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SINDROME DE ALPORT. EXPERIENCIA EN EL DEPARTAMENTO DE
NEFROLOGIA DEL INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA, DE ENERO DE
1972 A OCTUBRE DEL 2000.

* Veronica Sinchez Saavedra, * Dr. Samuel Zaltzman Girshevich
* Residente de Pediatria Medica * Jefe del Departamento de Nefrologia
del Instituto Nacional de Pediatria.

RESUMEN,

INTRODUCCION: La enfermedad de Alport es una neffitis hereditaria que presenta
dafio renal, siendo la hematuria su principal manifestacion, sordera de percepcion y
cominmente se ha asociado a anomalias oculares y otras alteraciones. El patrén de herencia
predominante es el ligado al cromosoma X. Afecta a ambos sexos, siendo frecuente que los
varones presenten una enfermedad renal mas severa; su prevalencia se desconoce con
exactitud. Desde el punto de vista histopatologico existen cambios a nivel de la MBG. El
objetivo de este trabajo es conocer la experiencia que encontré en el servicio de nefrologia

con respecto a este Sindrome.

MATERIAL Y METODOS: Con el objetivo de obtener la experiencia en el Sindrome de
Alport, de pacientes tratados en el departamento de nefrologia del Institute Nacional de
Pediatria, se disefio un estudio clinico, retrospectivo, transversal, observacional y
comparativo. Revisando los expedientes extraidos de las libretas de hospitalizacion y el
récord de la consulta externa de} departamento de nefrologia de pacientes con diagnostico
de Sindrome de Alport; cuyo seguimiento clinico esta realizado desde enero de 1972 a

octubre del 2000, por el servicio de nefrologia.

RESULTADOS: Se incluyeron 17 pacientes, todos (100%) con historia familiar,
predomingé el sexo masculino en un 59% (10 pacientes), la edad promedio fue de 7 afios +/-
4, la principal manifestacion clinica fue la hematuria en los 17 casos (100%), la proteinuria

se presentd en 14 pacientes (82.35%) e hipertension arterial en 5 (29.41%), 12 de ellos



desarrollaron insuficiencia renal (70.58%). Las anormalidades histopatoldgicas se
comoboraron en 9 pacientes, a 4 (23.52%) casos no se les realizd estudio (biopsia), pero son
familiares de los pacientes ya confirmados por biopsia, que ademds cuentan con
alteraciones renales, auditivas o a nivel ocular, y en 4 (23.52%) la biopsia reporté datos
inespecificos por lo que se encuentran en reprogramacion para nuevo estudio histopalogico,
pero en vista de las alteraciones de la funcién renal y los antecedentes hereditarios, se
consideraron como portaderes de la enfermedad. De los 17 casos solo 3 (17.64%)
manifestaron hipoacusia neurosensorial, uno de ellos en forma severa. A nivel
oftalmologico la unica alteracién fue catarata para 5 (29.41%) pacientes, en el resto la
valoracion fue normal. De los pacientes que desarrollaron insuficiencia renal 9 (52.94%),
llegaron hasta el transplante renal, 2 (11.76%) con tratamiento sustitutivo y 6 solo
(35.29%) con manejo meédico-dietético.

CONCLUSION: Ei Sindrome de Alport es una nefritis hereditaria en la que no existen
tratamientos preventivos por la progresion de la enfermedad, siendo de vital importancia la
deteccion temprana de estos pacientes, con el objetivo de retrasar el daiio renal y poder
prepararlos en una forma ideal para el transplante renal, asi como poderles dar un consejo

genetico.



Alport’s Syndrome. Experience in the Department of Nephrology of “Instituto
Naciona! de Pediatria” (National Institute of Pediatrics), from January 1972 to
October 2000,

* Veronica Sénchez Saavedra. * Dr. Samuel Zaltzman Girshevich.
* Medical Pediatrics Resident. * Head of the Nephorology Department,
Instituto Nacional de Pediatria.

SUMMARY.

