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[ Manejo postnatal de la dilatacidn pielocalicial]

INTRODUCCION

Las anomalias congénitas del rifién y de la via urinaria (CAKUT), son un grupo heterogéneo de
malformaciones secundarias a un desarrollo embrioldgico anormal del sistema renal. Corresponden a
un 15-20% de todas las anomalias halladas en la ecografia neonatal, con una tasa de incidencia
cercana a 0.3-1.3 por cada 1000 recién nacidos vivos.

En general, estas malformaciones no tienen consecuencias clinicas ni repercusion a largo plazo, sin
embargo, constituyen la causa més frecuente de fallo renal terminal en el nifio, siendo causa de 40-
50% de los trasplantes realizados en esta etapa de la vida.

Se encuentra dilatacion del tracto urinario (TU) en el 1-2% de las ecografias prenatales.La
hidronefrosis fetal (dilatacién de la pelvis renal) es un hallazgo comin en la ecografia prenatal, y
puede suponer una condicidn transitoria o estar asociada a anomalias congénitas renales (CAKUT). El
objetivo principal del manejo postnatal en pacientes con hidronefrosis es identificar aquellos pacientes
con CAKUT clinicamente significativos* para:

— Evitar la realizacion de pruebas innecesarias en el resto de los casos.
— ldentificacién de los casos que se beneficiaran de una intervencién precoz para evitar
las posibles complicaciones o secuelas de los CAKUT.

No existe ningln test o hallazgo prenatal que diferencie los nifios con enfermedad significativa, de
aquellos con resultados clinicamente poco relevantes.No obstante, se acepta que son signos muy
sugestivos de enfermedad significativa: bilateralidad o la severidad de la hidronefrosis persistente.

Es importante distinguir los casos obstructivos de los no obstructivos, pero muchas veces es dificil
definir en la primera evaluacion si el tracto urinario esta obstruido y diferenciar entre Caliectasia,
pielectasia, hidronefrosis, ureterohidronefrosis....

Por otro lado, es importante recordar que raramente es necesario operar una obstruccion renal de
urgencia en los primeros dias de vida: el resultado de las exploraciones complementarias que se
realicen superadas las primeras 24-48h de anuria del neonato pueden reflejar una mejoria espontanea
del cuadro; la actuacion diferida puede incluso puede favorecer una mejoria del resultado quirdrgico a
largo plazo en algunos casos. Una excepcion importante a esto son las valvas de uretra posterior, que
requieren de una cirugia postnatal lo mas pronto posible con el fin de preservar el maximo la funcién
renal y vesical.

Por tanto, supone un desafio diferenciar entre qué nifios realizaremos una actitud expectante (sélo
observacion), tratamiento médico (ej.profilaxis), o son candidatos a cirugia.

(*) Mayor riesgo de desarrollo de complicaciones: ITU/PNA, litiasis, disfuncién renal.

CLASIFICACION DE LAS PRINCIPALES ANOMALIAS CONGENITAS DEL RINON Y DE LA ViA
URINARIA (CAKUT) QUE ASOCIAN DILATACION DEL TRACTO URINARIO:

Las causas mas frecuentes de pielectasia en Neonatologia son:

12) Estenosis de la Union Pielo-Ureteral (UPU): la més frecuente (40%). 1/1500.
Varones:Mujeres (2:1) Cursa con hidronefrosis.

22) Estenosis Union Uretero-Vesical (Megauréter obstructivo primario): Anomalia de la
implantacion del uréter en la vejiga. Varones >Mujeres. Izquierdo > Derecho. Cursa con
ureterohidronefrosis.
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Anomalias del parénquima renal  Son las més graves Tabla 1. PRINCIPALES CAKUT
+ Displasia renal Poliquistosis renal: ar (mas grave) / AD )
. Displasia renal multiquistica FACTORES DE PEOR PRONOSTICO:

« Hipoplasia renal  Hipodisplasia

. e Bilateral
« Agenesia renal

e Oligoamnios / Anamnios
Anomalias de la migracion embrionaria rena e Alto grado (moderadas-graves)

« Ectopia renal e Malformaciones asociadas
» Rifion en herradura

Suelen asociar renales (displasia) o

obstruccion

Anomalias del sistema colector rena extrarrenales

« Duplicacion renal : Ureterocele, uréter ectépico
L] HEﬂUjQ 'II'ESIIEDUFE‘tEraI fetal (B2microglobulina, Cistatina C), S€XO
+ Estenosis ureteral : Union P-U; Unidn U-V varén, hipoplasia pulmonar

