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RESUMEN

La enfermedad renal crénica es un estado de dafio irreversible del rifidén y/o de la
funcién renal, que puede progresar a una etapa terminal en la cual se requiere terapia de
reemplazo renal. En este caso de educacion médica se tratard acerca de un paciente de 11
afios de edad, de sexo masculino con antecedentes de: retardo del lenguaje y del
desarrollo psicomotor, enfermedad renal crénica estadio Ill diagnosticada a la edad de 9
afos, enfermedad de Fabry y antecedentes familiares de enfermedad renal crénica; acude
a consulta por presentar cansancio facil, disminucién de la diuresis, elevacion de azoados,
hiperpotasemia e hipertension arterial.

Se realizard un analisis detallado de la historia clinica del paciente, poniendo
énfasis en la hipertensidon arterial del paciente, la disminucién de la diuresis y la elevacion
de los azoados; ademads, se realizara un diagnéstico diferencial basandonos en los
principales signos y sintomas del paciente. Posteriormente se realizard una revisién
exhaustiva de la definicidn, etiologia, epidemiologia, fisiopatologia y tratamiento de la
enfermedad renal crénica. Ademas se analizard detalladamente la enfermedad de Fabry
como causa precipitante de la condicién del paciente. En esta presentacion de caso para
educacion médica se presentardn los examenes que se le realizaron al paciente y
posteriores estudios para llegar al diagndstico de enfermedad renal crénica estadio V, asi
como el tratamiento instaurado, el cual se comparara con las guias internacionales de
manejo de la enfermedad renal crénica estadio V.

Palabras clave: Enfermedad renal crénica, hiperpotasemia, enfermedad de Fabry,
hipertensidn arterial.



ABSTRACT

Chronic kidney disease is an irreversible kidney malfunction of the way the kidney
should function, this could progress to terminal stage in which it may require a kidney
transplant. This research is about an 11 year old boy with the following pre-conditions:
speech and motor skills deficiency, with Stage Ill chronic renal disease diagnosed when he
was only 9 years old. He also suffers from the Fabry’s disease and family history of chronic
kidney disease. His family decided to take him to see a doctor when he presented the
following symptoms: he gets easily tired, diminish of urine excretion, elevated
nitrogenous, hypercalcemia and hypertension .

There will be a completed detail analysis of the clinical history of the patient, with
a concentration on the hypertension of the patient, the diminish of the urine secretion
and the elevated nitrogenous levels; also, it will include a diagnosis based in his principal
signs and symptoms. Later on, it will include a detailed revision of the definition,
ethiology, epidemiology, physiopatology and treatment of the chronic renal disease. It will
also include an analysis of Fabry’s disease as one of the determining factors on the
patient's condition. During this clinical case study, there will be a release of the patient's
different pre-tests and following studies which lead to the diagnosis of his disease as a
Stage V chronic kidney disease. It will also include the current treatment which will be
compared to the international guidelines for the treatment of Stage V chronic kidney
disease.

Key words: Chronic kidney disease, hiperkalemia, Fabry’s disease, hypertension.
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CASO CLiNICO DE EDUCACION MEDICA

1. Objetivos

e Objetivo general:
o Analizar la forma de presentaciéon de enfermedad renal crénica +

enfermedad de Fabry en un paciente de 11 afios de edad.

e Objetivos especificos:

o Determinar el cuadro clinico y presentacion de enfermedad renal
crénica en pacientes jévenes.

o Determinar el cuadro clinico y presentacién de la enfermedad de Fabry.

o Analizar las complicaciones de la enfermedad de Fabry

o Detallar el diagndstico diferencial de hipertensidn arterial en pacientes
joévenes.

o Analizar el tratamiento apropiado para la enfermedad renal crdnica

estadio V en un paciente joven.
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2. HISTORIA CLINICA

A. Anamnesis
Fecha de ingreso: 11 de Septiembre de 2015.
Fecha de egreso: 21 de Septiembre de 2015
1. Datos del paciente
Paciente de sexo masculino de 11 afios de edad, nacido y residente en la ciudad del Tena,
provincia de Napo, catdlico, diestro, estudiante de primaria, desconoce su grupo
sanguineo.
Alergias: no refiere
Habitos:
Horas de suefio: 9 horas.
Alimentacién: 3 veces al dia, 1 refrigerio, sin restricciones alimentarias.
Defecatorio: 1 vez al dia.
Miccional: 5 veces al dia.
2. Motivo de consulta:
Cansancio facil + oliguria.
3. Enfermedad actual:
Madre del paciente refiere que hace aproximadamente 2 afios acuden a esta casa de
salud por presentar malestar general, decaimiento y cansancio fdacil, se le realizan los
examenes correspondientes y se le diagnostica de enfermedad renal crénica estadio lll,
anemia por deficiencia de hierro, enfermedad de Fabry, hiperpotasemia e

hiperparatiroidismo secundario por lo que se decide su ingreso; sin embargo, luego de
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algunos dias de hospitalizacién solicitan permiso especial para salir del hospital y no
regresan. Hace 2 meses el paciente retorna con su madre para control de su enfermedad,
madre refiere que en ese momento paciente se encuentra asintomatico, se le solicitan
varios examenes con los cuales tiene que volver a la consulta externa. El dia de hoy, el
nifo acude a consulta con su madre por presentar oliguria y cansancio facil; los exdmenes
indican una gran elevacién de los azoados, hiperkalemia y anemia de enfermedad crénica,
por lo que se decide su ingreso.

4. Antecedentes

» Antecedentes prenatales:
Edad materna al embarazo: 19 afios. Edad gestacional: a término, no especifica las
semanas de embarazo completadas.
IVU durante el primer trimestre el cual se resuelve con el tratamiento antibidtico indicado,
el cual no especifica. No refiere sangrado u hospitalizaciones durante el embarazo
Controles prenatales: 9. Controles ecograficos: 3, todos normales. Acido félico: si, hierro:
si, vitaminas prenatales: si.

» Antecedentes natales:
Nace por parto cefalovaginal, a término, con llanto inmediato. APGAR 8-9, no requirié
oxigenoterapia.
Refiere hiperbilirrubinemia la cual no requirié ninglin tratamiento, no malformaciones
congénitas. Antropometria al nacimiento no recuerda.

Es dado de alta junto a su madre en condiciones estables.



>
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Antecedentes posnatales:

Madre refiere que durante los primeros meses de vida, el paciente sufria de cuadros

diarreicos frecuentes, ninguno de los cuales requirié hospitalizacion.

Retardo en el lenguaje y en el desarrollo motor durante la infancia.

Esquema de vacunacidon completo.

5.

>

>

7.

Antecedentes patoldgicos personales:

Retardo del lenguaje y del desarrollo motor durante la infancia.

Insuficiencia renal crénica estadio Il diagnosticada a los 9 afios de edad en
tratamiento con calcitriol 0,5 mcg QD HS, carbonato de calcio 500 mg QD, acido
félico 5 mg QD, complejo B 1 tableta QD, eritropoyetina semanal.

Enfermedad de Fabry.

Antecedentes patoldgicos familiares:

Madre nefropatia no especificada

Tia materna insuficiencia renal crénica en hemodialisis.

4 tios maternos fallecen por enfermedad renal crénica.

Primo hermano trasplantado renal hace aproximadamente 3 afos

Primo hermano enfermedad renal crénica en tratamiento con hemodidlisis

Condicion familiar, cultural y socioecondémica:

Vive en casa propia, de una planta con 2 habitaciones la cual cuenta con todos los

servicios basicos, paciente no comparte habitacion.



Padres con buena condiciéon econémica, ambos son profesionales y trabajan como

docentes.

8. Lista de problemas:

14

Numero Fecha Problema Activo vs. Pasivo.

1 11- 2013 Insuficiencia renal A
crénica

2 11- 2013 Enfermedad de A
Fabry

3 11- 2013 Hiperparatiroidismo | A
secundario

4 07- 2015 Anemia A

5 09- 2015 Hiperkalemia A

6 09- 2015 Hipertension arterial | A

7 2008 Retardo del lenguaje | P

y desarrollo motor

Tabla 1. Lista de Problemas.

