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INTRODUCCION: La enfennedad de Alport es una nefritis hereditaria que presenta 

daño renal , siendo la hematuria su principal manifestación, sordera de percepción y 

comúnmente se ha asociado a anomalias oculares y otras alteraciones. El patrón de herencia 

predominante e el li gado al cromosoma X. Afecta a ambos sexos, siendo frecuente que los 

varones presenten una enfennedad renal más severa; su prevalencia se desconoce con 

exactitud. Desde el punto de vista histopatológico existen cambios a ni vel de la MBG . E l 

objetivo de este trabajo es conocer la experiencia que encontré en el servicio de nefrología 

con respecto a este Síndrome. 

MATERIAL Y ME TODOS: Con el objetivo de obtener la experiencia en el Síndrome de 

Alport, de pacientes tratados en el departamento de nefrología del Instituto Nac ional de 

Pediatría , se di seño un estudio clínico, retrospectivo, transversal , observacional y 

comparativo. Revisando los expedientes extraídos de las libretas de hospitalización y el 

récord de la consulta e.x'1em a del departamento de nefrología de pacientes con diagnostico 

de Sindrome de Alport ; cuyo seguimiento clínico esta realizado desde enero de 1972 a 

octubre del 2000, por el servicio de nefrologia . 

RESULTADOS: Se incluyeron 17 pacientes, todos ( 1 00%) con hi storia familiar, 

predominó el sexo masculino en un 59% ( 1 O pacientes), la edad promedio fue de 7 años +/-

4, la principal manifestación clinica fue la hematuria en los 17 casos ( lOO%), la proteinuria 

se presentó en 14 pacientes (82 .35%) e hipertensión arterial en 5 (29.41 %), 12 de ellos 



desarrollaron insuficiencia renal (70.58%). Las anormalidades hi stopatológicas se 

corroboraron en 9 pacientes, a 4 (23.52%) casos no se les realizó estudio (biopsia), pero son 

familiares de los pacientes ya confirmados por biopsia, que ademas cuentan con 

alteraciones renales, auditi vas o a nivel ocular, y en 4 (23. 52%) la biop ia reportó datos 

inespecificos por lo que se encuentran en reprogramación para nuevo estudio histopalógico, 

pero en vista de las alteraciones de la función renal y los antecedentes hereditarios, se 

consideraron como portadores de la enfermedad. De los 17 casos solo 3 (1 7.64%) 

manifestaron hipoacusia neurosensorial , uno de ellos en forma severa. A nivel 

oftalmológico la única alteración fue catarata para 5 (29.41 %) pacientes, en el resto la 

valoración fue normaL De los pacientes que desarrollaron insufi ciencia renal 9 (52 .94%), 

llegaron hasta el transplante renal , 2 (1 L76%) con tratamiento sustitutivo y 6 so lo 

(35 .29%) con manejo medico-dietéti co. 

CONCL S ION: El Sindrome de Alport es una nefritis heredi tari a en la que no ex isten 

tratamientos preventivos por la progresión de la enfermedad, siendo de vital importancia la 

detección temprana de estos pacientes, con el objetivo de retrasar el daño renal y poder 

prepararlos en una forma ideal para el transplante renal , asl como poderles dar un consejo 

genetico. 
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lNTRODUCTION: Alport ' s disease is a hereditary nephritis that presents renal damage, 

hematuria being it ' s main manjfestation, perception deafness, and commonly associated 

with ocular anomaiies and other alterations. The predominan! heredi ty pattem is the one 

connected with the X chromosome . It affects both sexes, with more severe renal disease 

being freq uent in males; it exact prevalence is unknown. From the histopathologjcaJ point 

of view, there are MBG changes. The objetive of thjs paper is to know my experience of 

thi s syndrome in the nephrology service. 

MATERIAL AND METHODS: In order to obtain experi ence in Alport ' s syndrome amog 

patients treated in the Nephrology Department of instituto acional de Pediatria, an 

observational , comparati e , tran er e, retrospective clinical stud was designed, by 

studing files extrated from the hospitalization charts and the outpatient records of the 

ephrology Department, of patients with the diagnosis of Alport 's Syndrome who were 

fo llowed by the nephrology service from January 1972 to October 2000. 

