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En los Gltimos afnos se ha detectado un incre-
mento alarmante de ninos con diagnéstico de aci-
dosis tubular renal (ATR) en México. Sin
embargo, se desconoce la frecuencia de ATR debi-
do a que carecemos de un registro propicio de las
enfermedades renales en nuestro pais. Garcia de
la Puente estim6 que la prevalencia es de 35 ca-
sos por cada 10,000 expedientes en el Instituto
Nacional de Pediatria, hospital de concentracién,
de los cuales la mayoria fueron de etiologia idio-
péatica.!

Cabe senalar que, con excepcién de la enferme-
dad poliquistica, las enfermedades renales heredi-
tarias son poco frecuentes con una incidencia
< 5:10,000.2 La ATR hereditaria es atin mas infre-
cuente. En paises europeos, por ejemplo Espana,
con una poblacién de 47 millones de habitantes,
s6lo se tienen registrados seis casos de ATRd he-
reditaria (tipo 1). AGn asi, la informacién epide-
miolégica es de escasa utilidad si no se define la
metodologia empleada para lograr el diagnéstico.

La ATR puede ser primaria (aislada) o secun-
daria a padecimientos sistémicos que generalmen-
te se acompanan de sindrome de Fanconi con
glucosuria, aminoaciduria, fosfaturia, calciuria,
uricosuria y citraturia, ademas de la ATR. Las
enfermedades secundarias que con frecuencia se
asocian a ATR son cistinosis, sindrome de Lowe,
tirosinemia, glucogenosis, enfermedad de Wilson,
asi como enfermedades de origen inmunolégico
como la nefropatia lapica, sindrome de Sjogren,
etc.? Existen formas transitorias de ATR que se

asocian a prematurez, a alergias de diversos ti-
pos, incluyendo las intestinales* (aunque la aso-
ciacién con alergias no se ha demostrado en la
actualidad), a nefrotoxicidad por medicamentos
que desaparecen al suspender el nefrotéxico,5 en-
tre otras, y son mas frecuentes que las formas
hereditarias. En las formas secundarias suelen
predominar los sintomas de la enfermedad prima-
ria, complicando atiin mas el diagnéstico de ATR.
Ademas, la respuesta al tratamiento es pobre con
respecto a la detencién del crecimiento, mientras
que en la ATR primaria el paciente puede alcan-
zar un desarrollo normal después de un periodo
de tratamiento adecuado.

La ATR se clasifica en proximal (ATRp) o tipo 2,
que se origina por pérdida de bicarbonato debido a
un defecto en la reabsorcién proximal del mismo
(principalmente por mutacién de la anhidrasa carbé-
nica o del cotransportador de sodio/bicarbonato
NBCel), y la distal (ATRd) o tipo 1, que obedece a
un defecto en la excrecién distal de hidrogeniones
(ATRAd clasica), que generalmente involucra altera-
ciones de la funcién o mutacién de las proteinas
transportadoras que facilitan la excrecién de hidro-
geniones (V-ATP’asa) y la reabsorcién de HCO,~
(intercambiador CI/HCO,) en las células o-interca-
ladas de los conductos colectores, o bien, por altera-
ciones en el metabolismo de la aldosterona, que se
acompana de potasio elevado en sangre (ATR tipo 4
con hipercaliemia).®

La ATR se manifiesta clinicamente con talla
baja, retardo del desarrollo, anorexia, polidipsia,
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poliuria, raquitismo, litiasis y nefrocalcinosis
que se presentan con mayor frecuencia en casos
de ATRd clasica y ATR tipo 4. La aparicién de
cualquiera de las manifestaciones clinicas men-
cionadas debe conducir a un plan estratégico bien
estructurado para aclarar el origen del padeci-
miento y evitar que el diagnéstico de ATR se rea-
lice a la ligera.

