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Resumo

Relato de caso de uma paciente adolescente
de 16 anos de idade com diagnédstico prévio
de doenga renal policistica autossdémica re-
cessiva (DRPAR), que apresentou quadro
agudo de pneumonia bilateral e hemorragia
digestiva alta por ruptura de varizes esofagi-
cas, bem como ascite e edema de membros
inferiores. Necessitou de estabiliza¢io clini-
ca intensiva e tratamento endoscopico do
sangramento digestivo. Apds investiga¢io
dos diagnosticos diferenciais da hepatopatia
cronica, diagnosticou-se shunt esplenorrenal
espontaneo, e realizou-se bidpsia hepdtica
guiada por ecografia com diagnéstico de
cirrose, espectro tipico da DRPAR. Recebeu
alta hospitalar assintomatica e foi encami-
nhada para avaliagdo de transplante duplo.

Palavras-chave: Rim Policistico Autossoémi-
co Recessivo; Cirrose Hepdtica; Adolescente.

ABSTRACT

A 16-year-old female patient previously
diagnosed with autosomal recessive poly-
cystic kidney disease (ARPKD) presented
with acute bilateral pneumonia, upper
gastrointestinal bleeding caused by rup-
tured esophageal varices, ascites, and
lower limb edema. She required intensive
care and an endoscopic procedure to treat
the gastrointestinal bleeding. The analysis
of the differential diagnosis for chronic
liver disease indicated she had a spontane-
ous splenorenal shunt. Ultrasound-guided
biopsy revealed the patient had cirrhosis,
as characteristically seen in individuals
with ARPKD. She had no symptoms at
discharge and was referred for review for
a combined transplant.

Keywords: Polycystic Kidney, Autosomal
Recessive; Liver Cirrhosis; Adolescent.

INTRODUCAO

A DRPAR acomete aproximadamente
1:20.000 nascidos vivos! e, embora me-
nos frequente que a forma dominante, re-
presenta uma forma comum de ciliopatia
herdada na infincia, causada por muta-
¢des no gene PKD1.2 Seus efeitos podem
abranger varios sistemas, e uma aborda-
gem multidisciplinar é necessdria, pois,
além do acometimento policistico renal, a
presenca de fibrose hepatica ao nascimen-
to é quase universal, pois uma das protei-
nas expressas pelo PKD1 € a fibrocistina/
poliductina, presente nos tubulos renais
(principalmente tibulo coletor e por¢io
espessa da alca de Henle), ductos bilia-
res no figado e nos ductos pancredticos.?
Essas alteracdes biliares também podem
determinar dilatacdo da arvore biliar e

surgimento da sindrome de Caroli, enti-
dade que frequentemente acompanha pa-
cientes com fibrose hepdtica e predispoe
a episodios de colangite de repeti¢do por
estase biliar.* Esses episddios, juntamente
com a ruptura de varizes esofagicas, sio
as principais complicagcdes com risco de
morte na infancia e vida adulta.?

RELATO DE cASO

Paciente A.P.A., sexo feminino, 16 anos de
idade, estudante, natural e procedente de
Jaragua do Sul, SC, da entrada no pronto-
-socorro com quadro de tosse seca e dispneia
havia 4 dias, evoluindo com hematémese e
fezes diarreicas e sanguinolentas. Relata
histérico de doencga renal policistica diag-
nosticada na primeira consulta de puericul-
tura, em acompanhamento com nefrologista
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pedidtrico e jd encaminhada para transplante renal por
doenga renal cronica, também em tratamento de hiper-
tensdo arterial sistémica (HAS) e anemia secunddrias ao
acometimento renal. Ao exame fisico estava hipocorada,
ltcida, atenta, contactuante, orientada, com tensdo ar-
terial (TA) de 140x70 mmHg, ausculta pulmonar com
murmurio vesicular presente e estertores crepitantes em
base direita, ausculta cardiaca com ritmo regular em 2
tempos, sem sopros, taquicdrdica (frequéncia cardiaca
de 140 bpm), taquipneica (frequéncia respiratoria [FR]
de 20 irpm), abdomen indolor com bago palpavel e
membros inferiores sem edema. Exames realizados havia
trés meses mostravam hemoglobina de 8,0 g/dL e cre-
atinina de 2,5 mg/dL (clearence de creatinina estimado
pela férmula de Cockroft-Gault de 32,21 mL/min). J4 os
exames da admissio mostravam hemoglobina de 5,8 g/
dL e hematécrito de 15,9%, 22.500 leucdcitos sem des-
vio a esquerda, 122.000 plaquetas, creatinina de 5,39
mg/dL (clearence de 14,94 mL/min), ureia de 158 mg/
dL, proteina C reativa de 81,8 U/L, sodio sérico de 141
mEq/L e potassio sérico de 3,9 mEqg/L. Radiografia de
térax com imagem sugestiva de consolidacio em lobo
superior direito e infiltrado pulmonar em campos médio
e inferior esquerdos. Iniciados ceftriaxona, hidratagdo e
infusio de 2 unidades de concentrado de hemdcias como
condutas iniciais.