INTRODUCTION: Alport’s disease is a hereditary nephritis that presents renal damage,
hematuria being it’s main manifestation, perception deafness, and commonly associated
with ocular anomalies and other alterations. The predominant heredity pattern is the one
connected with the X chromosome . It affects both sexes, with more severe renal disease
being frequent in males; it exact prevalence is unknown. From the histopathologica! point
of view, there are MBG changes. The objetive of this paper is to know my experience of

this syndrome in the nephrology service.

MATERIAL AND METHODS: In order to obtain experience in Alport’s syndrome amog
patients treated in the Nephrology Department of Instituto Nacional de Pediatria, an
observational, comparative , transverse, retrospective clinical study was designed, by
studing files extrated from the hospitalization charts and the outpatient records of the
Nephrology Department, of patients with the diagnosis of Alport’s Syndrome who were
followed by the nephrology service from January 1972 to October 2000.

RESULTS: Seventeen patients were included, all (100%) with family history, males
predominated by 59% (10 patients); the average age was 7 +/- 4; the main clinical
manifestation was hematuria in the 17 cases (100%), proteinuria was present in 14 patients
(82.52%), and arterial hypertension in 5 (29.41%); 12 developed renal insufficiency
(70.58%).

Histopathological anormalitics were corroborated in 9 patients, to 4 (23.52%) cases did not
make practice the study, but are relatives of patients already confirmed by biopsy , there

also being renal alterations, auditive or ocular changes, and in the 4 (23.52%) the biopsy



reported non-specific data, and therefore they are being rescheduled, but in view of the
renal function alterations and the hereditaty background, they were considered carriers of
the disease. Of the 17 cases, only 3 showed neurosensory hypoacusis, one of them severe.
Ophthalmologically, 5 (29.41%) patients has cataract; in the rest, assessment was normal.
Between the patients who developed renal insufficiency, 9 (52.94%) were given kidney
transplant, 2 (11.76%) still under substituting treatment, and 6 (35.29%) with medical

management,

CONCLUSION: Alport’s Syndrome is a hereditary nephritis in which trere are no
tratments to prevent progression of the disease; early detection of these patients is vitally
important, so as to delay renal damage and be able to prepare them ideally for kidney

transplant, as well as to give them genetic counseling.



INTRODUCCION,

La enfermedad de Alport se trata de una nefritis hereditaria con dafio renal progresivo,
sordera de percepcidén y comuUnmente se ha asociado a anomalias oculares y otras
alteraciones {1,2,3). Se sabe de su existencia desde principios de siglo, cuando Hurst y
Guthrie estudiaron a una gran familia mormona en el estado de Utha con nefritis
hematirica hereditarfa. En 1927, Alport considero esta enfermedad como un Sindrome al
observar que los varones jovenes ademas presentaban sordera que acompafiaba a la nefritis
{(4). Con el desarrolio de la microscopia electronica, a principios de los afios 70 se
observaron cambios ultraestructurales en la membrana basal de estructuras del oido (6rgano
de Corti) y de la membrana basal glomerular (MBG}) de biopsias renales de pacientes con
Sindrome de Alport, por lo cual se penso en la posibilidad de gue algin gen o genes que
codificaran para las proteinas importantes de la estructura ¢ el metabolismo de la
membrana basal, podrian estar involucrados en esta enfermedad (5). En 1971 se observo
que la MBG contiene un tipo de colagena a la cual se denomino como tipo IV
(reconociendose 6 isoformas) (10). Asi fue hasta 1978 cuando se definié que la familia

mormona presentaba un patron de herencia dominante ligado al cromosoma X (6).

Se ven afectados ambos sexos, sin embargo es mas frecuente que los pacientes varones
presenten una enfermedad renal severa, presentando un estadio renal terminal antes de la

cuarta década de la vida {1).