B. Anadlisis del caso.

Se trata de un paciente de 11 afios de edad con fuertes antecedentes familiares por parte

de familia materna de enfermedad renal crdénica, a quien hace 2 afios se le diagnostica de

enfermedad renal crénica teniendo como causa de base la enfermedad de Fabry, ademas

de anemia cronica, hipertension arterial secundaria, hiperparatiroidismo secundario; por
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lo que se decide su ingreso para implementar tratamiento pero madre pide permiso para
llevar a paciente a otro centro de salud para tener una segunda opinidén y no regresa a
este hospital. El dia 11 de Septiembre de 2015 (aproximadamente 2 afios después de la
anterior hospitalizacién) paciente regresa con elevacion de azoados, un aclaramiento de
creatinina muy disminuido, anemia severa, hiperparatiroidismo secundario e hiperkalemia
por lo que se decide su ingreso para estudio de caso e instauracion de tratamiento

definitivo.

1. Tiene el paciente antecedentes familiares de enfermedad renal crénica?

Es importante analizar si en la familia del paciente hay antecedentes de enfermedad
renal crénica, ya que eso nos dara una pauta del componente genético de la
enfermedad. En este caso, existe un fuerte componente genético de enfermedad renal
crénica, ya que su madre padece enfermedad renal, 4 tios maternos han fallecio a
causa de enfermedad renal crénica, 1 primo hermano ha sido trasplantado y otro
primo hermano se encuentra actualmente en terapia con hemodialisis.

Ademas, en este paciente ya se ha diagnosticado la enfermedad de Fabry como causa
de base de su enfermedad renal, por lo que gana aun mas importancia el componente

genético en el desarrollo de su patologia.

2. El paciente presenta proteinuria?
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La proteinuria es un marcador de enfermedad renal, cuando estd presente es
importante la distincidn de si se trata de un caso de proteinuria benigna o si forma
parte de un cuadro de enfermedad renal progresiva. En nifios se considera proteinuria
cuando la excrecién diaria de orina excede a 100mg x m2, o es mayor a 4mg x m2 por
hora. Existe mecanismos para el desarrollo de proteinuria: tubular, glomerular o por
desbordamiento.

La proteinuria tubular se produce cuando existe una alteracion en la reabsorcién de
proteinas de bajo peso molecular en el tubulo proximal como beta-2-microglobulina o
alfa-1-microglobulina. Este tipo de proteinuria se presenta en una gran variedad de
enfermedades tubulointersticiales. Esta no puede ser medida con las tirillas en las
pruebas rdpidas

La proteinuria glomerular es producida por la filtracién aumentada de macromoléculas
a través de la pared capilar. Este tipo de proteinuria es la mas comudn en nifos y se
puede presentar en patologias glomerulares, asi como en situaciones transitorias
como fiebre o ejercicio extenuante.

La proteinuria por desbordamiento es el resultado de una excrecion aumentada de
proteinas de bajo peso molecular por una sobreproduccidn de una proteina en
particular, que excede a la capacidad de absorcion tubular, por lo general se presenta

en pacientes adultos. (Gagnadoux, 2015)

3. Cudl es la causa de la hiperpotasemia del paciente?
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La excrecidn urinaria de potasio es mediada principalmente por la secrecién del mismo
en las células principales en los dos segmentos que siguen al tubulo distal, el segmento
conector y el tubulo colector. En el caso de pacientes con enfermedad renal aguda o
crénica, hay una disminucion de la secrecién de potasio urinario; las principales causas
de hiperkalemia debido a disminucion de la secrecidon urinaria de potasio son:
disminucion de la secrecién de aldosterona, disminucién de la respuesta a la
aldosterona, reduccidon del transporte de sodio distal y agua como ocurre en la
deplecidon del volumen sanguineo efectivo y enfermedad renal crénica y aguda, en las
cuales se puede presentar cualquiera de estos mecanismos. La hiperkalemia se
presenta mas comunmente en pacientes que presentan oliguria o que tienen algun
problema adicional como una dieta elevada en potasio, destruccién aumentada de
tejidos, o pacientes que por algin motivo, como didlisis, tienen que estar en ayunas.
(Mount, 2015).

Es menos comun encontrar hiperkalemia en nifios que en adultos; a pesar de esto no
es raro encontrar casos de hiperkalemia en nifios. Casos severos ( potasio > 7mEq/L)
son considerados emergencias médicas que requieren atencién inmediata. Los
mecanismo por los cuales se produce hiperkalemia en nifios son los siguientes:
incremento en la ingesta de potasio, movimiento transcelular de potasio del espacio
intracelular al extracelular y anormalidades en la excrecion renal, la cual es la que se

encuentra provocando la hiperkalemia en este paciente (Somers, 2015).
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4. Tiene el paciente hipertension secundaria? De ser asi, cudl es la causa de la

misma?

En nifios y adolescentes, la hipertension arterial es diagnosticada en base a la edad,
género y referencias antropométricas de cada paciente, considerandose hipertension
arterial a valores de presion sistdlica y/o diastdlica superiores al percentil 95th para la
edad, género o estatura en 3 o mas ocasiones separadas. Valores mayores al percentil
90th pero inferiores al percentil 95th son considerados pre hipertensidén y constituyen
un riesgo elevado de desarrollo de hipertensién. La hipertension grado | se refiere a
valores de presion arterial sistdlica y/o diastdlica superiores al percentil 95th pero
inferiores al percentil 99th + 5mmHg, mientras que hipertension grado Il se refiere a
valores de presion arterial sistdlica y/o diastélica mayores al percentil 99th + 5mmHg.

(Anyaegbu, 2013).

CLASIFICACION DEFINICION

Nifilo normotenso Presidn sistdlica y/o diastélica < 90th percentil para

edad, género y estatura.

Pre hipertensién Presidn sistdlica y/o diastdlica >90th percentil y
<95th percentil para edad, género y estatura. O
una tensién arterial > 120/80 mmHg pero inferior

al 95th percentil.

Hipertensién Grado | Presidn sistdlica y/o diastdlica > 95th percentil pero
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inferior al 99th percentil + 5mmHg.

Hipertensién Grado |l Presion sistdlica y/o diastdlica > 99th percentil +

5mmHg para edad, género y estatura.

Tabla 2. Definicién y clasificacion de hipertensién en nifios y jovenes. (Anyaegbu,

2013).

De acuerdo a la etiologia, la hipertensidn arterial puede ser clasificada como primaria
o esencial (PH) cuando no es evidente una causa e hipertensiéon secundaria (SH)
cuando existe una causa subyacente de la hipertension. La forma mds comun de
hipertensidon en nifios y jovenes es la primaria o esencial, la cual generalmente se
presenta como formas leves de hipertension y existe historia familiar de hipertension
esencial. Hipertension secundaria debe ser considerada en pacientes con
caracteristicas clinicas que sugieran enfermedad sistémica asociada a hipertension,
por lo general estos pacientes se presentan con hipertensién grado Il y peor cuadro
clinico que los pacientes con hipertensién esencial.

Hipertension secundaria se puede deber a: una enfermedad renal subyacente,
enfermedad endocrina/ metabdlica, enfermedad vascular o wuna condicidn
neuroldgica. (Anyaegbu, 2013). En el caso de este paciente, existe claramente un
antecedente de enfermedad renal crénica que es la que se encuentra causando la

hipertensién secundaria.

5. Presenta el paciente hematuria?
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Se define hematuria a la presencia de un aumentado nimero de hematies en la orina,
la cual puede ser identificable a simple vista (hematuria macroscoépica) o puede
necesitarse microscopio para identificarla (hematuria microscépica). A pesar de que es
comun la presencia de hematuria benigna en nifios, es importante la identificacion de
los pacientes que presentan hematuria por alguna patologia de base.

La forma mads usada para la deteccién de hematuria es la tirilla que utiliza perdxido de
hidrégeno, la cual es capaz de detectar 5- 10 hematies x microL lo cuakl corresponde a
una hematuria francamente microscoépica; un hallazgo positivo de hematuria por tirilla
debe ser confirmado por examinaciéon microscopica.