+ Extrofia vesical

+ Valvulas de uretra posterior

e Otros: valoracién funcién renal

EXAMEN FiSICO

En el examen fisico del recién nacido se pueden detectar determinados hallazgos, que en algunos
casos son sugestivos de la presencia de CAKUT que se asocian a hidronefrosis. Entre ellas se
encuentran las siguientes:

e Masa abdominal: podria representar un aumento del tamafio renal debido a una uropatia
obstructiva o una displasia quistica renal.

e Vejiga palpable (especialmente tras evacuacién): puede sugerir la presencia de valvas de
uretra posterior.

e Sindrome de Prune-Belly: puede asociarse a anormalidades de la via urinaria ademas de a
defectos de la musculatura abdominal y criptorquidia en los varones.

e Anormalidades auriculares: fositas 0 apéndices preauriculares bilaterales tienen mayor riesgo
de CAKUT si se asocian a otras condiciones (hijo de madre diabética, otros rasgos menores)

e Arteria umbilical Unica también se asocia a riesgo incrementado de CAKUT, en concreto de
reflujo vesicoureteral.

e Disrafismos o alteraciones de miembros inferiores pueden acompafiarse de vejiga neurdgena,
que puede cursar también con hidronefrosis y dilatacién uretral.

Fenotipo de distintas mutaciones monogénicas que resultan en CAKUT aisladas o asociadas a
sindromes. TABLA 2.

CLASIFICACION

Clasicamente se consideraba la medida ecogréfica del diametro anteroposterior de la pelvis renal
(DPR)como base de la severidad de las dilataciones pielocaliciales, haciendo una distincién entre
aquellas medidas tomadas de forma prenatal y aquellas medidas de forma postnatal. La clasificacion
en base a este criterio quedaria de la siguiente forma:
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[ Manejo postnatal de la dilatacidn pielocalicial]

PRENATAL
POSTNATAL
2° TRIMESTRE 3° TRIMESTRE
LEVE 4-<7 mm 7-<9 mm <10 mm
MODERADO 7-10 mm 9-15 mm 10-15 mm
GRAVE >10 mm >15 mm > 15 mm*

» >16 mm se ha correlacionado con pieloplastia precoz en el nifio (OR: 106)

Algunos autores defienden que esta medida es muy observador-dependiente, de hecho, se ha
demostrado en varios estudios gran variabilidad interobservador, sobre todo a nivel de rangos limite.
Por ello proponen la clasificacién de la sociedad americana de urologia fetalcomo sustituto al DRP,
qgue valora de forma mas completa las dilataciones a varios niveles del TU, ya que tiene en cuenta
varios factores en lugar de uno solo (no sélo la pelvis renal):

Clasificacion de la dilataciéon de la via urinaria fetal.

Sociedad Americana de Urologia Fetal

Grado O Sin hidronefrosis

Grado | Sélo visualizacion de la pelvis

Grado I Visualizacion de las pelvis y algunos célices dilatados

Grado Ill | Dilatacion de la pelvis y de todos los calices

Grado IV | Dilatacion pielocalicial acompafiado de adelgazamiento parénquima

Otros autores encuentran también este sistema muy subjetivo, debido a que muchos de los elementos
gue contiene no son cuantificables y se miden de forma cualitativa. Estos autores, defienden que la
combinacién de ambas escalas seria mas precisa a la hora de establecer con seguridad la severidad
de la dilatacién. Por ello, en el consenso multidisciplinar de la clasificacion prenatal y postnatal de
la dilatacién del tracto urinario (2014), se decidié utilizar una gradacion que contuviera items de
ambas clasificaciones asi como otros elementos nuevos para hacerla mas precisa.

En esta nueva clasificacién se tendrian en cuenta los siguientes elementos:

Table 2 US parameters included in the Urinary Tract Dilation Classification System.