No se ha estimado la prevalencia en la poblacidn general, se sabe que la frecuencia
genética, para la isla de Rodas es de 1 por cada 10,000 nacidos vivos, v la prevalencia en la
poblacién del estado de Utha, USA es 1 de cada 5,000 nacidos vivos {4), asi también se ha
considerado que la evolucion a estadios terminales ocurre en una proporcidn que varia de

0.6 2 2.3% en Europa y Estados Unidos (1).

Después de un largo debate respecto a la forma de transmision del Sindrome, en Finlandia
en 1991 se concluyo que existen dos tipos de Sindrome de Alport: uno ligado al

cromosoma X (1990) (7} y otro con caracter autosomico dominante (1994) (8). Como



mencioné se ha confirmado una transmisién autosdmica-dominante por transmision de
padre a hijo, reportando algunas familias como Sindrome de Alport clasico, Sindrome de
Alport con macrotrombocitopenia como la enfermedad de Epstein o con nefritis hematurica
ademas de sordera. También se refiere una transmisién autosémica-recesiva, especialmente
en familias consanguineas (1,9} pero también puede haber ausencia de historia familiar en

un 15%.

En la transmision ligada al X la localizacion del gen en el Sindrome de Alport esta a nivel
de Xq22 cn el brazo largo del cromosoma X, entre DXS 94, DXS17 y DXS11 (3); asi
también se ha identificado el gen COL4AS5 a este nivel, a lo que se cree que al encontrarse
alterado produce el Sindrome de Alport y del que se piensa hasta hoy tiene alrededor de
200 mutaciones. Algunas de estas mutaciones se llevan acabo en los aminoécidos, siendo la

més frecuente a nivel de la glicina (11),

Ahora se sabe que del 10 al 20% de los pacientes afectados con Sindrome de Alport, Ja
transmision es autosémica recesiva (12,18). Las caracteristicas de la enfermedad son
idénticas a las observadas en las familias con transmisién ligada al X; aunque con ciertas
particularidades que nos sugieren la transmisidn recesiva como la consanguinidad,
enfermedad severa en mujeres y una sintomatologia poco severa en los familiares. Se ha
identificado que la mutacién en este tipo de herencia es a nivel de los genes de COL4A3 v
COL4A4 (12).

Existen pocos casos de Sindrome de Alport autosémico dominante con ¢ sin sordera, Asi
también formas raras de esta alteracion genética con nefritis hematirica progresiva
asociada a sordera y macrotrombocitopenia como en el Sindrome de Epstein ya referido.
Recientemente se han relacionado los genes de colagena 4A3/A4 con el Sindrome de
Alport autosémico dominante; sin embargo el gen responsable para esta asociacidn atn no
se ha identificado, por lo que se sugiere que antes de establecer un diagnostico, se debe
constderar la posibilidad de otra glomerulonefritis progresiva autosémica dominante no

relacionada al Sindrome de Alport (1,13,14).



Los cambios patologicos especificos de la enfermedad de Alport se muestran en la
microscopia electronica, consistiendo en engrosamientos irmegulares de la MBG con su
limina densa deshilachada; estos cambios de manera interesante se asocian a alteraciones
de Ja capsula de la camara anterior del ojo y a anormalidades del epitelio pigmentanio de la
retina (2,15,20).

En la clinica el signo mas frecuente es la hematuria microscopica que se presenta en todos
los pacientes y usualmente es persistente, la hematuria macrocopica se ha observado como
episodios recurrcites a menudo precedida por una infeccion respiratoria, los episodios son
comunes en los primeros afios de vida y desaparecen después de los 10 a 15 afios de edad
(2,14). Se refiere que en los pacientes con transmision ligada al X la hematuria
microscopica se observa en el 100% de los pacientes masculinos y 95% en las mujeres; en
la transmision autosomica recesiva todos los pacientes homocigotos tienen hematuria
miicroscdpica y airededor de la mitad en los pacientes heterocigotos {13). La presencia de
proteinuria se manifiesia en mas de la mitad de los casos, siendo mas intensa en los
varones, llegando hasta 1gr/24hrs después de los 10 a 15 afios de edad mas la hipertension
arterial, presentaran Sindrome Nefrdtico hasta en un 40% de los casos, y asi una
insuficiencia renal progresiva con aumento paulatino de los azoados que estan en relacion
con el grado de la insuficiencia renal. Como se menciona arriba, la severidad de esta
afeccién esta en relacidn con el sexo v la insuficiencia renal progresiva, €s mas frecuente y
mis severa en los varones que en las mujeres (1,2,13,14). Se han distinguide 2 tipos de
Sindrome con respecto al momento de la falla renal, uno que progresa mas ripidamente o
juvenil v que ocurre entre la segunda y tercera década de la vida, y el de progresién lenta

