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RESUMEN

El sindrome de Potter, fenotipo o secuencie de Potter, es una enfermedad que
ocurre con una frecuencia de 1/4800 recién nacidos, siendo esta secuencia
incompatible con la vida. Pertenece a un grupo de hallazgos clinicos asociados a
una serie de defectos, como malformaciones en cara y extremidades
correlacionados a escasez de liquido amniotico dentro del Utero u oligohidramnios,
pulmones hipoplasicos, anuria; se presenta ausencia bilateral de los rifiones
(agenesia renal bilateral), traducido en una disminucion propia del volumen de
liquido amniético. En el estudio del recién nacido se determinan signos y sintomas
clinico, diagnostico prenatal y diferencial, tratamiento y complicaciones. La mayoria
de los recién nacidos con esta patologia fallecen al poco tiempo, entre los primeros
3 dias y los proximos 2 meses de vida, lo que la hace una enfermedad huérfana rara
o catastrofica con grave impacto familiar, al cual le daremos el realce de su debida
importancia.

Palabras claves:

Malformacion, oligohidramnios, fenotipo.

ABSTRACT

Potter's syndrome, Potter's phenotype or sequencing, is a disease that occurs with a
frequency of 1/4800 newborns, this sequence being totally incompatible with life. It
belongs to a group of clinical findings associated with a series of defects, such as
malformations on the face and extremities correlated with scarcity of amniotic fluid
within the uterus, or oligohydramnios, hypoplastic lungs, anuria; There is bilateral
absence of the kidneys (bilateral renal agenesis), resulting in a decrease in the
volume of amniotic fluid. In the study of the newborn, clinical signs and symptoms,
prenatal and differential diagnosis, treatment and complications are determined. The
majority of newborns with this pathology die soon, between the first 3 days and the
next 2 months of life, which makes it a rare or catastrophic orphan disease with
serious family impact, to which we will give the enhancement of their Due
importance.



INTRODUCCION

Ya Hipocrates sostenia que el liquido amniéticoyenia del feto. Harvey,
defendia la participacion activa fetal en la rerdda del liquido amnidtico

mediante la deglucion.

La agenesia renal bilateral (BRA) fue reconocidagronera vez como un
defecto del desarrollo fetal humano en 1671 porf$tfege. En 1946, Edith Potter
(1901 - 1993) describio una serie de 20 casosifiones ausentes, observando el
aspecto caracteristico de la cabeza y los pulméteeta este momento, la
condicion en si se consideraba extremadamenteSiarambargo, en parte al
trabajo de Potter, ha salido a la luz que la caddipresenta mucho mas
frecuentemente que previamente divulgado. Pott@izd@naproximadamente
5000 casos de autopsia realizados en fetos y reai@dos durante un periodo de
diez afios y encontré que 20 de estos nifios presarB&kRA, todos los cuales
tenian caracteristicas faciales distintivas quparecian tener ninguna
correlacién embriolégica especifica con la anoma&lial. Fue s6lo mucho mas
tarde cuando ella y otros atribuyeron las multipleformidades congénitas,
incluyendo las caracteristicas de la facies deePgttambién la hipoplasia
pulmonar, que han sido causadas por la prolongdidagrave de liquido
amniotico. Estas caracteristicas faciales hanmidteriormente como facies de

Potter.

El Sindrome Potter y fenotipo Potter es un complejtallazgos asociados con
insuficiencia renal, pulmones hipoplasicos y oligodmnios severo, que se

presenta con una frecuencia segun Potter, en 1886 dacidos, con una



afectacion 1:1 por género. La agenesia renal billads incompatible con la vida
extrauterina, por los cuales se les ha llamadonatitos. Hasta el momento no

se lo ha relacionado con una alteracién genétjpacésca.

Desde su punto de vista embriolégico sabemosagios, 12 dias post-
fecundacion, se forma una hendidura adyacentéaaniaa embrionaria, que
crece rapidamente. El amnios envolvente se fusgmmagro con el tallo corporal
y luego con el corion, formandose el saco amnidtieno de liquido incoloro.

A las 9 semanas, la cavidad amniotica esta totabrfermada, y €l liquido
amniotico rodea al feto. El liquido amniético mang constante intercambio con
las circulaciones materna y fetal.

Hasta las 20 semanas, la participacion maternanesumental en la formacion
del liquido amnidtico, con algunas secrecioneddsialigestiva y respiratoria, y
escasa participacion de la membrana amnidticatdaissta edad gestacional,
una gran similitud entre el liquido amniético ypé#sma materno, que puede
considerarse una dialisis materna. A partir d@asemanas, comienza la
participacion fetal en la formacion del liquido adtico, cada vez mas relevante,
fundamentalmente a través de los rifiones y pulmdtidancionamiento renal

fetal comienza hacia las 14 semanas, pero muyipguartante

Este sindrome existe ausencia de los rifonesalesewdebe a que los
diverticulos metanéfricos no se desarrollan o agljpeimordio uretral se
desarrolla a edad temprana, la falta de penetratidivérticulo metanéfrico

determina agenesia renal congénita.