US parameters Measurement/findings Note

Anterior-Posterior Renal (mmy
Pelvic Diameter (APRPD)

Measured on transverse image at the
maximal diameter of intrarenal pelvis

Calyceal dilation Central (major calyces) Yes/MNo
Peripheral (minor calyces) Yes/MNo

Parenchymal thickness Normal/ Abnormal Subjective assessment

Parenchymal appearance MNormal/ Abnormal Evaluate echogenicity, corticomedullary
differentiation, and for cortical cysts

Ureter Mormal/ Abnormal Dilation of ureter is considered abnormal;
howewver, transient visualization of the
ureter is considered normal postnatally

Bladder Mormal/ Abnormal Evaluate wall thickness, for the presence

of ureterocele, and for a dilated

posterior urethra
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[ Manejo postnatal de la dilatacidn pielocalicial]

Atendiendo a los pardmetros de la tabla, podemos dividir a los pacientes en varios grupos segun su

gravedad y momento diagndstico:

DIAGNOSTICO PRENATAL

PRENATAL PRESENTATION

16-27 wks
AP RPD
27mm

=28 wks
AP RPD
210mm

I'>28 wks
AP RPD

v

Peripheral
calyceal dilation*

Parenchymal

r Parenchymal
thickness normal

thickness abnl

Parenchymal

Parenchymal
appearance normal

appearance abnl

Ureters Ureters
normal abnormal
Bladder Bladder
normal abnormal
No unexplained Unexplained
oligohydramnios oligohydramnios**
v v
UTD A2-3:
INCREASED RISK

*Central and peripheral calyceal dilation may be difficult to evaluate

early in gestation
**Oligohydramnios is suspected to result from a GU cause

Valoracion ecografica prenatal:

sobre todo de la produccion de orina.

para evaluar el TU fetal.

vaciado), sexo, ILA

16-18 sg: el Liquido amniético depende

28 sg: momento de mayor sensibilidad

Pardmetros: lateralidad, severidad,
ecogenicidad renal, hidronefrosis o
ureterohidronefrosis, vejiga  (volumen,

Dividimos a los pacientes en dos grupos:

(A=Antenatal) AP-RPD: Diametro antero-posterior
de la pelvis renal.

Al (Riesgo bajo) y (Riesgo aumentado)
segun su probabilidad de padecer dilatacion de la
via renal significativa. La actitud diagnostico-
terapéutica varia segun el grupo asignado.

Al |Perteneceran a este grupo los nifios con un
DPR de 4-7 mm diagnosticado previo a la semana
28 0 un DPR 7-10 mm diagnosticado pasada la
semana 28(vayan o no acompafiados de dilatacion
de los célicescentrales).

A2-3: En este grupo, encontramos a los pacientes
con DPR superiores a los vistos en el grupo
anterior o con didmetros normales pero en el que
se aprecia una de las siguientes alteraciones
ecogréficas:

¢ Dilatacién de los célices periféricos

e Adelgazamiento del parénquima renal

e Apariencia anormal del parénquima renal

e Alteraciones ureterales

e Alteraciones vesicales

e Oligohidramnios inexplicado
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DIAGNOSTICO POSTNATAL

POSTNATAL PRESENTATION

Valoracion ecografica

postnatal en PRONO:

Didmetro AP pelvis renal
Dilatacién calicial
Tamafio renal
Adelgazamiento del
parénquima
Ecogenicidad cortical
Uréteres

Vejiga (pared y residuo)

Parenchymal
thickness normal

> 48 hours
APRPD
>15mm

hd

Peripheral

calyceal dilation

Parenchymal |
thickness normal

Parenchymal Parenchymal |
| appearance normal appearance normal |
Ureters | Ureters
normal abnormal
Bladder Bladder
normal normal
v v
UTD P2:
INTERMEDIATE RISK

" >48 hours

v

éCuando

realizaremos la

ecografia postnatal?

En la Maternidad a las 48h
de vida: A3, A>2 -
Bilaterales, rifidén unico.
(Casos de sospecha de
obstruccién grave)

8-10 dias de vida: P1, P2
unilaterales.

Figure 6 Urinary Tract Dilation (UTD) Risk Stratification — Postnatal Presentation for UTD P1 (low risk), UTD P2 (intermediate
risk), and UTD P3 (high risk). Note: Stratification is based on the most concerning ultrasound finding. For example, if the anterior-
posterior renal pelvis diameter (APRPD) is in the UTD P1 range, but there is peripheral calyceal dilation, the classification is UTD P2.
Similarly, the presence of parenchymal abnormalities denotes UTD P3 classification, regardless of APRPD measurement.

Tras la realizacion de la ecografia postnatal los pacientes se clasifican dentro de tres posibles grupos

(P=Postnatal):

P1i |[En este grupo se encuentran los pacientes en los que en la ecografia postnatal se aprecia un DPR
desde 10 hasta menos de 15 mm, que asocian o no dilatacién de los célices centrales.

P2!|En este grupo se encuentran los pacientes con un DPR en la ecografia postnatal de 15 mm o
superior y que asocian o no dilatacion de calices renales periféricos o anormalidades ureterales.

