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Síndrome  hipoparathyroidism,  deafness  and  renal displasia

o síndrome de  Barakat otra asociación de sordera

y nefropatía

Barakat  syndrome  or  HDR  syndrome:  Another  association  of  kidney
disease  and  deafness

Sr. Director:

Cuando nos enfrentamos ante un paciente con afectación

renal y sordera, con frecuencia pensamos en un síndrome de

Alport, por tratarse de una entidad ampliamente difundida,

pero no siempre es así. En el último número de  la revista Nef

rología, se publica una excelente revisión sobre la  afectación

renal en el contexto de las enfermedades mitocondriales y

cómo el nefrólogo debe sospechar su existencia en aquellos

pacientes en los que la nefropatía (ya sea en forma de tubu-

lopatía o de lesión glomerular, manifestada por insuficiencia

renal y proteinuria) se acompañe de hipoacusia o sordera

neurosensorial1. En esta carta, presentamos un caso de sín-

drome de Barakat o  síndrome hypoparathyroidism, deafness and

renal displasia (HDR), otra de las enfermedades que debería

ser incluida en el diagnóstico diferencial de afectación renal y

sordera hereditaria2,3.

Se trata de una paciente de 32 años que ingresó en el ser-

vicio de obstetricia por edemas. Se  encontraba en la semana

36 de gestación y en el control analítico solicitado destacaba

la  existencia de una creatinina plasmática de 1,4 mg/dl y

proteinuria cuantificada en orina de 24 h de 6  g. Entre sus

antecedentes personales, presentaba un hipoparatiroidismo

familiar, en tratamiento crónico con vitamina D y  carbo-

nato cálcico, sordera neurosensorial bilateral y agenesia renal

izquierda. Con estos antecedentes, en el 2007, se diagnosticó

de síndrome de HDR, tras realizarse un estudio genético en

el que se demostró la presencia de la mutación c.431 en el

gen GATA3 (gen del factor transcripcional GATA3, localizado

en el brazo corto del cromosoma 10). Tanto la paciente como

su madre eran heterocigotas para la mencionada mutación.

El  resto de la familia (padre, hermana y tía materna) no pre-

sentaban manifestaciones clínicas del síndrome, a pesar de lo

cual se les realizó el estudio genético-molecular, que descartó

la existencia de dicha mutación. Previamente a la gestación,

había sido estudiada en el servicio de urología por tratarse de

una paciente monorrena. Se  le había realizado una analítica

donde presentaba una insuficiencia renal leve (Crp 1,3 mg/dl)

y proteinuria de 2,8 g/día.

Al no presentar HTA en el momento de nuestra valoración,

se descartó la existencia de preeclampsia y fue diagnosticada
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de enfermedad renal crónica (ERC) descompensada en el seno

de la gestación.

Ante la proteinuria severa persistente y el deterioro progre-

sivo de la función renal, se decidió la realización de cesárea

que transcurrió sin complicaciones. Tras el parto, se inició

tratamiento antiproteinúrico con enalapril (10 mg/día), man-

teniendo en la actualidad (2 años después del parto) una ERC

estadio 3, con creatinina plasmática de 1,7 mg/dl, filtrado glo-

merular estimado por MDRD-4, de 40 ml/min y  albuminuria

de 74 mg/día.

El síndrome HDR o síndrome de Barakat, es una rara enfer-

medad hereditaria autosómica dominante, condicionada por

una mutación en el gen GATA3, un gen localizado en el brazo

corto del cromosoma 104.  Este gen es un factor de transcrip-

ción involucrado en el desarrollo embrionario de las glándulas

paratiroides, riñones, oídos, timo y  sistema nervioso cen-

tral. Este síndrome está caracterizado por la clásica tríada de

hipoparatiroidismo primario familiar, con posible aparición de

convulsiones, como manifestación de hipocalcemia, displasia

renal y diversos grados de sordera neurosensorial, la mayor

parte de los casos bilateral5.

Desde el punto de vista nefrológico, puede manifestarse

por hipoplasia, displasia o agenesia renal, deformidad pielo-

caliciliar, quistes renales, reflujo vesicoureteral, acidosis renal

tubular, insuficiencia renal crónica, con requerimiento, en

ocasiones, de tratamiento renal sustitutivo, hematuria y diver-

sos grados de proteinuria, pudiendo aparecer un síndrome

nefrótico, que característicamente es resistente a  esteroides.

En la biopsia renal, el hallazgo más  frecuentemente encon-

trado es una glomeruloesclerosis segmentaria y  focal6.

El tratamiento es sintomático, encaminado a  controlar

o tratar las alteraciones clínicas asociadas al hipoparatiroi-

dismo, sordera y afectación renal, fundamentalmente, control

de la proteinuria.

El síndrome de Barakat, es una causa poco frecuente de

nefropatía proteinúrica, que debemos sospechar ante casos

asociados a  hipoparatiroidismo y  sordera neurosensorial here-

ditaria. El diagnóstico precoz y el tratamiento con bloqueantes

del sistema renina-angiotensina, nos puede ayudar a  enlen-

tecer la evolución de la  insuficiencia renal y  a mejorar el

pronóstico que depende, fundamentalmente, de la severidad

de la misma.
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