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SUMMARY

NEPHROCALCINOSIS IN A CHILD WITH MEDULAR SPONGIOUS KIDNEY AND BILATERAL DOUBLE
KIDNEY ARTERY
(CLINICAL CASE PRESENTATION)

Key words: medullary sponge kidney, nephrocalcinosis.

Medullary spongy kidney (MSM), also called Lenarduzzi-Cacchi-Ricci disease, is a rare congenital anomaly charac-
terized by cystic dilation of the medullary collecting ducts, manifested by nephrocalcinosis, urolithiasis, distal renal
tubular acidosis, recurrent urinary tract infections and reduction of bone mineralization.Complications such as ne-
phrocalcinosis and recurrent urinary tract infections associated with MSM can sometimes lead to the development of
chronic kidney disease. In this article, the authors present the clinical case of a 7-year-old boy, admitted to the Nephro-
logy Clinic of the Mother and Child Institute with complaints of dull pain in the bilateral lumbar region and recurrent
urinary tract infections. As a result of imaging investigations by intravenous urography and computed tomography of
the kidneys in angiographic regime, signs of bilateral medullary nephrocalcinosis were detected, characteristic for me-
dullary spongy kidney and bilateral renal artery. Therapy with potassium citrate and thiazide diuretics has been shown
to be effective in stabilizing nephrocalcinosis and preventing the formation of kidney stones, having an important role
in regulating calcium homeostasis and bone mineralization.

PE3IOME

HE®POKAJIBIIMMHO3 Y PEBEHKA C MEOY/IIPHOM I'YBYATOM IIOYKOM U IBYCTOPOHHEN
IBOMHON IIOYEYHOM APTEPUEN (ITIPENCTABIEHUE KJIMHNYECKOTO CIIVYAS)

KnroueBsie cioBa: MenynapHas ry6anaH I104Ka, He(l)pOKa)'IbI_U/IHOS.

Menynnapras rybuaras mouka (MITI), panee HasbiBaeMas 6ones3nbio JleHappyuuu-Kakku-Puyuan, npencrasiser
co00il PeKyI0 BPOXJEHHYI0 aHOMAIUIO, XapaKTepU3YIOLIYIOCA KUCTO3HBIM paclIMpeHMeM MeRy/IApHBbIX cobupa-
TENbHBIX KaHaJIbLIEB, IPOSB/IAIIASICS HepOKaIbLIMHO30M, MOYEKAMEHHON 00/IE3HbI0, AMCTATbHBIM IOYE€YHBIM Ka-
HAaJIbLIEBBIM AI[M[J030M, PELVMANBYPYIOLIMMY MHPEKIVAMY MOYEBBIBOAAIINX MyTell M MOHIDKEHHBIM COflepXKaHIeM
MIHEpAJIOB B KOCTAX. Takue 0CTIOXXKHeHMsA, KaK He)POKA/IbLIMHO3 U PeLUANBUPYIOLe NHPEKIUY MOYeBbIBOAIINX
myTeli, cBsasanHble ¢ MITI, B HEKOTOPBIX C/Iy4asX MOTYT IPMBECTU K Pa3BUTMIO XPOHUYECKOI OomesHM mouek. B
3TOJ CTaThbe aBTOPHI NPECTABAAIOT KIMHUIECKUI CITydail 7-7IeTHETO MaljeHTa MY>XCKOTO II0/1a, TIOCTYNMBILETO B
xHuky Hedponorun lenTpa Matepu u pebeHka c xano6amy Ha IBYXCTOPOHHIOK 60JIb B IOACHUYHON 00/1acTn
U peLuAVBYpYIoLIMe NH(EKINN MOYeBbIBOAALIMX Iy Tell. B pe3ynbraTe ucciefoBanuii ¢ MOMOLIbIO BHYTPUBEHHON
yporpaduu u KOMIbIOTEpPHOI ToMOrpadun moyek B aHrmorpaduueckoM pexxuMe ObUIM BbISABIEHBI IPU3HAKY [BY-
CTOPOHHETO MeAY/UIIPHOr0 HeppoKambLMHO3a, XapaKTePHble /A MeNY/ULAPHOI Iy64yaToli HOYKY U ABYCTOPOHHAA
[BOIIHAA IOYevHas apTepus. Kypc medeHus ¢ uuTpaTtoM Kamus U TMasUTHBIMM JUYPETUKaMU OKa3ancs 3G deKTyB-
HBIM JyIA cTabunmsanmy HeppoKaabLMHO3a U IPefOTBpalleHns o6pa3oBaHysd KaMHell B IIOYKaX, UTpasi BaXXKHYIO
POJb B peTy1MpOBaHIY TOMEOCTa3a KaablusA U MMHepaIn3aluy KOocTel.
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REZUMAT

