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Hiponatremia,
hipopotasemia

e insuficiencia renal
aguda prerrenal como
presentacion de fibrosis
quistica
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La fibrosis quistica es una enfermedad
hereditaria con un patrén autosémico re-
cesivo. Se caracteriza por una funcién
anormal de las glandulas ecrinas y exo-
crinas que producen afeccién pulmonar
crénica, sudor anormalmente concentra-
do e insuficiencia pancredtica. Los sin-
tomas de presentacion habituales se pro-
ducen en la infancia y son respiratorios,
como tos e infecciones respiratorias re-
currentes y digestivas como el {leo me-
conial'. Un porcentaje reducido de casos
llega a la edad adulta sin ser diagnosti-
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cado debido a mutaciones parciales®. La
presentacioén con depresién de volumen
y alcalosis metabdlica es infrecuente y
se produce durante las estaciones cdli-
das por falta de restitucion de pérdidas.

Presentamos el caso de un hombre
adulto que ingresé en el servicio de ne-
frologia con diagndstico de depresién
de volumen, alcalosis, hipopotasemia e
insuficiencia renal aguda.

Caso clinico

Hombre de 29 afios que 6 afios antes
acudié6 a consulta externa de nefrologia
remitido por urgencias por haber presen-
tado diaforesis intensa, debilidad muscu-
lar y artralgias. En urgencias se habian
constatado los siguientes valores: Na
128,K 2,8, urea 71 y glucosa 139.

Entre sus antecedentes personales des-
tacaban multiples fracturas por acciden-
te de trafico, apendicetomia e infeccio-
nes respiratorias frecuentes. En el
examen fisico presentaba una presion
arterial de 110/74 mmHg, una frecuen-
cia cardiaca de 100 lat/min y deshidra-
tacion de piel y mucosas. En el resto del
examen no se apreciaron datos destaca-
bles. Los principales datos de laborato-
rio mostraban: analitica de urgencias,
Hb 17,8, Na 128, K 2,9, urea 71, pH
7,56, HCO, 25, PCO, 289, exceso de
base 3,30. Analitica de la consulta (2
dias después, cuando ya habia sido rehi-
dratado en urgencias): Hb 13,6, VSG 6,
Cr 0,87, lipasa 1.287, osmolaridad en
suero 2,94, Ca 8,87, fosfatasa 2,6, pH
7,35, PCO, 57, HCO, 31,2, Na(O) 18
mEq/24 h, C1 (O) 8 mEq/24 h, proteinu-
ria 0,21 g/24 h. Se interpret6 el cuadro
como un golpe de calor.

Al afio siguiente, coincidiendo con el
periodo estival, el paciente volvié a pre-
sentar el cuadro de diaforesis intensa,
insuficiencia renal, hipopotasemia e hi-
ponatremia que se resolvid con hidrata-
cion. Se recomendd ingerir liquidos y
electrolitos durante el verano.

Al afio siguiente el paciente repitié el
mismo cuadro y ante el antecedente de
sudoracion profusa como génesis del
trastorno hidroelectrolitico se pidid test
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del sudor, que fue positivo: cloruro (su-
dor) 83 (normal 28). El test genético
para fibrosis quistica con técnica INNO-
LIPA CFTR 12 y CTFR 17 fue normal.

El afio siguiente repitié exactamente el
mismo cuadro y ante la sospecha de la
existencia de una fibrosis quistica se pi-
dié espermiograma que informé de azo-
ospermia total. En la TC abdominal se
observé un péancreas con cabeza y cuer-
po con aspecto engrosado, sin otros ha-
llazgos. Se repiti6 el estudio genético
con técnica OLA-PCR, que fue normal,
aunque se constato la presencia de poli-
morfismo 5T del intrén 8 del gen CFTR
(IVS8). Por la razén de que la sospecha
era importante se decidié continuar con
el estudio molecular para detectar
otras mutaciones del gen CFTR. Por
ese motivo, se pidio el andlisis genéti-
co molecular obteniéndose el genotipo
1811+1,6kba>G/A1006E, 5T,V5621. El
paciente fue remitido a la unidad de fi-
brosis quistica.

Discusion

Conocida histéricamente la relacién
entre la piel salada y la muerte tem-
prana, la fibrosis quistica se describid
en 1930 y se denomind fibrosis quis-
tica del pancreas por ser éste el 6rga-
no el mds afectado, aunque después se
supo que la afectacién implicaba tam-
bién a todas las glandulas exocrinas®.
La enfermedad se debe a la mutacién
del gen de la fibrosis quistica que co-
difica una proteina de membrana que
puede ser un canal i6nico, lo que pro-
duce una alteracién en la secrecion de
cloruro que modifica todas las secre-
ciones exocrinas.

