LA ULTIMA DE LA “COLA” ENTRE_LAS CAUSAS DE
LITIASIS RENAL EN PEDIATRIA: LA CISTINURIA.
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J 15 meses. Dolor abdominal intenso, sospecha de invaginacién intestinal. Antecedentes familiares de litiasis. ESTUDIO RII%SGO LITOGENO:
PRUEBAS COMPLEMENTARIAS INICIALES: i ke '
* : H urinario 7;
Analitica sanguinea normal (Cr 0,26 mg/dl) ai:ﬁ:ig: cach)iurliJe:nfaorslm?aturia

o y oxaluria normal.
creatinina

Sedimento
Orina: leucocituria, microhematuria, proteinuria 0,5mg/dl > Uriree:
: . ' P . dafio renal cristales de
obstructivo cistina

1. Catéter doble J: poliuria desobstructiva +

Ecografia abdominal: pelvis rifién derecho 10

funcion renal + disminucion

mm, 3-4 litiasis grupos caliciales (8-15 mm) m'ejorl'é, Ecografia abdominal y
d.'latac'?n ) o UroTC: litiasis renal (23 ~
» Elevacién en orina de aminodcidos COLA 2. Litotomia con léser con éxito. mm),enclavada en unién
(cistina, ornitina, lisina, arginina): CISTINURIA (Cistina/Cr 447 mmol/molCr). pielo-ureteral, dilata pelvis

> Estudio genético: variante y duplicacién intragénica, ambas patogénicas y en heterocigosis, LT/l

en el gen SLC3A1.

O La CISTINURIA se caracteriza por defecto en la reabsorciéon aminoacidos O Enfermedad HAR con gran variabilidad en su expresividad. La
dibasicos a nivel del tibulo renal y tracto gastrointestinal. El exceso de clinica precoz e intensa de nuestro paciente, a pesar de ser un
cistina urinaria y su gran insolubilidad a pH &cido favorece la formacién de portador heterocigoto, se debe probablemente a la duplicacién
litiasis. intragénica del gen SLC3A1.

O La presencia de cristaluria cistinica al examen microscépico se considera
patognoménica de la enfermedad.
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