Cuvinte-cheie: rinichi spongios medular, nefrocalcinoza.

Rinichiul spongios medular (RSM), denumit anterior si boala Lenarduzzi-Cacchi-Ricci, este o anomalie congenita-
14 rard, caracterizata prin dilatarea chistica a tubilor colectori medulari, manifestatd prin nefrocalcinoza, urolitiaza,
acidoza tubulara renala distal3, infectii urinare recurente si reducerea mineralizérii osoase. Complicatii precum nefro-
calcinoza si infectiile recurente ale tractului urinar asociate RSM, uneori pot duce la dezvoltarea bolii renale cronice.
In acest articol, autorii prezinti cazul clinic al unui pacient de sex masculin cu vérsta de 7 ani, internat in Clinica de
Nefrologie a IMSP IM si C cu acuze la dureri surde in regiunea lombara bilateral si infectii urinare recurente. In urma
investigatiilor imagistice prin urografie intravenoasi si tomografie computerizata a rinichilor in regim angiografic, au
fost decelate semne de nefrocalcinozd medulara bilaterald, caracteristicd pentru rinichiul spongios medular si artera
renala dubld bilateral. Terapia cu citrat de potasiu si diuretice tiazidice s-a dovedit a fi eficienta in stabilizarea nefrocal-
cinozei i prevenirea formarii de calculi renali, avind si un rol important in reglarea homeostaziei calciului si norma-

lizarea mineralizarii osoase.

Introducere. Rinichiul spongios medular (RSM), de-
numit anterior si boala Lenarduzzi-Cacchi-Ricci, este
o anomalie congenitala rard caracterizatd prin dilatarea
chistica a tubilor colectori medulari, manifestata prin
nefrocalcinoza, urolitiazd, acidoza tubulara renald dis-
tald, infectii urinare recurente si reducerea mineralizarii
osoase [1, 15]. Prevalenta RSM a fost raportata ca fiind de
0,0002-0,0005%, cu o frecventa de 2 ori mai mare la sexul
feminin [18]. Afectiunea poate interesa unul sau ambii ri-
nichi sau doar o portiune a unui singur rinichi [17], dese-
ori fiind asociatd cu alte anomalii renale de dezvoltare sau
tumori [16]. De asemenea, RSM poate coexista in cadrul
altor sindroame rare precum sindromul Beckwith-Wie-
demann (BWS), hemihipertrofia, boala Caroli, sindro-
mul Ehlers-Danlos, sindromul Marfan si stenoza piloricd
[1, 14, 18]. Desi sunt considerate benigne, complicatiile
asociate RSM (de exemplu, nefrolitiaza si infectii ale trac-
tului urinar), in unele cazuri pot duce la dezvoltarea bolii
renale cornice sau chiar la insuficientd renala.

Material si metode. Lucrarea datd contine o prezentare
de caz clinic al unui pacient de sex masculin in vérsta de
7 ani, internat in Clinica de Nefrologie a IMSP IM si C
pentru precizarea diagnosticului si stabilirea tacticii tera-
peutice ulterioare.

