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PRESENTACION DEL CASO CLINICO

Varon de 9 meses de edad.
Embarazo no controlado, parto domiciliario.

Antecedentes familiares: madre con infecciones urinarias reiteradas,
padre desconoce antecedentes.

Primer control de peso a las 24 horas de vida: 2.950kg.
Registra 2 consultas previas: sindrome febril.

Motivo de consulta actual: Sindrome febril.
Diagndstico: Infeccion urinaria ( urocultivo E. Coli).

Control actual: Peso:7.220 kg.(Pc. 3), talla:68cm(Pc.3),
PC:43cm(Pc.3).




LABORATORIO (post-tratamiento):

GB 9500/mm3, N45%, L 40%.
Hcto 30%- Hb 10mg/dl.
Glucemia 75mg/dl.

Uremia 18 mg/dl.

Creatininemia 0.3mg/dl.

Urocultivo negativo.

Sedimento: , leucocitos 3 por campo,
abundantes cristales de oxalato de calcio.




PREGUNTA 1: é CUAL ESTUDIO SOLICITARIA
A CONTINUACION?

1. Urocultivo.
Ecografia renal y vesical.
CUGM.
Centellograma renal.

Urodinamia.




R 1: 2. ECOGRAFIA RENAL Y VESICAL

PEDIATRICS

OFFICIAL JOURNAL OF THE AMERICAN ACADEMY OF PEDIATRICS

Urinary Tract Infection: Clinical Practice Guideline for the Diagnosis and
Management of the Initial UTIT in Febrile Infants and Children 2 to 24 Months
Subcommuittee on Urinary Tract Infection. Steering Committees on Quality
Improvement and Management
Pediatrics 2011:128:595; originally published online August 28, 2011:

DOI: 10.1542/peds.2011-1330

En todo paciente lactante con ITU febril debe realizarse

Ecografia renal y vesical.




PREGUNTA 2: é CUAL DIAGNOSTICO
ECOGRAFICO PIENSA COMO MAS PROBABLE?

1. Nefrolitiasis. Exoigenfla abdamie

2. Nefrocalcinosis.

3. Angiomiolipomas.

4. Enfermedad renal
poliquistica.

5. Displasia renal
multiquistica. Imagenes hiper-ecogenicas corticales




R 2: 2.NEFROCALCINOSIS CORTICAL BILATERAL

NEFROCALCINOSIS CORTICAL

» Depositos difusos o focales de
calcio en el parénquima renal.

Ecesyralla abdominad

» Identificados como imagenes
corticales hiperecogénicas

Causas mas frecuentes:

» Glomerulonefritis cronica.

» Necrosis cortical aguda.

» Uso neonatal de furosemida.

» Hipercalciuria con o sin
hipercalcemia.

Peditr.Nephrol 2010, 25:403-413




PREGUNTA 3: CON RELACION A LA
NEFROCALCINOSIS, { CUAL PRIMER ESTUDIO DE
LABORATORIO SOLICITARIA?

1.Dosaje de vitamina D2.

2.0xaluria de 24hs.

3.Calcemia.

4. Citraturia de 24hs o citraturia/calciuria MU.

5. Calciuria de 24hs o calciuria/creatininuria MU.




R3: 5.CALCIURIA 24HS O
CALCIURIA/CREATININURIA MU

Ca.Ur./Cr.UR.: 1.4

DX: HIPERCALCIURIA




Hipercalciuria idiopdtica
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CALCIURIA.

Valores normales:

Calciuria 24hs > 4mg/kg/dia
Ca.Ur/Creat.Ur > 0.2

im-1a: 0.81
1a-3a: 0.56
3a-5a: 0.41
5a-7a: 0.31
7a-10a: 0.21




PREGUNTA 4: PARA DISTINGUIR ENTRE HC
PRIMARIA DE HC SECUNDARIA, ¢CUAL
ESTUDIO SOLICITARIA?