Durante o primeiro dia de internagio evoluiu com
piora do padrio respiratdrio, piora da taquipneia (FR
de 36 irpm), estertores até campo médio bilateral,
vomito em borra de café e inicio de edema de mem-
bros inferiores (2+/4+). Encaminhada para a UTI as-
sociando-se claritromicina, oseltamivir, pantoprazol e
uso de ventila¢io nio invasiva (VNI) ao tratamento.
Realizada ecografia point-of-care evidenciando pa-
drao de linhas B em todos os campos pulmonares bi-
lateralmente, sem derrame pleural, veia cava inferior
dilatada e fixa, sem variacido a ventilacio. No ecocar-
diograma, ventriculo esquerdo no eixo paraesternal
curto com boa contratilidade e auséncia de derrame
pericardico significativo, a avaliagdo subjetiva.

Permaneceu em UTI por 8 dias, evoluindo com epis6-
dios de melena e hematémese. Foi realizada esofagogas-
troduodenoscopia com ligadura eldstica de 3 varizes eso-
fagianas, sendo posteriormente realizado em enfermaria
novo procedimento com escleroterapia de mais 3 corddes
varicosos de médio calibre. Outros exames de imagem,
como uma ecografia de abdémen total, mostraram si-
nais de hepatopatia crénica, importante esplenomegalia
homogénea e sistema porta sem evidéncias de trombose,

apenas leves alteracdes nas velocidades de fluxo. Também
foi realizada uma angiorressondncia nuclear magnética
(angioRNM) venosa de abdoémen superior, que mostrou
shunt venoso esplenorrenal a esquerda, veia renal esquer-
da ectasiada de forma importante, drenando para a veia
cava inferior e determinando ectasia desta acima de sua
juncdo com a veia renal esquerda, e ascite moderada ob-
servada nas regides peri-hepatica, periesplénica, nas gotei-
ras parietocélicas e interalcas intestinais (Figura 1). Nao
apresentou disfunc¢do hepatica laboratorial significativa,
exceto nos primeiros dias na UTI, quando evoluiu com
hipoalbuminemia e plaquetopenia, necessitando reposi-
¢do plaquetdria. Todos os demais exames de funcdo he-
patica se mantiveram dentro da normalidade.

Na enfermaria, prosseguiu-se investigacao labora-
torial da hepatopatia cronica com todos os exames
normais ou negativos, monitorizacdo da fungio renal
com estabiliza¢do da creatinina préximo a 2,5 mg/dL,
proteintria de 24 horas de 130 mg e diurese normal,
sem necessidade de terapia de substitui¢dao renal. Por
fim, realizada biopsia hepdtica guiada por ecografia,
foram diagnosticadas fibrose hepdtica difusa e dila-
tagdo cistica dos ductos biliares (Figura 2), caracteri-
zando cirrose hepatica (Figura 3). A paciente recebeu
alta hospitalar assintomadtica, sem novos episddios de
sangramento, ascite ou edema de membros inferiores,
controlando TA com inibidor da enzima conversora
de angiotensina (IECA), diurético poupador de po-
tassio e beta bloqueador nio seletivo profildtico para
varizes esofagicas. Foi encaminhada aos ambulatérios
de nefrologia e transplante para avaliagio.

Figura 1. AngioRNM de abdémen superior mostrando sinais de
hepatopatia cronica, rins policisticos bilateralmente e a presenga de
shunt entre a veia renal esquerda e vaso colateral proveniente da veia
esplénica (*).
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Figura 2. Hematoxilina-eosina (HE) - 100x - Ductos cistificados (setas)
revestidos por epitélio de células cuboidais.