P3i En este grupo se encuentran los pacientes con un DPR en la ecografia postnatal de 15 mm o

superior y que asocian alguna de las siguientes alteraciones:

e Adelgazamiento del parénquima renal

e Alteraciones del parénquima renal

e Vejiga anormal
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[ Manejo postnatal de la dilatacidn pielocalicial]

ESTUDIOS DE IMAGEN

Ecografia abdominal

La ecografia es el estudio inicial de eleccién para nifios con hidronefrosis, ya que puede detectar la
mayoria de las anomalias congénitas del rifion y tracto urinario asociadas a la hidronefrosis sin
necesidad de radiacion.

Es importante saber que debe evitarse la realizacion durante las primeras 48h de vida debido a que los
cambios de fluidos extracelulares pueden subestimar el grado de dilatacién de la via urinaria. Esto es
asiexcepto en el caso de una dilatacion de la pelvis renal bilateral>7mm en el segundo trimestre o a 10
mm en el tercer trimestre, o una dilatacién (con los mismos criterios que en el caso bilateral) en rifién
unico, donde realizaremos la ecografia antes del alta de la Maternidad (48 horas de vida), ya que
tienen mas riesgo de presentar enfermedad significativa y de precisar intervencion precoz.

Es importante recalcar que, de forma sistematica, la ecografia renal, asi como la toma de medidas del
diametro AP de la pelvis, debe realizarse en decubito prono, y que ante sospecha de obstruccion de la
union pieloureteral o pelvis extrarrenal hay que medir la zona de maxima dilatacién que exista.

CUMS y Ecocistografia:

La cistouretrografia miccional seriada (CUMS) se realiza en la mayoria de neonatos con hidronefrosis
persistente para identificar y detectar aquellos pacientes con valvas de uretra posterior y reflujo
vesicoureteral.

Indicaciones generales de la CUMS:

— Descartar la presencia de reflujo vesicoureteral (coexiste en al menos el 25% de los casos):
seleccionaremos los casos segun la evolucion en el seguimiento (no precoz), en general en
casos de hidronefrosis graves o con alteraciones asociadas.

— Valvulas de uretra posterior (Unica indicacion urgente)

— Ureterocele

— Diverticulo

— Vejiga neurégena

En este procedimiento, se introduce un catéter en la vejiga y se instila contraste mientras se realiza una
monitorizacion fluoroscopica tanto durante el llenado de la vejiga, como durante el vaciado. Hay que
tener en cuenta, que se trata de un procedimiento que utiliza radiacién, y a pesar de que los neonatos
se ven expuestos durante poco tiempo a la misma, se radian partes de extraordinaria sensibilidad
radiol6gica como las gbnadas.

Para la realizacion de este procedimiento, sera necesaria la presencia de un cultivo negativo de orina
asi como el aumento de la dosis de antibioterapia (la mayoria de guias recomiendan amoxicilina 40-50
mg/kg/dia).

La indicacion de la CUMS lo realizaréa el S.Cirugia Infantil o Nefrologia Infantil.

La indicacién de la Ecocistografia serd valorada por el S.Radiologia Infantil una vez solicitada una
CUMS. Requiere los mismos preparativos que la CUMS puesto que también precisa sondaje. Ventaja
de la ecocistografia: no radiacion. Inconveniente: no se consiguen imagenes simultaneas de vejiga y
uréter.
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Renograma diurético

Este procedimiento es la herramienta diagnostica més frecuentemente utilizada para detectar la
severidad y la significacion funcional de los problemas del flujo urinarios. En resumen, se utiliza para la
valoracion de la funcidn renal diferencial, y en algunos casos, permite diagnosticar obstrucciones del
tracto urinario en casos en los que la CUMS no ha conseguido hallar la causa de la obstruccion.

Se introduce un catéter vesical para aliviar cualquier presion que pueda ser transmitida hacia uréteres y
rifones.Requiere un adecuado estado de hidratacién previa, y se requiere acceso venoso para
hidratacién iv desde 15min antes de la infusion del radiois6topo y hasta el final del la prueba. Isétopo
de eleccién: Tc99m-MAG3 (iv). Este is6topo sera captado por la corteza renal, tras la administracion de
furosemidase filtrara a lo largo del sistema glomerular a los tdbulos renales y se excreta a la pelvis
renal y tracto urinario.

Momento de realizaciéon: 42-62 semana de vida.

