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* La nefrocalcinosis consiste en el depdsito de calcio a nivel renal, cuya técnica de imagen de eleccion es la
ecografia.

* Su etiologia es muy variada, destacando a nivel neonatal el uso de diuréticos o |la presencia de algunas
tubulopatias renales como el sindrome de Bartter o la acidosis tubular renal entre otras.

 Hasta en un 30% de los casos, su etiologia es desconocida.

- Nina de 3 anos, de progenitores no consanguineos, aunque de misma localidad geografica.
- Antecedentes obstétricos: embarazo, gestacion y parto sin incidencias. En ultimo control ecografico

prenatal se detecta: , , , ., ,
hiperecogenidad renal bilateral con imagenes puntiformes en

las piramides renales, persistente, sin otros datos de interés.

- Seguimiento: buen desarrollo psicomotor y ponderoestatural. Exploracion fisica, oftalmoldgica y auditiva
irrelevantes. Como unica incidencia clinica infeccion urinaria aislada por E coli, con buena respuesta al
tratamiento antibiotico.

- Pruebas complementarias: funcion renal glomerular, tubular y metabolismo calcio-fésforo en sus limites
normales. No datos bioquimicos ni clinicos sugerentes de ninguna tubulopatia renal ni metabolopatia en
ninguno de los controles realizados.

- En la familia destaca |la presencia de cdlicos renales en rama paterna. Ecografias renales tanto en
progenitores como en hermana normales.

Estudio geneético
Secuenciacion masiva de genes asociados a
nefrocalcinosis:

Mutacion previamente no descrita
(c.1728G>A 6 p.W576*) en homocigosis en el
gen SLC34A1, que codifica para el
cotransportador Na/P tipo 2. Ambos
progenitores son portadores heterocigotos.

Evolucion
La nefrocalcinosis ecografica se mantuvo al
mismo nivel en los siguientes controles como

1% : Figuras 1 y 2: Hiperecogenicidad renal con imagenes puntiformes
se muestra en las IMmagenes. La paciente se en piramides renales.

encuentra en tratamiento con citrato potasico
con buena tolerancia y adherencia.

* La nefrocalcinosis persistente en un paciente pediatrico sin estar asociada a tratamientos farmacoloégicos,

debe ser estudiada para conocer su etiologia.
 Las pruebas de primer nivel incluyen analitica sanguinea y orina de 24 horas, junto despistaje

oftalmolégico y auditivo.
* La incorporacion del estudio genético mediante panel de genes puede identificar su etiologia, como

ocurre en el caso clinico descrito.
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