Se traté de dilucidar el origen del incremento de
ATR en la comunidad y al final se infirieron dos hi-
pétesis. La primera es un aumento veridico en la in-
cidencia de este padecimiento. Sin embargo, esto no
se encuentra documentado en ninguna revista médi-
ca indexada en el Citation Index. La segunda es que
se trata de un sobre-diagnéstico propiciado por in-
formacién deficiente que utilizan los médicos tratan-
tes para realizar el diagnéstico. La Gltima hipétesis
es la mas viable, ya que recientemente los autores
revisamos numerosos expedientes de nifios con el
diagnéstico de ATR, provenientes de varias institu-
ciones pediatricas publicas y privadas del pais, y en-
contramos que en la mayoria de los casos el
diagnéstico no se realiz6 en forma adecuada, resul-
tando en falsos positivos. Ademas, en la Fundacién
para la Acidosis Tubular Renal Infantil Mexicana
(FUNATIM), se revisaron cerca de 50 expedientes de
ninos y de un adulto, mexicanos, con diagnéstico
de ATRd, en colaboracién con el grupo del Dr. Fernan-
do Santos del Hospital Universitario Central de As-
turias (renaltube.com), con quienes se inici6 el
primer estudio genético de la ATR distal (ATRd, tipo
I) en México. En la mayoria de los casos los exame-
nes de laboratorio fueron incompletos, por lo que no
se pudo sustentar el diagnéstico. En varios pacien-
tes se suspendi6 el tratamiento alcalino y se observd
que al repetir los examenes de laboratorio ninguno
presentd las caracteristicas de ATR. Solamente en
seis niflos y un adulto se confirmé el diagnéstico cli-
nico de ATR.

Otro factor importante en la comisién de erro-
res diagnésticos es que la interpretaciéon de las

Cuadro 1. Valores normales de gases sanguineos segun grupos etarios.

concentraciones de gases sanguineos no se efectia
de acuerdo con las correspondientes para los dife-
rentes grupos etarios. Por lo tanto, el diagnédstico
de ATR se lleva a cabo en forma errénea con base
en las cifras normales para adolescentes o adultos.
Por ejemplo, una concentracién de HCO, sangui-
neo de 19 o0 20 mmol/L se estima como reducida en
los adultos, pero es normal para un recién nacido
o lactante menor (Cuadro 1).

Los estudios que se recomiendan para llevar a
cabo el diagnéstico correcto de ATR y definir su cla-
sificaci6n son gases sanguineos en sangre arterial o
en sangre venosa arterializada (sin torniquete, au-
mentando la temperatura de la extremidad con agua
tibia o irradiacién térmica, con la precauciéon de no
provocar quemaduras; la determinacién en sangre
venosa no es valida para el diagnéstico de ATR),
electrolitos plasmaticos, determinacién del hiato
aniénico sanguineo, examen general de orina con
determinacién de pH urinario en una muestra recién
emitida, asi como el hiato aniénico urinario o, de
preferencia, la diferencia de la pCO,, urinaria/pCO,
sanguinea. Los dos tltimos analisis se llevan a cabo
después de la administracion de bicarbonato hasta
alcanzar concentraciones en sangre > 22 mmol/L.”
Ademas, se recomienda la determinacién de creatini-
na en sangre y la concentracién de calcio y creatinina
en la orina para determinar la fraccién excretada de
calcio (calciuria); medir la talla y peso corporal; la
edad 6sea; audiometria (por la asociacién de sordera
con ATRd) y el ultrasonido renal para descartar
alteraciones de la funcién renal, malformaciones
congénitas de vias urinarias y nefrocalcinosis, que
pudiesen acompanar a la acidosis tubular renal
(Cuadros 2 y 3).

El diagnéstico incorrecto implica la prescrip-
cién innecesaria de un tratamiento alcalinizante
consistente en soluciones de bicarbonato o de
citrato de potasio, con desarrollo frecuente de al-
teraciones gastrointestinales que ameritan trata-
miento. AGn peor, cuando el paciente no tiene

Edad pH paO, (mmHg) paCO, (mmHg) [HCO47s (mmollL)
Prematuro 7.20-7.25 50-60 50-55 16-18

RN 1 dia* 7.26-7.27 60 55 19

RN > 1 dia 7.37 70 33 20
Lactante (1-24 m) 740 90 34 20

Nifiez (7-19 a) 7.39 9% 37 22

Adulto (>19a) 7.35-7.45 90-110 35-45 24-26

* Adaptado: Nachyba (2002).2
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Cuadro 2. ATR: diagnostico.

