Fl sindrome de Fanconi: no confundir

con la anemia

R. Moreno Fernandez?, M.J. Rivas Lopez?, ]J.J. Gomariz GarciaP y D. Marti Hita®

Residente de Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de salud Lorca Sur. Lorca. Murcia. Espana.
Doctor en Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de salud Lorca Sur. Lorca. Murcia. Espana.

“Médico de Familia. Centro de salud Lorca Sur. Lorca. Murcia. Espana.

El sindrome de Fanconi se caracteriza por la presencia de
alteraciones multiples y simultaneas del transporte tubular
proximal. Puede ser primario o secundario. El sindrome de
Fanconi del adulto se da en ausencia de trastorno sistémico.
Es enganoso el término, dado que se encuentran casos en la
infancia, aunque no hay anomalias al nacer.

En el caso que nos ocupa a la paciente no se le habia de-
tectado ninguna anomalia analitica hasta la fecha. El unico
antecedente que presentaba era un cuadro de diarrea desde
los seis meses de edad, estudiado de forma exhaustiva sin
que se hubiese hallado etiologia.

Palabras clave: hipopotasemia, sindrome de Fanconi, acidosis
tubular proximal.

Fanconi’s syndrome is characterized by the presence of
multiple and simultaneous alterations of the proximal tubu-
lar function. It can be primary or secondary. Adult Fanconi’s
Syndrome occurs without any systemic disorder. This term
is deceiving since cases are found in childhood, although
there are no abnormalities on birth.

In our case, no analytic abnormalities have been detected
up to date. The only background found is a picture of diarr-
hea since six months of age, which has been studied in dep-
th without finding any etiology.

Key words: hypokaliemia, Fanconi’s syndrome, proximal tubu-
lar function.

INTRODUCCION

El sindrome de Fanconi es un defecto generalizado del
transporte de aminoacidos, glucosa, fosfato, acido trico,
sodio, potasio, bicarbonato y proteinas del tubulo proxi-
mal'. El sindrome de Fanconi idiopatico? se puede here-
dar como rasgo autosémico dominante, autosémico rece-
sivo o ligado al cromosoma X. La forma autosomica
dominante se ha rastreado hasta el cromosoma 15. Se
observan también casos esporadicos. Existen ademas di-
versos trastornos generalizados heredados que se relacio-
nan con este sindrome, como la enfermedad de Wilson,
galactosemia, tirosinemia, cistinosis, intolerancia a la fruc-
tosa y sindrome oculocerebral de Lowe. El sindrome pue-
de ser adquirido en caso de mieloma multiple, enferme-
dad amiloide, toxicidad por metales pesados vy
administracion de farmacos quimioterapicos.
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Los enfermos presentan multitud de anomalias de labo-
ratorio, como acidosis tubular proximal, glucosuria con
glucosa sérica normal, hipofosfatemia, hipouricemia, hipo-
potasemia, aminoaciduria generalizada y proteinuria de
bajo peso molecular. Algunas veces no se observa ninguna
anomalia en los transportadores de los tubulos proximales;
en este caso, las alteraciones de laboratorio son menores.
El raquitismo y la osteomalacia son frecuentes debido a la
hipofosfatemia; la produccion de calcitriol también se al-
tera. La acidosis metabolica contribuye a la enfermedad
osea. La poliuria, las pérdidas salinas y la hipopotasemia
pueden adquirir bastante gravedad.

CASO CLIiNICO

La paciente es una mujer de 20 afios que acude a Urgen-
cias por un cuadro de pérdida de fuerza en las extremida-
des inferiores, que fue aumentando en intensidad y se
extendio a las extremidades superiores. En dias previos, la
paciente padecié un cuadro de insuficiencia respiratoria
aguda con tos y vomitos, sin fiebre.

Como antecedentes personales, la paciente presenta un
cuadro de diarrea crénica que se estudio de forma exhaus-
tiva sin que se encontrase la etiologia. Esta intervenida de
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volvulo en el intestino delgado, no padece diabetes melli-
tus, tampoco dislipemia ni hipertension. No es fumadora ni
tiene habito endlico. Como tratamiento farmacolégico to-
ma Kreon® (multiencimas) por insuficiencia pancreatica.

En la exploracion fisica la paciente se encuentra cons-
ciente y orientada, eupneica. Auscultacion sin soplos car-
diacos y conserva murmullo vesicular en todos los campos
sin ruidos afiadidos. Abdomen blando y depresible, sin
dolor espontaneo ni a la palpacion. No hay masas ni me-
galias. Extremidades sin edemas, con buenos pulsos pe-
dios. Observamos disminucion de fuerza en extremidades
superiores 3/5 bilateral, en extremidades inferiores flexion
de pie 1/5 bilateral, extension 3/5 bilateral, extension de
pierna sobre muslo 4/5 bilateral, flexion de muslo sobre
cadera 2/5 bilateral. No presenta alteracion de la sensibili-
dad tactil ni tampoco parestesias. Tension arterial: 112/75
mmHg; temperatura 37,5° C.