Sus hallazgos patolégicos fundamentales o primaoasausencia bilateral de

los rifiones, uréteres y arterias renales, vejigagiasica con los orificios
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ureterales cerrados; los hallazgos patolégicosnskrios son: facies de potter,
hipoplasia pulmonar, defectos en las extremidadwsgimiento deficiente. Entre
otras malformaciones asociadas encontramos: defdet@no, genitales

externos, corazén, raquis y fetos sirenométicos.

La secuencia de Potter estd compuesta por undaetacies de Potter, defectos
posicionales de los miembros, hipoplasia pulmonatdpal, déficit del desarrollo
fetal secundarios al oligohidramnios severo, yasgignpide la amortiguacion

del feto contra las paredes uterinas.

La facies poteriana se caracteriza por: promingitgue epicanto en forma de
“V" que se eleva sobre el parpado superior y pbiagede las mejillas. La nariz
es aplastada, en forma de gancho o pico de logsgpta micrognatia o
mandibula muy pequefa; orejas anormales, de idsebaija, flacidas y
presionadas contra la propia oreja, el I6bulorasléi hacia adelante, dando una
menor posicidn vertical al pabelldn, el antitragel yntihélix son muy

prominentes; la cara en linea generales simula ahdadulto mayor.

El peso de los pulmones es menor que la mitad derloal para el peso
corporal. Los cambios de los pulmones son de gos:tsevero
crancoraquisquisis, es decir, reduccion en el nardervias aéreas en el pulmon,
asi hay menor relacion alveolo —bronquio; o insefite maduracién del tejido
pulmonar. La controversia es saber si, esto esjaebcompresion del torax fetal
por la pared uterina, gracias a la ausencia dglddgamniético, limitando el
espacio para el crecimiento, resultando la hipaplagimonar; o la hipoplasia
resulta de una inhibicion de la actividad respniatdebida a la poca cantidad de

liquido amnidtico.
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A su vez, el sindrome de Potter se clasifica eo Itb variedad autosémica
recesiva en la que existe un crecimiento de amboses, debido a dilatacion de
los tubulos colectores, ademés de crecimiento twepgor dilatacion e
incremento del nimero de conductos biliares. Bl lise caracteriza por
displasia renal segmentaria o, menos frecuentgebdl que puede acompafnarse
de otras malformaciones, como: atresia anal, afiaeatresia duodenal,
mielomeningocele y polidactilia.

Dentro de nuestro campo de estudio merecen espeeiion las aneuploidias,
tanto por su valor prondéstico, como por el deskr@ormal y semejante al
sindrome a tratar.

Se llama aneuploidia al defecto genético dado paralteracion en el numero de
cromosomas, siendo las mas frecuentes las trispyndsitro de éstas las
trisomias 13, 18 y 21. Cada una de ellas presenséndrome caracteristico, con

multiples malformaciones y un fenotipo distintivanacer.

Las aneuploidias representan mas del 50% de lowalaspontaneos y el 5% de

los mortinatos mayores de 28 semanas de edad igastac

El diagnostico ecografico incluye la ausencia deejgga, ausencia bilateral de
los rifilones fetales y oligoamnios severo. La auaateriiiones es el hallazgo
mas especifico pero puede ser dificil de documelgaido a la pobre calidad de
imagen relacionada con la existencia de oligoam®idemas, el intestino o las
glandulas suprarrenales se pueden confundir canfilmses. Sin embargo, el
reconocimiento del aspecto aplanado, distintivtadgandula suprarrenal en el
corte longitudinal (signo de la suprarrenal tumbagada a confirmar que el

rifion no se desarrollé en el flanco. La no visw@aian repetida y segura de la
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vejiga urinaria (durante un periodo de una hora)resigno indirecto de agenesia
renal bilateral; por el contrario, la identificagide una vejiga normal excluye
este diagnéstico. Un pequefio diverticulo uracatipmular la vejiga, siendo su
diagnostico diferencial con ésta la ausencia dedaflenado (dinamica
urinaria). Se han propuesto otras técnicas pararardp visualizacion de las
estructuras fetales como es la identificacion detieria renal usando el Doppler
color. El riesgo de recurrencia en sucesivas gestas es importante a la hora
del asesoramiento genético a los padres, y vaendepde la etiologia. Si se
presenta de forma aislada y sin antecedentes #aesliel riesgo de recurrencia
es del 3-4%, y cuando forma parte de un sindrorfimaiéormativo, del 8%. Los
familiares directos del paciente tienen un riesgoial 13% de padecer una
agenesia renal unilateral. Cuando hay dos hijag@deel riesgo se eleva a un
30%. Por ese motivo se debe realizar una valoramidgrafica tanto a los padres
como a los hermanos del sujeto afecto. Los hijdauadias afectas estan en
riesgo no solo de agenesia renal bilateral sindigamde agenesia renal unilateral

y de displasia renal.