Rezultate. Un pacient in varstd de 7 ani, de sex mascu-
lin, a fost admis in Clinica de Nefrologie a IMSP IM si C
cu acuze la dureri in regiunea lombara bilateral. Durerile
erau difuze, de intensitate moderata si nu iradiau in alte
regiuni ale corpului. Anterior, pe parcursul ultimilor 2 ani,
copilul a suportat infectii ale tractului urinar, responsive la
tratamentul cu uroseptice. De aproximativ o lund au apa-
rut simptomele enumerate. Potrivit datelor din anamneza
vietii, copilul provine din a III-a sarcing, a III-a nastere.
Sarcina a evoluat pe fundal de anemie fierodeficitard gra-
dul I in trimestrul III. Din motivul anamnezei obstetricale
materne agravate, nasterea a avut loc prin operatie cezari-
ana la termenul de 39 siptimani de gestatie, fiind extras
un nou-nascut cu greutatea de 3690 g, talia — 51 cm si pe-
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rimetrul cranian de 35 cm. Adaptarea postnatald buna, cu
un scor Apgar de 8 si 9 puncte la 1 si, respectiv, 5 minute.
Copilul a fost alimentat la s4n pana la varsta de 1 an. Curba
staturo-ponderald cu evolutie pozitiva, dezvoltarea neuro-
psihicé corespunzitoare vérstei.

La examenul clinic al pacientului s-a constatat dezvoltarea
fizica armonioasa, eutrofd, cu parametrii somatometrici
dupa cum urmeazi: greutatea — 25 kg, talia — 124 cm si
IMC - 16,3 si constitutie normostenica. Date clinice de
afectare a organelor interne, a sistemului nervos central si
periferic nu au fost decelate. Parametrii vitali corespun-
zatori vérstei pacientului, cu valorile, dupa cum urmeaza:
frecventa contractiilor cardiace — 87 batéi per minut, frec-
venta respiratiilor — 19 per minut, saturatia cu oxigen a san-
gelui periferic — 99% si tensiunea arteriala - 95/55 mm Hg.
Rezultatele investigatiilor de laborator au evidentiat hi-
percalciurie, hipocitraturie, oxalaturie si pH-ul acid al
urinei. Excretia urinara de acid uric, fosfati, cloruri, pre-
cum si nivelul seric al sodiului, potasiului, fosforului, cal-
ciului, creatininei, ureei si parathormonului, se incadrau
in limita intervalului valorilor de referinti. Rata filtrarii
glomerulare (eRFG) a constituit 120 ml/min./1,73 m?
Hemoleucograma nu a decelat devieri de la normal, in
timp ce sumarul urinei a evidentiat leucociturie (36-40
leucocite in cAmpul de vedere) si hematurie cu eritroci-
te nemodificate (10-12 eritrocite in cAmpul de vedere),
urocultura fiind fira crestere microbiana sau fungici. In
vederea excluderii unei anomalii de dezvoltare a sistemu-
lui renourinar, care ar putea servi drept cauzd a infectii-
lor urinare recurente, s-a indicat efectuarea examenului
ultrasonografic al sistemului nefrourinar. Rezultatul a
evidentiat: ectazie canaliculard pericaliceald bilaterala,
caracteristicd pentru rinichiul spongios medular, rinichii
avand dimensiunile de 70x28 mm pe dreapta si 71x29
mm pe stinga, stratul corticomedular simetric bilateral
cu dimensiunile de 6 mm, arborele pielonic cu aspect de
»burete” si multiple calcinate cu diametrul de 3-6 mm.
In legiturd cu cele detectate la examenul ecografic, adi-
tional, s-a indicat efectuarea urografiei intravenoase si a
tomografiei computerizate in regim angiografic a rinichi-
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lor. Pe cliseul radiologic rezultat la urografia intravenoasa
s-a evidentiat acumularea substantei de contrast la ni-
velul tubulilor renali medulari dilatati, dand aspectul de
»buchet de flori” si nefrocalcinoza bilaterald, cu accent pe
dreapta, semne patognomonice pentru rinichi spongios
medular (RSM), in timp ce la tomografia computerizatd
(TC) renald in regim angiografic au fost decelate semne
sugestive pentru nefrocalcinoza medulara bilaterald, ca-
racteristicdi mai mult pentru RSM si arterd renald dubld
bilateral (fig. 1).