Cuadro 3. ATR: diagnéstico diferencial.

+  Clinica: detencion del crecimiento, poliuria, polidipsia, ano-
rexia, raquitismo, litiasis, nefrocalcinosis.

+  Presencia de acidosis metabélica hiperclorémica (gases arte-
riales), en ausencia de pérdidas de bicarbonato por diarrea o
fistulas intestinales.

+  Generalmente el pH sanguineo (pHs) es normal debido a
compensacion con alcalosis respiratoria. El pHs puede en-
contrarse reducido por agudizacion de la acidosis metabdlica,
en presencia de estrés o por diarrea. La concentracion de bi-
carbonato [HCO,s se encuentra reducida.

+  Generalmente el pH urinario (pHu) persiste por encima de
6.5, excepto en la ATRp (durante la agudizacion de la acido-
sis metabolica, en presencia de estrés o por diarrea), cuando
la [HCO4]s < el umbral de reabsorcion tubular proximal.
También en la ATR tipo 4 se puede acidificar la orina.

+ Hiato ani6nico en sangre (HAs), también llamado fraccién R
(residual) 0 anién indeterminado.
HAs: [Na*] - ([CI'] + [HCO47]) = 10 £ 5.
HAs < 15: ATR (en ausencia de pérdidas intestinales de
HCO;'). HAs > 15: acidosis metabolica otras causas (por
retencion de hidrogeniones).

+ Hiato aniénico urinario (HAu), en el que el anion indetermina-
do es el amonio (NH,*), unido al cual se excreta la mayor
carga urinaria de hidrogeniones. Util para detectar reduccion
en la excrecion de NH,” debido a un defecto en la excrecion
distal de hidrogeniones. Titular la [HCO,] plasmética del pa-
ciente a 20-22 mmol/L
HAu: [CI] - ([Na*] + [K*]): (n) = -50

+  Resultado HAu positivo (mayor de -50) indica la presencia de
ATRd. Cuando, ademés, la excrecion de pCO, se encuentra
reducida, se descartan otras causas de acidosis metabdlica.

« Fraccioén excretada del bicarbonato filtrado (FEBI).
Util para determinar el tipo de ATR, una vez que se diagnos-
tico la presencia de acidosis metabolica hiperclorémica.
FEBi: 100 x (U/P),yc05./(U/P),
ATR proximal > 15%
Sanos y ATR distal < 15%

* Excrecion urinaria de pCO,. Es la prueba méas Util para diag-
nosticar ATRd de cualquier etiologia, una vez que se diag-
nostico la presencia de acidosis metabdlica hiperclorémica.

+ pCO,u/pCO,s
Sanos y ATR proximal > 20
ATR distal < 20

ATR y se trata con estas soluciones por periodos
prolongados, se corre el riesgo de producir litia-
sis 0 nefrocalcinosis en pacientes susceptibles,8
condiciones que potencialmente propician la pro-
gresiéon a la uremia terminal.

Ademas, los pacientes son sometidos a exame-
nes iterativos de laboratorio, asi como prolonga-
dos seguimientos de alto costo y estrés fisico,
emocional y econémico para el paciente y para su
familia.

Ante el importante incremento de diagnéstico
de ATR en ninos mexicanos, se alerta a la comu-
nidad médica acerca del sobre-diagnéstico, propi-
ciado por una deficiente informacién de los
pediatras, gastroenterélogos y nefrélogos, quie-
nes con mayor frecuencia realizan el diagnéstico
a estos pacientes.

Es indudable que la ATR existe en nuestro me-
dio y que el diagnéstico es valido en un nimero
impreciso de casos. Sin embargo, ocurre un so-
bre-diagnéstico de esta entidad que, en efecto, se
presenta con una relativa escasa frecuencia a ni-
vel mundial. El presente escrito es un llamado de
atencion para alertar a los médicos generales, pe-
diatras y nefrélogos para que orienten el estudio
del paciente con sospecha de ATR en forma co-
rrecta, lo cual redundara en beneficio de nuestra
niflez mexicana.
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