Urorresonancia magnética

A pesar de que cada vez se esta utilizando mas en nifios para el diagnéstico y manejo de las uropatias
congénitas como la obstruccion de la unidn ureteropélvica, no se utiliza en el dia a dia de los
diagnésticos de hidronefrosis, ya que, a pesar de sus ventajas, como la ausencia de radiacion, tiene
multiples desventajas, como son la necesidad de sedacion y el uso de gadolinio(que se relaciona con
fibrosis renal irreversible en pacientes con insuficiencia renal).

FACTORES DE RIESGO DE DETERIORO AGUDO:

Ecografia postnatal con:
— Displasia o hipodisplasia bilateral
— RifAdén Unico complicado
— Asociacién con oligopamnios o anamnios
— Estenosis bilateral de la unidn pielo-ureteral o uretero-vesical
— Valvulas de uretra posterior

Evolucién con:
— RVU bilateral moderado-grave
— PNA con alteracién renal bilateral

Valoracion analitica de la funciéon renal precoz (7-10 dias de vida):Creatinina plasmatica y
gasometria-iones. Sélo la requieren:

— Hipodisplasia bilateral

— Sospecha de valvulas de uretra posterior

— RifdN Unico alterado

— En el ingreso diferido para estudio (CUMS) o tratamiento (cirugia) por evolucion a “obstructivo”
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ALGORITMOS

Resolucion: No precisa mas
controles

Ecografia:
Grupo A1l 232
semanas
de
gestacion

o 4 N
(Bajo riesgo) Persistencia:
1. Ecografia de control a los
7-10 dias de vida
2. Ecografiaen 1 mes

3. Derivacion a Nefrologia
infantil

. J

Hidronefrosis
antenatal

Ecografia a los 7-10
dias de vida

Ecografia
Grupo A2-3 cada 4-6
semanas
hasta
acimientg

(Alto riesgo)

En pacientes con
afectacion bilateral,
monorrenos o con
sospecha de VUPLZ;
ecografia antes de las 48
horas de vida

1. VUP: Valvas de Uretra posterior.

2. Indicadores de sospecha de VUP: Vejiga de pared engrosada, dilatacién persistente, aspecto
fusiforme y/o dilatacion de la uretra posterior, etc.

[ Unidad de Neonatologia del Hospital General Universitario de Alicante ] Pagina 9



[ Manejo postnatal de la dilatacidn pielocalicial]

( 1.Ecografia de control en 1
Grupo P1 mes
(Riesgo bajo) 2. Derivacién a Nefrologia
infantil
\.

p
1.Ecografia de control enl
Grupo P2
Hidronefrosis Postnatal (Riesgo intermedio) 2. Derivacion a Cirugia
Pediatrica
. (- )

1.cums®* ecocistografia5 a
los 7-14 dias

2. Renograma a partir de la

Neonatologia: 42 semana
Grupo P3 1. Iniciar profilaxis ATB"? 3. Interconsuflta aINefroIogia
. infanti
(Riesgo alto) 2. Interconsulta a Cirugia \_ J
Pediatrica
3. Valorar Ingreso Ecografia de control en 1
mes

Amoxicilina 12-25mg/kg/12-24 h. Grado de recomendacién B nivel de evidencia Il. En casos
seleccionados de muy alto riesgo puede ampliarse el espectro antibiético a criterio del

ATB: Antibioterapia.

facultativo.

Candidatos para profilaxis antibidtica sequn la ecografia postnatal:

—  Ureterohidronefrosis
- P3

CUMS: Cistouretrografiamiccional seriada.
Para su realizacién antes de la prueba es necesario:

e Realizar un urocultivo entre 7-10 dias antes de la prueba, que debe ser negativo y
deberan TRAERLO IMPRESO los padres.

e Profilaxis antibidtica la noche antes de la prueba (1 dosis) y el mismo dia (3 dosis), esta
se realizara con Amoxicilina —acido clavulanico 100 mg/ 12.5 mg a 15 mg/Kg/dosis o
bien en caso de alergia con Trimetropim/sulfametoxazol 8 mg/ 40 mg/mL (No usar en
< 2 meses) a:5mL/dosis (De 6 meses a 5 afios), 10 mL/dosis (de 6 afios a 12 afios) o 20
mL/dosis (Mayores de 12 afios)

e Ingreso programado si precisa en el mismo dia en la unidad de Neonatologia con
extraccién de Hemograma y bioguimica con iones

La realizacion de una CUMS o de una ecocistografia queda a criterio del servicio de radiologia
infantil.
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En resumen, actitud tras la ecografia postnatal de los 8-10 dias:

— Sila ecografia postnatal no muestra alteraciones, igualmente se solicitard nueva ecografia en
1-6 meses (resultado valorado por Nefrologia Pediatrica y remision en funcién de resultados)

— Todos los casos de P1 (bajo riesgo, el 80% desaparece): Seran remitidos a Nefrologia Infantil
con la peticidn de la ecografia de control al mes de edad. Ese resultado sera valorado en esa
consulta.