RESUL TS: Seventeen patients were included, al! ( 1 00%) with family hi story; males 

predominated by 59% ( 10 patients); the average age was 7 +/- 4; the main clinicai 

manifestation was hematuri a in the 17 cases ( 1 00%); proteinuria was present in 14 patients 

(82.52%), and arterial hypertension in 5 (29.41 %); 12 developed renal insufficiency 

(70.58%). 

Histopathologicai anormalities were corroborated in 9 patients, to 4 (23.52%) cases did not 

make practice the study, but are relati es of patients already confirmed by biopsy , there 

also being renal aiterati.ons auditive or ocular changes, and in the 4 (23 .52%) the biopsy 



reported non-specific data, and therefore the are being rescheduled, but in view of the 

renal function alterations and the hereditaty background, they were considered carriers of 

the disease . Of the 17 cases, only 3 showed neurosensory hypoacusis, one of them severe. 

Ophthalmologically, 5 (29.41 %) patients has cataract; in the rest, assessment was normal. 

Between the patients who developed renal insufficiency, 9 (52.94%) were given kidne 

transplant, 2 (11.76%) still under substituting treatment, and 6 (35.29%) with medica! 

management. 

CONCLUSION: Alport ' s Syndrome is a hereditary nephritis in which trere are no 

tratments to prevent progression of the disease; early detection of these patients is vitally 

importan!, so as to delay renal damage and be able to prepare them ideally for kidney 

transplant, as well as to give them genetic counseling. 



' TRODUCCION. 

La enfenned ad de Alpon e trata de una nefriti hered itaria con dai'io renal progre tvo, 

sordera de percepción y comúnmente e ha a ociado a anomalía ocul ares y otra 

alteracione ( ]. _ _3)_ Se sabe de u exi renci a d de principio de iglo, cuando Hur t y 

Guthrie e tudiaron a una gran familia mormona en el estado de tha con nefriti 

hemarúrica hereditaria. En 192 , Alport considero esta enfermedad como un Síndrome al 

observar que los varone jóvene además pre entaban sordera que acompañaba a la nefriti 

( 4). Con el desarrollo de la micro copía electrónica, a principios de los año 70 e 

observaron cambios ultraestructurale en la membrana basal de estructuras del oído (órgano 

de Corti ) y de la membrana ba al glomerul ar (MBG) de biop ias renale de paciente con 

Sindrome de Alport , por lo cual se pen o en la posibilidad de que algún gen o genes que 

codificaran para las proteína importantes de la estructura o el metaboli smo de la 

membrana basal , podrian e tar invo lucrados en esta enferm edad (5). En 197 1 se observo 

que la MBG contiene un tipo de colágena a la cual se denomino como tipo IV 

(reconociendo e 6 isoformas) ( 1 0) . A í fue hasta 1978 cuando se definió que la famili a 

morm ona presentaba un patrón de herenci a dominante ligado al cromosoma X (6) . 

Se ven afectados ambo sexo , in embargo es má frecuente que lo pacientes varone 

presenten una enfennedad renal e era, pre entando un estadio rena l terminal antes de la 

cuarta década de la ida ( 1 ) . 

No se ha estimado la prevalencia en la población general, se sabe que la frecuencia 

genéti ca, para la i la de Roda es de 1 por cada 1 O 000 nacidos vivos, y la prevalencia en la 

población del e tado de tha, SA es 1 de cada 5,000 nacidos vivos (4), así también se ha 

considerado que la evolución a estadios terminale ocurre en una proporción que vari a de 

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

De pués de un largo debate re pecto a la forma de tran misión del Síndrome en Finlandia 

en 1991 e concl uyo que exi ten do tipos de Sind rome de Alport : uno ligado al 

cromo oma X ( 1 990) (7) y otro con ca racter autosómi co dominante ( 1994) (8) . Como 



mencioné e ha confinnado una tran mi ión auto ómica-dominante por tran mi ión de 

padre a hijo, reportando alguna familia omo indrome de Alport clásico, Sindrome de 

Alport con macrot rombocitopenia como la enfennedad de Ep t in o con nefriti hematúrica 

además de so rdera. También e refier una tran mi sión auto ómica-rece iva, especialmente 

en fam ilias con anguinea ( 1 ,9); pero también puede haber a u encia de hi tori a fami li ar en 

un 15%. 

