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NO IGNORARAS OTRA MICROHEMATURIA MAS
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INTRODUCCION

La microhematuria puede estar presente en un 1% de las orinas recogidas en pediatria.
Sin embargo, por razones epidemiologicas es improbable que el sindrome de Alport (SA) pueda manifestarse de este modo

durante la primera infancia.
El despistaje familiar y los sintomas extrarenales, sobre todo auditivos y oftalmologicos, sumado a una microhematuria

persistente puede alertarnos de la sospecha clinica de esta enfermedad rara, pero cuyo diagnodstico precoz es clave para mejorar
su pronostico a largo plazo.
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CONSULTA DE NEFROLOGIA

SERVICIO DE URGENCIAS SE CONFIRMA LA MICROHEMATURIAEN 3
ESTUDIO DE FIEBRE DETERMINACIONES AISLADAS
Presencia de microhematuria Analitica ampliada (complemento, inmunidad,
de probable origen glomerular serologia y funcion tubular) normal
(7 hematies/mm3) Ecografia abdominal-renal informada como
normal

Despistaje oftalmoldgico y auditivo sin
alteraciones

ESTUDIO FAMILIAR

o
Se confirma microhamaturia en madre y hermana
de 6 anos
ESTUDIO GENET'CO _ SECUENCIACION MASIVA c.4500delG(p.Met1500llefs*29) c.4981C>T(p.Argl661Cys)

Heterocigosis compuesta para las mutaciones
c.4500delG (p.Met1500llefs*29) vy
c.4981C>T(p.Argl661Cys) en el gen COL4A3
en ambas hermanas.
Se confirmo que los progenitores son portadores DIAGNOSTICO DE SINDROME DE ALPORT AUTOSOMICO RECESIVO

heterocigotos de una de las dos mutaciones EN AMBAS HERMANAS
Se inicia enalapril a 2,5 mg/dia con buena evolucion

SINDROME DE ALPORT

Alteracion genética de las cadenas alfa 3,4 y 5 del colageno tipo IV presentes en membranas basales de rinon, coclea y ojo

MAS FRECUENTE 10-15 % 20-30 %
COL4A5 COL4A3 - A4 COL4A3 - A4

> [INSUFICIENCIA RENAL

Cr. X / AR: 16 - 35 ainos
AD: 45 - 60 anos
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LENTICONO ANTERIOR / RETINOPATIA / EROSIONES CORNEALES

CONCLUSION

El caso clinico presentado muestra la importancia de la realizacion de un buen diagnodstico diferencial en un paciente con
microhematuria aislada persistente, siendo crucial para el diagnostico del SA |la incorporacion del estudio genético
El SA autosomico recesivo tiene un pronostico renal infausto por lo que su identificaciéon temprana y la introduccién precoz de los

IECAS supone una disminucion en la progresion de la afectacion renal.
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