— Casos de P2y P3: Derivacion a Cirugia Pediatrica.

INGRESO PROGRAMADO (NO URGENTE) EN NEONATOLOGIA PARA ESTUDIO:

Seran aquellos casos a los que S.Cirugia Infantil indique la CUMS. Tras resultado y valoracion, se
remite o no a Nefrologia Infantil.

Lo referiremos como “PROTOCOLO CUMS”

13) Indicacién de CUMS por parte de Cirugia Infantil. Tras conocer fecha de CUMS, se programa
ingreso.

2°) La familia acude a Neonatologia tras conocer la fecha. Se programa extraccion de urocultivo por
miccion espontdnea preferentemente (estimulacién vesical) entre 7-10 antes de la prueba. Un
facultativo de Neonatologia se encarga de realizar las peticiones del urocultivo y analisis de funcion
renal (para cuando ingrese), indicar las profilaxis antibioticas y convenir la fecha de ingreso. Estara
pendiente del resultado del urocultivo (en menos de 48h debe salir un resultado negativo)

3°) Ingreso el mismo dia de la CUMS en cuna reservada. Extraccién de analisis. Realizacion de CUMS.
Vuelta a la sala de neonatologia. Valoracion conjunta entre Cirugia y Neonatologia. Alta el mismo dia, a
ser posible. Continuacion de la profilaxis segun protocolo.
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TABLA 2

Fenotipo de distintas mutaciones monogénicas resultantes en CAKUT aisladas o como rasgo principal de sindromes
humanos
Gen Fenotipo renal Fenotipo extrarrenal
BMP4 Hipoplasia Microftalmia, labio leporino
EYA1 Displasia multiquistica, hipodisplasia, RVU | Malformaciones dticas, hipoacusia, quistes braquiales
GATA3 Displasia Hipoparatiroidismo, anomalias cardiacas, hipoacusia,
inmunodeficiencias
HNF18 Hipodisplasia, rifion en  herradura, | Diabetes, anomalias genitales, elevacion enzimas
agenesia unilateral hepaticas, hiperuricemia, hipomagnesemia
KAL1 Agenesia Micropene, criptorquidia bilateral, anosmia
PAX2 Hipoplasia, RVU Coloboma, hipoacusia
RET Agenesia Carcinoma medular del tiroides
ROBO2 RVU, anomalia unidn ureterovesical -
SALL1 Hipodisplasia, agenesia Anomalias de extremidades, anales, dticas
SIx1 Displasia multiquistica, hipodisplasia, RVU | Malformaciones dticas, hipoacusia, quistes braguiales
S5IX2 Hipodisplasia -
SIX5 Displasia multiquistica, hipodisplasia, RVU | Malformaciones dticas, hipoacusia, quistes braguiales
50X17 RVU, estenosis UPU -
TNXB RVU Hiperlaxitud articular
UPK3A Agenesia Anomalias faciales y de extremidades
WNT4 Hipodisplasia Aplasia malleriana, disfuncidén ovarica
CHDI1L Hipodisplasia, RVU, estenosis UPU -
DSTYK Hipodisplasia, estenosis UPL Epilepsia
MUC1 Enfermedad quistica medular tipo 1 -
umMoD Enfermedad quistica medular tipo 2 Hiperuricemia
ACE Anomalia de diferenciacién de los tdbulos | -
proximales
AGT Anomalia de diferenciacién de los tabulos | -
proximales
AGTR1 Anomalia de diferenciacién de los tdbulos | -
proximales
REN Anomalia de diferenciacién de los tabulos | -
proximales
FGF20 Agenesia bilateral -
TRAP1 Agenesia, RVU Asociacion VACTERL
FRAS1 Agenesia Criptoftalmos, malformaciones ORL, retraso mental
FREM2 Agenesia Criptoftalmes, malformaciones ORL, retraso mental

Asociacion VACTERL: anomalias en vértebras, ano, corazén, region traqueo esofigica, rifidn y extremidades inferiores;
estenosis UPU: estenosis de la unidn pieloureteral; malformaciones ORL: malformaciones otorrinolaringoldgicas; RVU:

reflujo vesicoureteral.
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