1. Calcemia.
2. Dosaje de PTH.,
3. Dosaje de Vitamina D.

4. Fosfatemia.
5. Creatininemia.




R4: 1.CALCEMIA: 12.6mg/dl

Podiatr Mephral {2008 ) 23: 503 506
DOT 10, 100 7/5004 6 7-007-0574-3

Hypercalciuria revisited: one or many conditions?

Ginseppe Vezzoli - Laura Soldati - Giovanni Gambaro

HIPERCALCIURIA PRIMARIA: Aumento en la
absorcion intestinal de calcio — reduccion en la
reabsorcion renal de calcio, sin otras causas
Intercurrentes.

SECUNDARIA : ASOCIADA A HIPERCALCEMIA.




NUEVOS ESTUDIOS SOLICITADOS:

Ionograma sérico Na 138mEgq/It., K 4.5mEqg/It.

Fosfatemia 2.1mg/dl.

Magnesemia 1.9mg/dI.

EAB. pH 7.36/ Bic. 24/EB 0.6.




HIPERCALCEMIA- HIPERCALCIURIA -NEFROCALCINOSIS
Hipofosfatemia 2.1mg/dl

PREGUNTA 5: éCUAL PRIMER ESTUDIO SOLICITARIA A
CONTINUACION?

1. Ef. Fosfato.

2. Dosaje de PTHiI.

3. Dosaje de 1-25 (OH)2 D3.
4. Dosaje de 25-OH D2.

5. Gasometria.




R5:1.Ef. fosforo: 45%(vn: < 15%)

Siguientes estudios realizados:
Glucosuria: negativa.

Ef.Ac. Urico: 2%.

Aminoaciduria: normal.

EAB. pH 7.36/ Bic. 24/EB 0.6.

PTHi: 8ng/dl.

FAL: 1040UI/It.

Dosaje de 25-OH colecalciferol: 40ng/ml.

Dosaje de 1,25(0OH)2vitamina D3: 71.2(15-60 pg/ml)




HIPERCALCEMIA- HIPERCALCIURIA —NEFROCALCINOSIS-
Ef. FOSFORO y FAL AUMENTADAS.

PREGUNTA 6: ; CUAL DIAGNOSTICO PIENSA COMO
MAS PROBABLE?

1. Sindrome de Fanconi.
2. Raquitismo hipofosfatémico.
3. Hiperparatiroidismo primario.

4. Intoxicacion por vitamina D.

5. Hipercalcemia por proétido productor de PTH no medible.




R6: 2. RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO

» El comUn denominador de todos los tipos de raquitismo es la hipofosfatemia y
el aumento de la FAL.

La hipofosfatemia puede ocurrir por déficit en la absorcion intestinal del
mineral o por pérdidas patoldgicas en el rifidn, siendo esta ultima causada por
anormalidades tubulares per se o por el efecto sobre el tibulo de factores
circulantes como el factor de crecimiento de fibroblastos-23 y la hormona
paratiroides (hiperparatiroidismo primario).

En respuesta a la hipofosfatémia aumenta la actividad de la FAL con el
proposito de reclutar el mineral a partir del pirofosfato dseo.

Pediatr Nephrol (2014) 29:361-373




HIPOFOSFATEMIA-HIPERCALCEMIA-HIPERCALCIURIA-
NEFROCALCINOSIS

PREGUNTA 7: ¢ COMO PARTICIPA LA HIPOFOSFATEMIA EN LA
ALTERACION DEL CALCIO?

LA HIPOFOSFATEMIA:

1. Reduce la hipercalciuria secundaria a la aparicion de la hipercalcemia.

2. Incrementa en forma secuencial la hipercalcemia y la hipercalciuria .

3. Incrementa la hipercalcemia y reduce la hipercalciuria.

4. Es independiente del desarrollo de la hipercalciuria y de la nefrocalcinosis.

5. Siempre desarrolla nefrocalcinosis, aiin con normocalcemia.




R7: 2. Incrementa en forma secuencial la hipercalcemiay la
hipercalciuria .
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PREGUNTA 8: z,SC)’LICITARiA ESTUDIOS
GENETICOS?

