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mayor que empeoraban localmente las condicio­
nes en que anteriormente lograta evacuar por 
lo menos alguna parte del contenido duodenal. 
Cuando ingería menores cantidades y por lo tan­
to el estasis era menor, también menor la infla­
macion y el edema parietal y como consecuen­
cia las condiciones de la pared eran mejores, 
ella iba sorteando su vida infantil con épocas 
malas y buenas alternativamente. Por otro lado, 
y en lo que se refiere justamente al obst áculo , 
lógicamente éste era mayor cuando aumentaba 
el contenido duodenal, pues a mayor peso el cie­
r re sería más hermético, y así llegó progresiva­
mente a un estado en el que no cabía otro reme­
dio más que el quirúrgico, que definitivamente 
solucionó el problema. 
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D-entro de los diferentes tipos de litiasis re­
nal, la producida por cálculos de cistina es una de 
las menos frecuente. Los datos que ante un en ­
fermo litiásico inclinan a pensar en e¡:;ta forma 
rara de litiasis metabólica son fundamentalmen­
te la t emprana edad de aparición, la bilaterali­
dad del trastorno y sobre todo el carácter fami-

-liar del mismo. 

Recientemente hemos tenido ocasión de estu. 
d1ar varios hermanos con este proceso y ello nos 
ha conducido a revisar este problema y a hacer 
una comunicaeión de los casos en esla breve 
nota clímca. 

E:I primer enfNmo ｾｳｴｵ､ｩ｡､ｯＬ＠ J ose t:. P., de tremta 
arios de edad, casado. uatu ra l de Vall.'nda y de p rofe­
sión comerciante, mgn'só en nuestro Sen•icio d el Ros. 
pita! de San Carlos en t•l mes <le ot'lul>re de Ｑ ｾＵＷ Ｌ＠ refi­
r iéndonos la s1guientt• lustor1a: En e l ar1o 19 10, estando 
p reviamente b1en y t pn icndo la edad de t rece uiios, tuvo 
una noche un <lolo1· de ｭｴ･ｮｾｴ､｡＼ｬ＠ cn•ci<'nle qur iniciado 
en la zona lumbar drrerha se nTa<lió por el hrmiabdo. 
mcn corr esponthcnte sig-uit>ndo el tr·ayecto dt•l uréter; le 
duró unas horas sin at•ompaliai'S<' dt• ot ros sintomas. 
Luego quedó bren hasta el mio l !ll !l, que Sl' n ·p1tió el 
dolor con las m ismas nu·acterístll'll ::l, JIPI o con mayor 
intensidad y acompanadu <k náust•,ts, \'(>mitos, est reñí· 
miento y polaquiuna con orinas dt• \' olor nonual. Le duró 

ocho días y de nucn> quedó sin nwll•stHls hasta cmco 
arios mas tarde !Hlf> l l, que \'Ol\'ió a pn•st•ntarsc el nus­
mo ruad ro con ｩ＼ｬｴｾｮｴｩ｣ﾷ｡＠ duración. l·:nto!l('CS tu (o t·stucl!a. 
de• radiográfic·amcntl' y al parecer lt• t•nt·ontmron vanos 
cákuloR en ni1ón derecho que anulaban su 1tnwión, por 
lo que t u\'o que ser Intern•nido, pnwtlcándolc n( t n.'C to­
mia de Psc laclo. Después <lt• la ope1 ro t•J(m qut•dó bien ) 
g-anó peso. pero en dH'II.'ml>re de l !l.iH ｴ•ｭｰｲｾ￳＠ u adelga­
zar y a tener molestias en zonn luruha1 ¡zquu•nln, ha.stll 
que en abrí! de Hl,ii se mtenst fll'6 PI dolor t' ll t•s ::t J'f'glón 
ir racliándose hnc•Ja dt•lantc y nhaJ•I y e nh1c Icllt'rHio <'OD 

polaquiU ría y o rina:. osruras. SP t umproh(, qtu• t>l !'U8· 

dro estaba produl'ido por la exislt'ncm ele un l'flleulo en 
el uréter IZQllll.' l do, que a los ﾡ ｬｑｾＧ ｏ ｓ＠ cl1a s o•xpulsó espon­
táneamente. I't'IO poco des pués o•l dolor se r Ppit ló ､ｾ＠
nue\'o con náuscns, \'órnttos y polnr¡uiurm, que abrió 
pnso n nna anu•·tn r( .. t"" tH •" ,,,.. tturrtl' tón - tu\'t<'mn 

