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CARTAS AL EDITOR

Hiperoxaluria primaria

Sr. Editor:

La hiperoxaluria primaria es un error congénito del metabo-
lismo de herencia autosomica recesiva y con una prevalencia
aproximada de un caso nuevo por cada millon de recién naci-
dos vivos al ano!. Se debe al déficit de una enzima peroxisomal
hepatica; la alaninoglioxilatoaminotransferasa (AGT) en la hi-
peroxaluria primaria tipo I y la D-glicericodeshidrogenasa
(DGD) en la tipo II. El déficit de las enzimas AGT y DGD ori-
gina una sobreproduccion de oxalato que se elimina por el ri-
nén y precipita formando cristales que se depositan en diversos
tejidos.

Presentamos el caso de un paciente de 5 anos, con antecedentes
familiares de litiasis renal en la madre y el abuelo materno que con-
sultd por dolor abdominal, de tipo cdlico renal y vémitos incoerci-

bles. En la radiografia de abdomen practicada aparecio litiasis en la
unioén vesicoureteral derecha y nefrocalcinosis renal bilateral con
imagenes de litiasis multiple (fig. 1).

Se demostro la existencia de un aumento de la eliminacion de aci-
do oxalico por orina, en determinaciones seriadas present6 valores
de: 115, 120, 150 mg/24 h (valor normal para nuestro laboratorio
en situacion de funcion renal normal, 7-45 mg/24 h)?, con excrecion
de 4cido glicélico superior a 1,2 mmol/24 h (normal menor de
1 mmol/24 h). Acido oxilico en plasma: 6 mg/l (normal, hasta
7,1 mg/l; referencia de laboratorio). La composicion de los calculos
emitidos espontineamente era de oxalato cdlcico monohidrato.

Se confirmé el diagnostico de hiperoxaluria primaria por déficit
total de AGT mediante biopsia hepatica (Prof. P. Cochat, Lyon).

El estudio familiar no mostré alteraciones relacionadas con el
€aso.

Recibio tratamiento con citrato potdsico, vitamina By y abundan-
te ingesta de liquidos. A los 17 meses, tras haber sufrido diversos
episodios de cdlico renal, se constatoé una progresiva disminucion
del aclaramiento de creatinina (< 50 ml/min/73 m?), con elevacion

Al ingreso

Tras 2 meses de tratamiento

Figura 1. Radiografia de abdomen simple al ingreso y tras 2 meses de tratamiento en la que se observa litiasis en union ve-

sicoureteral yy nefrocalcinosis.
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Figura 2. Cifras de dcido oxdlico plasmditico en relacion
con la creatinina plasmdtica a lo largo de la
evolucion.

del 4cido oxalico en plasma (12 mg/D) (fig. 2), lo que obligé a iniciar
sesiones de hemodialisis. Posteriormente se realizo trasplante hepa-
torrenal un ano después.

La hiperoxaluria primaria es una enfermedad poco frecuente
y de mal prondstico por la evolucion progresiva a insuficiencia
renal terminal. Existen factores extrarrenales como la deshidra-
tacién o la infeccion que pueden agravar precozmente la enfer-
medad. El espectro clinico es muy amplio, y abarca desde la
nefrocalcinosis precoz y la insuficiencia renal en el lactante has-
ta la presentacion de urolitiasis en edades mds avanzadas de la
vida.

Los sintomas debidos a los depdsitos de oxalato extrarrena-
les son raros en ninos. Es posible encontrar manifestaciones cli-
nicas como arritmias, monoartritis, insuficiencia vascular perifé-
rica, hepatosplenomegalia, enfermedad 6sea, polineuropatias?
e hipotiroidismo®.

Las pruebas complementarias mas ttiles para orientar el diag-
néstico son la radiografia simple de abdomen y la ecografia en
las que se objetiva litiasis y mds especificamente nefrocalcinosis.
Ante estos hallazgos es preciso estudiar la funcion renal, la oxa-
luria® y determinar los 4cidos organicos en orina para diferenciar
la hiperoxaluria primaria tipo I de la de tipo II. En la primera se
encuentra un aumento de oxalato y de 4cido glicdlico y en la se-
gunda el dcido glicdlico y glioxilico son normales, pero estd
elevado el acido glicérico.

El diagndstico de certeza se realiza mediante la cuantifica-
cion de la actividad enzimdtica en los peroxisomas de tejido
hepitico. La gravedad de la enfermedad y la rapidez en la evo-
lucion hacia insuficiencia renal terminal guarda relacion con la
cantidad de enzima residual. Por otro lado, se conoce la locali-
zacion del defecto genético en el cromosoma 2q37.3, aunque
existe una gran heterogenicidad®. Es interesante determinar la
mutacion concreta en los pacientes y en sus familiares para po-
der realizar un correcto consejo genético’.

El tratamiento® conservador se basa en tres pilares: disminu-
cién de la ingesta de oxalato, disminucion de la produccion del
oxalato enddgeno con piridoxina y, por Gltimo, tratar de evitar
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la precipitacion renal del oxalato mediante la ingesta de abun-
dantes liquidos y la administracion de oxido de magnesio o ci-
trato potasico. El tratamiento definitivo pasa por un trasplante
combinado de rindn e higado”!°, La utilizacion del tratamiento
combinado de piridoxina y citrato se ha mostrado eficaz en al-
gunos pacientes para frenar la evolucion y preservar la funcion
renalll,

Aunque se trata de una enfermedad rara, queremos destacar
que ante la existencia de un cuadro de litiasis y nefrocalcinosis
es obligado plantear el diagndstico y comenzar un tratamiento
precoz para evitar en lo posible el deterioro de la funcion renal.
La analitica y la radiologia son muy sugestivas; actualmente es
posible determinar la actividad de la AGT en biopsia hepatica y
se conoce la localizacion del defecto genético.
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