En la transmi ión ligada al X la localización del gen en el Sindrome de Alport esta a ni vel 

de Xq22 en el brazo largo del cromo oma X, entre DXS 94, DXS 17 y DXS 11 (3); así 

también se ha identificado el gen COL4A5 a e te ni vel, a lo que se cree que al encontrarse 

al terado produce el Sindrome de Alport del que se piensa hasta hoy ti ene alrededor de 

200 mutaciones. Algunas de esta mutaciones se ll evan acabo en los aminoácidos, siendo la 

más frecuente a ni vel de la glicina (11). 

Ahora se sabe que del 1 O al 20% de lo paciente afectados con Sindrome de Alport, la 

transmi ión es autosómi ca rece iva ( 12,1 ). Las característi ca de la enfermedad on 

idénticas a las observadas en las fa milia con tran mi sión ligada al X; aunque con cierta 

particularidades que nos sugieren la transmi sión rece iva como la consanguinidad, 

enfem1edad severa en mujere y una intomatología poco severa en lo famili ares. Se ha 

identificado que la mutación en e te tipo de herencia es a ni vel de los genes de COL4A3 y 

COL4A4 (12). 

Existen poco ca o de Síndrome de Alport auto ómico dominante con o sin sordera. A í 

también forma rara de esta alteración genéti ca con nefriti s hematúrica progre iva 

asociada a ordera y macrotrombocitopenia como en el Síndrome de Epstein ya referido. 

Recientemente e han relacionado lo genes de colágena 4A3/A4 con el Síndrome de 

Alport autosómico dominante; sin embargo el gen re pon able para esta asociación aún no 

se ha identificado, por lo que e ugiere que ante de e tablecer un diagnó ti co, se debe 

considerar la pos ibi lidad de otra glomerulonefríti progresi a autosómica dominante no 

relacionada al Síndrome de Alport (1 ,13.14). 
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Lo cambio patológico e pecífico de la enfem1edad de Alport se muestran en la 

microscopía electrónica, consi tiendo en engro amiento irregulare de la MBG con su 

lámina densa de hil achada; e to cambios de manera interesante se a ocian a alteraci one 

de la cáp ula d la cámara anterior d 1 ojo a anormalidades del epitelio pigmentari o de la 

retina (2 . 1 5.20) . 

En la clínica el igno más fre uente e la hematuri a micro cóp ica que se presenta en todo 

lo paciente u ualmente e per i tente; la hematuria macrocópica e ha observado como 

episodio recurrente a menudo precedida por una infección respiratori a, los epi odios son 

comunes en lo primeros años de vida y desaparecen de pués de lo 1 O a 15 años de edad 

(2, 14). Se refiere que en los pacientes con transmi ión li gada al X la hematuria 

mi croscópica se observa en el 100% de lo pacientes masculinos y 95% en las mujeres: en 

la transmisión auto ómica rece i a todo los paciente homocigotos tienen hematuria 

microscópica y al rededor de la mitad en lo pacientes heterocigoto ( 13). La presencia de 

proteinuria e manifie ta en má de la m itad de los casos, siendo más inten a en lo 

varone . ll egando ha ta 1 gr/24hr de pués de los 1 O a 15 años de edad más la hipertensión 

arteri al, presentaran Síndrome 1efrótico hasta en un 40% de lo casos, y así una 

insufi ciencia renal progre iva con aumento paulat ino de los azoados que están en relación 

con el grado de la insufic iencia rena l. Como se menciona arriba, la severidad de esta 

afección esta en relación con el sexo y la insuficiencia renal progresi a, es más frecuente y 

más severa en lo varone que en la mujere ( 1 ,2, 13 , 14). Se han distingui do 2 tipos de 

Síndrome con respecto al momento de la fa lla renal, uno que progresa más rápidamente o 

juvenil y que ocurre entre la segunda y tercera década de la vida, y el de progres ión lenta 

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

(1 7). 