que se denomina tipo adulto diagnosticandose entre la tercera y cuarta década de la vida

(17).

Se crefa que la sordera neurosensorial era un prerrequisito para el diagnéstico de Sindrome
de Alport, sin embargo ahora se sabe gue no todos los pacientes la manifiestan. En estadios
termpranos, las alteraciones auditivas solo son detectables por audiometria, presentando en
forma bilateral perdida auditiva a tonos elevados (siendo el rango de 2000 a 8000 HZ),

similar a la funcién renal la severidad de esta sordera es mayor en los varones 82%, que en



las mujeres 18% y también en el sexo masculino aparece con mayor frecuencia antes de los
15 afios de edad. La perdida auditiva segin el tipo de transmision es alrededor del 90% para

tos homocigotos y 10% para los heterocigotos ligados a X.

Las anormalidades oculares ocurren en alrededor de 1a mitad de los pacientes con Sindrome
de Alport, se han descrito varios tipos de defectos oculares que comprenden el cristatino (a
nive] del lenticono), la retina y la cornea. El lenticono se desarrolla lentaniente durante la
adolescencia y puede producir miopia axial y ocasionalmente opacidad del cristalino o
ruptura espontanea de la capsula anterior; puede haber un moteado ocular que aparece en
forma bilateral y es borroso y amarillento con lesiones del area perifoveal o en la periferia
de la retina. Las lesiones de la cornea no son especificas (18,19,20).

Puede haber otros cambios en el Sindrome como son: anormalidades plaquetarias,
leiomiomatosis del esofago, neuropatia, compromiso de la tiroides v paratiroides, asi como

disfuncion cerebral como la psicosis cronica entre otras (1).

El diagnostico del Sindrome de Alport esta basado en la deteccidn de hematuria con o sin
proteinuria, hipertension y falla renal en asociaciéon con los siguientes hallazgos: a)
hematuria familiar no obviando la ausencia de historia familiar que en este Sindrome se
presenta en el [5% de los casos, b) perdida auditiva neurosensorial o en dado caso una
afectacion relativa, y c) progresion de la falla renal por lo menos en uno de los afectados.
Se agregan criterios como los cambios oculares y lesiones ultraestructurales en la MBG,
para el diagnéstico de Sindrome de Alport clasico. La biopsia renal no es especifica para el
diagndstico, sin embargo permite descartar otro tipo de patologias. Un engrosamiento
difuso y deshilachamiento de la MBG se observa de un 60 a 20% de los pacientes con
Sindrome de Alpont, sugiriendo fuertemente la enfermedad. La transmisién de la
enfenmedad por mujeres asintomaiicas de un Sindrome de Alport ligado a X o autosdmico
recesivo podria explicar la ausencia de una histonia familiar evidente; otra posibilidad es la
presencia de nuevas mutaciones, la cual se calcula en un 18% de los pacientes con este

Sindrome (13.14,17).



El pronéstico del Sindrome de Alport como nefropatia es que en la mayoria de los hombres
se presenta insuficiencia renal terminal; el dafio auditivo, los cambios oculares y la historia
familiar también son significantes. La presencia de proteinuria en ambos sexos agudiza la
sintomatologia indicando un peor prondstico. La comprobacion por biopsia a mivel
glomerular, tubular e intersticial y las anormalidades en la MBG estan en relacion cen la

severidad de la enfermedad.