INSTITUTUL MAMEI SI COPILULUI
SOCIETATEA DE PEDIATRIE DIN REPUBLICA MOLDOVA

de ,burete” determinat de dilatarile chistice numeroase,
care au diametrul cuprins intre 1 si 8 mm [16]. Dilatéri-
le chistice pot comunica intre ele si deseori pot contine
concremente sferice compuse din apatitd [14, 18]. Mo-
dificirile observate in cadrul RSM sunt considerate a fi o
reflectare a unei anomalii de dezvoltare, desi defectul de
baza nu este pe deplin inteles. Asocierea RSM cu alte mal-
formatii renale, cum ar fi hemihipertrofia si sindromul
Beckwith-Wiedemann, a contribuit la aparitia teoriei
conform céreia afectiunea rezultd dintr-o perturbare a

7 | A |

Fig. 1. Tomografie computerizatd. Nefrocalcinozd medulard si arterd renald dubli bilateral

In baza datelor examenului obiectiv, a rezultatelor ana-
lizelor de laborator si imagistice a fost stabilit urmatorul
diagnostic: Rinichi spongios medular bilateral. Nefrocal-
cinoza medulard bilaterald. Arterd dubla renali bilateral.
Infectia tractului urinar cu functia renald péstrata.

Pe parcursul spitalizarii in clinica de Nefrologie, copilul
a urmat tratament cu citrat de potasiu, uroseptice, anti-
oxidante, asociat cu dietd hiposodata si aport redus de
oxalati, precum si aport sporit de lichide. Cu ameliorare
clinico-paraclinicd, copilul a fost externat la domiciliu, cu
indicatia de a continua terapia orald cu citrat de potasiu,
antioxidante sub monitorizarea trimestriala a pH-ului
urinar, sedimentului urinar in decursul a 24 de ore, ex-
cretiei urinare de oxalati, fosfati, Ca, a functiei renale si
efectuarea ecografiei renale.

Discutii. Acest pacient reprezintd un caz rar de rinichi
spongios medular complicat cu nefrocalcinoza si infectii
recurente ale cdilor urinare. Rinichiul spongios medular
este definit ca dilatarea chistica a ducturilor colectoare
distale din regiunea medulari si a portiunii papilare, in
timp ce cele din structurile corticale nu sunt afectate.
Denumirea de rinichi spongios se datoreazi aspectului
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interfetei dintre mugurele ureteric si blastema metane-
friticd in perioada dezvoltirii embrionare [1, 14, 16]. Cu
toate cd mecanismele etiopatogenetice de dezvoltare ale
acestei maladii nu sunt pe deplin cunoscute, Fabri si co-
lab. sustin teoria implicérii si interactiunii a doud gene:
factorul neurotrofic derivat din celulele gliale (GDNF)
si receptorul pentru tirozinkinaza (RET). Pe langa rolul
sau esential in dezvoltarea neuronala, GDNF detine un
rol major in inducerea si dezvoltarea mugurelui urete-
ric. In perioada nefrogenezei, blastema metanefritici
sintetizeazd GDNF, care induce interactiunea functio-
nald dintre RET si GDNE. In absenta propriei inductii
de GDNF de citre blastema metanefritica, portiunile
distale ale nefronului nu reusesc sa creasci si sa se dife-
rentieze. Mutatiile si anomaliile genelor imperative pen-
tru dezvoltarea corectd a rinichilor duc la dezvoltarea
anormald a nefronului distal, unde sunt localizate duc-
turile colectoare si pericaliceale, cele mai afectate in RSM,
fapt care determina formarea de chisturi provocand ne-
frocalcinozi si dezvoltarea acidozei tubulare renale dista-
le cu consecintele ulterioare ale defectelor de concentrare
a urinei [1, 2, 4, 14, 16]. Dezvoltarea acidozei tubulare
renale distale se considerd a fi cauza initiald a unei serii de
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evenimente, dupa cum urmeaza: hipercalciurie, hipoci-
traturie, formarea de calculi si mineralizare osoasa defec-
tuoasa. Mutatiile genei RET in cadrul RSM rareori au fost
observate in asociere cu neoplazia endocrind multipla de
tip 2A [1, 7, 14-17].

