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Colaboracion interdisciplinar en el diagnostico
y tratamiento de cistinosis nefropatica

E. Romero, A. B. del Campo, R. Esteban y F. Peran

Servicio de Nefrologfa. Servicio de Andlisis Clinicos. Hospital Virgen de las Nieves. Granada.

Sr. Director:

La cistinosis es un error congénito del metabolismo'
con herencia autosémica recesiva, cuya incidencia se
estima en 1/100.000-200.000 recién nacidos. El
defecto basico reside en una proteina transportadora
de cistina de la membrana lisosomal, que produce la
acumulacién de cistina en los lisosomas?. Se han des-
crito 3 formas de cistinosis segln los sintomas y con-
centracion intracelular de cistina: infantil o nefropa-
tica® (95% de los casos y forma mas grave), intermedia*
o juvenil (de progresion mas lenta) y la forma ocular®
o no nefropética (o del adulto).

Presentamos el caso de una mujer de 42 afnos con
antecedentes personales de enfermedad renal cré-
nica estadio 5 por cistinosis nefropdtica con afecta-
cién corneal, sindrome de Fanconi, hipotiroidismo,
talla baja y signos radiolégicos de raquitismo en la
infancia que evolucioné a osteomalacia con fracturas
patoldgicas en arcos costales y caderas. Inicié pro-
grama de hemodialisis periédica durante un afio, tras
el cual fue trasplantada de rifidn de donante cadaver.
A los ocho meses del mismo se plante6 un estudio
exhaustivo para conseguir un diagndstico de certeza.
Entre los datos analiticos de interés destacaba TSH
5,84 mUI/mL (rango de referencia: 0,26-4,00 mUl/
mL), curvas de glucosa, insulinemia y péptido C en
condiciones basales y tras sobrecarga oral de glucosa
normales. En el estudio oftalmoldgico se objetivo
deposito de cristales de cistina en ambas corneas,
afectando a todo el espesor estromal, manifestandose
clinicamente con fotofobia moderada y disminucién
de la agudeza visual. La citologia de la PAMO mostr6
cristales hexagonales y rectangulares birrefringentes
sugerentes de cistina. Se cuantificé la cistina en pre-
paraciones leucocitarias por HPLC® presentando un
contenido de cistina de 4,5 nmol/mg de proteina. Se
inicio tratamiento con Cisteamina tras 10 meses de
trasplante renal, por via oral y tépico-ocular (Cysta-
gon 50 mg cdpsulas duras-bitartrato de cisteamina) a
dosis inicial de 1.200 mg/dia durante cuatro meses,
que posteriormente debido a la evolucion se
aumentdé a 2.100 mg/dia. Tras el aumento de dosis
durante cuatro meses, los niveles disminuyeron hasta
0,77 nmol/mg de proteina, llegando a constatarse al
ano de tratamiento valores de 0,2 nmol/mg proteina.

Correspondencia: Esther Romero Ramirez
Servicio de Nefrologia

Hospital Virgen de las Nieves

Avda. Fuerzas Armadas, s/n. 18014 Granada
E-mail: esthermoke@hotmail.com

384

Concentracién E . Dosis
cistina nmol/mg | 4 [ cisteamina
proteina r 430 | mgkg peso

(1124 , ) . 4o
0 30 €0 20 120 150 180

Tiempo (semanas)

Fig. 1.—Evolucion en el tiempo de la concentracion de cistina
con el tratamiento de cisteamina.

Abreviaturas:
nmol: nanomol;
mg: miligramo;
kg: kilogramo

En la paciente y su familia se realizé un analisis de
las mutaciones del gen CTNS” por PCR de las delecio-
nes de 65 kb y 9-16 kb, asi como el estudio de hetero-
cigosidad para la delecion de 65kb con la amplifica-
cion del microsatélite D175829) que segrega con
dicha delecién. Diagnosticada de cistinosis nefropa-
tica intermedia y con el tratamiento administrado se
consiguié normalizar el valor de cistina al afio de
terapia, alcanzando valores de 0,2 nmol/mg proteina.
La sintomatologia ocular mejoré, mostrando reduc-
cién en los depdsitos corneales.

El diagndstico y tratamiento de la cistinosis nefro-
patica intermedia requiere de la colaboracion estre-
cha entre clinicos y especialistas de laboratorio.
Nuestro paciente, con un diagndstico previo presun-
tivo de cistinosis, fue diagnosticada perfectamente
tras afios de evolucion de su enfermedad. Después
del trasplante, comenzé a beneficiarse de la terapia
especifica con cisteamina, y su efecto fue monitori-
zado por el contenido de cistina en leucocitos.
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