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Hiperecogenicidad
prenatal del colon
como signo precoz 
de cistinuria
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La cistinuria es una enfermedad he-

reditaria producida por un defecto en

el transporte tubular renal e intesti-

nal de cistina y de los aminoácidos

dibásicos (lisina, ornitina y argini-

na)1. Se produce por un defecto en el

transporte tubular renal e intestinal

de los mismos. Se transmite con un

patrón de herencia autosómico rece-

sivo y tiene una prevalencia aproxi-

mada de 1/7.000 recién nacidos vi-

vos, con una gran variabilidad

geográfica, sin predominio de sexo.

Las manifestaciones clínicas se redu-

cen a la litiasis renal y sus conse-

cuencias (cólicos, hematuria, etc.)

que, habitualmente, se presentan en

la segunda-tercera décadas de la

vida, aunque pueden aparecer ya des-

de el primer año. Es causa del 6-10%

de los casos de litiasis pediátrica2. La

formación de cálculos de cistina se

debe a la excesiva concentración de

este aminoácido en orina y a su gran

insolubilidad, sobre todo cuando el

pH urinario es ácido.

Hemos tenido la oportunidad de es-

tudiar un niño que, actualmente, tie-

ne 3 años de edad. Fue remitido por su

pediatra a los 5 meses de vida tras un

episodio de hematuria macroscópica,

en el que se objetivó la presencia de un

cálculo en el pañal. Se trata del primer

hijo de unos padres no consanguíneos,

sin patología previa de interés y con an-

tecedentes de miembros con cólicos

nefríticos en la rama paterna. Durante la

gestación se detectaron en los controles

ecográficos fetales una hiperecogenici-

dad del colon en ausencia de otras ano-

malías intestinales (figuras 1 y 2) y una

luminiscencia nucal discretamente au-

mentada, sin otros hallazgos de interés.

Por este motivo, al nacimiento se reali-

zó un test del sudor para descartar la

suficiencia renal aguda parenquimatosa

en un paciente con malabsorción de

grasas se debe medir la excreción de

oxalato en orina, corregir el deterioro

del equilibrio ácido-base e hidratar de

forma precoz.
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presencia de fibrosis quística, cuyo re-

sultado fue normal.

En el seguimiento posterior se objetiva-

ron múltiples cálculos bilaterales en los

controles ecográficos realizados, que han

llegado a tener un diámetro de 1,4 cm. Se

detectó una eliminación persistente-

mente elevada de cistina en la orina (va-

lor máximo 656 mg/g de creatinina a

los 7 meses de edad). La función glo-

merular renal es normal (creatinina

plasmática 0,28 mg/dl), aunque presen-

ta un defecto en la capacidad de con-

centración (689 mOsm/kg) y una eleva-

ción de la eliminación urinaria de

microalbúmina (cociente microalbúmi-

na/creatinina 33,9 µg/µmol).

Durante su evolución ha expulsado nu-

merosos cálculos de pocos mm de diá-

metro (más de 50 durante el primer año

de vida), permaneciendo por lo demás

asintomático. Mantiene una adecuada

ganancia ponderoestatural y el desarro-

llo psicomotor es normal. Actualmente

recibe tratamiento dietético y farmaco-

Figura 1. Hiperecogenicidad intestinal,

con densidad sónica semejante al hueso

fetal. 

Figura 2. La misma situación al comienzo

del segundo trimestre de gestación.
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lógico con citrato potásico, captopril y

D-penicilamina.

Describimos de esta forma un caso de

cistinuria de presentación clínica tem-

prana, reflejo de la gran capacidad lito-

génica que posee esta entidad, con la

particularidad del hallazgo ecográfico

prenatal de hiperecogenicidad del colon

secundaria al depósito de cristales de

cistina en dicha localización. Esta for-

ma de presentación de la cistinuria fue

descrita en 20063 y confirmada poste-

riormente4. La explicación de este ha-

llazgo radica en que los cristales de cis-

tina se forman intraútero en el riñón

fetal, pasan al líquido amniótico y, pos-

teriormente, son deglutidos. El hallaz-

go ecográfico de la hiperecogenicidad

intestinal intraútero ha sido relacionado

clásicamente con la fibrosis quística,

motivo por el que se realizaron los es-

tudios necesarios para descartar esta

enfermedad al nacimiento de nues-

tro paciente. Su negatividad y la clí-

nica tan precoz permitieron el diag-

nóstico. El conocimiento de esta

asociación puede conducir al diag-

nóstico precoz de la enfermedad, lo

que permitirá establecer un trata-

miento adecuado.
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Insuficiencia renal
aguda como forma 
de presentación de 
una fístula aortocava
asociada a un
aneurisma de aorta
abdominal
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La fístula aortocava (FAC) es una com-

plicación infrecuente de los aneurismas

de aorta abdominal (AAA), que requie-

re intervención urgente, pero sólo diag-

nosticada en la mitad de los casos, lo

que eleva su mortalidad posquirúrgica.

Son indicativos el soplo continuo abdo-

minal, la existencia de insuficiencia

cardíaca (IC) de alto gasto o la hiper-

tensión venosa regional. La insuficien-

cia renal aguda (IRA) puede ser la for-

ma de presentación de la FAC, como

en el caso que describimos.

Paciente de 71 años con antecedentes

de dislipemia, hipertensión arterial,

obesidad troncular y bypass aortocoro-

nario. Fue trasladado a nuestro hospital

desde urgencias de otro centro por IRA

anúrica sin respuesta a dopamina ni fu-

rosemida. Había consultado por episo-

dios de sudoración autolimitados. Pre-

sentaba mal estado general, agitación,

desorientación y taquipnea, tensión ar-

terial de 108/62 mmHg, pulso de 91

lat/min y presión venosa central (PVC)

de 30 cmH
2
O. En la exploración desta-

caban estertores crepitantes bibasales y

hepatomegalia dolorosa, sin masa ab-

dominal pulsátil ni edemas maleolares.

En la analítica destacaban: urea 108

mg/dl, creatinina 4,05 mg/dl, pH 7,19

y bicarbonato 10,2 mmol/; hemograma

y coagulación normales.

En la radiografía de tórax se observaba

un patrón de redistribución vascular con

pequeño derrame pleural bilateral. En un

eco-Doppler renal se evidenciaron unos

riñones de tamaño normal, sin signos de

obstrucción, una vena renal derecha di-

latada, y un gran AAA. La TAC abdomi-

nal con contraste mostró el AAA, infra-

rrenal, de 10 cm, con ateromatosis y

trombosis, sin hematoma retroperitone-

al, así como paso de contraste a vena

cava y vena renal derecha durante la fase

arterial y la FAC (figura 1).

Con el diagnóstico de IRA e ICC secun-

darias a FAC se practicaron hemodiáli-

sis y cirugía, con control del cuello

aneurismático que obligó a la ligadura

de la vena renal izquierda, apertura del

saco aneurismático, con pérdida de 2 l

de sangre, cierre de la FAC y coloca-

ción de bypass aortoaórtico. La diuresis

posquirúrgica inmediata fue de 70 ml/h,

pero el paciente evolucionó a fallo mul-

tiorgánico refractario, y falleció 3 días

después de la intervención.

La rotura de un aneurisma de aorta a

otras vísceras es infrecuente. La vena

Figura 1. TAC con contraste. Aneurisma

de aorta abdominal y fístula aortocava.