No hay tratamientos preventivos para la progresion de ia enfermedad renal; sin embargo
recientemente, se ha sugerido que la terapia con ciclosporina o la inhibicion de la enzima
convertidora de angiotensina disminuye la proteinuria y podria hacer mas lenta la

progresion (21,22).

La didlisis no es la solucion a los problemas de los pacientes con Sindrome de Alport. Al
respecto del transplante renal el prondstico es bueno con funcién renal adecuada y
sobrevivencia aceptable dado que no parece ser una enfermedad inmunoldgica; pero la
seleccion del donante implica una dificultad sobre todo en los rifiones provenientes de la
misma familia, dado que las mujeres pueden ser portadoras asintomaticas y la mayor parte
de los hombres son afectados, asi que hay que hacer una seleccién muy cuidadosa del
donador (1,23,26). El desarrollo de glomerulonefritis anti-MBG en el transplante renal es
una rara posibilidad, no obviando la busqueda de anticuerpos anti-MBG ante casos de un

deteriore abrupto de 1a funcién renal postransplante (24,27,49).

MATERIAL Y METODOS

Con el objetivo de obtener la experiencia en Sindrome de Alport de pacientes tratados en ¢l
departamento de Nefrologia del Instituto Nacional de Pediatria, se disefio un estudio
clinico, retrospectivo, transversal, observacional y comparativo. Se captaron los pacientes
a través de las libretas del servicio de hospitalizacion y los récords de la consulta externa
del departamento de Nefrologia en que se corroboro el diagndstico de Sindrome de Alport

y cuyo seguimiento clinico esta realizado desde enero de 1972 a octubre del 2000.



Se incluyeron todos los pacientes menores de 18 afios de edad, de cualquier género, con

diagnodstico clinico, de laboratorio e histopatoldgico de Sindrome de Alport.

Se excluyeron a los pacientes que ain a sabiendas de la probabilidad de tener la
enfermedad no manifestaban ningun dato clinico, ni de laboratorio y aquellos con
expediente clinico incompleto. Se consignaron los datos en el formato de la hoja de
recoleccion incluyendo nimero de expediente, género, datos clinicos, examenes de
laboratorio, biopsia renal y tratamiento. Analizando la informacion a través de la

interpretacion de los datos descriptivos con determinaciones promedio.

RESULTADOS.

De los 30 expedientes revisados de pacientes que recibieron atencién en el servicio de
nefrologia, del Instituto Nacional de Pediatria. Se excluyeron a 5 pacientes en los que no se
confirmo el Sindrome, 5 con expediente clinico incompleto y 3 pacientes con antecedente
familiar de hematuria, pero sin ningun tipo de manifestacion clinica o de laboratorio a los
cuales se les lleve seguimiento con el fin de detectar en forma temprana las alteraciones ya

referidas.

De los 17 pacientes que se incluyeron en el estudio, 10 (58 82%) son del género masculino
y 7{41.17%) del género femenino, ia edad al momento del diagnéstico vario de 0.6 afios a

15 afios (x: 7afos +- 4). (fig. 1)
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Se agruparon a los pacientes de acuerdo a las manifestaciones clinicas, de laboratorio y
aparicién de la insuficiencia renal terminal; encontrando que el antecedente familiar estuvo
presente en el 100% de los casos, asi como también lo fue la hematuria (100%}), en cambio
la proteinuria se manifesto en 14 (82.35%) pacientes (desde su ingreso) e hipertension
arterial en § (29.41%), 12 pacientes desarrollaron insuficigncia renal, de éstos en 10, ésta se
encontrd desde su ingreso, los 2 restantes contaban con una funcién renal normal,

manifestando la insuficiencia renal 2 y 10 afios posterior a su ingreso.