Hematuria microscépica es definida por la presencia de mas de 5 hematies por campo

de alto poder (amplificacién de 40X). (Gagnadoux, 2013).

6. Presenta el paciente alteraciones dseas?

En la nifiez, la enfermedad renal crénica causa alteraciones en la regulacidon del
metabolismo de los minerales con una consecuente variacién en el crecimiento y
remodelacién ésea; estas anormalidades pueden ocurrir desde etapas tempranas de la
enfermedad renal crénica y pueden acompanarse de calcificaciones cardiovasculares.
Se ha reclasificado a la asociacién de enfermedad mineral, esquelética y vascular en el
contexto de enfermedad renal crénica como enfermedad renal crénica con desorden

mineral y 6seo (CKD Mineral and Bone Disorder), el cual es un desorden sistémico del
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metabolismo éseo y mineral debido a enfermedad renal que se puede manifestar por
uno o algunos de los siguientes: anormalidades del metabolismo del calcio, fésforo,
hormona paratiroidea (PTH) o vitamina D, anormalidades en el crecimiento, fuerza o
histologia 6sea y calcificaciones vasculares o de tejidos blandos.

Se define como osteodistrofia renal a las alteraciones dseas que se presentan en el
contexto de enfermedad renal crénica y es muy importante un diagndstico adecuado y
temprano para poder instaurar una terapia que beneficie al paciente; la
histomorfometria contintda siendo el procedimiento de eleccion para la evaluacion del

recambio, mineralizacién y volumen dseos. ( Wesseling, 2013).

7. Como se explica la elevacion de la hormona paratiroidea (PTH) en este paciente?
Varios estudios han demostrado la relacién de la enfermedad renal no solo con el
desarrollo de hiperparatiroidismo secundario, sino también agrandamiento de las
glandulas paratiroides y osteitis fibrosa quistica. La elevacién de la PTH en pacientes
con enfermedad renal crénica ha sido explicada por los siguientes mecanismos:

La hipdtesis de la compensacion, propuesta por Bricker, en la cual un estado de
retencion de fosfatos a casusa de la disminucién de la funcion renal provoca una
disminucion en la concentracion de calcio ionizado, lo cual a su vez estimula la
secrecién de PTH.

Otro mecanismo es la disminuida produccion renal de calcitriol. En el contexto de
enfermedad renal crénica, el nimero disminuido de nefronas se asocia a una

alteracion de la habilidad de los rifiones de producir calcitriol, el mismo que en
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concentraciones normales disminuye la expresiéon génica de PTH, por lo tanto se
produce hiperparatiroidismo.

Por otro lado, el fosforo también ha demostrado mediar la concentracion de PTH por
un mecanismo independiente del calcitriol; esto se ha demostrado a través de varios
estudios en los cuales la restriccion de la ingesta de fosforo suprimié la hipersecrecion

de PTH independientemente de las concentraciones de calcio o calcitriol. (Goto, 2008).

8. Tiene el paciente anemia? De ser asi, cual es la explicaciéon de la misma?

La presencia de anemia en pacientes con enfermedad renal crénica es practicamente
universal, siendo aun mas prevalente en la poblacion pedidtrica, y dentro de este
grupo, mas prevalente en los pacientes que se encuentran en tratamiento de
reemplazo renal por dialisis. Se ha demostrado una asociacién entre niveles bajos de
filtracion glomerular y bajos niveles de hemoglobina, y se han visto excelentes
resultados en pacientes a los que se les ha administrado estimulantes de
eritropoyetina y hierro.

Investigaciones han encontrado que valores anuales promedio inferiores a 11 g/dL
estuvieron presentes en 54,1% de pacientes pedidtricos en hemodialisis versus 39,8%
de pacientes adultos en hemodialisis; mientras que en pacientes en didlisis peritoneal,
un porcentaje de 69,5% de pacientes pediatricos y 55,1% de pacientes adultos
presentaron valores inferiores a 11 g/dL como promedio anual.

Las guias de la NFK- KDOQI recomiendan iniciar manejo de la anemia en pacientes

pediatricos con enfermedad renal crdnica con niveles inferiores al 5to percentil para
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hombres o mujeres. A continuacidn se presenta una tabla con los valores con relacion

a la edad. (Koshi,2008)

Edad Hemoglobina | Hemoglobina | Desviacion | Desviacién | 5th 5th
(afios) | promedio promedio estandar estandar percentil | percentil
(g/dL) (g/dL) hombres mujeres hombres | mujeres
hombres mujeres
<1 146,7 131,9 13,9 11,0 121,0 114,0
1-2 120,1 120,2 8,2 8,0 107,0 108,0
3-5 123,5 123,9 7,7 7,7 111,5 1111
6-8 128,8 128,2 8,0 7,7 115,1 115,0
9-11 132,8 131,0 8,4 7,8 119,6 118,5
12-14 | 141,4 132,9 10,8 10,0 124,1 117,0
15-19 | 150,7 131,5 10,3 10,0 134,6 114,6
Tabla 3. Niveles de hemoglobina para nifios y nifias de todos los grupos étnicos de

acuerdo a la edad, tomado de NHANES-III. (Koshi,2008).

Mudltiples son las causas de anemia en pacientes con enfermedad renal crénica, siendo

las principales la deficiente produccion de eritropoyetina (EPO) y la deficiencia de

hierro. Otras causas son la inflamacién, ya que mediadores de inflamacidon como la

interleucina 6 (IL-6), interleucina 1(IL-1) y factor de necrosis tumoral alfa (TNF- a)

interfieren con la maduracién de los precursores de los hematies; ademas, la pérdida
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cronica de sangre, el hiperparatiroidismo, la toxicidad de aluminio, hemdlisis,
hemoglobinopatias, deficiencia de vitamina B12 y acido félico y la toxicidad de algunos
farmacos pueden ser la causa de la anemia en este grupo de pacientes. Es importante
realizar un diagndstico correcto e iniciar terapias que compensen estas deficiencias
para poder contrarrestar los bajos valores de hemoglobina de los pacientes. (Koshi,

2008).

C. Examen Fisico.

Tensién Arterial | 140/70 mmHg
Frecuencia 89 Ipm
Cardiaca

Frecuencia 16 rpm
respiratoria

Temperatura 36.9C
Saturacién de 95%

Oxigeno

Tabla 4. Signos Vitales

Paciente consciente, orientado en tiempo, espacio y persona, hidratado, afebril,
conjuntivas palidas. Sin alteraciones en la examinacion de los pares craneales.
o Cabeza: normocefilica, implantacién adecuada del cabello para la edad.
o Ojos: pupilas isocdricas y reactivas a la luz, conjuntivas moderadamente palidas,
escleras anictéricas.
Fosas nasales: permeables, tabique central, cornetes medianos.
Boca: dentadura relativamente en buen estado, mucosa humeda y rosada.

o Cuello: no adenopatias, no ingurgitacion yugular.



25

o Térax: caja tordcica sin alteraciones.
Corazon: ruidos cardiacos ritmicos, se ausculta un soplo sistdlico grado Il en foco
mitral.
Pulmones: expansion pulmonar normal, presencia de buena entrada de aire,
murmullo vesicular conservado, no ruidos sobreafiadidos.

o Abdomen: de caracteristicas normales a la inspeccién.
Suave, depresible, no doloroso a la palpacidn superficial ni profunda, no se palpan
masas. Ruidos intestinales normales, no se auscultan soplos en regién epigastrica,
no visceromegalias.

o Extremidades: de caracteristicas normales, sin presencia de heridas. Pulsos distales

presentes, sin presencia de edemas.

