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Resumen

Objetivo:  Demostrar  la  utilidad  del  diagnóstico  prenatal  de la  acidosis  tubular  renal  distal
(ATRD), permitiendo  el  tratamiento  y  seguimiento  temprano  del  recién  nacido,  mejorando  así
el pronóstico  de  la  enfermedad.
Conclusiones:  En  la  actualidad,  los  avances  en  el estudio  génico  permiten  conocer  los genes
involucrados en  múltiples  enfermedades,  de  origen  desconocido  hasta  la  fecha.  En  nuestro  caso,
el diagnóstico  prenatal  de la  ATRD  ha  permitido  iniciar  un  tratamiento  y  seguimiento  precoz
adecuado, permitiendo  prevenir  la  aparición  de  complicaciones  en  un futuro,  lo  que  permitirá
una mejor  calidad  de vida  del  paciente.
Publicado  por  Elsevier  España,  S.L.U.
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Distal  renal  tubular  acidosis. Prenatal  diagnosis

Abstract

Objective:  To  show  the  usefulness  of  prenatal  diagnosis  of  distal  renal  tubular  acidosis  (DRTA),
allowing the  treatment  and  early  follow-up  of the  newborn  and  thus  improving  the prognosis
of the  disease.
Conclusions:  Nowadays,  advances  in  gene  study  provide  an  insight  into  multiple  genes  involved
in diseases  of  previously  unknown  origin.  In  our  case  the  prenatal  diagnosis  of  DRTA  has  allo-
wed us to  start  early and  appropriate  monitoring,  thus  allowing  the  prevention  of  some  future
complications,  which  will  provide  a  better  quality  of  life for  patients.
Published  by  Elsevier  España,  S.L.U.
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Introducción

La  acidosis  tubular  renal  distal  (ATRD)  es una  tubulopatía
caracterizada  por  una  acidosis  metabólica  hiperclorémica
con  orina  alcalina,  hipopotasemia  e  hipercalciuria1-3.
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Los  síntomas  que  acompañan  a  la ATRD  son:  retraso
en  el  crecimiento,  osteodistrofia,  vómito,  diarrea  y/o
estreñimiento,  falta de  apetito,  polidipsia  y poliuria,  nefro-
calcinosis,  nefrolitiasis,  debilidad  y parálisis  muscular4.

Las  ATRD  clínicamente  se clasifica  en: primarias  o secun-
darias.  Las  ATRD  primarias  se subdividen  en  genéticas
(recesiva  o dominante)  o  esporádicas.  La ATRD  autosómica
recesiva  se  manifiesta  en los  primeros  meses  de  vida, cur-
sando  con  nefrocalcinosis  y  sordera5. La  ATRD  autosómica
dominante  es  menos  severa,  y  aparece  en  la  adolescencia  o
en  la  etapa  adulta6.

Es  una  enfermedad  crónica  de  origen  desconocido,  aun-
que  su  evolución  y pronóstico  son favorables  con  tratamiento
médico  alcalinizante7.

Caso  clínico

Secundigesta  de 25  años  que  acude  a  control  gestacio-
nal  según  proceso  asistencial.  En  la  anamnesis,  durante  la
primera  visita  gestacional,  no  refiere  antecedentes  de inte-
rés  en  la  historia  personal.  Como  antecedentes  familiares
destaca  pareja  consanguínea  e  hija previa  diagnosticada
de  ATRD  a  los  3  años  de  edad,  detectándose  mutación
homocigota  (c.1155dupC)  en el  gen  ATP6V1B1.  Sintomato-
lógicamente  presentaba  al  diagnóstico:  raquitismo,  sordera
neurosensorial  y  nefrocalcinosis.  Durante  su  seguimiento  y
tras  iniciar  tratamiento  alcalinizante  (bicarbonato  sódico
y  citrato  sódico)  se  objetiva  buena  curva  ponderoestatural,
así  como  de  la  función  renal,  con corrección  de  alteracio-
nes  óseas,  y destacando  un retraso  en  área  del  lenguaje  que
precisa  de  apoyo  psicopedagógico.

