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RESUMEN

La nefrocalcinosis es muy poco frecuente, consiste en un
proceso irreversible en el que el calcio se deposita a nivel
de la médula basal de los tubos colectores y se extiende
hasta el intersticio, este incremento del depdsito del cal-
cio hace que se pierda la funcién tubular y en consecuencia
ocurra una disminucion del filtrado glomerular a largo pla-
zo. Practicamente en el 100% de los casos el diagndstico
se realiza por imagen y, en la actualidad, el ultrasonido es
el recurso utilizado mediante el cual podemos observar de
forma precisa, a nivel de las siluetas renales, hiperecogeni-
cidad difusa a nivel de la médula. La nefrocalcinosis es una
entidad que se asocia con diversas enfermedades; entre
ellas a una tubulopatia también poco frecuente: la acido-
sis tubular renal distal. Esta tubulopatia se caracteriza clini-
camente por poliuria, polidipsia, detencién de peso y talla
gue tiende a confundirnos realizando diagndsticos erréneos
de manera inicial y al momento de tomar los exdmenes de
laboratorio se observa al paciente con pérdida de la capa-
cidad de la concentracidon urinaria, acidosis metabdlica hi-
perclorémica e hipocalemia que no sabemos correlacionar
con el cuadro clinico. La complejidad de la fisiopatologia
de la acidosis tubular renal distal ocasiona que se haga el
diagndstico tardiamente, esto repercute de forma mediata
en la recuperacién de la talla basicamente, y de continuar
sin diagndstico y sin terapia alcalina el paciente finalmen-

ABSTRACT

The diagnosis of nephrocalcinosis is very infrequent, being
an irreversible process where calcium is deposited at the
level of the basal medulla of the collecting tubes and extends
to the interstitium, this increase in calcium deposition
causes tubular function to be lost and consequently
a decrease in glomerular filtration in the long term.
Practically 100% of cases, the diagnosis is made by image
and ultrasound is the resource currently used, in which
we can observe precisely at the level of renal silhouettes
diffuse hyperechogenicity at the level of the medulla.
Nephrocalcinosis is an entity that is associated with various
diseases; among them a tubulopathy also uncommon: renal
tubular acidosis. This tubulopathy is clinically characterized
by polyuria, polydipsia, weight, and height arrest that tends
to make initial misdiagnoses and at the time of doing the
laboratory tests the patient is observed with loss of the
capacity of the urinary concentration, hyperchloremic
metabolic acidosis and hypokalemia that we do not know
how to correlate with the clinical profile. The complexity
of the pathophysiology of the distal renal tubular acidosis
makes it difficult for us to make the diagnosis late, this
has a mediate effect on the recovery of the size basically
and if we continue without diagnosis and without alkaline
therapy, the patient will eventually evolve to a chronicity
until merited replacement treatment. However, in those
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te evolucionara a cronicidad hasta ameritar tratamiento
de reemplazo. Sin embargo, en aquellos pacientes que son
diagnosticados y tratados con solucién a base de bicarbo-
nato y potasio en el primer mes de vida, esta descrito que
a nivel del parénquima renal se limite el daino causado por
el depdsito de calcio, evitando que progrese la enferme-
dad, asegurdndonos que no suspenda el medicamento ni
el seguimiento médico. Por tratarse de ser padecimientos
extremadamente raros describimos dos casos clinicos de
pacientes con nefrocalcinosis asociada con acidosis tubular
renal distal que actualmente son atendidos en este hospital
en un periodo de tiempo que abarca 17 afios.

Palabras clave: Nefrocalcinosis, acidosis metabdlica, hiper-
cloremia e hipocalemia.

INTRODUCCION

Entre las patologias renales menos comunes estan
las que se encuentran a nivel tubular de la nefro-
na. A menudo resulta complicado comprender la fi-
siologia de cada segmento y la fisiopatologia de su
comportamiento. Se tiene menos conocimiento de
ellas que de las enfermedades del glomérulo. Aqui
en nuestro hospital, durante 17 afios, hemos aten-
dido el siguiente nimero de casos: uno de raquitis-
mo hipofosfatémico, dos de acidosis tubular renal
distal, tres de diabetes insipida nefrogénica, tres de
sindrome de Bartter, cuatro de acidosis tubular re-
nal tipo Il secundaria a medicamentos y 17 de acido-
sis tubular tipo II.

La poca frecuencia hace que no estemos familia-
rizados con las caracteristicas clinicas y que el diag-
ndstico se integre tardiamente, lo que en algunos ca-
sos ocasiona complicaciones que ponen en riesgo la
vida a pesar de que su tratamiento es sencillo.

