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Nombre: P. E  
Edad: 2 años  
Previamente sana  
 

Dx: Síndrome Nefrótico  primario  Febrero 2019 
Inicia tratamiento habitual con corticoides. 
Sin respuesta           inicia ciclofosfamida 
 
Se realiza biopsia y 
 Estudio genético  
 
  
    

 
 

15 glomérulos por sección,:  

7 esclerosis focal y segmentaria en,  

1 de ellos presenta adherencias a la càpsula 

de Bowman.  se observan sectores de 

hipertrofia de los podocitos en sectores 

adyacentes a las áreas esclerosadas. No se 

observan membranas glomerulares 

engrosadas ni incremento de la celularidad 

global glomerular.   

Sector tubular: fibrosis leve con infiltrado 

inflamatorio linfoplasmocitario focal y 

signos de atrofia tubular leve.  

Sector vascular:  normal.  

IF: negativa. 

 Dx: Glomeruloesclerosis focal y 

segmentaria.  



Agosto /19 
 

Cumple 3 meses de ciclofosfamida sin 
respuesta 
Inicia CICLOSPORINA 
  

Septiembre /19 

sin edema  
Proteinuria negativa  
Con ciclosporina y corticoide a 16 mg en 
alterno  
Se plantea descenso 

Se interna en anasarca 
Sin respuesta a la ciclosporina luego de 5 
meses  
Se inicia  RITUXIMAB (4 dosis )   
Con respuesta parcial 

Enero /20  

Ingresa por anasarca + infección de piel y 
partes blandas  
 

Abril/20  





Es la nefropatía 

hereditarias mas 

conocida  

La lesión primaria 

ocurre en la MBG 

causada por 

mutaciones en los 

genes del colágeno 

tipo IV 

Conduce: proteinuria 

progresiva, fibrosis y  

fallo renal  



Tiene tres patrones de herencia  

Ligado al x 

Autosómica  Digenica 

 Prevalencia: 1-9/100.000 afecta predominantemente a varones  
 



Clínicamente se manifiesta con: 

Hematuria.  

siempre 

Hipoacusia 

neurosensorial . 

generalmente  

Alteraciones oculares ( 

cornea-cristalino-

retina) con frecuencia  

ERC 



Colágeno tipo IV 

MBG adulta 



80%  tienen la 

forma ligada al 

cromosoma X 

(COL4A5) 

El 15% presentan la 

formas ARAS 

(COL4A3-COL4A4) 

5% Restante la 

forma ADAS  



Interrogatorio 

Antecedentes 

familiares 

Biopsia renal  

Estudio 

genético  

 Diagnòstico 







Objetivo definir  características clínicas de niños con mutaciones COL4A3, 
COL4A4 y COL4A5 para establecer la correlación genotipo-fenotipo y 
determinar el pronóstico a largo plazo. 

46 hombres y 41 mujeres 

(49%) (22%) (29%) 

Método 
 87 niños con EA genéticamente confirmado de 10 centros de nefrología 
pediátrica 



Resultados  
De estos  87 pacientes: 
 
 El 16% ( 11pctes) presentó síndrome nefrótico.  
 El  38% (6 pctes) presentaron proteinuria sola  
 El 62% (10pctes) tuvieron tanto hematuria como proteinuria en 

el debùt. 
 En los pacientes con síndrome nefrótico, el 79% mostraron 

FSGS en la biopsia renal y las mutaciones COL4A3 fueron la 
principal anomalía genética (50%). 

 El 24% progresó ERC 
 Los pacientes con mutación COL4A3 presentaron mayor 

progresión a ERC. 
 El tratamiento con ciclosporina A no mejoró la supervivencia 

renal. 
 



 
La proteinuria en rango nefrótico,  

la presentación del SN en la primera visita, 
la hipoacusia, 

 la GEFS en la biopsia renal, 
 las mutaciones en el gen COL4A3, 

 el patrón de herencia ARAS  
 el tratamiento con CsA  

se asociaron significativamente 
con ERC durante el seguimiento 

 



Conclusiones  

 Las mutaciones COL4A debe considerarse en pacientes 
con GEFS y síndrome nefrótico resistente a esteroides 
 

 Las mutaciones en las cadenas del colágeno ( COL4A3- 
COL4A4- COL4A5) que afectan la síntesis, estructura y 
función de colágeno tipo IV se deben llamar SINDROME DE 
ALPORT   
 

 La historia familiar es  fundamental para identificar el 
patrón de herencia. 

 
 El diagnostico del Síndrome de Alport se confirma con el 

estudio genético y ME  
 

 En casos necesarios se debe iniciar el uso de IECA para 
retrasar la progresión renal crónica.  