En Urgencias se le realizé una tomografia axial compu-
tarizada (TAC) craneal sin contraste en la que apareci6 una
lesion ocupante de espacio (LOE) de 1,5 cm en el hipota-
lamo, que se confirmé con resonancia magnética nuclear
(RMN), lo que apunta al diagnostico de posible subepen-
dimoma.

Con el electrocardiograma se obtuvo: ritmo sinusal a 58
latidos por minuto, eje eléctrico del QRS a 100°, espacio
PR de 0,17 segundos, espacio QT de 0,50 segundos, para
un QT corregido con la frecuencia de 0,49 segundos.
Aplanamiento de la onda T en derivaciones de extremida-
des.

En la analitica de sangre de Urgencias aparece glucosa
132; urea 38; creatinina 0,8; sodio 138; hemoglobina
13,7; leucocitos 12.400; plaquetas 243.000; gasometria
venosa con pH 7,22; HCO;- 9,8; pCO, 24,6. Coagulacion
normal. Destaca una cifra de potasio de 1,4 mEq/l; el resto
de los valores eran normales.

Debido a las bajas cifras de potasio se le canaliz6 una via
central para su aporte. Al persistir la hipopotasemia (1,1
mEq/D) se decide su ingreso en la unidad de cuidados in-
tensivos (UCI) hasta el restablecimiento. Una vez restable-
cida se le dio el alta y se la ingres¢ en la planta de Nefro-
logia.

En la planta de Nefrologia su cifra de potasio es de 3,8
mEq/l; ademas presenta acidosis metabolica (pH 7,36;
HCO5- 15,7; PO, 28), con hiato urinario aniénico negati-
vo y excreciones inadecuadas de potasio y fosforo en orina
(potasio 114,8 mEq/24 horas; fosforo 532 mg/24 horas, a
pesar de tener niveles bajos de potasio en sangre de 3,8
mEq/l y fosforo de 1,3 mg/D); hipouricemia de 0,3 mg/100
ml, pH urinario 6 y proteinuria con participacion tubular,
todo ello compatible con un sindrome de Fanconi o aci-
dosis tubular proximal tipo II.

Durante la estancia en planta de Nefrologia, la paciente
se mantiene estable con un buen control de caliemia, fos-
foremia y calcemia con suplementos orales.

Recibio el alta hospitalaria con los diagnésticos de tetra-
paresia® secundaria a hipopotasemia grave, tubulopatia

proximal tipo Fanconi con acidosis tubular proximal aso-
ciada, diarrea crénica y LOE hipotalamica, ambas en estu-
dio.

DISCUSION

Dentro de las causas! que pueden producir hipopotasemia
se encuentra la diarrea, asi como ciertos antibiéticos, diu-
réticos, trastornos alimentarios como la bulimia, regaliz en
abundancia, vomitos excesivos, falta de potasio en la dieta,
sudoracion excesiva y enfermedades que afectan la capaci-
dad del rinon para retener el potasio (entre otras, el sin-
drome de Fanconi).

Dado que la paciente presentaba diarreas cronicas desde
los 6 meses de vida, no parece muy probable que a ellas se
deba la hipocaliemia.

Tras medir las cifras de potasio en sangre, y posterior-
mente en orina, (en nuestro caso 114 mEq/24 horas), se
indico la posible causa renal. Dado que los valores de ten-
sion arterial son normales y las cifras de bicarbonato bajas,
se midi6 el anion* GAP [diferencia entre aniones y catio-
nes plasmaticos que habitualmente no se miden: (Na*) —
[(Cl-) + (CO5H-)]. Sus valores normales oscilan entre 8 y
12 mEq/l. En el caso que nos ocupa se obtuvieron valores
negativos (bajos), que apuntan a la causa tubular renal.

Un dato anadido que nos indujo a pensar en el sindro-
me de Fanconi fueron los niveles disminuidos de fosforo
en sangre junto con la hiperfosfaturia®>.

Con bastante probabilidad podriamos afirmar que nos
hallamos ante un sindrome de Fanconi esporadico, dada
la inexistencia de antecedentes familiares de esta patologia,
asi como la ausencia de otra manifestacion clinica que no
sea la atribuible fundamentalmente a la hipopotasemia, la
pérdida cronica de sodio y la acidosis.

No existe tratamiento etioldgico de esta enfermedad,
con lo que se emplea tratamiento sintomatico y corrector
de los déficits que se producen.

Como curiosidad cabe destacar la diarrea cronica que
persiste aun con cifras de potasio minimas, cuando la hi-
popotasemia habitualmente cursa con estrefiimiento.

Como hallazgo casual aparece la LOE en el hipotalamo,
demasiado pequenia para causar el cuadro de tetraparesia
que motivo la consulta. Con el diagnostico presuntivo de
subependimoma, es necesario realizar el diferencial con
neurocitoma central, astrocitoma y oligodendriglioma.
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