La nefrocalcinosis es una entidad cuyo diagnésti-
co se realiza basandose en las imagenes que se ob-
tienen por ultrasonido, en las cuales se observa hipe-
recogenicidad difusa a nivel medular por el depdsito
de calcio en el parénquima renal. Este depdsito acae-
ce a nivel de la médula basal de los tubos colectores
y se extiende hasta el intersticio de manera irrever-
sible. El incremento de calcio hace que se pierda la
funcién tubular y en consecuencia hay disminucién
del filtrado glomerular. Una de las enfermedades que
lo presentan es la acidosis tubular renal distal o tipo
I Esta tubulopatia se debe a la incapacidad perma-
nente de acidificacién maxima con una disminucidn
en la excrecién urinaria de hidrogeniones y de amo-
nio, lo que causa acidosis metabdlica hiperclorémica.
Todo esto ocurre a nivel de las células intercaladas
alfa del tubulo colector, corticales y medulares, sien-
do la transmisién de la enfermedad autosémica do-
minante en AE1 que es la menos grave, se presenta
desde la adolescencia en adelante y puede haber o
no nefrocalcinosis; la recesiva se asocia a mutacio-
nes en alguno de los genes ATP6V1B1, ATP6VOA4,
SLC4A1, y se caracteriza por presentarse en el primer

patients who are diagnosed and treated with a solution
based on bicarbonate and potassium in the first month of
life, it is specified that a level of the renal parenchyma limits
the damage caused by calcium deposition, preventing the
disease from progressing, making sure that you do not
stop the medication or medical follow-up. As these are
extremely rare conditions, we describe two clinical cases of
patients with nephrocalcinosis associated with distal renal
tubular acidosis who are currently treated at this hospital in
a period of time spanning 17 yeatrs.

Keywords: Nephrocalcinosis, metabolic acidosis,
hyperchloremia and hypokalemia.

mes de vida como nefrocalcinosis y sordera neuro-
sensorial (Tablas 1y 2).>7

Los hallazgos en estos exdmenes para confirmar
el diagnéstico son: acidosis metabdlica descompen-
sada con hipercloremia, hipocalemia, hipercalciuria,
hipocitraturia, brecha anidnica plasmatica normal y
urinaria positiva. En el ultrasonido se observa nefro-
calcinosis.®

El tratamiento es de por vida con férmulas magis-
trales a base de bicarbonato y potasio, esta terapia
ayuda para que la nefrocalcinosis no sea progresiva
y se evite la cronicidad. Por lo general, su prondstico
es bueno siempre y cuando no se abandonen los su-
plementos.*®

A continuacidon, describimos los casos clinicos de
dos pacientes que se han atendido en nuestro hospi-
tal cuyo diagnéstico se confirmé por la presencia de
nefrocalcinosis.

CASO1

Lactante masculino de un mes de edad, acude a
este hospital por primera vez el 4 de septiembre
de 2004 por presentar hiporexia, vomito y clinica-
mente datos de deshidrataciéon de mas del 15% de
pérdida de agua corporal total, mas choque hipo-
volémico. De forma directa ingresa a la Unidad de
Cuidados Intensivos debido al antecedente familiar
de haber tenido la pérdida de dos hermanos ante-
riormente, al parecer por las mismas condiciones
clinicas. Comenta su médico tratante que las mani-
festaciones son idénticas.

Durante su estancia hospitalaria se trata de forma
satisfactoria la falta de volumen; sin embargo, per-
siste con acidosis metabdlica hiperclorémica, por lo
qgue ameritd infusién de bicarbonato, al corregir la
acidosis se suspende y nuevamente presenta acide-
mia. Se consideré de forma inicial enfermedad tubu-
lar y en un interrogatorio dirigido a la madre refirié
los siguientes antecedentes: polihidramnios, debili-
dad para la deglucidn, apetito por el agua, poliuria,
rechazo del seno materno sin incremento del peso y
de la talla. Por lo tanto, el aporte de bicarbonato se
dejé permanentemente. En la consulta de nefrologia



Arch Inv Mat Inf. 2020;XI1(1):21-26

Tabla 1: Caracteristicas clinicas de nefrocalcinosis.

Detencidon del peso y Denominador comun en

talla todas las tubulopatias por
el estado permanente de
acidemia

Vémito Deshidratacién leve,

Diarrea y/o estrefiimiento moderada a grave de mas

Hiporexia del 15% de pérdida de agua

Polidipsia corporal total e incluso
choque hipovolémico

Poliuria Afeccién en la capacidad

de concentracién

Debilidad y/o paralisis Hipocalemia

muscular

Dificultad para la

deglucion

Malestar general Inespecifico
Sordera Neurosensorial

Tabla 2: Los examenes de laboratorio y gabinete que

se recomiendan en nefrocalcinosis.

