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INTRODUCCION: SINDROME DE ALPORT

Enfermedad hereditaria glomerular con tres patrones de
herencia:

1. Ligado a X (10-15% “de novo”)

2. Autosdmica (AR-AD)

3. Digénica

Desconocida en < 5%

Causada por alteraciones del coldgeno tipo IV de la
membrana basal glomerular

Espectro de manifestaciones clinicas, no necesariamente

simultdneas:

1. Hematuria glomerular

2. Hipoacusia neurosensorial no congénita

3. Alteraciones oculares (cornea-cristalino-reting)

4. Riesgo variable de evolucion a enfermedad renal terminal
segun genotipo - fenofipo
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Diagnostic evaluation for Alport syndrome

Diagnostic evaluation for a patient presenting
with persistent glomerular hematuria suspected
to be due to Alport syndrome®
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Does the patient have normal C3 level
and one or both of the following?
= Sensorineural hearing loss and/or
= Ocular findings characteristic
of Alport syndromel
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Does the patient have the COL4 mutation Findings consistent with
same genetic mutation as datected COL4 mutation £

that identified in the family?
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Findings consistent with
Alport syndrome
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INTRODUCCION Y OBIJETIVOS

* El Sindrome de Alport (SdA) constituye una glomerulopatia severa que conduce a enfermedad
renal crénica (ERC).

* Objetivos: Conocer las caracteristicas del paciente pediatrico afecto de sindrome de Alport
para efectuar un diagndstico y tratamiento precoces.

METODOS

* Estudio descriptivo ambispectivo de los pacientes diagnosticados de sindrome de Alport en
una consulta de Nefrologia pediatrica de un hospital de tercer nivel en los ultimos 15 anos.

* Revision de historias clinicas.

®
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RESULTADOS

SEXO ANTECEDENTES FAMILIARES

3 (42,86%) 1(33,33%)

VARONES = MUJERES = CONSANGUINIDAD = NO CONSANGUINIDAD
N =7 casos de Sd de Alport N = 3 familias
Edad media al diagnéstico en En las 2 familias Necesidad de didlisis / hemodidlisis
varones = 9 (8-10) afos consanguineas no se habia y trasplante renal en varios
podido realizar consejo ﬁ miembros de las familias
Edad media al diagnéstico en genético por no tener el consanguineas
mujeres = 11 (10-12,5) anos diagndstico de la

enfermedad previomente
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RESULTADOS

PROTEINURIA

2 (28,57%)

=Si “NO

Proteinuria significativa no nefrética

Motivo de consulta =

HEMATURIA franca indolora diaria Cociente medio de Prot/Cr orina =
en todos, ausencia de 0,82 (0,49 - 1,15)
traumatismo abdominal, no l
ingesta de toxicos ni

medicaciones habituales 7 (100%) tenian TA normal

(Task Force for Blood

Todos presentaron hematies dismérficos
Preasure)

(>5% acantocitos) en el sedimento urinario

Conjuase AEP
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ESTADIO KDIGO ERC 2012

3 (60%)

2 (40%)

G2A2 G3aA2

N = 5 pacientes con alteraciéon de la
funcion renal

Filtlrado glomerular estimado por creatinina
plasmatica (férmula de Schwartz 2009)
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RESULTADOS

Pyramid — — Minor
calyces

— Major
calyces

Piramide renal

Ecografia abdominal-doppler

gg,’:ﬁ; renal = cierto grado de
hiperecogenicidad cortical
bilateral en 3 pacientes
-~
Estudio de riesgo Urocultivos y serologias Estudio inmunolégico
Iifogenico negdﬁVO Vl,l'iCGS Y bacterianas (complemenio, Exp'orqciones Oﬂ-a'mo'égicq

negativas inmunoglobulinas): normales y Otorrinolaringolégica
normales en todos
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RESULTADOS
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Courville, Nunez-Samudio, Landires, et al. Alport Syndrome:
Update in Pathophysiology, Genetics, Diagnosis, and Treatment.
Rev Nefrol Dial Traspl. 2021;41(1):62-71.

EVOLUCION CLINICA

5 pacientes con proteinuria en fratamiento
con Losartdn, con disminucion o
desaparicion de la proteinuria

Consejos en consulta /seguimiento estrecho:
«  Mantener buen estado de hidratacion
« Evitar el exceso de sal en las comidas
« Evitarla ingesta de toxicos y AINES
« Control periddico de la funcion renal
* Prevencion de hdbitos toxicos en
adolescentes

« Consejo genético / Consulta de transicion

Estudio genético de colagenopatias compatible en todos con diagndstico de Sd de ALPORT
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6 Pacientes con heterocigosis de 1 variante patogénica ligada a X (gen COL4AD5) tipo missense
« 1 paciente de sexo mujer una mutacion en el gen COL4A5 de novo
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CONCLUSIONES

* El Sindrome de Alport es una glomerulopatia hereditaria por alteracién del colageno IV
(cadenas a3/a4/a5), integrante de la membrana basal glomerular, ojos y oidos; secundaria a
mutaciones en COL4A3, COL4A4 o COL4AS.

* La hematuria es su sintoma guia.

* Existe correlacion genotipo-fenotipo segun el tipo de mutacidn, con distinta progresion a ERC,
pudiendo enlentecerse con tratamiento precoz.

* Una vez diagnosticada la enfermedad es fundamental realizar adecuado consejo genético.

MUCHAS GRACIAS POR SU ATENCION

F PALMA DE MAL{QRCA - :»\\i"fﬂ

Pebes a(m, s o 2,344 jeve o 202 ' Asp