HEVATURIA

Es importante hacer notar que a pesar de que uno puede inferir a través del antecedente
familiar y la clinica el diagndstico de Sindrome de Alport, el estudio histopatologico nos
puede sugerir fuertemente la enfermedad, al respecto 9 (52.94%} pacientes con biopsia son
compatibles a las alteraciones encontradas en el Sindrome de Alport, en 4 (23.52%) casos
no se realizo biopsia, pero son familiares de pacientes con este Sindrome a los cuales si se
les realizd el estudio histopatologico y presentan alteraciones no solo a nivel renal: 2 de
ellos tienen déficit auditivo neurosensorial, uno de los mismos tiene catarata, los otros 2

tienen alteraciones renales, las antes mencionadas y en los otros 4 (23.52%) la biopsia no



mostrd  hallazgos diagndsticos ya que todas las alteraciones fueron inespecificas, por lo
que se encuentran en reprogramacion para un nueve estudio histopatologico, pero en vista
de las alteraciones de ia funcion renal y los antecedentes hereditarios, se consideran como

portadores de Sindrome de Alport.

En cuanto a las alteraciones auditivas 3 (17.64%) pacientes manifestaron hipoacusia
neurosensorial, uno de ellos en forma severa, en los 14 (82.35%) restantes que se evaluaron
audiologicanente no se encontré ninguna alteracion de este tipo. A nivel oftalmologico 5

{29.41%) de los 17 casos presentaron catarala y los 12 complementarios fueron normales.

CATARATA
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De los 17 casos, 2 (11.76%) de ellos tuvieron crisis convulsivas siendo la causa etiolégica

probablemente e! estado urémico en que se encontraban.

El tratamiento en los pacientes se encamind al control de la insuficiencia renal y sus
alteraciones, ya que esta es la causa principal de su mortalidad, por io tanto, el manejo de
la falla renal en orden de complejidad consistié en la realizacion del transplante renal que
fue para 9 (59.94%} casos, por llegar a un estado terminal e irreversible de la insuficiencia
renal; 2 (11.76%) de ellos estan en diélisis peritoneal cronica ambulatoria en espera de un
transplante, y los iftimos 6 (35.29%) por mantener una funcidn renal estable sélo estan con

manejo farmaco-dietético.

ESTABLES
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DISCUSION

ElSindrome de Alport es una entidad que muestra una gran variabilidad tanto clinica como
genética. Es un Sindrome hereditano, que clinicamente se manifiesta con hematuria
asccidndose con sordera y dafio ocular. En el departamento de nefrologia se atiende en
promedio a 1.6 pacientes por afio. Su prevalencia como tal aun no esta estimada. En la
poblacion general este Sindrome, en frecuencia genética para la isla de Rodas es uno de
cada 10000 nacidos vivos y la prevalencia en la poblacion de Utha. USA en uno de cada

5000 nacidos vivos (4). En México desconocemos la prevalencia de 1a enfermedad ya que
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se puede confundir con alguna otra nefropatia hematurica, procesos infecciosos o bien

pasar inadvertida.

Asi como lo refiere la literatura la edad de presentacion de la enfermedad no es especifica
ya que se puede identificar desde recién nacido al practicar intencionadamente un €xamen
de orina para la investigacion del Sindrome en familias de pacientes ya identificados. Para
nuestro estudio la edad de presentacién varié desde los 6 meses hasta los 15 afios de edad.
De igual forma coincidimos en que la enfermedad se presenta en ambos sexos, habiendo
cierta predominancia para nosotros en el sexo masculino en un 58.82% (10 pacientes). El
antecedente familiar fue importante ya que se manifestd en el 100% de nuestros casos, y
como lo menciona la literatura este es un punto importante para la base del diagndstico; sin
embargo es importante no pasar desapercibido que en un 15% de los casos tienen ausencia

dehistoria familiar a lo que se adjudica una posible mutacién de “novo™.