3. Diagndstico Diferencial.
Como se explicd anteriormente, se trata de un paciente de sexo masculino, de 11 anos de
edad con antecedentes de enfermedad renal crénica, enfermedad de Fabry y retardo del
desarrollo que desde su ingreso presenté algunos signos de alarma que tuvieron que ser
manejados de manera inmediata por lo que se decidié su ingreso. Se realizard un analisis
de los diagndsticos diferenciales de estos signos y/o sintomas y posteriormente se buscara
correlacionarlos entre si en busca de una etiologia comun. Al analizar un caso clinico, es
de suma importancia abrir los posibles diagndsticos diferenciales de cada signo o sintoma

y analizarlos detalladamente tratando de encontrar una asociacién entre ellos.

a) Diagnéstico diferencial de la hipertension.
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Ante la presencia de hipertension arterial en nifios, es importante identificar si se trata de
hipertensiéon arterial esencial o si existe una patologia de base que esté provocando
hipertensién arterial secundaria. Ademas, se debe identificar otros factores de riesgo de
enfermedad cardiovascular como obesidad o dislipidemia y definir en qué pacientes se
debe iniciar terapia anti hipertensiva.

Existen algunos factores que nos ayudan a diferenciar hipertensién esencial o primaria de
hipertensién secundaria, dentro de los cuales tenemos:

o Nifios en edad pre puberal generalmente tienen alguna patologia provocando
hipertensidn secundaria, la cual es importante identificarla; mientras que los nifios
en edad post puberal usualmente tienen hipertension arterial esencial.

o Si hay hipertensidon severa, es muy probable que se trate de hipertensidon
secundaria.

o Hipertension arterial esencial generalmente se presenta en un ambiente de
historia familiar de hipertensién.

o Hay que estar muy atentos ante la presencia de signos o sintomas que nos
sugieran una enfermedad de base, como por ejemplo taquicardia y rubor en caso
de tratarse de un feocromocitoma, o edema y/o elevacién de los azoados en caso
de existir una causa renal subyacente. (Mattoo,2015)

Como se menciond, en primer lugar se debe diferenciar si se trata de hipertension
esencial o hipertension secundaria. Asi, se debe primero descartar las probables causas de

hipertension secundaria, y si no la hay, establecer hipertension esencial como diagndstico.
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En caso de sospechar hipertensidn secundaria, se debe pensar en:

Enfermedad renal: es la principal causa de hipertension secundaria en nifios, por lo
tanto, se recomienda realizar ultrasonografia renal a todos los nifios vy
adolescentes con hipertension arterial. Existen muchas alteraciones de Ia
estructura y/o funcién renal que pueden provocar hipertension secundaria, dentro
de las cuales tenemos: anomalias congénitas, pielonefritis, hidronefrosis,
enfermedad de rifdn poliquistico, enfermedades del parénquima renal, entre
otras.

Enfermedad endocrina: en caso de hipertensidn arterial en nifios y adolescentes,
es importante descartar una enfermedad de origen endocrino. Dentro de las
principales enfermedades que pueden causar hipertension secundaria en este
grupo de pacientes esta el hiperaldosteronismo primario, hipertiroidismo,
hiperparatiroidismo y feocromocitoma, entre otras. Es importante realizar una
evaluacion de los niveles plasmaticos de hormonas en todos los pacientes
pediatricos que presente hipertension.

Enfermedad cardiaca: dentro de esta categoria, la principal causa de hipertensién
secundaria en nifios y adolescentes es la coartacion de la aorta. En el examen fisico
es clasico encontrar presion arterial elevada en las extremidades superiores junto
con presiones bajas en las extremidades inferiores, asi como disminucién de los

pulsos femorales.
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Farmacos o toxinas: ante la presencia de hipertensién arterial en nifios y
adolescentes, hay que realizar una buena historia clinica, averiguando todo el
historial de medicamentos que ha ingerido en su vida. Dentro de los principales
medicamentos que pueden causar hipertensién arterial secundaria tenemos los
glucocorticoides, la ciclosporina, tacrolimus. En el caso de tratarse de una paciente
adolescente es importante averiguar el uso de anticonceptivos orales.

Enfermedad vascular: ademas de las enfermedades vasculares renales que pueden
provocar hipertensidn secundaria, es importante descartar la presencia de fistulas
arteriovenosas o ducto arterioso persistente, en el caso de neonatos o infantes
gue presenten presiones elevadas.

Otras causas: ademas de las antes mencionadas, es importante saber que existen
otras causas que a pesar de ser mucho menos frecuentes, pueden ser causantes de
hipertensién arterial secundaria. Dentro de esta categoria tenemos: la esclerosis
tuberosa, el sindrome de Guillain- Barré, enfermedades del colageno,

neurofibromatosis, neuroblastoma, entre otras. ( Mattoo, 2015).

Causas de hipertension secundaria.

Enfermedad renal:

Causas psicolodgicas:

Pielonefritis.

Estrés mental.

Enfermedades del parénquima renal.

Ansiedad.

Anomalias congénitas.

Causas farmacoldgicas:

Nefropatia por reflujo.

Simpaticomiméticos.

Glomerulonefritis aguda.

Corticosteroides.

Plrpura de Henoch-Schonlein

Estimulantes.

Sindrome hemolitico urémico.

Anticonceptivos orales.

Trauma renal.

Esteroides anabdlicos.

Hidronefrosis.

Cocaina.
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Calculos renales. Fenciclidina.
Sindrome nefrético. Regaliz.
Tumor de Wilms. Cafeina.
Rifidn hipoplasico. Nicotina.

Enfermedad de rindn poliquistico.

Enfermedad vascular:

Enfermedad endocrina:

Anomalias arteriales renales.

Hipertiroidismo.

Trombosis venosa renal.

Diabetes mellitus.

Coartacion de la aorta.

Hiperplasia adrenal congénita.

Fistula arteriovenosa.

Sindrome de Cushing.

Ducto arterioso persistente.

Aldosteronismo primario.

Otras causas.

Hiperparatiroidismo primario.

Esclerosis tuberosa.

Hipercalcemia.

Neuroblastoma.

Feocromocitoma.

Dolor agudo.

Causas neuroldgicas.

Enfermedad del coldgeno.

Presion intracraneal elevada.

Neurofibromatosis.

Sindrome de Guillain- Barré.

Envenenamiento por metales pesados.

Tabla 5. Causas de hipertensién secundaria en nifios y adolescentes. Tomado de Uptodate.

(Mattoo, 2015).

b) Diagnéstico diferencial de la hiperpotasemia.

Antes de entrar en detalle a la definicion y causas de hiperkalemia en nifios, es importante

hacer una breve revisidon de la fisiologia del potasio. Las reservas totales de potasio en el

cuerpo son de aproximadamente 3000 mEq, a diferencia del sodio, que es el principal

catién extracelular y tiene poca concentracién en el interior de las células, el potasio es el

principal cation intracelular, estando aproximadamente el 98% de la concentracién del

potasio del cuerpo dentro de las células; teniendo una concentracién intracelular

promedio de 140 mEqg/ L y una concentracion extracelular entre 4 y 5 mEq/L. (Mount,

2014).
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La diferencia en la distribucidn de los 2 principales cationes del organismo, el sodio y el
potasio, es mantenida por la bomba de Na-K-ATPasa en la membrana celular, la cual se
encarga de sacar sodio de la célula e ingresar potasio a la misma en un radio de 3:2. El
radio de concentracién de potasio en las células y el espacio extracelular es el principal
determinante del potencial de membrana en reposo a través de la membrana celular, el
cual tiene vital importancia en la generacion del potencial de accién, esencial para el
normal funcionamiento neuronal y muscular. (Mount, 2014).
En individuos sanos, el potasio de la dieta es absorbido en los intestinos y excretado en la
orina, proceso que es determinado principalmente por la secrecién de potasio de las
células principales en los 2 segmentos que contindan al tubulo distal, el segmento
conector y el tubulo colector. Existen 3 principales factores que estimulan esta secrecion:
o Unincremento en la concentracién del potasio plasmatico y/o ingesta de potasio.
o Unincremento en la secrecidén de aldosterona.
o Aumento en el transporte de sodio y agua a los sitios distales de secrecién de
potasio. (Mount, 2014).
A continuacion analizaremos las principales causas de hiperkalemia en ninos de acuerdo al
mecanismo que la produce:
e Ingesta aumentada de potasio:
En nifios, normalmente una ingesta aumentada de potasio no produce hiperkalemia
sostenida debido a la presencia de mecanismos homeostaticos que protegen contra el
elevado potasio extracelular. En algunos casos excepcionales, estos mecanismos se ven

