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PRIMERA CONSULTA A NEFROLOGIA:

Sexo masculino, 14 anos
Nov/20 Internacion por GEA, antecedente de lesiones de impétigo en piel a
repeticion

OC Proteinas De, Hematies 20-30.
Proteinuria 3,2 gr/dia (78 mg/kg/dia)
Colesterol 250, Triglicéridos 150

Albtimina 2.,7. Gammaglobulina o0.55, Alfa2: 1.1.
Cr o,5 mg/dl

Sin Edemas. Rx de torax o.4. Peso 49 kg

TA 100/68



ANTECEDENTES: T

RNT con PAEG con buen desarrollo pondoestatural y neurologico
Invaginacion intestinal a los 11 meses

Apendicitis aguda en el 2008 (Bx: Hiperplasia folicular linfoide)
Asma

Ametropia y Drussen de papila izquierda a los 9 anos

Episodios de gonalgia cronica, sin luxacion ni fractura

No ITU. Episodio de Microhematuria en 2010, no estudiada

Madre con antecedente de microhematuria y proteinuria en
seguimiento

e Abuela materna con rifion ectopico y proteinuria



SEGUIMIENTO st

o (3:1206. C4: 20. Asto <25, FAN negativo

e Serologias negativas

e EKcografia renal nov/21: Ambos rinones ortotopicos, de ecoestructura
normal. Relacion corticomedular conservada. Sin dilatacion de la via
urinaria. Vejiga normal. RD : 11.8 em(>P 95), RI: 11,6 cm(>P95)
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e Biopsia(3/21):
o MO: Esclerosis glomerular segmentaria y global focal
o IFI: negativa
o ME: Membrana basal con un espesor normal. Sin alteracion de la
lamina densa. Sin depositos electrodensos. Fusion y borramiento
extensivo de los pies de los podocitos (GEFS).

PEIMARY VERSUS SECONIDARY FSGS:

Focal segmental glomerulosclerosis: towards a better
W HAT IS THE ROLE OF EM EX AMINATION?

understanding for the practicing nephrologist

Sanjeev Sethi', Richard J. Glassock” and Fernando C. Fervenza’
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On the other hand, nonsclerosed glomeruli in primary FSGS
show widespread foot process effacement, while there is only
segmental effacement in secondary FSGS (Figure 1).
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Dieta hiposddica GENETICO

ANTIPROTEINURICOS

nov/20 _ dic/21 feb/22

Cr mgy/dl 0.45 0.46 0.44 0.55 0.52 0.53
Proteinuria gr/d 3.2 3.6 3.16 3.1 1.8 5.7
Albtimina 2.7 2.7 2.8 2.6 2.8 2.8
Hematuria Si Si No No - -
TA Normal Normal Normal Normal Normal Normal
Peso kg 49 50 50 49 50.5 51
Edema No No No No No No
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e Panel genético para SNF (Blueprint Genetics-8/21):
o Variante patogénica: ¢.737G>A,p.(Arg246GIn) en el gen LMXi1B en
heterocigosis (Sme. Una- rotula)
o Nefropatia SIN MANIFESTACIONES EXTRA-RENALES

e Paciente con GEFS primaria secundaria a mutacion del gen LMXiB.
(Genéticay C.D.):
o Unas de manos y pies normales
o Ambas rotulas presentes, con dolor a la compresion en esa region
o Valoracion oftalmologica: Ametropia
o Valoracion auditiva: Normal
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SME. UNA-ROTULA O

Enfermedad hereditaria infrecuente (1/50.000 RN)
Herencia autosomica dominante

Defecto molecular: LMX1B (9g34.1). Alteracion dorsoventral y de la MBG
Descritas mas de 170 mutaciones

Caracteriza: Displasia ungueal (80-98%), hipoplasia o aplasia de rétula (69-90%),
cuernos iliacos patognomonico (70%), limitacion en la extension de codo (70%)
y nefropatia (30%)






Mutaciones genéticas que ocasionan nefropatia sin manifestaciones
extrarrenales

Compromiso renal puede ser variable
Hallazgos histologicos inespecificos:

e GEFS.
e ME: borramiento de los pies de los podocitos, una MBG ensanchada con
zonas de rarefaccion, y depositos dispersos de fibrillas de colageno

Diagnostico por estudio genético
No existe un tratamiento especifico

No recidiva tras la realizacion de un trasplante renal
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