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LA ORINA, CLAVE FUNDAMENTAL EN LAS ALTERACIONES DEL
METABOLISMO FOSFOCALCICO
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INTRODUCCION
El calcio y el fosforo se interrelacionan entre si en una compleja red donde intervienen diferentes organos, hormonas, mediadores

sistemicos y receptores; con numerosas funciones metabadlicas, no solo a nivel éseo. El rinon, como uno de los principales
reguladores del medio interno, juega un papel clave en la regulacién de la homeostasis fosfocalcica.

CASOS CLINICOS

CASOS CLINICOS 1y 2
Sospecha de raquitismo:
- Deformidades esqueléticas (genu varo,
ensanchamiento metafisario).
- Aumento fosfatasa alcalina (FA).
- Alteraciones radiograficas.

CASO CLINICO 3
Preescolar 2 anos con nefrocalcinosis medular
bilateral como hallazgo casual por ecografia
abdominal en etapa de lactante. Rasgos
dismorficos sutiles y cardiopatia (CIA, DAP y
estenosis pulmonar). Hipercrecimiento a partir del
62 mes de vida (talla +2.36 DE, peso +2.5 DE).

Pruebas complementarias:

Paciente 1: P 2,8 mg/dl ({,), FA 692 UI/L ("), reabsorcion
tubular fosfato 76% (), 1,25-OHvitD 410 pg/ml, FGF23
110 pg/ml (1), PTH 111 pg/ml, Ca/Cr 0,02 mg/mg
Paciente 2: P 1,8 mg/dl ({,), FA 1173 UI/L (T*), reabsorcion
tubular fosfato 77% (), 1,25-OHvitD 288 pg/ml, FGF23 39
pg/ml (1), PTH 115 pg/ml, Ca/Cr 0,15 mg/mag.

Pruebas complementarias: calcemia 10,1 mg/dlI

(1), fosforemia 4 mg/dl (1), PTH 24 pg/ml (N),

1,250HvitD 249 pg/ml (1*), Ca/Cr 0,35 mg/mg
(“T4), reabsorcion tubular de fosfato 86% (N),

FGF23 51 pg/ml (N).

Estudio genético: deleccion en heterocigosis en

Estudio genético:
5q35, afectando a los genes NSD1, SLC34A1 y

Paciente 1: mutacion c.2166C>T gen PHEX

Paciente 2: mutacion c.2151delAGT gen PHEX FGFR4.
Diagnostico:
Diagnostico: Sindrome de Sotos (gen NSD1) y fenotipo leve
Raquitismo hipofosfatémico ligado al X de Hipercalcemia idiopatica infantil tipo 2
(gen SLC34A1).

CASO CLINICO 4
Ex prematura 25 semanas con
nefrocalcinosis. Antecedente de displasia
broncopulmonar, nutricion parenteral y
tratamiento con cafeina, furosemiday
corticoides.
Pruebas complementarias:

Sangre: Ca 5.6 mg/dl, fosforemia 6,6 mg/dlI,
PTH 93 pg/ml, 250HvitD 17 ng/ml.
Orina: pH 6.5, D 1.023, cristales de OCM
(escasos) y OCD (moderados). Pr/Cr 1.5 mg/g
(Alb/Cr 184 mg/g, 12%; Alfal/Cr 474 mg/g,
31%), Uosm 804 mOsm/Kg. Ca/Cr 0.75
mg/mg (VN < 0.8), con fosfaturia < calciuria,
Na/K 1.9.

Pruebas compatibles con déficit corporal

de fosforo.
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CONCLUSIONES
—> En la practica clinica, la compleja relacion entre los diversos ejes que intervienen en el metabolismo fosfocalcico

puede dificultar el diagnostico diferencial.

—> Aunque los avances en genética nos ayudan a mejorar el diagnodstico de estas patologias, no debemos olvidar al
rindn como principal regulador del medio interno y que esta valoracidn puede ser estudiada con algo tan simple
como una muestra de orina.

—> Ante una sospecha de raquitismo con niveles plasmaticos bajos de fésforo es crucial determinar |la fosfaturia y los
niveles de FGF23, lo que permitira realizar el diagnostico diferencial del raquitismo hipofosfatémico.

—> En |la enfermedad metabdlica 6sea del prematuro, las alteraciones de los niveles plasmaticos de calcio
(hipercalcemia) y de fosforo (hipofosforemia) son tardias. Sin embargo, la orina refleja de modo mas precoz el
disbalance metabdlico por lo que deberia incluirse en la valoracidn nutricional de los recién nacidos prematuros.