Desi este o maladie congenitald, datorita evolutiei sale
asimptomatice pe o perioadd indelungata de timp, de
cele mai multe ori, diagnosticul este stabilit incepand
cu a doua sau a treia decada a vietii si mult mai rar in
perioada copiliriei, deseori fiind diagnosticatd in ca-
drul investigatiilor imagistice realizate cu ocazia altor
indicatii [1, 13, 15]. Acidoza tubulara renald distald la
copiii cu RSM poate determina afectare osoasa severa,
care se manifestd prin simptomatologie aseminétoare
rahitismului, hipostatura si retentie in dezvoltare [7, 12,
16]. Aproximativ 70% din pacientii cu RSM vor dezvolta
nefrocalcinozi medulari, cea din urmé fiind decelata la
examenul ecografic ca hiperecogenitate piramidald de
intensitate diferitd. Datoritd dimensiunilor reduse ale
depozitelor sdrurilor de calciu, deseori nu vor fi prezen-
te conurile de umbra. Calculii renali asociati cu RSM
contin cantitati egale de fosfat de calciu si oxalat de cal-
ciu, ambele fiind radioopace la examindrile radiologice
[10, 11, 13]. Este important sa distingem calculii renali
de asa-numitele ,,dopuri” renale de la pacientii cu RSM,
primii nu adera la tesutul renal, in timp ce dopurile re-
nale nu pot traversa cdile urinare din cauza aspectului
lor alungit si aderentei la epiteliul renal si membrana
bazald, d4nd astfel aspectul de ,rinichi in perie” sau
»buchet de flori”. Mecanismele patogenetice ale NC si
nefrolitiazei din cadrul RSM includ retentia de urina in
canalele colectoare dilatate, hipercalciurie si hipocitra-
turie [13, 17].

Precizarea diagnosticului poate fi posibila doar cu ajuto-
rul metodelor imagistice, precum sunt examenul ultraso-
nografic, urografia intravenoasa sau tomografia compu-
terizatd. Ultrasonografia renald permite detectarea ano-
maliilor parenchimului renal, inclusiv a rinichiului cu as-
pect de ,,burete’, pentru RSM fiind caracteristicd dilatarea
sau ectazierea tubilor colectori de la nivelul piramidelor
renale [14]. La urografia intravenoasa se observa acumu-
larea substantei de contrast la nivelul ducturilor colec-
toare ectatice, dand aspectul de ,,buchet de flori’, acesta
reprezentand standardul de aur in diagnosticarea RSM
[5,6,9]. Alte modalitati imagistice, cum ar fi radiografia
si tomografia computerizatd oferd o precizie limitatd a
diagnosticului [9, 10, 16].

