosa, com redu-
ção da diferenciação córtico-medular, e
múltiplos pequenos cistos medulares e na
junção córtico-medular, com diâmetro
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máximo de 10 mm (Figura 1). A bexiga
apresentava capacidade aumentada. Não
havia alterações evidentes em outros ór-
gãos abdominais.

Foi realizada TC com contraste endo-
venoso, em cortes axiais de 5 mm e deslo-
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camento de 5 mm, que confirmou a presen-
ça dos múltiplos cistos medulares e na jun-
ção córtico-medular, com redução do ta-
manho apenas do rim esquerdo (Figura 2).

DISCUSSÃO

Um grupo de doença cística renal tem
sido resumido com o termo “complexo
nefronofitíase-doença cística medular re-
nal”, desde que compartilhem os seguin-
tes fatores em comum: sintomas clínicos de
poliúria, polidipsia, anemia, déficit pônde-
ro-estatural e insuficiência renal crônica;
patologia macroscópica com cistos córti-
co-medulares; e histologia renal demons-
trando lesão da membrana basal tubular,
infiltração de células redondas com mar-
cante fibrose intersticial, e atrofia e ecta-
sia tubular(4).

Nefronofitíase foi descrita primeira-
mente por Fanconi et al. O termo comple-

xo nefronofitíase-cisto medular renal foi
proposto por Gardner(5) para descrever um
grupo de doenças com fatores clínicos e
patológicos semelhantes mas herança ge-
nética diferente. Estas incluem a nefrono-
fitíase (autossômica recessiva), a síndrome
de Sênior Loken (nefronofitíase associada
a degeneração retiniana, autossômica re-
cessiva), a doença cística medular com iní-
cio no adulto (autossômica dominante) e
casos esporádicos(6).

Casos suspeitos de doença cística me-
dular deveriam ser inicialmente avaliados
com US. Em contexto clínico compatível,
os achados de pequenos cistos medulares
ou córtiço-medulares e rins de tamanho
normal ou reduzido com aumento da eco-
genicidade devem ser considerados patog-
nomônicos de doença cística medular(2).

Os cistos medulares, apesar de caracte-
rísticos desta condição, são raramente evi-
denciados no espécime de biópsia renal
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percutânea. A urografia excretora geral-
mente não é útil no diagnóstico. A US é o
método de escolha no diagnóstico desta
afecção, porém depende do examinador, e,
além disso, os pequenos cistos medulares
podem não ser individualizados(7,8).

A TC com cortes finos e contraste en-
dovenoso é um ótimo método para detec-
tar os cistos medulares(6).

A ressonância magnética pode ser indi-
cada como um exame de segunda linha
quando a US é inconclusiva, sendo que  há
contra-indicação ao uso do contraste io-
dado endovenoso(1).

Quando os cistos medulares são iden-
tificados por US ou TC, a diferenciação
com outras enfermidades renais é facilita-
da. Quando os cistos são muito pequenos
e, contudo, não-detectados (também deno-

minada doença cística medular acística), o
diagnóstico por imagem é dificultado. Fa-
tores clínicos, biópsia renal e história fa-
miliar podem auxiliar nestes casos(2).

Num contexto clínico compatível, asso-
ciado aos achados de imagem característi-
cos na US e na TC, este caso foi diagnos-
ticado como doença cística medular. Um
achado incomum desta enfermidade foi
evidenciado neste caso, visto apresentar
redução no tamanho de apenas um rim. O
aumento da capacidade vesical foi atribuí-
do à excreção constante de urina com bai-
xa densidade (hipostenúria).
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