q 1e s n<l: rl it e ! 1 1 • 

y pronto comprobaron la existenc ia de otro cálculo en 
la parte alta del u réter que iba descendiendo poco a poco 
y dando origen a dolores de r epetic:ón , por lo que er. el 
mes de junio fué intervenido, ex tmyénctolc ese cálculo 
único. Desde entonces no se volvieron a repetir los cóli­
r os, aunque tenía vag a sensación de malesta r en zona 
lumbar. Fuera de lo dicho se encontmba bien. Sólo aque­
jaba algo de m eteorismo abdominal y bastante sed con 
orinas de aspecto normal. Nunca notó fiebre. 

Entre sus antecedetes personales : Frecuentes ｡ｮｧｩｮ｡ｾ＠
y catarros. Blenorragia en el año 1918. H ace ve inte años. 
flemón dentario, que se fistulizó; el diente le fué extraí­
do hace quince días, encontrando supuración apical. 

Antecedentes familia res: Padre, muerto de neumonla. 
Madre, muerta de afección cardíaca. T iene rlos herma­
nos con cólicos nefríticos. 

En la exploración clínica se apreciaba un enfermo 
bien constituido y nutrido con color normal. Boca con ca· 
ries y falta de piezas; lengua y faringe, norma les. No 
adenopatías. Nada que señalar en el examen torá cico. 
Tensiones arteriales de 13/ 7. Palpación abdominal, ne­
gativa. Cicatrices quirúrgicas en zonas lumbares. Ex­
ploración neurológica, normal. 

Los análisis practicados demostraron: Velocidad de se­
dimentación de 13 de índice. Hematíes, 5.010.000 con 104 
por 100 de hemoglobina; 10.200 leucocitos con 56 neu­
trófilos, de los cuales 13 son formas en cayado, 9 eosi· 
nófilos, 31 linfocitos y 1 monocitos. En la orina, de den· 
sidad 1.011, no existían elementos anormales. Urea en 
sangre de 0,16 gr. por 1.000, con descarga ul'eica estu· 
diada por la prueba de Van Slyke de 118 por 100 en 
M. B. C. Los electrolitos en sangre eran normales: Clo· 
ro, 102,1; sodio, 118, y reserva alcalina, 27,7 m iliequiva· 
lentes por litro; calcio, 9,8, y fósforo, 3,9 mg. por 100. 
fosfatasa alcalina, 11,2 unidades King y Amstrong. Glu· 
cemia basal de 0,88 gr. por 1.000 con curva y dintel re· 
na! después de la sobrecarga, nor males. La exploración 
oftalmológica (doctor ｌｾ［ｯｺＩ＠ no demostró alteraciones 
corneales ni de fondo de ojo. El examen radiológico de 
tór ax no ofrecía alteraciones. Y la radiografía simple 
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de riñones no permitía objetivar cálculos, demostrando 
la urografía la normalidad del sistema excretor· en ri­
ñón izquierdo (único del enfermo, puesto que había sido 
sometido en el curso de su enfermedad a nefrectomía 
derecha). 

La historia del enfermo correspondía, pues, a 
una nefrolitiasis de presentación muy precoz, 
que había dado origen a numerosos colicos ne­
fríticos bilaterales con expulsion espontánea de 
cálculos y a una anulación funcional del riñón 
derecho que obligó a su extirpación. Posterior­
mente tuvo que ser sometido a una nueva inter­
vención en el otro lado para extracción del últi­
mo cálculo formado. Y en el momento de su es­
tudio no existían más cálculos en su riñón úni­
co ni fenómenos de infección urinaria. 