superados por cargas excesivamente grandes de potasio que pueden producirse en casos
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de nutricién parenteral, fluidos intravenosos o medicaciones intravenosas que contengan
altas concentraciones de potasio o en el caso de transfusiones sanguineas masivas.
(Somers, 2015).
e Movimiento transcelular de potasio:
Este mecanismo se ve en situaciones en las cuales se presenta por ejemplo, un dafio o lisis
celular que provoque la liberacién de grandes cantidades de potasio intracelular y otros
electrolitos intracelulares al espacio extracelular como ocurre en el caso de rabdomiolisis,
ejercicio excesivo, sfiindrome de lisis tumoral o procesos hemoliticos severos. También
puede presentarse hiperpotasemia por este mecanismo en casos de acidosis metabdlica,
en donde el movimiento de los iones de hidrégeno provoca estimulacién del movimiento
de potasio al espacio extracelular con la finalidad de mantener la electroneutralidad. Un
mecanismo similar al de la acidosis metabdlica es el que produce hiperkalemia en casos de
deficiencia de insulina o cetoacidosis diabética. (Somers, 2015).
e Anomalias en la excrecion renal:

Es practicamente una constante la presencia de hiperpotasemia en pacientes con
enfermedad renal aguda o crénica y se presenta ya sea por la reduccion del indice de
filtrado glomerular (GFR) o por disfuncidn tubular. En caso de ser la reduccién del GFR el
mecanismo de la hiperkalemia, esta suele presentarse en nifios generalmente cuando el
GFR estd por debajo de 30 mL x min x 1.73m2. El otro mecanismo, la disfuncién tubular
puede presentarse a través de los siguientes cuadros clinicos: hipoaldosteronismo,

resistencia a la aldosterona o pielonefritis. (Somer, 2015).
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e Pseudohiperpotasemia:
En algunos casos, los niveles séricos de potasio no son los verdaderos, esto ocurre en
muestras sanguineas hemolizadas, esto suele ocurrir en pacientes en los cuales la toma de
la muestra resulta muy complicada, sobre todo en nifios pequefios. Psudohiperpotasemia

puede presentarse también en nifios con marcada leucocitosis o trombocitosis.

Causas de hiperpotasemia en nifios en base a la fisiopatologia.

Categoria Causa

Aumento de la ingesta de potasio. Exposicion a altas cargas de potasio en
fluidos intravenosos o medicaciones.

Exposicion a medicaciones que contienen
potasio.

Masivas transfusiones sanguineas

Movimiento transcelular de potasio. Dafio estructural celular debido a:

Rabdomiolisis
Hemolisis
Sindrome de lisis tumoral.

No dafio estructural celular:

Acidosis metabdlica.
Cetoacidosis diabética.
Pardlisis periddica hiperkalémica.

Anormal excrecién renal de potasio. Disminucién del volumen circulante
efectivo.

Disminucién de la actividad del sistema
Renina- angiotensina- aldosteona.

Hiperplasia adrenal congénita.

Insuficiencia adrenal.

Efecto de drogas (IECAs, espironolactona,
etc).

Alteracién renal significativa con
disminucion del GFR.

Alteracion de la secrecion tubular de
potasio:

Nefropatia por reflujo.

Uropatia obstructiva.

Nefropatia de células falciformes.

Efecto de drogas (amiloride, triamtereno,
etc)
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Hipoaldosteronismo (acidosis tubular renal
tipo IV)

Pseudohiperkalemia Muestra hemolizada.

Leucocitosis o trombositosis.

Tabla 6. Causas de hiperkalemia en nifios en base a la fisiopatologia. Tomado de Uptodate.
(Somers, 2015).
4. ANALISIS DEL DIAGNOSTICO DIFERENCIAL.

Como pudimos observar, existe gran relacién entre la presentacién de hipertensién en
nifios y jévenes con la presencia de hiperpotasemia en esta poblacién. Los dos signos
mencionados son pilares de la forma de presentacion de enfermedad renal crénica en
pacientes pediatricos, teniendo en comun la presencia de alguna alteracién anatémica o
funcional del rifién, las cuales se pueden ademas asociar a elevacidon de los niveles
plasmaticos de los azoados y disminucidn de la excrecidn urinaria en estos pacientes. En
este caso, por la edad de presentacidn de los sintomas y signos, es de vital importancia la
sospecha y el andlisis de alguna causa de origen hereditario, lo cual podemos corroborar
con el antecedente del paciente de la enfermedad de Fabry, la cual estd provocando la
enfermedad renal del paciente. De manera cronoldgica, podemos resumir que el paciente
presenta enfermedad de Fabry, la cual provoca la enfermedad renal que se estd
manifestando clinicamente con la hipertensién arterial, la oliguria, la hiperkalemia,
elevacidn de azoados y mas signos y sintomas que presenta el paciente actualmente y que

estan siendo analizados.
5. DESARROLLO DEL TEMA

5.1 Enfermedad renal crénica.

5.1.1 Cudl es la definicion de enfermedad renal cronica en nifos?
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Enfermedad renal crénica es una condicién en la cual existe dafo renal irreversible que
puede progresar a enfermedad renal en estadio final (ESRD) en la cual se requiere terapia
de reemplazo renal y en la poblacion pedidtrica se asocia a una alta mortalidad y
morbilidad cardiovascular, alteraciones en el crecimiento y el desarrollo asi como un gran
impacto en la calidad de vida del paciente y su familia. La enfermedad renal crénica
constituye un serio problema para la salud publica a nivel mundial, siendo de vital
importancia el conocimiento de las causas, mecanismos y tratamientos apropiados para la
enfermedad. (Harambat, 2012).

La enfermedad renal crénica originalmente fue definida como un indice de filtracion
glomerular (GFR) menor a 60 mL x minuto x 1.73m2 por 3 meses o mas. Sin embrago, la
National Kidney Foundation desarrollé un sistema de clasificacion de acuerdo a la
disminucion del indice de filtracion glomerular (GFR), la cual se presenta en la tabla a
continuacion. Este mecanismo de estadiaje fue desarrollado con el propdsito de lograr
una mejor clasificacidén y adecuado tratamiento para cada estadio de la enfermedad.
(Quigley, 2012).

Stages of CKD as related to the GFR. of the patient.

Chronic kidney disease stage GFR (mL/min/1.73 mz)

I =010) Mild

I 6090 Moderate
1 30-60 Moderate
IV 15-30 Severe
W <15 ESRED

Figura 1. Estadios de la enfermedad renal crénica de acuerdo al GFR. Tomado de
International Journey of Pediatrics. (Quigley, 2012).
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5.1.2 Cudles son las causas de la enfermedad renal crénica?

Existen varios registros epidemioldgicos en relacion a la enfermedad renal crénica, siendo
uno de los mads serios y de mayor impacto cientifico el registro de la North American
Pediatric Renal Trials and Collaborative Studies (NAPRTCS), que cuenta con una base de
datos amplia con registros desde 1994 a 2008. Basandonos en esta fuente, tenemos una
distribucién de la enfermedad renal crénica en nifios segun su etiologia de la siguiente
manera:

Las anomalias congénitas renales constituyen el 57% de los casos, dentro de las cuales la
mas comun es la uropatia obstructiva, estando presente en el 21% de casos, seguida de
las aplasias, hipoplasias y displasias renales (18%) y de la nefropatia por reflujo y la
enfermedad renal poliquistica con 8% y 4% respectivamente.

Las enfermedades glomerulares constituyen el segundo gran grupo etiolégico de
enfermedad renal crénica en pacientes pediatricos, siendo el 17% del total de casos. Este
grupo de enfermedades es mds comun en pacientes mayores de 12 afos. La
glomeruloesclerosis segmental focal es el desorden glomerular mas comun en este grupo
de pacientes, constituyendo el 9% de los casos.

