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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 ultimos afios su pronoéstico ha mejorado gra-
cias a nuevas estrategias de tratamiento: firmacos antipro-
teintricos, nutricion intensa, nefrectomia, diilisis y tras-
plante renal. El objetivo del estudio es determinar la
repercusion de estas medidas terapéuticas.

Pacientes y método

Estudio epidemioldgico 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 albiumina (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 aiios (2,8-7,6). Su principal compli-
cacion fue la peritonitis aguda (85,7 %). El 58,3 % recibié
un trasplante renal; de ellos, el 71,4 % tiene una funciéon
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). E150%
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 antiproteiniiricos y el tratamiento nutri-
cional intensivo permiten un mejor control clinico e ini-
ciar la diilisis 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
OF THE 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 nefrotico congénito tipo finlandés (SNCF)
es una enfermedad de base genética, con una herencia au-
tosomica 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 desempena un papel fundamental en la barrera de
filtracion glomerular. En la poblacion finlandesa se han
descrito 2 mutaciones de este gen, conocidas como
Fin-major 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-
brin6égeno, tromboplastina y factores de coagulacion. El
diagnostico se puede confirmar por biopsia renal, que
muestra las caracteristicas dilataciones quisticas de los
tibulos contorneados proximales.
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La principal complicacién 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 esta 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 tltima 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-
cocalorico, 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 parametros clinicos y analiticos; b) cono-
cer las complicaciones mas comunes en los periodos de
predialisis, didlisis y trasplante; ¢) cuantificar el creci-
miento de estos nifos en las distintas fases de la enfer-
medad, y d) evaluar la hospitalizacion en funcién 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 ninos menores de
14 anos que en el periodo neonatal presentaron protei-
nuria grave con hipoalbuminemia (< 1 g/I), 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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