Sangre Orina

Creatinina Creatinina
Urea

Acido urico
Sodio/potasio Sodio/potasio fracciones
excretadas

Cloro/CO, medido Cloro/pCO, maximo

Magnesio

Calcio/PO* Calcio (Ca:Cr)
Fésforo

Anidén gap Anidn gap

Paratohormona/vitamina D
Examen general de orina: pH
urinario
Acidez titulable
Excrecion de amonio
Prueba de acidificacion NH,CI
Proteinas
Oxalatos
Citrato
Ultrasonido renal

se solicita ultrasonido renal para valorar la presencia
de alguna afeccién coadyuvante y se observa nefro-
calcinosis, confirmando el diagndstico de acidosis
tubular renal distal (Figuras 17y 2). Los resultados de
los exdmenes de laboratorio al ingreso se muestran
en la Tabla 3.

A los cinco afios se diagnosticé hipoacusia neuro-
sensorial bilateral, ha tenido dos hospitalizaciones
por hipocalemia grave a los siete y 12 afios; la ultima
consulta fue en octubre de 2019, clinicamente con
un peso de 50 kg y talla de 153 cm, creatinina 0.78
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mg/dL, urea 40 mg/dL, acido urico 6.5 mg/dL, CO,
medido 24 mmol/L, cloro 105 mmol/L y relacién
Ca:Cr 0.26.

CASO 2

Lactante femenino que acude por vez primera al
Servicio de Urgencias cuando tenia un mes de edad
(5 de octubre de 2012) por la presencia de vémi-
to, para lo cual se le indica tratamiento para reflujo
gastroesofdgico y es enviada a casa sin mejoria. A
los 10 dias llega nuevamente a Urgencias por vomi-
to, fiebre, pérdida de peso y deshidratacidn, se in-
gresa con el diagndstico de probable enfermedad

Rifidn derecho

Figura 1: Caso 1. Ultrasonido renal simple. La flecha indica
una zona con hiperecogenicidad por el depdsito de calcio
en el parénquima.

Rifidn izquierdo

348 ML 1.2 TIS 1.1

Figura 2: Caso 1. Ultrasonido renal simple. La flecha indica
la zona con hiperecogenicidad por el depdsito de calcio en
el parénquima. En este caso la imagen demuestra que no
hay progresiéon en el depdsito de calcio a largo plazo.
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Tabla 3: Caso 1. Resultados de examenes de laboratorio.

Sangre Orina*
Creatinina 0.34 mg/dL Creatinina No se realizé
Urea 22 mg/dL Proteinas Negativas
Acido urico 2.9 mg/dL Sodio sin reactivo mmol/L
Sodio 143 mmol/L Potasio sin reactivo mmol/L
Potasio 2.4 mmol/L Cloro sin reactivo mmol/L
Cloro 119.6 mmol/L Calcio sin reactivo mg/dia
Calcio 9.8 mg/dL pH 8
Foésforo 4.1 mg/dL Anidn gap No se realizé
Magnesio 2.6 mg/dL
pH 7.31
HCO, 8.9 mmol/L
Anion gap 14.5

* En el afo 2004 todavia no se realizaban en el hospital los exdmenes de los electrolitos en orina.

hipertréfica del piloro infantil e infecciéon de vias
urinarias. Clinicamente no tiene incremento de peso
(3.3 kg) y talla (50 cm). Durante su estancia le rea-
lizan examenes de laboratorio y gabinete (Figuras 3
vy 4, Tabla 4).

Como hallazgo se reporta nefrocalcinosis en am-
bas siluetas renales y se enfoca el diagndéstico a una
tubulopatia, especificamente acidosis tubular renal
distal, iniciando la terapia alcalina junto con un su-
plemento de potasio via oral.

El ultimo reporte de consulta es del 27 de diciem-
bre de 2017, clinicamente tiene talla de un metro, peso
13 kg, creatinina 0.3 mg/dL, albumina 4 g/L, urea 16
mg/dL, CO, medido 20 mmol/L. Quedd pendiente la
evaluacién de audiologia para que confirmara sordera.

DISCUSION

Las enfermedades tubulares no son frecuentes; sin
embargo, se deben tener en cuenta cuando un pa-
ciente ingresa a urgencias por deshidratacion.

En el primer caso, atendido en el aino 2004, el
abordaje clinico no consideré a la tubulopatia como
diagndstico y no fue sino después de una larga
estancia hospitalaria, con acidosis metabédlica re-
currente corregida con bicarbonato de manera in-
termitente, que el diagndstico de tubulopatia fue
puesto sobre la mesa. La historia clinica aportaba
informacion importante para pensar que no era algo
comun como una gastroenteritis: polihidramnios
durante su gestacion, debilidad para la deglucién,
poliuria, apetito por el agua, detencién de peso y
de la talla y, por supuesto, el fallecimiento de sus
hermanos. Cuando dichos hallazgos se considera-
ron en conjunto con los exdmenes de laboratorio
(acidosis metabédlica hiperclorémica, hipocalemia,
pH urinario de 8 y anién gap normal) el diagndstico
resultaba mas claro. En ese tiempo no se realizaban
electrolitos en orina, pues era un estudio que se so-

licitaba de manera excepcional; sin embargo, con la
experiencia ganada, el estudio se realiza ahora con
mayor frecuencia. Nuestro paciente se encuentra el
dia de hoy con filtrado glomerular normal, sin acido-
sis, sin hipercalciuria y observamos en su ultrasoni-
do que la nefrocalcinosis se limitd, lo que le permite
realizar ahora actividades propias de su edad, ma-
nejandose mediante una vigilancia médica anual en
la consulta externa.