El manejo obstétrico incluye la opcion de termidaalel embarazo, la induccion
del parto y la no intervencion en el mismo, ya lgusobrevida del neonato es
practicamente nula.

El prondstico a corto plazo depende de la gravdéadompromiso pulmonar,
mientras que el prondstico a largo plazo dependa deavedad del compromiso

renal.
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PRESENTACION DEL CASO CLINICO

Motivo de consulta:

Neonato a término de 39 semanas por capurro, adeisgeterminado, que nace
por parto con circular de corddn simple ajustaldmjdo, con palidez
generalizada, hipotonico, sin llanto presente, FDaona 100 latidos por minuto;
se procede a realizar reanimacion basica avangadatuba con tubo
endotraqueal 3 French y se fija en 8. Neonato eraf@eresentar FC mayor a
100 latidos por minuto, se observan ligeros moumaie aproximadamente a los
5 minutos y a los 10 minutos con mejor tono muscpiaron respiratorio y
automatismo presente, se extuba espontaneamezgenfando llanto débil y

mejora de su perfusion periférica.

Antecedentes Patoldgicos Prenatales:

Madre de 21 afios de edad primigesta, nuliparareefi controles prenatales

previos. Embarazada indica antecedentes de infedei&ias urinarias y
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vaginosis en el tercer trimestre de embarazo careafe tratamiento; Amenaza
de parto prematuro a las 24 semanas de gestacidmaduracion pulmonar
completa (21 y 22 de mayo del 2016). Madre esid=etel Instituto Ecuatoriano
de seguridad social, con diagnéstico prenatal timptformaciones,
Oligohidramnios y ruptura prematura de membranakbdeoras de evolucion
con trabajo de parto en fase latente.

Exploracion

Craneofacial:

Facies toscas, edematizadas, con aplastamienies tie Potter.

Fontanela anterior: 1 x 1 cm.

Fontanela posterior: 1 x 1cm.

Orejas: implantacion baja.

Nariz: aplastamiento del tabique.

Cuello: corto.

Torax: asimétrico, excavatum leve, teletelia (mamgeparadas); a la
auscultacion gorgoteo pulmonar, por hipoplasia pulan, ruidos cardiacos

ritmicos y normofonéticos.

Abdomen: blando, depresible, sin dismorfia, corddtbilical con dos arterias y

una vena.

Pelvis: estrecha con aparente hipoplasia, pliegsiesétricos, no presencia de

genitales.
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Extremidades: superiores sin patologia aparerfieridn izquierda: fémur

completo, malformacion tibia y peroné, pie con apte polidactilia preaxial y

pie hundido.
Ano: imperforado, no permeable.
Piel: laxa.

Examenes Complementarios

BIOMETRIA HEMATICA

Leucocitos: 15.12

Segmentados: 70%

Hematies: 4.12

Hematocrito: 42

Plaguetas: 450.000

Grupo sanguineo: O RH

positivo

VDRL: no reactivo

Glicemia: 56 mg/dl.

Planteamiento Sindrémico

16




Malformaciones congenéticas

Planteamiento nosolégico

Agenesia renal

Hipoplasia pulmonar

Asfixia severa al nacer

Sexo indeterminado

Conducta

Ecografia prenatal:
Realizada en hospital Rodriguez Zambrano el di@523016

Reporte: Producto Unico vivo, presentacion cefalioaso posterior izquierdo,
placenta lateral izquierda, liquido amniotico ne@tvable. DBP: 6.6 mm para 26
semanas 5 dias, longitud de fémur 5,1 cm parar@@rssas 2 dias. Se observa

circular de cordén. No se observa llenado vesical.

Nota: Se trata de buscar imagen renal, la cuaénogsa de lado derecho ni

izquierdo.

Impresion diagndstica: Patologia renal (25 semanas)
Ecografia abdominal y pélvica postmortem

Realizada en el hospital Rodriguez Zambrano e04i@5/2016

Reporte: Abdomen: higado hipoplasico de 30 mm dmeliro, espacio de
morrison libre. Rifidn derecho ausente. Bazo sialpgia aparente. Rifidon
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izquierdo ausente. Pelvis: se visualiza lo que afeom Utero hipoplasico, sin

evidencia ecografica de ovarios ni testiculos emlcaguinal.

