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469/53 - DOCTORA, ME HAGO MAYOR!
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Resumen

Descripcion del caso: Vardon 45 anos consulta en el médico de Atencion Primaria por nicturia y
leve hipoacusia. Como unico antecedente personal presenta HTA bien controlada con dos farmacos.
Varios antecedentes familiares de sindrome de Alport.

Exploracion y pruebas complementarias: En exploracion fisica presenta leves edemas maleolares
bilaterales, resto de la exploraciéon anodina. Se realiza analitica de orina que muestra
microhematuria y leve proteinuria en rango no nefrético. Analitica sanguinea normal.

Juicio clinico: Sindrome de Alport.

Diagnostico diferencial: Otras causas de hematuria (célico renal, infeccion del tracto urinario),
nefropatias, otras causas de hipoacusia.

Comentario final: El sindrome de Alport (SA) es una enfermedad hereditaria que afecta a 1 por
cada 50.000 nacidos vivos. Es la causa del 1-2% de los pacientes que inician tratamiento renal
sustitutivo. El SA presenta una clinica sistémica que afecta a las membranas basales de diferentes
tejidos debido a la alteracion del colageno tipo IV. Segun el patron de herencia diferenciamos dos
tipos: SA ligado a X, en el 85% de los casos, y SA autosémico recesivo, en el 15% de los casos.
Tipicamente el SA se manifiesta a través de hematuria microscdpica persistente, con episodios de
hematuria macroscopica y un desarrollo progresivo a hipertension arterial, proteinuria y sindrome
nefrotico. Ademas, por afectacion de dichas membranas también habra afectacion auditiva (sordera
neurosensorial) y oculares (erosiones corneales, lenticono, cataratas). Inicialmente se realiza un
diagndstico clinico de sospecha que debe confirmarse mediante biopsia de piel, renal o de pruebas
genéticas. Por otro lado, se debe realizar una adecuada observacién a los familiares de los pacientes
con SA confirmado y evaluar la realizacion de un estudio genético, si bien hasta el momento dicho
estudio no esta estandarizado. No existe un tratamiento especifico para el SA. Los IECA y ARA-2 han
sido los unicos farmacos que han demostrado efectividad y seguridad. Su accién sobre el bloqueo del
sistema renina angiotensina disminuye la proteinuria y frena la progresion de la enfermedad renal
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crénica. El tratamiento renal sustitutivo de eleccidn es el trasplante renal. Se han realizado ensayos
con tratamientos experimentales, pero se han desestimado por no haber conseguido los resultados
deseados.
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