Con respecto al segundo caso ocurrido en el afio
2012 (ocho anos después), la paciente llegdé al mes
de vida, dos veces a urgencias con los hallazgos ya
descritos. Los exdmenes de laboratorio que se reali-
zaron inicialmente no llevaron a considerar el diag-
ndstico de tubulopatia. No obstante, en el momento
posterior de una revisidon a detalle se describe que

Figura 3: Caso 2. Ultrasonido renal simple. La flecha sefala
la zona con hiperecogenicidad por el depdsito de calcio en
el parénquima.

RT Kidney = rifién derecho.
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Figura 4: Caso 2. Ultrasonido renal simple. Se sefiala la zona
con hiperecogenicidad por el depdsito de calcio en el pa-
rénquima.

LT Kidney = rifidn izquierdo.

la paciente cursa con acidosis tubular renal distal
por la presencia de acidosis metabdlica hipercloré-
mica, hipocalemia, anién gap normal, pH urinario de
8, hipercalciuria mas anién gap urinario positivo. En
este ano ya se contaba con la posibilidad de solicitar
electrolitos y otros estudios en orina y el ultrasonido
renal fue definitivo para confirmar el diagnédstico. La
terapia alcalina se inicié de forma pronta y en la ac-
tualidad la paciente se encuentra con incremento del
peso y talla adecuados, filtrado glomerular normal,
compensado su equilibrio acido base, realiza las ac-
tividades propias de su edad, se encuentra en casa
con revisiones anuales en el hospital y el familiar ha
sido adiestrado para su manejo en casa.
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Son dos pacientes tratados en diferente tiempo,
se describieron en esta revisiéon para ofrecer un co-
nocimiento basico de la enfermedad con la finalidad
de que el médico de primer contacto tenga en cuen-
ta este diagndstico cuando atiende nifos con deshi-
dratacion, es importante recopilar los antecedentes
familiares, la evolucién de la enfermedad y solicitar
los exdmenes bdsicos para poder diagnosticarla de
manera oportuna, dado que su tratamiento es en
realidad sencillo.

CONCLUSIONES

La nefrocalcinosis detectada mediante ultrasonido es
suficiente para sustentar el diagnéstico de acidosis
tubular renal distal.

En cuanto a los exdmenes de laboratorio y ultra-
sonido renal, en la actualidad estdn a la mano y no
son costosos, por lo que podriamos insistir en que
a la poblacién pediatrica que presenta peso y talla
bajas y/o episodios de deshidratacién recurrentes
se le realicen por lo menos una vez al afio en su con-
sulta de revision y valorar si amerita atencién por un
médico especialista.

A menudo no contamos con la posibilidad de reali-
zar los estudios genéticos pertinentes por su asequi-
bilidad, dado que es una patologia rara, por lo que
el diagndstico se realiza con los exdmenes descritos.

Otro punto importante es la informacidn que se
da a los familiares. Cuando ésta no es clara los lleva
en algunos casos a buscar informacién por medio de
Internet, lo cual, sin la debida orientacidn, los lleva a
una mayor confusidon y a no seguir las instrucciones
dadas. Por ello es necesario explicarles con claridad
en qué consiste la enfermedad y en la importancia
de seguir las instrucciones en casa y no abandonar
los suplementos, de tal forma que el paciente puede
llevar una vida como cualquier otro nifo.

Tabla 4: Caso 2. Resultados de examenes de laboratorio.

Sangre Orina*

Creatinina 0.43 mg/dL Creatinina No se realizé
Urea 25 mg/dL Proteinas Negativas
Acido urico 3.1 mg/dL Sodio 43 mmol/L
Sodio 145 mmol/L Potasio 7.9 mmol/L
Potasio 2.47 mmol/L Cloro 36.5 mmol/L
Cloro 134.7 mmol/L Calcio 231 mg/dia
Calcio 10.2 mg/dL pH 8
Fésforo 4.1 mg/dL Anién gap Positivo
Magnesio 2.6 mg/dL

pH 7.21

HCO, 4.8 mmol/L

Anién gap 11.8 mmol/L

* No se calcularon las fracciones excretadas debido a que no se solicitaron simultdaneamente los estudios urinarios con los exdmenes

sanguineos.
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