Figura 3. HE - 40x - Cirrose hepética definida por grandes septos
fibrosos delimitando nédulos parenquimatosos residuais (setas).

Discussao

A DRPAR ¢ uma forma severa de doenca policistica
renal e uma causa significativa de morbimortalidade
em criancas.®* Mais de 300 mutacdes do gene PKD1
foram identificadas, ndo existindo correlagio entre
genotipo e fendtipo,® propiciando que o teste genético
confirmatério para a doenga, de alto custo e baixa
disponibilidade, seja dispensado em casos tipicos.!

Alteracdes pré-natais na ecografia de 2° trimestre
podem sugerir acometimento renal na presenca de
oligodramnio, aumento na ecogenicidade e tamanho
dos rins, bem como na presenca de macrocistos (>10
mm), que, apesar de ndo serem especificos para o
diagnoéstico, alertam para seguimento com ecografia
rotineira a cada 2-3 semanas até nascimento. A hipo-
plasia pulmonar consequente a compressio toracica e
ao oligodramnio, secunddrios a nefromegalia, é des-
crita como a principal causa de morte ao nascimento.
Outras complicag¢des incluem quadro de angustia res-
piratéria e pneumotdrax.>*¢ Apesar disso, ndo exis-
te descricdo na literatura sobre maior predisposi¢ao
desses pacientes a infeccdo pulmonar na infincia ou
vida adulta.

Quase todos os pacientes com manifestacbes re-
nais ao nascer ou na infancia ji apresentam quadro
de HAS importante, necessitando controle pressérico
com medicamentos e dieta, com tendéncia de melhora
com o avangar da idade.'¢

As alteracdes hepdticas ja se fazem presentes ao
nascer com algum grau de fibrose em praticamente
todos os casos, acarretando aumento progressivo na
pressdo portal e surgimento de suas complicacdes cli-
nicas.’> O uso de beta-bloqueador nio seletivo, como
o propranolol, com intuito profilitico em rela¢io
ao sangramento das varizes esofdgicas em criangas,
nao dispde de evidéncias na literatura, portanto seu
uso geralmente ndo é indicado para esse fim.2 Alguns
trabalhos sugerem a possibilidade de aumento no
risco de cincer hepatico na DRPAR,” porém a maio-
ria concorda que a triagem deva ser feita a partir dos
40 anos de idade, e que nio é possivel estabelecer cor-
relagio definitiva apenas com os dados atuais.!**

Nio ha descri¢do na literatura de shunt esplenor-
renal espontineo na DRPAR, apenas em outras situ-
acdes. Esse shunt é consequéncia direta do aumento
na pressio da veia porta, que acaba gerando fluxo
sanguineo para colaterais com menor resisténcia pres-
sorica, achado que indica funcio hepdtica pior, po-
rém sem influéncia na mortalidade.® Varios trabalhos
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indicam a derivagdo cirtirgica esplenorrenal para ali-
vio da pressdo portal.>1°

Nio existe cura clinica para a DRPAR a ndo ser
o transplante duplo rim-figado (TDRF).* A discussdo
¢ dubia sobre quando e como intervir nos pacientes
que evoluem com doenca renal em estigio terminal e
cirrose hepdtica clinicamente manifesta,'' haja vista
que pouca ou nenhuma altera¢do laboratorial hepa-
tica é encontrada.? O TDRF é uma operag¢io rara na
populagdo pediatrica - sdo realizadas anualmente de
10 a 30 opera¢des no mundo." Suas principais in-
dicacoes sdo a hiperoxaldria primdria e a DRPAR,?
sendo que a mortalidade no TDRF é maior quando
comparada ao transplante isolado de rim, favorecen-
do essa opgao em primeira escolha. Ja na vigéncia de
complicacdes refratdrias secunddrias a hipertensdo
portal e/ou quadros recorrentes de colangite, a princi-
pal escolha recai sobre o TDRF.!!

A DRPAR tem expressdo clinica varidvel, e as ma-
nifestagOes extrarrenais s30 muito comuns em pacien-
tes que sobrevivem ao periodo neonatal. Uma melhor
compreensdo da formacido das estruturas cisticas é ne-
cessaria visando ao desenvolvimento de terapias para
diminui¢do da progressdo dessas anomalias. Por fim,
a alta morbimortalidade da doenca requer mais dados
sobre 0 manejo e seguimento desses pacientes, que
sempre requerem acompanhamento multidisciplinar.
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