Hemocultivo con resina: sin desarrollo a las 4&hor

TRATAMIENTO NO FARMACOLOGICO

Control de signos vitales.
Monitorizacion

Balance de ingesta y excretas
Sonda orogastrica

Intubacién endotraqueal

Control de glicemia cada 12 horas
Control de downes cada 3 horas.

TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

Oxigeno por Hood 5 litros
Plan de hidratacion con dextrosa al 10% en agusi(B
Ampicilina 100mg por kilogramo endovenoso cada afas

Gentamicina 5 mg por kilogramo endovenoso cadao?dsh

Diagndsticos diferenciales

El diagnostico diferencial se ha realizado corelafermedades aneuploidicas:
trisomia 13, trisomia 18 y trisomia 21, las cuglesrdan relacion con los

trastornos faciales, pulmonares y renaldsexo # 1)
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Discusion

El caso clinico del recién nacido que fallece a los 45 minutos posterior a su
nacimiento es compatible con secuencia de Potter ya que segun métodos
diagnosticos ecograficos determinan higado hipoplasico, rifién derecho e

izquierdo ausentes, esbozo de Utero sin evidencia de ovarios o testiculos; mientras
gue prenatalmente hipoplasia pulmonar, agenesia renal bilateral, oligoamnios lo

que es sugestivo también de secuencia de Potter.

La embarazada obtuvo su producto en un hospital de segundo nivel, ya que se
desconocia del diagndstico fetal hasta momentos antes de su nacimiento, lo que
requeria atencidn especializada y estudios avanzados genéticos mediante una

derivacion.

Comentario

La madre presento irregulares controles médicos, donde a pesar de darle a
conocer el diagndstico, no le dio la debida importancia, siendo fuerte el impacto

después tanto para ella como demas miembros de la familia, lo que nos indica que



se debid tener mejor seguimiento del proceso dbbesmo para darle una mejor

solucion a cualquier tipo de patologia.

Es necesario que el personal encargado de losotEmntr estudios de una
embarazada tenga los conocimientos y preparacic@saga para determinar

oportunamente cualquier sindrome o enfermedad nsateronatal.
Conclusion

Existen enfermedades huérfanas y raras cuyo diigngsincipal es prenatal, el
cual requiere de un exhaustivo rastreo principatenenografico junto con la
anamnesis materna, por lo que la madre desdenai@teprimaria necesita de
controles en el embarazo junto con estudios imddggimos que la orienten

sobre el estado del producto antes de nacer, @snele entra la labor del médico,
el cual debe estar preparado y conocer de estédenodemas enfermedades
sindrébmicas que aunque no parezcan comunes emnamuesdio, existen y es

necesario dedicarles la debida importancia.

20



Anexo #1

ANEXOS

Sistema

Trisomia 13

Trisomia 18

Trisomia 21

Craneofaciales

SNC

Cardiovascular

Gastrointestinal

Urogenital

Esqueléticas

Hipotelorismo,
orejas bajas, labio
leporino, nariz
hipoplasica vy
microftalmia.

Holoproscencefalia,
microcefalia y
defecto del tubo
neural.

Defecto septal,
hipoplasia
ventricular vy
tetralogia de
Fallot.

Onfalocele y hernia
diafragmatica.

Agenesia renal,
hidronefrosis y
displasia renal.

Polidactilia y pie
equinovaro,

Orejas bajas,
micrognatia y
engrosamiento
nucal.

Quiste del plexo
coroideo, agenesia
del cuerpo calloso
e hipoplasia
cerebelar.

Defecto septal,
CAV, coartacion
acdrtica y
dextrocardia.

Hernia
diafragmatica,
onfalocele y
atresia esofdgica.

Agenesia renal,
hidronefrosis y
displasia renal

Artrogriposis,
miembros cortos,
equinovaro,
polidactilia, aplasia
de radio y
scbreposicion de
los dedos.

Braquicefalia y
engrosamiento
nucal.

Ventriculomegalia.

Defecto septal y
CAV.

Atresia duodenal e
intestino
hiperecogénico.

Hidronefrosis.

Miembros cortos e
hipoplasia de la
falange media del
mefiigue,
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Anexo # 2

Paciente en area de unidad de cuidados intensivos, con respectivos medios de soporte vital. Se
observa la facie de Potter (pliegue epicantico, nariz achatada, micrognitia), térax asimétrico y
malformaciones en extremidades inferiores.

Anexo #3

Paciente que nace con agenesia de genitales externos.
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