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Doenca cistica medular, nefronofitiase juvenil familiar ou complexo de doenca cistica medular referem-se a
um grupo de doencas similares cuja lesdo basica é uma progressiva atrofia tubular renal com esclerose glo-
merular e formacio cistica medular. E importante causa de insuficiéncia renal em pacientes adolescentes.
Estudos de imagem tém papel principal no diagnéstico desta enfermidade, com cistos caracteristicamente
individualizados na medula renal e juncdo cértico-medular e tamanho renal normal ou reduzido. Neste artigo
demonstramos os achados de imagem da doenca cistica medular renal em uma adolescente com quadro
clinico caracteristico, por meio de ultra-sonografia e tomografia computadorizada.

Unitermos: Nefronofitiase juvenil familiar - complexo de doenca cistica medular; Ultra-sonografia; Tomo-
grafia computadorizada.

Medullary cystic disease of the kidney: report of a case diagnosed by ultrasonography and computed to-
mography examinations.

The terms medullary cystic disease, juvenile nephronophthisis or medullary cystic disease complex refer to
a group of similar diseases in which the basic pathological abnormality is progressive renal tubular atrophy
with secondary glomerular sclerosis and medullary cystic formation. Medullary cystic disease is an important
cause of renal failure in adolescent patients. Imaging methods play a primary role in the diagnosis of these
diseases. Cysts are characteristically seen in the renal medulla and corticomedullary junction whereas kidneys
may be of normal to small size. In this article we present the ultrasonography and computed tomography
findings of a female adolescent patient with characteristic clinical picture of medullary cystic disease.
Key words: Familial juvenile nephronophthisis — medullary cystic disease complex; Ultrasonography; Com-

puted tomography.

INTRODUCAO

A doenca cistica medular € uma causa
progressiva de insuficiénciarena em ado-
lescentes e adultos jovens, compreenden-
do duas formas principais.

A variedade com inicio juvenil, conhe-
cida como nefronofitiase juvenil, tem he-
ranca autossdmica recessiva. A segunda
forma, referida como doenca cisticamedu-
lar, desenvolve-se em adultos jovens, sen-
do transmitida por um gene autossémico
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dominante. Estas formas séo geralmente
entendidas como expressoes diferentes de
uma unica doenca e consideradas, por
muitos autores, como complexo de doen-
ca cistica medular'. Casos esporédicos
também podem ocorrer.

Os pacientes apresentam um inicio in-
sidioso, com hipostenaria (polidria, poli-
dipsia e enurese), anemia, retardo de cres-
cimento (em criangas) e progressiva insu-
ficiéncia renal @.

A ultra-sonografia (US) e atomografia
computadorizada (TC) sdo métodos im-
portantes na diferenciagdo com as outras
doencas cisticas renais®.

RELATO DO CASO

Uma adolescente de 13 anos de idade
foi encaminhada ao nosso Servico com
quadro clinico de hipostendria importan-
te, referindo polidria, polidipsia e enurese
noturna. Estes sintomas iniciaram ha cer-

cade um ano. A paciente negava infeccéo
urindria prévia e casos semel hantes na fa-
milia.

Ao exame clinico observava-se acen-
tuado déficit pondero-estatural, palidez
cutaneo-mucosa e “bexigoma’ palpavel.

A avaliacéo laboratorial mostrou ane-
mia moderada, com hemoglobina de 10,0
g/dl, e azotemia, com uréiade 112 mg/dl e
creatininade 1,9 mg/dl. O exame da urina
foi negativo para proteinas e heméacias. A
urocultura foi negativa.

O primeiro exame deimagem realizado
foi aUS, que evidenciou achados caracte-
risticos da doenca cistica medular. Havia,
porém, acometimento assimétrico com re-
duc&o do tamanho renal apenas a esquer-
da, ndo-usual nesta enfermidade. Os acha-
dos, em ambos os rins, foram aumento da
ecogenicidade parenquimatosa, com redu-
¢ao da diferenciacdo cortico-medular, e
muiltiplos pequenos cistos medulares e na
juncdo cortico-medular, com diametro
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Doenca cistica medular do rim: relato de um caso diagnosticado por US e TC

méximo de 10 mm (Figura 1). A bexiga
apresentava capacidade aumentada. N&o
havia alteragdes evidentes em outros 6r-
géos abdominais.

