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Sindrome de Fanconi como
debut de cistinosis nefropatica infantil
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INTRODUCCION \

El sindrome de Fanconi (SF) es una tubulopatia proximal que se caracteriza por una pérdida urinaria excesiva de

aminoacidos, glucosa, fosforo, bicarbonato y otros electrolitos a través de la orina.

Clinicamente se manifiesta como poliuria, deshidratacion, fallo de medro y raquitismo.

El SF puede ser congénito o adquirido. La causa mas frecuente del SF congénito es la cistinosis que, en su

forma nefropatica infantil, se manifiesta a los 3-6 meses de vida. Otras causas de SF son geneéticas.

@jetiVO: describir un caso de cistinosis nefropatica infantil en lactante de 6 meses con debut en forma de Sy

RESUMEN DEL CASO

Lactante de 6 meses con vomitos persistentes y perdida de peso de un 12% en un mes.

Reqgular estado general, irritabilidad y palidez cutaneo-mucosa.

/ PRUEBAS COMPLEMENTARIAS \

Analitica sanguinea: hiponatremia, hipopotasemia, hipofosforemia
Analitica urinaria: glucosuria y proteinuria
Gasometria venosa: disminucion de bicarbonato

;. SINDROME DE FANCONI ?

\ i Reposicion hidroelectrolitica ! /

DIAGNOSTICO

Sospecha clinica + Aumento de cistina intraleucocitaria + Confirmacidon por estudio genético

CONCLUSIONES Y COMENTARIOS

La cistinosis es una enfermedad metabdlica rara. Herencia autosomica recesiva. Incidencia: 1/100.000-
200.000 recién nacidos vivos. Producida por mutaciones en el gen CTNS (17pl13), que codifica la
cistinosina, siendo la delecion 57kb la mas frecuente en Europa.
La ausencia de cistinosina produce un deposito progresivo de cistina intralisosomal que constituye el
principal marcador diagndstico de la enfermedad.
Deposito renal y corneal. Clinica: fallo de medro, vomitos, deshidratacion, acidosis metabolica, poliuria...

i La cistinosis constituye la primera causa de sindrome de Fanconi hereditario !

Diagnostico por determinacion de cistina intraleucocitaria y estudio genético.

Tratamiento con reposicion hidroelectrolitica y cisteamina.

Sin tratamiento - fallo renal y disminucion de esperanza de vida.