Hay otro gran porcentaje de casos que no tienen etiologia identificada, este grupo
constituye aproximadamente el 15% de casos, mientras que el 3 por ciento de casos ha
sido determinado como enfermedad renal créonica de causa desconocida. Dentro de las
causas menos comunes tenemos a la nefritis intersticial, sindrome hemolitico urémico y
desdrdenes genéticos como la oxalosis, nefritis hereditaria o cistinosis, entre otras.

(Wong, 2015).



36

5.1.3. Con qué frecuencia se presenta enfermedad renal crénica en pacientes
pedidtricos?

A diferencia de la poblacién adulta, no existen demasiados registros de la epidemiologia
de enfermedad renal crénica en la poblacidén pediatrica; sin embargo, existen algunos
estudios con mucha validez cientifica y epidemiolégica. Uno de los estudios mas
importantes en este campo fue el proyecto ltalkid, el cual fue un estudio prospectivo que
incluyd los casos pediatricos de enfermedad renal crénica que se presentaron en ltalia
entre 1990 y 2000. Para la realizacion de este estudio, se considerd pacientes con
enfermedad renal crénica a aquellos que presentaron un aclaramiento de creatinina
inferior a 75 mL x minuto x 1.73 m2. En este estudio se obtuvieron los siguientes datos:
Incidencia: 12.1 por millén de nifios y adolescentes menores de 20 afios de edad.
Prevalencia: 74.7 casos por millén de nifios y adolescentes menores de 20 afios de edad.
Edad media de presentacidn: 6.9 afios.

Aclaramiento de creatinina promedio al momento de ingresar al estudio: 42 mL x minuto x
1.73m2. (Wong, 2015).

Ademas, es importante mencionar que estudios han mostrado una incidencia vy
prevalencia mayor en el sexo masculino, representando aproximadamente las 2 terceras
partes de los casos de enfermedad renal crénica, esto se debe a que en este grupo existe
mayor incidencia de anomalias congénitas del rifién y del tracto urinario, incluyendo

uropatia obstructiva, displasia renal, entre otras. (Wong, 2015).

Prevalencia de casos de enfermedad renal crénica segun la edad.
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Edad. Porcentaje de casos.
Menos de 2 afios de edad 20,1 %

De 2 a menos de 6 afios. 15.9 %

De 6 a menos de 13 afios. 321%

De 13 a menos de 18 afios. 28.2%

De 18 a 21 afios de edad. 3.7%.

Tabla 7. Prevalencia de casos de enfermedad renal crénica en la poblacién pediatrica

segun la edad de deteccidon. Tomado de Uptodate. (Wong, 2015).

5.1.4 Como se presenta clinicamente esta enfermedad?

Puede ser muy variada la presentacién clinica dependiendo de la causa que se encuentre

provocando la insuficiencia renal crénica y la severidad de la misma. Las caracteristicas

clinicas las dividiremos a continuacion en 2 grupos principales, en primer lugar

dependiendo de si el origen de la misma es glomerular o no glomerular; y luego de

acuerdo al estadio en el que se encuentre el paciente:

Caracteristicas clinicas y de
laboratorio.

Detalles complementarios.

Enfermedad no glomerular.

Poliuria.
Elevacién de
sérica.
Retraso en el crecimiento.
Reduccién del GFR en
etapas tempranas.

la creatinina

Afecta el espacio
tubulointersticial.
Principalmente anomalias

congénitas y enfermedades
quisticas del rifidn.

Enfermedad glomerular.

Hematuria.

Edema debido a la
proteinuria.

Presion arterial elevada
gran elevacion de |la

Coluria, generalmente
descrita como orina “color
Coca Cola™.
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creatinina sérica, incluso en
etapas tempranas.

Tabla 8. Manifestaciones clinicas de la enfermedad renal crénica. Tomado de Uptodate
(Warady, 2015).

Estadio de la enfermedad renal. Caracteristicas clinicas.
Estadio 1y 2. Generalmente asintomaticos.
Estadio 3. Manifestaciones de enfermedad renal

cronica: hematuria, elevacion de la
creatinina sérica, hipertension arterial, etc.

Estadio 4y 5. Anorexia, debilidad, fatigabilidad facil,
desorden mineral y éseo.

Tabla 9. Caracteristicas clinicas de la enfermedad renal de acuerdo al estadio. Tomado de
Uptodate. (Warady, 2015).
5.1.5. Qué complicaciones suelen tener estos pacientes?
Los pacientes con enfermedad renal crénica suelen tener muchas complicaciones
sistémicas, sobre todo en los estadios finales de progresién de la enfermedad. Dentro de
las complicaciones mas prevalentes tenemos hipertensién arterial y anemia, con una
prevalencia de 70% y 37%, respectivamente. Otras complicaciones que se presentan a
menudo son: alteraciones electroliticas, desordenes minerales y dseos, dislipidemia,
alteraciones endocrinolégicas, uremia, alteraciones del crecimiento, entre otras. (Warady,
2015).

5.2 Enfermedad de Fabry
5.2.1 Qué es la enfermedad de Fabry?
Es una enfermedad progresiva del metabolismo de los glicoesfingolipidos, debida a una
actividad deficiente o ausente de la alfa galactosidasa lisosomal, lo cual resulta en la
acumulacién de globotriaosylceramida dentro de los lisosomas, en una gran variedad de

tipos celulares, entre ellas células endoteliales, renales ( podocitos, células tubulares,
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endotelio glomerular, células mesangiales e intersticiales), cardiacas y células nerviosas. Es
una enfermedad ligada a X.

La enfermedad de Fabry tiene una incidencia anual reportada de 1 caso por 100000
habitantes, clasicamente son afectados los hombres homocigotos. La enfermedad
primaria se presenta en la infancia; sin embargo, a diferencia de otras enfermedades de
almacenamiento lisosomal, los pacientes con enfermedad de Fabry suelen permanecer
asintomaticos en los primeros anos de vida. En la enfermedad de Fabry, la disfunciéon
celular activa una cascada de eventos que incluyen muerte celular, lesiéon vascular
(especialmente en vasos de pequefio calibre), disfuncion de canales idnicos, estrés
oxidativo, isquemia de tejidos, fibrosis renal y cardiaca, entre otras.

Los primeros sintomas de importancia se presentan en promedio entre los 3 y 10 afios de
edad, siendo en las mujeres un poco mds tarde, progresando hasta llegar a dafio
multiorganico, siendo la enfermedad renal en estadio terminal, el dafio cardiovasculary la
afectacién cerebrovascular los que principalmente limiten la expectativa de vida de estos
pacientes. (Germain, 2010).

5.2.2 Como se presenta clinicamente la enfermedad de Fabry?

Dentro de los primeros sintomas de la enfermedad de Fabry se encuentra el dolor, ya que
hay afectacién de fibras nerviosas pequefias de sistema nervioso periférico y autonémico;
el dolor se presenta en aproximadamente el 60% de los afectados, siendo 2 los tipos de
dolor: crisis episdédicas, que se caracterizan por un dolor de tipo "quemante”™ que se
origina en las extremidades y se irradia centralmente, y dolor crénico que se acompafia de

parestesias. Los episodios de crisis se pueden presentar por ejercicio, fatiga, fiebre,
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cambios de temperatura, etc. Una caracteristica de estas crisis es la elevacion del indice
de sedimentacidn eritrocitaria.

Son comunes las manifestaciones gastrointestinales, principalmente la diarrea, vémito y el
dolor abdominal. La afectacién gastrointestinal es debida a la deposicién de Gb3 en los
ganglios autondmicos intestinales y vasos sanguineos mesentéricos. Existen
manifestaciones dermatoldgicas que suelen ser comunes entre los pacientes,
principalmente las petequias y los angiokeratomas debido al dafio progresivo del
endotelio vascular, también se han reportado telangiectasias. Menos frecuentes son las
manifestaciones visuales y auditivas.

Como se dijo anteriormente, las manifestaciones de mayor importancia son las cardiacas
y renales que son las que dictaran el prondstico del paciente.

