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Resumen

Nota clinica

Nefrocalcinosis, un hallazgo casual, pero un signo guia

Marta Morell Garcia?, Amparo Ros Flores®, Ana Bayo Pérez’, Nerea Sarrion Sos",

David Aguilera Alonso?

3Servicio de Pediatria. Consorcio Hospital General de Valencia. Valencia. Espafia » ®Pediatra. CS Nou
Moles. Valencia. Espafia « “Pediatra. CS Guillem de Castro. Valencia. Espaia.

Se presenta el caso de una nifia de diez afios diagnosticada de nefrocalcinosis bilateral tras un estudio
radiolégico solicitado por sospecha de escoliosis. El estudio de sangre y orina inicial nos orienta hacia
el diagnéstico de una rara enfermedad, como es el sindrome de hipomagnesemia familiar con hiper-
calciuria y nefrocalcinosis. El diagnostico genético dirigido solicitado en ambito hospitalario confirma
el diagnéstico y permite iniciar el tratamiento.

Nephrocalcinosis, a casual finding, a guiding sign
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Abstract

treatment.

CASO CLINICO

Nifa de diez anos que acude a la consulta del pe-
diatra de Atencidn Primaria por dolor lumbar. En la
exploracion por aparatos se sospecha una escolio-
sis, el resto de la exploracion es normal. Se indica
analgesia y se solicita una radiografia de columna.
Acude posteriormente para control clinico y resul-
tado de la radiografia, donde se observa como ha-
llazgo incidental nefrocalcinosis bilateral (Fig. 1). En
la anamnesis dirigida, refiere polidipsia y poliuria
desde la primera infancia, junto a enuresis primaria

We present the case of a ten-year-old girl diagnosed with bilateral nephrocalcinosis after a radiological
study requested for suspected scoliosis. The initial blood test and urine test guided us to the diagnosis
of the rare disease called familial hypomagnesemia syndrome with hypercalciuria and nephrocalcino-
sis. The genetic diagnosis requested in the hospital confirms the diagnosis and allows to start the

nocturna resuelta en el Ultimo afo. Presentaba
hasta el momento actual un buen desarrollo psico-
motory ponderoestatural.

La paciente no tiene antecedentes personales de
interés, pero en ambas ramas familiares se en-
cuentran antecedentes de litiasis renal o enferme-
dad renal crénica.

En la exploracion fisica, la paciente presenta una
presion arterial sistolica en el percentil 95 y diastoli-
ca en percentil 75-90, pufiopercusion lumbar nega-
tiva bilateral y desarrollo puberal en estadio Tanner
S2P1A1. Se solicita una analitica de sangre, con
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Figura 1. Nefrocalcinosis, hallazgo incidental

resultados de magnesio de 1,4 mg/dl, calcio de
10,1 mg/dly unfiltrado glomerular mediante férmu-
la modificada de Schwartz de 67 ml/min/1,73 m?.
Urea, vitamina D, tirotropina, acido urico, fésforo,
sodio, potasio, renina, aldosterona, parathormona,
gasometria venosa, microalbuminuria y glucosa
normales.

En la consulta externa de Nefrologia Pediatrica se
completa el estudio con una ecografia renal, que mues-
tra calcificaciones en las piramides parenquimatosas
de ambos rifiones sin dilatacion (Fig. 2) y orina de 24 ho-
ras con la presencia de hipercalciuria (9,9 mg/kg/24
horas) e hipermagnesuria (3,62 mg/kg/24 horas).

Dada la presencia de hipercalciuria, hipomagnese-
mia y nefrocalcinosis, se solicita un estudio genético
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Figura 2. Calcificaciones renales
a

dirigido para el sindrome de hipomagnesemia fami-
liar con hipercalciuriay nefrocalcinosis (FHHNC), sien-
do portadora homocigota del cambio c.59G>A en el
gen CLDN19, el cual nos confirma el diagndstico.

DISCUSION

El sindrome de hipomagnesemia familiar con hi-
percalciuria y nefrocalcinosis es una enfermedad
rara, de herencia autosémica recesiva provocada
por una mutacion de los genes CLDN16'y CLDN19*.

Dichos genes codifican claudinas, proteinas que
intervienen en la reabsorcion catidnica a nivel de
asa de Henle, produciendo una pérdida renal de
calcioy magnesio, con la consecuente hipomagne-
semia. El calcio plasmatico suele encontrarse en
niveles normales por la contrarregulacion de la pa-
rathormona, la cual se eleva para mantener dichos
niveles normales pese a la hipercalciuria®.

El cuadro clinico descrito incluye poliuria, polidipsia,
nefrocalcinosis, litiasis renal e infecciones del tracto
urinario®. Ademas, puede afectar a nivel ocular, es-
pecialmente si la alteracion genética ocurre en el
gen CLDN19, con miopia magna, coloboma macular
y nistagmo; otros sintomas posibles incluyen, a
nivel muscular, tetania debido a la hipomagnese-
mia y, a nivel del sistema nervioso, convulsiones,
neuropatias e inestabilidad en la marcha. También



pueden presentar sintomas inespecificos como vo-
mitos, retraso psicomotor, episodios convulsivos o
fallo de medro®. Con todo ello, es importante des-
tacar que se presenta gran variabilidad fenotipica
en pacientes con las mismas alteraciones genéti-
cas, y que los pacientes con alteracion del CLDN19
presentan mayor progresion a enfermedad renal
crénical.

Por lo dicho, el estudio genético no solo nos pro-
porciona el diagnodstico de certeza, sino que nos
aporta cierta informacion prondstica y nos permi-
te asesoramiento y consejo genético.

El tratamiento para el FHHNC inicial incluye diuré-
ticos tiazidicos y suplementos de magnesio. Los
diuréticos tiazidicos favorecen la disminucién de la
calciuriay la disminucion de la necesidad de suple-
mentos de calcio, pero no induce cambios en el
filtrado glomerular, lo que conlleva igualmente a
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enfermedad renal crénica. Por otro lado, los suple-
mentos de vitamina Dy calcio previenen el hiper-
paratiroidimo secundario®®.

La evolucion propia del sindrome es hacia enfer-
medad renal crénica, apareciendo en un tercio de
los casos en las primeras dos décadas de vida, pre-
cisando finalmente trasplante renal que resulta
curativo®.
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