Lo más interesante, y que como al principio 
decíamos nos mueve a su publicación, es el ca­
rácter familiar del proceso, que junto a la bila­
teralidad y a su presentación en edad temprana, 
hacía pensar en la posibilidad de una ht1asis 
metabohca. Para comprobarlo pudimos estudiar 
uno de los cálculos extraídos con el riñón dere­
cho y el análisis químico. Realizado por el doc­
tor CASIRO MEND::>ZA, demostró que el 98,4 por 
lüO estaba constituido por cistina y la parte 
restante correspondía a pequeñas cantidades de 
ácido úrico, calcio y fósforo. El estudio croma­
tográfico del cálculo también puso de manifies· 
to la composición cistínica del mismo. Y la cro­
matografía en papel de la orina del enfermo, 
practicada por el doctor VIVANCO, permitió com­
probar que junto a la cistina los ｡ ｭｩｮｯ￡ ｣ ｩ､ｾ ｳ＠

que se eliminaban eran lisina, glucocola, alam­
na, histidina y leucina. 

Al mismo tiempo que el enfermo anterior pudo ser es­
tudiada en nuestra Sala de mujeres su hermana Josefi­
na G. P., de treinta y cuatro años, casada, natural de 
Valencia y de profesión sus labores, que ingresó tam­
bién en el mes de octubre de 1957 con la siguiente his­
toria: Desde catorce años antes venía teniendo dolores 
en la región lumbar izquierda que se irradiaban por el 
hemiabdomen hasta la cara externa del muslo de ese 
lado. Algunas veces eran muy intensos y la obligaban 
a guardar cama durante tres o cuatro días, acompañán­
dose en estas fases de agudización de vómitos; las ori­
nas eran entonces normales y no tenía disuria. Desde 
hacia tres años, estas crisis dolorosas, que le venían dan 
do de tarde en tarde, se hicieron más intensas y ftecuen­
tes y la obligaron a consultar con un urólogo, que apre­
ció la existencia de un cálculo enclavado en cuello pielo­
ureteral izquierdo, por lo que la efectuó una ureterohto­
tomía, quedando bien. Siete meses después volvió a con­
sultar por molestias dolorosas en el lado derecho y la 
radiografía simple permitió objetivar dos cálculos en la 
pelvis renal de ese lado. A los dos meses (septiembre de 
1955) tuvo un aborto, quedando con fiebre alta, que no 
desapareció tras legrado uterino y si con terramicina Y 
aureomicina. Explorada entonces la encontraron piuria 
con colibacilos y en radiografía simple de riñones un 
cálculo en pelvis izquierda y dos en la derecha. El 29 de 
agosto de 1956 fué operada del lado derecho, extrayén­
dole los cálculos y encontrando un riñón muy aumenta­
do de volumen y con lesiones pronunciadas de pielone­
fritis supurada; al abrir el uréter salió gran cantidad de 
pus. El 2 de septiembre luvo otro dolor cólico en el lado 
izquierdo con fiebre de 40• y la urografía demostró anu­
lación funcional del .·iJón izquierdo, por lo que se la vol­
vió a intervenir, extrayéndole un cálculo alojado en cue­
llo pieloureteral. Encontraron orina puntlenta con gér-

menes tipo colibacilo. En marzo de 1957 dice que volvie­
ron a comprobar radiográficamente un cálculo grande y 
otros dos más pequeños en lado derecho, alguno de los 
cuales lo ha expulsado con poco dolor. Y por último, en 
julio, tuvo un nuevo cólico en lado derecho con fiebre 
alta, por lo que la trataron con lavados pieloureterales, 
y desde entonces no se repitieron los episodios agudos, 
aunque no desaparecieron las molestias en zona lumbar. 
Por parte de los restantes aparatos no presentaba alte­
raciones. 

De antecedentes personales sólo refería amigdalitis. 
Menarquia a los trece años tipo 4/ 28. 

Dos hermanos, con cólicos nefríticos. 
La exploración clínica sólo revelaba discreta palidez 

de piel y de mucosas. Boca, séptica. Nada a normal en el 
tórax. Tensiones arteriales de 11,5/ 7. Cicatrices en zo­
nas lumbares. Palpación abdominal y examen neuroló­
gico, negativos. 