Afectacion renal: las lesiones renales se deben a la deposicién de Gb3 en el endotelio
glomerular, células intersticiales, podocitos y células de musculo liso de las arteriolas
renales. Las caracteristicas de la afectacién renal a menudo empiezan con
microalbuminuria y proteinuria entre la segunda y tercera década de vida. A medida que
avanza la edad del paciente, generalmente la proteinuria empeora; el deterioro gradual
de la funcién renal va a llevar a una elevacién progresiva de los azoados y alteraciones
anatémicas renales como fibrosis, esclerosis o atrofia tubular que van a llevar a un estado
de dafio renal irreversible con necesidad de terapia de reemplazo renal. La progresion de
la enfermedad renal serd el principal determinante de la morbilidad y mortalidad de los

pacientes. (Germain, 2010).



41

Figura 2. Biopsia renal en un paciente con enfermedad de Fabry.
(Germain, 2010).

Figura 3. Biopsia renal en paciente con enfermedad de Fabry.
La microscopia muestra almacenamiento de glicoesfingolipidos
en los lisosomas de los podocitos. (Germain, 2010).

Afectacion cardiaca: las principales manifestaciones cardiacas de la enfermedad de Fabry
son angina y disnea en aproximadamente 60% de pacientes. Menos frecuentes son la
hipertrofia ventricular izquierda, las arritmias y disfuncién diastdlica. En etapas avanzadas
de la enfermedad, puede presentarse fibrosis transmural que suele reducir la funcidn
cardiaca hasta llegar a insuficiencia cardiaca congestiva. (Germain, 2010).

Como se menciond anteriormente, tanto el dafio renal como cardiaco son los principales

determinantes del prondstico de estos pacientes.



Figura 4. Ecocardiograma de un paciente con enfermedad de Fabry.
Eje paraesternal muestra hipertrofia ventricular izquierda con
engrosamiento septal. (Germain, 2010).

6. EXAMENES DE LABORATORIO.

6.1 Examenes al ingreso del paciente (11 de Septiembre de 2015)

Biometria Hematica. Valor referencial
Leucocitos 5.16 4.5-10
Hemoglobina 5.5 10.5-14.4
Hematocrito 17.2 32-43
Volumen Corpuscular | 91.5 72-90
medio (VCM)
Concentracion media de | 29.3 24- 32
hemoglobina (MCH)
Concentracién 32 28- 36
corpuscular media de Hb
Linfocitos 2.07 1-7
Neutrdfilos 2.04 1.1- 6.6
Plaguetas 181000 130000- 400000
Recuento de glébulos | 1.88 3.8-5.3
rojos
Linfocitos % 40.1% 30-42 %
Neutréfilos % 39.5% 30-41%
Basofilos % 0.4% 0-2%
Tiempo de Protrombina | 14.1 11-14.5
(TP)
Tiempo de | 32 20- 33
Tromboplastina (TTP)
INR 1.29
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Tabla 10. Biometria hemadtica del paciente al ingreso.

Quimica Sanguinea y electrolitos Valor referencial.
Glucosa 100 70- 100
Creatinina 13.4 0.5-1.4
Nitrégeno Ureico (BUN) | 224.1 10- 50
Acido urico 7.9 3.4-7
Cloro (Cl) 98 98- 106
Potasio (K) 5.6 3.5-5.5
Sodio (Na) 138 135- 145
Calcio idnico en suero | 0.5 1.12-1.32
(Ca)

Calcio Total 7.9 8.5-10.5
Fésforo 8.7 2.5-45
Bilirrubina total 0.39 0.3-1.0
Bilirrubina directa 0.09 0.1-0.3
Bilirrubina indirecta 0.30 Menor a 1.0
AST (SGOT) 21.1 0-38

ALT (SGPT) 11.5 0-41
Proteinas totales 6.90 6.6- 8.7
AlbUmina 4.2 3.4-438

Tabla 11. Quimica sanguinea, electrolitos y pruebas de funcidn
hepatica al ingreso.

EMO (Uroanalisis)

Color Amarillo
Aspecto Transparente
PH 7
Cetonas Negativo
Bilirrubinas Negativo
Leucocitos en orina Negativo
Nitritos Negativo
Hemoglobina 250
Proteinas 500
Glucosa 50
Células poliédricas 0.38
Piocitos 1.07
hematies 32.75

. 32.10
Bacterias
Densidad urinaria 1.005
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Tabla 12. Elemental y microscépico de orina (EMO) al ingreso.

6.2 Examenes laboratorio de control. (14 de Septiembre de 2015)

Biometria Hematica. Valor referencial
Leucocitos 6.0 4.5-10
Hemoglobina 8.4 10.5-14.4
Hematocrito 25 32-43
Volumen Corpuscular | 88.7 72-90
medio (VCM)
Concentracion media de | 29.8 24- 32
hemoglobina (MCH)
Concentracién 33.6 28- 36
corpuscular media de Hb
Linfocitos 1.84 1-7
Neutréfilos 3.07 1.1-6.6
Plaguetas 189000 130000- 400000
Recuento de glébulos | 1.88 3.8-5.3
rojos
Linfocitos % 30.07% 30-42 %
Neutroéfilos % 51.2% 30-41%
Basofilos % 0.3% 0-2%
Tiempo de Protrombina | 14.3 11-14.5
(TP)
Tiempo de | 28.9 20- 33
Tromboplastina (TTP)
INR 1.3

Tabla 13. Biometria hematica de control.

Quimica Sanguinea y electrolitos Valor referencial.
Glucosa 104 70- 100
Creatinina 14.3 0.5-1.4
Nitrogeno Ureico (BUN) | 243.3 10- 50
Acido drico 6.9 3.4-7
Cloro (Cl) 95 98- 106
Potasio (K) 5.9 3.5-5.5
Sodio (Na) 131 135- 145
Calcio idénico en suero | 0.55 1.12-1.32
(Ca)




Calcio Total 8.1 8.5-10.5
Fésforo 8.7 2.5-45
Bilirrubina total 0.4 0.3-1.0
Bilirrubina directa 0.1 0.1-0.3
Bilirrubina indirecta 0.3 Menor a 1.0
AST (SGOT) 24.2 0- 38

ALT (SGPT) 12.1 0-41
Proteinas totales 6.82 6.6- 8.7
AlbUmina 4.0 3.4-4.8

Tabla 14. Quimica sanguinea y electrolitos de control.

EMO (Uroanalisis)

Color Amarillo
Aspecto Ligeramente turbio
PH 7
Cetonas Negativo
Bilirrubinas Negativo
Leucocitos en orina Negativo
Nitritos Negativo
Hemoglobina 250
Proteinas 500
Glucosa 50
Células poliédricas 0.71
Piocitos 1.
hematies 65.2
Bacterias >.81
Densidad urinaria 1.005

Tabla 15. Elemental y microscdpico de orina de control.

Gasometria y perfil infeccioso

BE -7.4 (0-3)
HCO3 18.3 (21-29)
PCO2 33.9 (35-45)
PH 7.3 (7.3-7.4)
PO2 36.7 (65- 80)
TCO2 41 (21-30)
Hepatitis C 0.11 (Negativo)
HIV 1-2 0.14 (Negativo)
Hepatitis B Negativo

Tabla 16. Gasometria y perfil infeccioso del paciente.
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6.3 Andlisis de los examenes de laboratorio, del estado actual del paciente y conducta
terapéutica inmediata.

Paciente de 11 anos de edad con antecedentes de enfermedad de Fabry , de enfermedad
renal crénica y de alteraciones del desarrollo y del aprendizaje; al momento presenta
enfermedad renal crdnica estadio V, con requerimiento de terapia de reemplazo renal.
Ademas presenta hipertensidn arterial de origen renal, la cual al momento esta siendo
controlada con antihipertensivos orales (amlodipino 10mg diarios VO).

Podemos observar también, de acuerdo a los exdmenes de laboratorio que el paciente
presenta anemia crénica que esta siendo manejada con eritropoyetina y suplementos
nutricionales, asi como transfusiones de paquetes globulares segln requerimiento..
Ademas, el paciente al momento presenta una hiperpotasemia e hiponatremia
importante, por lo que se le estan realizando monitoreos constantes de electrolitos en
sangre. Ademas, para controlar la hipocalcemia se le estd administrando gluconato de
calcio con horario.

