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LO QUE ESCONDIA UNA TALLA BAJA

Rebeca Garrote Molpeceres!, Maria Gutiérrez Zamorano?, Laura Maria Saez Garcia?, Maria José Bartolomé Albistegui?,
Amparo Burgos Fernandez*, Ana Belén Martinez Lépez®, Olalla Alvarez Blanco®, Francisco Javier Diaz Crespo®. Unidad De
Nefrologia Pediatrica', Unidad de Endocrinologia Pediatrica® y Servicio de Pediatria del Hospital Clinico Universitario de
Valladolid?. Pediatria de Atencidon Primaria — CS Tudela de Duero (Valladolid)*. Servicios de Nefrologia Pediatrica> y de
Anatomia Patologica® del Hospital Materno-Infantil Gregorio Marandn de Madrid.

La talla baja constituye un motivo frecuente de consulta pediatrica. En su diagndstico diferencial es fundamental
descartar patologia sistémica, como la renal. Su origen en contexto de enfermedad renal cronica (ERC) es multifactorial
(como insensibilidad a la GH), pudiendo constituir un sintoma guia para su diagnostico.

Motivo de consulta: Varon de 8 anos derivado desde atencidn primaria a consulta de Nefrologia infantil tras deteccion en
screening de patologia sistémica por talla baja cifras elevadas de urea y creatinina.

Antecedentes familiares: Tio abuelo en rama paterna fallecido antes de los 50 anos por insuficiencia renal, trasplantado
en 2 ocasiones, etiologia desconocida.

Antecedentes personales: Retraso madurativo leve. No alergias conocidas. Calendario vacunal al dia. Sin otros datos de
interés para el proceso actual.

Exploracion fisica: Peso: 23,4kg (Pcll, DS -1,26), Talla: 122cm (Pc2, DS -2,28), TA: 97/61 mmHg (Pc60/62).
Destaca coloracion palido-ictérica, hipotrofia pondoestatural, escleras azules.

Pruebas complementarias:

1.- Analitica sanguinea: Destaca: Hb 10 gr/dl, VCM 81,2 fl. VSG 28 mm. Bioguimica: urea 99 mg/dl, creatinina 1,66 mg/dI
[FGe (Schwartz 2009): 29,2ml/min/1,73m2], acido Urico 9,2 mg/dl, proteinas totales 7,1 gr/dl, albumina 4,7 gr/dl, 25-OH-
Vitamina-D 21,80 ng/mL. PTH-Intacta 229 pg/mL.

2.- Gasometria venosa: normal.

3.- Sistemdtico/sedimento urinario: pH 7, D 1007. Bioguimica: Albumina 2,1 mg/l, Cociente Alb/Cr 5,1 mg/g crea,
B2-microglobulina 1,4 mg/l, osmolaridad 339 mOsm/kg.

4.- Estudio de autoinmunidad y patologia metabdlica: negativo.

5.- Ecografia abdominal: rinones de pequeno tamano con hiperecogenicidad difusa parenquimatosa sugestiva de

patologia intrinseca.
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Imagen 1: Hiperecogenicidad renal izquierda

Imagen 1: Hiperecogenicidad renal derechg”

Evolucion clinica:
- Tras detectar insuficiencia renal hiperuricémica se sospecha nefropatia intersticial juvenil y se inicia tratamiento con

alopurinol, suplementos de hierro oral y eritropoyetina subcutanea para anemia de procesos cronicos y de 1-OH-

vitamina-D por hiperparatiroidismo secundario.

- Se solicita estudio genético de nefronoptisis infantiles a unidad de referencia, con resultado negativo para mutaciones
efectuadas. Empeoramiento progresivo de la funcion renal (urea 190,7 mg/dl, creatinina 2,48 mg/dl [FGe(Schwartz
2009): 19,6ml/min/1.73m2]), solicitando biopsia renal en centro de referencia, donde se confirma sospecha clinica por
presencia de lesiones atribuibles a nefropatia intersticial cronica (esclerosis glomerular del 60%, fibrosis intersticial y
atrofia tubular moderadas).

- Seguimiento estrecho del paciente en consultas de Nefrologia y Endocrinologia pediatricas.

* La nefronoptisis es la causa geneética mas frecuente de desarrollo de ERC en las primeras décadas de la vida, siendo

responsable del 2-15% de ERC.

 Se manifiesta con nefritis tubulointersticial créonica y fallo renal progresivo. Se considera dentro del espectro de las
ciliopatias.

* No existe un tratamiento especifico sino que solo se dispone de tratamiento de soporte.

* Su reconocimiento temprano, como en el caso de nuestro paciente, puede ayudar a enlentecer la progresion del dano
renal optimizando el manejo de su ERC.