Dado  los  antecedentes  descritos,  se  oferta  la  realización
en  gestación  actual  de  estudio  genético  prenatal  en  líquido
amniótico,  donde  se objetiva  existencia  de  misma  mutación
del  gen  ATP6V1B18.

Tras  diagnóstico  de  la  ATRD  se realizan  controles  gesta-
cionales,  sin  hallazgos  patológicos,  y finalizando  la  gestación
a  término  mediante  parto  eutócico.

Se  solicita  estudio  genético  en  el  recién  nacido,  donde
se  confirma  diagnóstico  prenatal  de  ATRD,  asociada  a sor-
dera  neurosensorial  con mutación  similar  a su hermana,  sin
presentar  nefrocalcinosis  al  diagnóstico.  Ha  continuado  con-
troles  por  el  servicio  de  pediatría,  así  como  se  ha  iniciado
tratamiento  desde  los primeros  días  con alcalinizantes,  y
apoyo  psicopedagógico  y  auditivo,  con  evolución  favorable
hasta  la  actualidad.

Discusión

La  ATRD  es  debida  a  un defecto  aislado  primario  de  los  meca-
nismos  de  acidificación  tubular  distal,  por lo que  el  paciente
es  incapaz  de  disminuir  el  pH  urinario  por  debajo  de 5,5,
aunque  exista  una situación  de  acidosis  metabólica  sisté-
mica  marcada9.  En  las  formas  más  graves,  los síntomas  se
manifiestan  desde  las  primeras  semanas  o  meses  de  vida  en
forma  de  vómitos  y de  interrupción  del desarrollo  ponde-
roestatural.  La  sordera  neurosensorial  presenta  un  carácter
familiar,  y se  transmite  por herencia  autosómica  recesiva.
Pueden  asociar  raquitismo,  nefrocalcinosis,  poliuria,  poli-
dipsia  y  debilidad  muscular1.

El diagnóstico  de  la  enfermedad  se basa  habitualmente
en el  estudio  de las  manifestaciones  clínicas,  bioquímicas,
radiológicas  y  anatomopatológicas.  La reciente  identifi-
cación  de defectos  moleculares  específicos  nos  permiten
determinar  los  genes  relacionados  con  la ATRD,  cuyo  origen
es  desconocido9.

Entre  las  distintas  formas  de transmisión,  la ATRD  auto-
sómica  recesiva  puede  asociarse  a mutaciones  en  los  genes:
SLC4A1,  ATP6V0A4  y  ATP6V1B110-12.

El objetivo  del tratamiento  con  bicarbonato  sódico  y/o
citrato  potásico  es normalizar  la  bicarbonatemia4.  La  apli-
cación  de un tratamiento  regular  y  bien controlado  permite
un  crecimiento  normal,  excepto  en aquellos  casos  en los
que  el  diagnóstico  se establece  después  de los 3  o  5  años  de
edad,  y  que  se acompaña de lesiones  óseas  graves.

El  pronóstico  de la  ATRD  es favorable  con un correcto
tratamiento.  El no  cumplimiento  del mismo  puede  conllevar
graves  complicaciones13.

En  nuestro  caso,  el  antecedente  familiar  de hija  previa
afecta  con mutación  genética  identificada,  nos  ha permi-
tido  realizar  un  diagnóstico  prenatal  adecuado,  y  establecer
pautas  de tratamiento  y seguimiento  precoces.

La evolución  del  recién  nacido  tras  un  año  de  vida  es
favorable.  Es  portador  de audífonos,  tras  diagnóstico  de
hipoacusia  bilateral,  con  buena  curva  ponderoestatural  y
adecuado  desarrollo  del  lenguaje.  No  presenta  alteraciones
renales  ni  oftalmológicas  durante  su  seguimiento.

Conclusión

En  la  actualidad,  los  avances  en el  estudio  génico  permiten
conocer  los  genes  involucrados  en  múltiples  enfermedades
de origen  desconocido,  hasta  la  fecha.  En  nuestro  caso,
el  diagnóstico  prenatal  de  la ATRD  ha permitido  iniciar  un
tratamiento  y  seguimiento  precoz  adecuado,  permitiendo
prevenir  la  aparición  de complicaciones  en  un  futuro,  lo que
permitirá  una  mejor  calidad  de  vida  del paciente6.
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