Dupd cum am mentionat anterior, prezenta RSM nu ex-
clude si prezenta altor patologii, de aceea este necesar de
efectuat diagnosticul diferential cu hiperparatiroidismul,
acidoza tubulara renala de tip I, hipervitaminoza D, sin-
dromul laptelui alcalin si sarcoidoza, entitati care de ase-
menea pot conduce la dezvoltarea nefrolitiazei datoritd
nefrocalcinozei. Prezenta hematuriei impune excluderea
tumorilor maligne ale tractului urinar, inclusiv a carci-
nomului renal cu celule clare, tumorilor vezicale sau a
tumorii Wilms [1, 12, 14, 16].
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Complicatiile majore asociate RSM sunt nefrocalcinoza,
care poate duce la nefrolitiaza, acidoza renald tubulara
distald si infectii ale tractului urinar secundare calculilor
renali [7, 10, 11, 13]. Nefrolitiaza se detecteaza la aproxi-
mativ 70% din pacienti, manifestarile clinice tipice fiind
hematuria macroscopicé asociati cu infectia recurentd a
tractului urinar si durerea lombari [3, 6, 10, 16]. In unele
cazuri, nefrocalcinoza asociatd RSM poate cauza pacien-
tului durere lombara cronica insuportabild, cu un impact
negativ asupra calitdtii vietii in activitatea de zi cu zi [3, 6,
10, 13, 16]. Desi sunt considerate benigne, complicatiile
precum nefrocalcinoza si infectiile recurente ale tractului
urinar asociate RSM pot duce la dezvoltarea bolii renale
cronice sau chiar a insuficientei renale [11,13]. Consultul
medicului genetician poate fi necesar pacientilor cu RSM,
in cazul in care maladia este constatata si la alti membri
ai familiei [8, 14].

Arterele renale accesorii sunt frecvente, fiind intélnite
la aproximativ 20-30% dintre indivizi. Acestea apar de
obicei din aorta abdominald, fie superior sau inferior de
artera renala si pot patrunde in rinichi prin hilul acestuia
sau prin lobul separat, irigand doar anumite sectiuni ale
rinichjului. Variatia numarului de artere renale se dato-
reazd persistentei arterei splanhnice laterale. Arterele re-
nale duble pot coexista cu alte variatii urovasculare, cum
ar fi: vene renale duble pe aceeasi parte sau pe partea opu-
sd, ureter dublu pe aceeasi parte sau pe partea opusa sau
persistenta lobularii renale fetale pe rinichiul adult [19].
Datorita incidentei sale rare si a informatiei insuficien-
te in literatura de specialitate, tratamentul RSM ramane
inca neclar, principalele directii fiind centrate pe mésu-
rile profilactice si terapia sindromald. Profilaxia formarii
calculilor renali prevede un regim alimentar echilibrat,
bogat in fructe si legume, reducerea aportului de oxalati
prin limitarea consumului de alimente bogate in urati si
oxalati, cum ar fi ciocolata, nucile si pestele, precum si
un aport adecvat de lichide. Terapia simptomaticd este
centratd pe normalizarea pH-ului urinei. La pacientii
cu RSM, citratul de potasiu s-a dovedit a fi eficient in
micsorarea acidozei tubulare renale distale si reduce-
rea formarii de calculi [2, 3, 16]. Ca misuri terapeutice
adjuvante vizand prevenirea formarii calculilor la nive-
lul nefronilor distali, pot fi asociate diureticele tiazidice,
acestea favorizeaza absorbtia calciului la nivelul tubu-
lui contort distal, contribuind astfel la prevenirea for-
madrii de noi calculi. La pacientii cu recurente frecvente
si agresive ale calculilor renali este indicat tratamentul
chirurgical sau litotritia [1, 16].

Concluzii. Rinichiul spongios medular ar trebui si fie
considerat intotdeauna o cauzd a nefrocalcinozei. De-
oarece nefrocalcinoza si hipercalciuria pot fi intalnite si
in cadrul altor maladii cu evolutie mai grava si prognos-
tic mai rezervat, necesitatea precizarii diagnosticului de
RSM prin metode imagistice, cum ar fi ultrasonografia si
urografia intravenoasi, este esentiala in vederea initierii
managementului corect al pacientului.
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