En los aná lisis practicados es encontró velocidad de 
sedimentación de 19,5 de índice, 4.840.000 hematíes con 
94. por 100 de hemoglobina, 8.450 leucocitos con 69 neu­
trófilos, de los cuales 4 son formas en cayado, 1 eosinó­
filo, 24 linfocitos y 6 monocitos. En la orina, de densidad 
1.014, indicios marcados de a lbúmina y en el sedimento 
leucocitos aislados y en alguna masa grande en propor­
ción de unos 70 por campo con un hematle por campo. 
El cultivo de orina da origen al crecimiento de innume­
rables colonias por aaa sembrada de un colibacilo nor­
mal. Calcio en sangre de 11,4 y fósforo de 3,5 mg. por 
100. Fosfatasa alcalina de 6,8 unidades King y Ams­
trong. No presentaba tampoco alteraciones corneales ni 
de fondo ocular. Examen radiológico de tórax, negativo. 
Y las radiografías de riñones demostraban imágenes 
calculosas en lado derecho. 

En esta enferma, cuya litiasis había seguido 
un curso tormentoso y constituía la base de una 
pielonefritis activa, también pudimos estudiar 
a lgunos de los cálculos que en diferentes oca­
siones había expulsado o le habían sido extraí­
dos, y tanto su análisis químico como cromato­
gráfico demostró que estaban constituidos ín­
tegramente por materia orgánica identificada 
como cistina. 

Un tercer hermano, Juan G. P., de veintisiete años, 
también venía teniendo desde varios años atrás episo­
dios de cólicos nefríticos sin otras anormalidades y con 
examen clínico totalmente nega•ivo. En uno de los epi­
sodios dolorosos expulsó un cálculo, que nos remitió para 
su estudio, y pudimos comprob:1r que, como los de sus 
hermanos, estaba compuesto ｰ ･ｾ＠ cistina. 

Los tres hermanos, por tanto, cuyas historias 
a.:!abamos de referir, padecen una cistinuria con 
litiasis. 

En 1810, WOLLASTON señaló por primera vez 
la existencia de un tipo especial de cálculos uri­
narios, y más tarde pudo demostrarse que los 
cálculos que presentaban las características des­
critas por dicho autor estaban · compuestos por 
el aminoácido cistina. 

En la actualidad sabemos que es preciso se­
parar dos tipos fundamentales de enfermedades 
que se acompañan de una gran eliminación de 
cistina por la orina. Por un lado, la llamada cis­
tinuria, que correspondería a la descripción an­
tigua de WOLLASTON, y :por otro, el síndrome 
de DE TONI-LlGNAC-FANCONI. Ambos procesos 
pueden ser fácilmente diferenciados, ya que en 
el síndrome de LIGNAC-FANCONI la eliminación 
de aminoácidos por orina es muy amplia, com­
prendiendo un gran número de ellos, y además 
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la formación de cálculos de cistina es muy rara. 
Por otro lado, además de producirse glucosuria 
y otras alteraciones que ahora no es del caso 
señalar, en este síndrome acaba por producirse 
un almacEnamiento de cistina en el sistema re­
tículoendotelial, por lo cual muchos autore::; lo 
designan con el nombre de cistinosis. 

En la cistinuria propiamente dicha, con for­
mación de cálculos urinarios, sabemos hoy, en 
virtud de los trabajos de DE.l\T y RosE , que lo 
fundamental es la gran eliminación de cistina 
por la orina. Ahora bien. el análisis detallado 
de este proceso realizado por los mencionados 
autores ha demostrado que los enfermos que lo 
¡-adecen no sólo eliminan cistina por la orina, 
sino además otros tres aminoácidos : lisina, ar­
ginina y ornitina. Este hecho hace suponer que 
el mecanismo enzimático de absorción de estos 
cuatro aminoácidos en el tubo renal es el mis­
mo y que tal mecanismo fermentativo falta en 
la cistinuria. 

FOV.'"LER y cols. - han comprobado que en los 
enfermos con cistinuria la cantidad de cistina 
que se encuentra en el plasma es normal. y qu .:> 
si se mide su descarga se demuestra que su acla­
ramiento es muy similar al de las ｳｵｳｴ｡ｮ｣ｩ｡ｾ Ｎ＠

que, como la inulina, no se reabsorben en el tubo. 
Por tanto, como señala ｄｅｾＡ＠ • el aclaramiento 
de la cistina en tales enfermos es casi expresión 
del filtrado glomerular. 