Foi realizada TC com contraste endo-
Venoso, em cortes axiais de 5 mm e deslo-

Figural. Ultra-sonografia mostrando aumento da
ecogenicidade do parénquima renal, com redugao
da diferenciacao cortico-medular e multiplos cistos
medulares.

camento de’5 mm, que confirmou apresen-
cados mltiplos cistos medulares e najun-
¢ao cortico-medular, com redugéo do ta-
manho apenas do rim esquerdo (Figura 2).

DISCUSSAO

Um grupo de doenca cistica renal tem
sido resumido com o termo “complexo
nefronofitiase-doenca cistica medular re-
nal”, desde que compartilhem os seguin-
tesfatoresem comum: sintomasclinicosde
politria, polidipsia, anemia, déficit pdnde-
ro-estatural e insuficiénciarenal crénica;
patologia macroscopica com cistos corti-
co-medulares; e histologia renal demons-
trando lesdo da membrana basal tubular,
infiltragdo de células redondas com mar-
cante fibrose intersticial, e atrofia e ecta-
siatubular®.

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

x0 nefronofitiase-cisto medular rena foi
proposto por Gardner® para descrever um
grupo de doengas com fatores clinicos e
patol égicos semel hantes mas heranca ge-
nética diferente. Estas incluem a nefrono-
fitiase (autossdmicarecessiva), asindrome
de Sénior Loken (nefronofitiase associada
a degeneracdo retiniana, autossdmica re-
cessiva), adoencgacisticamedular com ini-
cio no adulto (autossdmica dominante) e
casos esporadicos®,

Casos suspeitos de doenca cistica me-
dular deveriam ser inicialmente avaliados
com US. Em contexto clinico compativel,
os achados de pequenos cistos medulares
ou cortico-medulares e rins de tamanho
normal ou reduzido com aumento da eco-
genicidade devem ser considerados patog-
noménicos de doenca cistica medular®.

Os cistos medulares, apesar de caracte-
risticos desta condicéo, sdo raramente evi-
denciados no espécime de bidpsia renal

Figura 2. Tomografia computadorizada pds-contraste evidenciando multiplos
cistos medulares e na juncéo cértico-medular, com didmetro maximo de 10 mm.
Rim esquerdo reduzido de tamanho.
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percutdnea. A urografia excretora geral-
mente ndo é Util no diagnostico. A USéo
método de escolha no diagnéstico desta
afecgdo, porém depende do examinador, e,
além disso, os pequenos cistos medulares
podem n&o ser individualizados"®.

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

A ressonanciamagnética pode ser indi-
cada como um exame de segunda linha
quando aUS éinconclusiva, sendo que ha
contra-indicag@o ao uso do contraste io-
dado endovenoso®.

Quando os cistos medulares sdo iden-
tificados por US ou TC, a diferenciacéo
com outras enfermidades renais é facilita-
da. Quando os cistos sGo muito peguenos
e, contudo, ndo-detectados (também deno-
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minada doenga cisticamedular acistica), o
diagnostico por imagem é dificultado. Fa-
tores clinicos, bidpsia renal e histéria fa-
miliar podem auxiliar nestes casos'?.

Num contexto clinico compativel, asso-
ciado aos achados de imagem caracteristi-
cosnaUSenaTC, este caso foi diagnos-
ticado como doenca cistica medular. Um
achado incomum desta enfermidade foi
evidenciado neste caso, visto apresentar
reducdo no tamanho de apenas um rim. O
aumento da capacidade vesical foi atribui-
do a excregdo constante de urina com bai-
xa densidade (hipostentria).
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