Debido a que el paciente se encuentra en enfermedad renal estadio terminal (ESRD) y a
las demads alteraciones electroliticas, es necesario iniciar terapia de reemplazo renal. En
este caso, se ha decidido con el comité de dialisis del hospital, la colocacién de un catéter
para didlisis peritoneal y posterior a su colocacidn, iniciar inmediatamente las sesiones de
dialisis peritoneal, por lo que se pone en contacto inmediatamente con el servicio de

cirugia general para la colocacién del catéter.

7. TRATAMIENTO.
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7.1 Manejo de la enfermedad renal crénica en etapas tempranas.

El manejo general de los pacientes con enfermedad renal crénica incluye los siguientes
parametros: tratar la disfuncién renal reversible, prevenir o enlentecer la progresion
de la enfermedad renal, manejo de las complicaciones, preparar al paciente y a su
familia ante la posibilidad de requerimiento de terapia de reemplazo renal. En este
caso, el paciente se encuentra en enfermedad renal crénica en estadio final, grado V,
por lo que los 2 primeros componentes antes mencionados no aplican en este caso. En
cuanto al manejo de las complicaciones, este incluye manejo de las anormalidades
electroliticas, control de las alteraciones de volumen, manejo de la hipertension y
acidosis metabdlica, principalmente. (Srivastava, 2015).

En el caso de las alteraciones electroliticas, la hiperpotasemia es la que requiere un
control y manejo mas estricto que las demas. En caso de presentarse, se debe tomar
las siguientes medidas en un principio: implementar una dieta baja en potasio,
administracion de un diurético de asa( furosemida) para aumentar la pérdida urinaria
de potasio, en caso de presentarse acidosis metabdlica, administrar bicarbonato de
sodio para corregirla.

Ademas, en estadios avanzados de enfermedad renal, son comunes las alteraciones
del metabolismo éseo, especificamente en el metabolismo del calcio, del fésforo,
vitamina D y hormona paratiroidea (PTH), por lo que hay que estar controlando muy
de cerca los niveles de estos elementos, y corregirlos en caso de ser necesario. Hay
gue mencionar que la osteodistrofia renal es practicamente universal en los pacientes

con enfermedad renal crénica estadio IV y V. (Srivastava, 2015).
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Como se menciond anteriormente, otra de las comorbilidades que muy a menudo se
presenta en estos pacientes es la hipertension arterial, sobre todo en estadios
avanzados de la enfermedad. Se ha demostrado que un control estricto de la presion
arterial en estos pacientes enlentece la progresién de la enfermedad renal, este
control estricto incluye estratificacion de los niveles de presidn arterial ideales y
deseados en estos pacientes, de acuerdo a su edad y estadio de enfermedad renal,
terapia no farmacoldgica y farmacos antihipertensivos.

Se ha definido como valores de presién arterial deseados a presiones sistdlicas y
diastélicas por debajo del percentil 90th, para edad, género y talla o presiones
inferiores a 120/80 mmHg. En cuanto a la terapia no farmacoldgica, las guias incluyen
la reduccion de la sal en la dieta, ejercicio fisico y pérdida de peso.

La terapia farmacolégica debe iniciarse lo mds temprano posible en la progresién de la
enfermedad renal. Varios estudios han concluido que los farmacos antihipertensivos
mas eficaces y seguros para estos pacientes son los inhibidores de la enzima
convertidora de angiotensina (IECAS) y los antagonistas de los receptores de
angiotensina Il (ARA 1l). En la practica, el medicamento de eleccion para el control de
la presidn arterial en etapas tempranas de la enfermedad renal es enalapril, en un
rango que va desde 0.08mg/kg hasta 0.6 mg/kg basandonos en la respuesta del
paciente a la dosis elegida. Otros medicamentos también recomendados son el
lisinopril y el ramipril, y en caso de no obtener resultados éptimos se puede utilizar los
farmacos pertenecientes a los ARA Il. También se puede utilizar farmacos

antihipertensivos con otro mecanismo de accién, como los diuréticos o los
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antagonistas de los canales de Calcio; sin embargo, estos no estan recomendados
como farmacos de primera linea en estos pacientes. (Srivastava, 2015).

Otra complicacién frecuente en estos pacientes es la anemia. En secciones anteriores
se ha explicado los mecanismos por los cuales se produce la misma. Dentro de las
medidas terapéuticas de la anemia se encuentra la terapia con hierro en caso de haber
deficiencia, los suplementos de hierro estan enfocados en mantener una saturacién de
transferrina mayor a 20% y una ferritina sérica mayor a 100ng/dL. Usualmente, se
debe iniciar una terapia con 3 a 4mg x kg x dia de hierro elemental. Es importante
ademas en estos pacientes la administracidon de eritropoyetina recombinante humana
para corregir la anemia. A la terapia con eritropoyetina se puede adjuntar
suplementos de hierro para un mejor control de la anemia en estos pacientes.
(Srivastava, 2015).

7.2 Terapia de reemplazo renal (estadios finales de la enfermedad renal cronica)

Una vez que se ha establecido enfermedad renal crénica en estadio final (ESRD), se
debe analizar la forma de terapia de reemplazo renal ideal para cada paciente. La
decisidon se debe tomar en conjunto con el equipo médico y la familia, tomando en
cuenta el apoyo familiar y la condicién socioecondmica del paciente. A la familia se le
debe proporcionar toda la informacion necesaria acerca de la posibilidad de trasplante
renal, dialisis peritoneal y hemodialisis. (Rees, 2015)

El trasplante renal es el tratamiento de eleccidén, sin embrago, hasta que esta terapia
sea posible, se debe mantener al paciente en condiciones estables ya sea con la didlisis

peritoneal o hemodialisis de acuerdo a las condiciones del paciente. Generalmente, es
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indicado iniciar con didlisis peritoneal antes que con hemodidlisis. Para empezar
tratamiento con didlisis peritoneal son necesarios algunos aspectos: buena condicién
anatdmica para colocacién y funcionamiento del catéter para didlisis peritoneal
(peritoneo 6ptimo), conocimiento de la importancia del cumplimiento de los horarios
de la didlisis peritoneal diaria, apoyo familiar y capacitacién a familiares para que
puedan brindar el soporte al paciente al realizar esta terapia, niveles éptimos de
higiene en el hogar, tomando en cuenta el riesgo de infeccion que trae consigo la
realizacion de dialisis peritoneal, entro otros. (Rees, 2015).

Dentro de las ventajas de la dialisis peritoneal sobre la hemodialisis tenemos: dieta
menos estricta, no se necesita multiples accesos vasculares para realizar este
procedimiento, no es necesario salir del hogar para realizar esta terapia. Dentro de las
desventajas de la dialisis peritoneal vs la hemodidlisis tenemos: una posible no
adherencia del paciente o del cuidador a los horarios de este tratamiento, la
posibilidad de infecciones, el desgaste del peritoneo, etc.

La elecciéon de la modalidad de didlisis peritoneal, el volumen por sesién y los
componentes utilizados (solucién) en cada didlisis sera individualizada y estricta en
cada paciente.

Ademas, en los pacientes en los que se inicia terapia de reemplazo renal, es
importante el apoyo sicolégico debido a las implicaciones en la vida cotidiana del
paciente que estas terapias tienen. Es por eso que en estos pacientes es importante un
trabajo multidisciplinario que incluya el soporte médico, familiar, de enfermeria y de

sicologia para lograr una calidad de vida adecuada para el paciente.
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ANEXO A:

ESTE TRABAJO DE TITULACION SE COMPLEMENTA CON UNA
PRESENTACION INTERACTIVA DEL CASO DISCUTIDO, QUE CONSTA DE
PREGUNTAS Y RESPUESTAS QUE REFORZARA LA INFORMACION
ADQUIRIDA MEDIANTE LA LECTURA DE ESTE DOCUMENTO