Los trabajos de ｒｯｳｳｾｸ＠ y R8c::.E han demos­
trado que cuando a un sujeto normal se le ad­
ministra lisina por vía intravenosa, su elimina­
ción por la orina conduce simultáneamente a una 
disminución en la eliminación de los otros tres 
aminoácidos que se eliminan en la cistinuria (ar­
ginina, ornitina y lisina), indicando que entre 
ellos existe una competición en el tubo renal por 
ser la misma la vía fermentativa de transporte 
tubular. En cambio, si la misma inyección de li­
sina se hace en los cistinúricos, no por ello de­
jan de eliminarse las mismas cantidades de cis­
tina, arginina y ornitina. 

Estudios sobre la herencia en los enfermos 
con cistinuria (HARRIS y cols . . ;) han puesto de 
manifiesto que la enfermedad puede aparecer 
en dos formas: una, en la que un solo miembro 
de la familia presenta el típico aumento de cis­
tina en orina, y de los otros tres aminoácidos, 
sin que pueda demostrarse el trastorno en los 
padres. Se trataría en este caso de un gen rece­
sivo, por lo que sólo se presentaría la enferme­
dad en los homozigóticos. Otras veces por el 
contrario, aparece el trastorno ｣ｯｭｰｬ･ｴｾ＠ en uno 
de los miembros de la familia y en los padres y 
en los h ermanos se da una gran eliminación de 
cistina y lisina, pero no en cambio de arginina 

y ornit.ina. En estos casos el gen sería recesivo 
mcomplet.o y en los heterozigoticos se logra la 
absorción tubular de arginina y ornitina, pero 
no en cambio la de la cistma y hsina. 

En todo caso, la aminoaciduria tan elevada es 
la que a la larga acarrea la formación de los 
cálculos. Muy frecuentemente esta litiasis apa­
t·cce en la infancia, y de los casos analizados has­
ta ahora !Juede deducirse que aparece tanto en 
los homozigót.icos como en los helerozigóticos 
con recesivídad incompleta. 

La formación de cálculos depende únicamen­
te de la gran concent.racién a la qur se rhmma 
la cistina. Los estudios de DENT y SFNIOR en 
estos enfermos confirman que durante la noche 
la cistina se elimina a mavor concentración de­
bido al menor flujo urinario. Dentro de ｬ｡ｾ＠ va­
naciones fisiológicas del pH urinario. la cisti­
na tiene una solubilidad que oscila entre :}00 r 
-100 mg. por litro. Cuando el flujo urinario dis­
minuye como consecuencia dt• una pequeña in­
gestión acuosa o como ocurre po1· la noche, la 
cistina ¡Juede preci¡1itarst• y dal' lugar a la lor­
mación de cálculos. Por ello, los últimos auto­
t·es citados recomiendan que 0 11 L'Stos enft'l rnos 

se debe administrar gran cantidad dt· líquidos, 
fundamentalmente durante la nodw, \' qUL' al 
mismo tiem¡ o deben conseguirse orin:i.s alcali­
ｮ｡ｾＮ＠ ya que la solubilidad dP la cb;tina aunwnta 
a medida que lo hace el pH urinario. 

La elimmacion de los otros ·¡mino· (ido. 11 

aparecen en la c1stmuna carece tle un pul Lant;la, 

porque s u solubilidad es de tal grado que aun­
que se eliminen en gran cantidad no llegan nun­
ca a saturarse y por tanto no precipitan. 

En los enfermos aquí comunicados la heren­
cia debe verificarse en virtud de un gen rece­
sivo incompleto; por ello, no eliminan en la ori­
na arginina y ornitina. Fueron tratados con die­
tas oligoproteica, ingestión abundante de líqui­
dos, alcalinización de la orina mediante la ad­
ministración de bicarbonato y choques intermi­
tentes de Furantoína y sulfas, con lo que se lo­
gró la desaparición de la infección urinaria en 
la hermana y hacer profilaxis de la misma en 
los hermanos. Con todas estas normas terapéu­
ticas puede prevenirse la precipitación del ami­
noácido y el resultado obtenido en estos enfer­
mos hasta la actualidad es satisfactorio. 
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