Se trata de un paciente joven que con-
sulta por deshidratacién en épocas esti-
vales. En principio, una vez recuperado
no se hicieron mds estudios pero al re-
petir la sintomatologia en los mismos
meses se presta atencién al sudor como
génesis del trastorno. El test del sudor es
el método de diagndstico mds importan-
te para la deteccion de la fibrosis quisti-
ca*. En este caso fue positivo. Seguida-
mente se pidié un test genético, que fue
negativo, y otra vez recuperado, no se
insistié en el diagndstico. Una vez mads,
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ante la reiteracion del cuadro, se pide un
espermiograma, ya que mds del 97% de
los paciente con fibrosis quistica son
estériles por el desarrollo incompleto de
los conductos de Wolf, cuyo resultado
fue azoospermia total. Un primer andli-
sis genético fue negativo, en el segun-
do (cubre al 76% de la poblacién espa-
fiola) se obtuvo un polimorfismo, por lo
que se continud el estudio. El dltimo
test (cubre al 96% de la poblacién
espafola) mostré dos mutaciones del
gen CFTR (1811+1,6kba>G/A1006E,
5T, V562l).

El diagndstico de fibrosis quistica se
lleva a cabo mediante el test de sudor
positivo y dos mutaciones del gen’”.

La hipovolemia con alcalosis meta-
bélica recurrente en periodos estiva-
les debe hacer sospechar la presencia
de la fibrosis quistica como su causa.
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Fracaso agudo

de injerto renal por
amiloidosis AA

de novo en una
paciente afectada de
pioderma gangrenoso
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La amiloidosis secundaria (AA) sisté-
mica es una entidad frecuente, asocia-
da con enfermedades inflamatorias e
infecciones de larga evolucién, asi
como con algunas neoplasias. Duran-
te los primeros 15-20 afios, la enfer-
medad suele cursar sin sintomas, y ha-
bitualmente la afectacion renal es el
primer dato clinico que aparece y se
manifiesta como proteinuria. Su evo-
lucién suele ser un fracaso renal ter-
minal entre 2 y 10 afios después'. Asi-
mismo, la recidiva de amiloidosis en
el trasplante renal también es una en-
tidad ampliamente descrita’. La ami-
loidosis primaria (AL), o amiloidosis
secundaria (AA) de novo en el tras-
plante renal, se considera una enfer-
medad lentamente progresiva, que en
la mayoria de los casos no se asocia
con pérdida del injerto® o lo hace tras
afios de evolucion®.

El pioderma gangrenoso (PG) es una
entidad clinicopatolégica cutdnea bien
definida, caracterizada por la presencia
de pustulas eritematosas tnicas o mul-
tiples que progresan rdpidamente a ul-
ceras necréticas. La etiologia se desco-
noce, aunque se han descrito defectos
en el metabolismo oxigenado de los
neutréfilos, sobreexpresion de algunas
citoquinas (interleuquina-8, interleu-
quina-16) y anomalfas de la inmunidad
humoral y celular, pero ninguna espe-
cifica’. En las formas leves se inicia
tratamiento con corticoides tépicos o
intralesionales pero casi siempre es
insuficiente, y se precisa tratamiento
sistémico. Los casos refractarios a los
corticoides pueden responder a otros
inmunosupresores, como la ciclospo-
rina oral, y en ocasiones también son

eficaces el micofenolato mofetil, la
azatioprina o el metotrexato, asi como
las nuevas terapias bioldgicas (anti-
cuerpos monoclonales anti-TNF).

Presentamos el caso de una paciente
mujer de 38 afios, con antecedentes de
hipertensién arterial de larga evolu-
cién bien controlada y PG en las ex-
tremidades inferiores diagnosticado
en 1989. Por su PG recibié tratamien-
to prolongado con inhibidores de la
calcineurina (ciclosporina y tacroli-
mus), sin respuesta, mostrando multi-
ples complicaciones infecciosas por
gérmenes multirresistentes que obli-
garon a tratamientos antibidticos pro-
longados. Seguida en nuestro servicio
por enfermedad renal crénica (ERC),
se realiza biopsia renal en febrero de
2002, en la que se inform6 de esclero-
sis y atrofia glomerular parchada, con
hialinosis vascular, compatible con al-
teraciones secundarias al tratamiento
con anticalcineurinicos.

En agosto de 2002 inicia terapia re-
nal sustitutiva con hemodidlisis, y
en octubre de 2005 recibe un tras-
plante renal de caddver, siendo la
creatinina plasmadtica en el momento
del alta de 1 mg/dl sin proteinuria.
Durante 4 afios mantuvo tratamiento
con tacrolimus, micofenolato mofetil
y prednisona a dosis bajas. La funcién
renal se mostro estable, con creatinina
plasmadtica en torno a 1,1 mg/dl y pro-
teinuria mantenida menor de 0,5 g/24
h a pesar de presentar varias compli-
caciones infecciosas secundarias al
PG. En febrero de 2009 el deterioro de
funcidén renal se hace manifiesto (cre-
atinina plasmatica 1,5 mg/dl), asi
como el incremento de la proteinuria
(2,8 g/24 h) (tabla 1). Los posibles
diagndsticos diferenciales fueron: ne-
fropatia crénica del injerto, toxicidad
por calcineurinicos, enfermedad glo-
merular de novo, nefritis tubulo-in-
tersticial o causas obstructivas. En el
examen fisico la paciente estaba nor-
motensa, y presentaba disminucién
del paniculo adiposo en relacién con
una desnutricién caldérico-proteica de
larga evolucioén, lesiones en las extre-
midades inferiores secundarias al PG
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