1. No, los datos clinicos son suficientes para determinar forma de herencia y prondstico.
2. Si, sin el estudio genético no puede realizarse el tratamiento.

3. Si, es el método que da confirmacidn diagndstica de las distintas formas de raquitismo,
permite instituir un tratamiento especifico y dar un consejo genético preciso.

4. No, es un estudio complejo, costoso, no se realiza en el pais y brinda escasa informacion.

5. No, la biopsia 6sea es el estudio diagnodstico indicado.




R8: 3. Si, es el método que da confirmacion diagnostica de las distintas formas
de raquitismo, permite instituir un tratamiento especifico y dar un consejo
genético preciso.

ETICO: mutacion en el gen SLC34A3

MNephrol Dial Transplant (20014} 20 v45-iv54
i 1001093 ndu'gfu2l7

Full Review

Genetic diseases of renal phosphate handling

Carsten A. Wagner, Isabel Rubio-Aliaga, Jirg Biber and INati Hernando

La mutacion en el gen SLC34A3, localizado en el locus cromosémico 9934 codifica el co-

transportador sodio-fosfato IIc (NaPi-IIc), expresado en la membrana apical de las células
tubulares proximales renales.

Regula la reabsorcion del fosfato filtrado, bajo el control de la PTH y del factor de
crecimiento fibroblastico (FGF 23).

Las mutaciones con pérdida de funcion descritas en este gen son la causa de la excrecion

aumentada de fosfato a nivel proximal, caracteristica de la enfermedad pudiendo dar lugar a
diferentes cambios fenotipicos.




TIPOS DE RAQUITISMOS, GENES IMPLICADOS Y

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO HEREDITARIO
CON HIPERCALCIURIA

El cuadro se caracteriza por un raquitismo/osteomalacia
hipofosfatémico secundario a una exagerada pérdida renal
de fosfato y a una elevacion de la 1,25 OH2 vitamina D3
circulante, como respuesta a la hipofosfatemia.

De forma secundaria aparece una hipercalciuria, debido a un |
aumento de la absorcion gastrointestinal de fosforo y calcio,
con depresion de la funcion paratiroidea.

Son precisamente la hipercalciuria y los niveles elevados de
1,25 OH2 vitamina D3 los que diferencian el HHRH de otras |
formas de raquitismo/osteomalacia hipofosfatémico.

Nefrologia 2012;32(4):529-34.




PREGUNTA 9: ; CUAL TRATAMIENTO INDICARIA?

1. Ninguno, por que tiene funcion renal normal.

2. Sales de fosfato+ citrato de potasio + dieta hiposoddica.

3. Dieta normo-proteica + citrato de potasio+ sales de
fosfato + calcitriol.

4. Dieta normo-proteica e hiposodica + sales de fosfato.

5. Dieta normo-proteica + ergocalciferol.




R 9:2. Sales de fosfato+ citrato de potasio + dieta

hiposaddica

Raquitismo hipofosfatémico hereditario
con hipercalciuria: a proposito de un caso

Ramon Areses-Trapote’, Juan A. Lopez-Garcia?, Mercedes Ubetagoyena-Arrieta’,

Antxon Eizaguirre®, Raquel Saez-Villaverde*
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Nefrologia 2012;32(4):529-34
doi: 10.3265Mefrologia.pre2012 Apr 11321

» La administracion de suplementos de fosforo corrige todas las alteraciones clinicas y
bioquimicas de la enfermedad, excepto la pérdida de fésforo por la orina.

» El citrato de potasio actia como quelante del calcio ultrafiltrable excedente.

» El sodio dietético es un modulador de la calciuria, debido a la correlacion existente entre la
excrecion urinaria de sodio y calcio.

El aporte exogeno de calcitriol, como se aconseja en otros raquitismos
hipofosfatémicos, puede favorecer los depositos renales de calcio y la aparicion de

la nefrocalcinosis, asi como empeorar su pronostico.