Es necesano el estudio integral de los pacientes con Sindrome de Alport como por ejemplo,
el apoyo de un genetista que puede elaborar el arbol genealdgico del paciente y describir la
forma de herencia del padecimiento, ya que para nuestro estudio ninguno tuvo una
determinacion a nivel molecular que pudiera coadyuvar hacia la identificacion del tipo de
transmisién y a su vez la realizacién de un mejor diagnostico, mas exacto junto con la
clinica v estudios histopatoldgicos. Creo que el Sindrome de Alport es una enfermedad

subdiagnosticada en paises como el nuestro y en Latincamérica.

No diferimos con la literatura con respecto a la clinica, ya que la hematuria fue el signo
predominante y la proteinuria se presento en mas de la mitad de los casos. Nuestra
diferencia estriba en la falla renal, ya que para nuestros pacientes en su caso 12, ocurrid no
mas alla de los 13 aiios de edad y no como lo refiere la literatura que ocurre alrededor de
los 20. El estudio se desarrollo en un hospital pediatrico por lo cual la falla renal pudiera
ser que se encontrara en una edad més temprana que si se hubiese realizado en un hospital

de adultos.



De acuerdo con lo escrito, en que no todos los pacientes presentan sordera, para nuestro
estudio se manifestd como hipoacusia neurosensorial en tres casos, uno de ellos en forma
severa. En un 29.41% (5 pacientes) hubo alteraciones oculares expresadas como catarata en
contraste con lo reportado en otras investigaciones en que dicen que el 50% de los
pacientes tienen anormalidades oculares; se hace hincapié que todos pacientes fueron

visios por un servicio de ofialmologia pedidirica.

La presencia de crisis convulsivas en dos pacientes no tuvo reiacidn con el Sindrome de
Alport aparentemente, pero en la literatura se han encontrado estudios de resonancia
magnética con irregularidad y lesiones nodulares en el hipotalamo y ganglios basales,
ademas de retardo en la mielinizacidon de la sustancia blanca sugiriendo una vasculitis
intracraneal, en nuestro caso pensamos que la causa de las convulsiones fue el estado

urémico en el que se encontraban, ya que no se realizo ningin estudio de imagenologia.

El estudio histopaldgico aunque no patognomonico si es un punto importante para la base
del diagndstico, ya que también nos permite descartar otro tipo de patologias, en este
trabajo 9 pacientes mostraron es50s cambios caracteristicos en la MBG, ademas de ellos en 4
casos no se realizo la biopsia, pero son familiares de los pacientes con este Sindrome a los
cuales si se les realizd el estudio histopatologico y presentan alteraciones no solo a nivel
renal; 2 de ellos tienen déficit auditivo neurosensorial, uno de los mismos tiene catarata,
los otros 2 tienen alteraciones renales antes mencionadas. En el grupo restante de 4
pacientes todos tienen alteraciones inespecificas en los que la biopsia renal va a ser
reprogramada para confirmar ¢l diagnéstico, ya que no tienen alteraciones oculares o
auditivas, pero en vista de que 3 de ellos son familiares (3 hermanos) se sospecha una
nefropatia hereditaria de este tipo y el otro restante es hermano de un paciente portador
comprobado de Sindrome de Alport; como mencione la biopsia de los 4 no reporto

hallazgos especificos para el Sindrome (nefritis tabulo intersticial).

Como se dijo en los resultados, el tratamiento fue encaminado al manejo de la insuficiencia
renal con medidas higiénico-dietéticas, medicamentos dirigidos a este Sindrome y

finalmente con tratamiento sustitutivo ya sea con dialisis peritonial y/o hemodialisis v el



transplante renal. Ninguno de los pacientes fue manejado con ciclosporina, por lo que no
podriamos hablar con lo que respecta a su uso para el control de la proteinuria, como se

hace referencia en la literatura.

Como lo menciona la literatura no hay tratamientos preventivos para la progresion de la
enfermedad, pero a pesar de esto creo que es de vital importancia la deteccion temprana de
estos pacientes con el objetivo de retrasar el daiio renal y poder prepararlos en una forma

ideal para el transplante renal, asi mismo ofrecerles un consejo genético.
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