Se creía que la ordera n uro en ori al era un prerrequi sito para el di agnóstico de Síndrome 

de Alport. in embargo aho ra e sabe que no todos los pacientes la manifiestan . En estadio 

temprano . la alteracione auditi va olo on detectabl es por audiometria, pre entando en 

form a bilateral perdida auditi va a tono ele ados ( iendo el rango de 2000 a 8000 HZ) , 

simil ar a la función renal la e eridad de e ta ordera e mayor en lo varones 82%, que en 



la mujeres 1 %y también en 1 exo ma culino aparece con mayor frecuencia antes de lo 

15 año de edad. La perdida auditi a según el tipo de transmisión e alrededor del 90% para 

los homocigoto y 10% para lo hetero igoto ligados a X. 

Las anonnalidade oculare ocurr n en alrededor de la mitad de lo paciente con Síndrome 

de Alport e han de crito vario tipos de defecto aculare que comprenden el cri talino (a 

ni vel del lenticono), la retina la cornea. El lenticono e desarro lla lentamente durante la 

adole cencia y puede producir miopía ax ial y oca ionalmente opacidad del cristalino o 

ruptura espontanea de la cápsula anterior; puede haber un moteado ocul ar que aparece en 

fom1a bilateral y es borroso y amarill ento con lesiones del área perifoveal o en la periferia 

de la retina. Las lesiones de la cornea no son específi cas ( 18, 19,20). 

Puede haber otros cambios en el Síndrome como son: anonnalidades plaquetari as, 

leiomiomatosis del e ofago, neuropatía, compromi o de la ti roides y parat iroides, así como 

disfunción cerebral como la p ico i crónica entre otras ( 1 ). 

El di agnóstico del Síndrome de Alport e ta basado en la detección de hematuri a con o sin 

proteinuria, hipertensión y fa ll a renal en asociación con los siguientes hall azgos: a) 

hematurí a famili ar no obviando la ausencia de hi stori a familiar que en este Síndrome se 

presenta en el 15% de los casos, b) perdida audit iva neurosensoria l o en dado caso una 

afect ación relativa, y e) progre ión de la falla rena l por lo menos en uno de los afectados. 

Se agregan criterios como lo cambios acu lare y lesione ultraestructurales en la MBG, 

para el diagnóstico de Síndrome de Alport clásico. La biopsia renal no es específi ca para el 

diagnósti co, in embargo pennite descartar otro tipo de patologías . Un engrosamiento 

difuso y deshilachamiento de la MBG se observa de un 60 a 90% de los pacient es con 

Síndrome de Alport. sugiri endo fu ertemente la enfennedad. La transmisión de la 

enfenn edad por mujeres asi ntomáti cas de un Síndrome de Alport li gado a X o autosómico 

recesivo podría expl icar la ausencia de una hi stori a familiar evidente; otra posibilidad es la 

presencia de nuevas mutaciones, la cual se calcu la en un 18% de los pacientes con este 

Síndrome ( 13.14, 17). 
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El pronó tico del Síndrome de Alport como nefropatía e que en la mayo ría de los hombre 

e pre enta in ufi ciencia renal terminal; el daño audiii o, lo cambios ocul ares y la hi toria 

fam ili ar también on ignificant . La pre en ia de proteinuría en ambo sexos agudi za la 

intomatología indicando un peor pronó tico. La comprobación por biopsia a nivel 

glomerul ar, tubular e ínter tici al la anonnalidade en la MBG e tán en rel ación con la 

everidad de la enfermedad. 

o hay tratamiento preventivo para la progresión de la enfermedad renal; sin embargo 

recientemente, se ha sugerido que la terapia con ciclo porina o la inhibición de la enzima 

convertidora de angiotensina di minuye la proteinuría y podría hacer más lenta la 

progresión (2 1 ,22). 

La diálisi s no es la sol ución a lo problema de los pacientes con Síndrome de Alport. Al 

respecto del tran plante renal el pronóstico es bueno con función renal adecuada y 

sobrevivencia aceptable dado que no parece ser una enfermedad inmunológica; pero la 

selección del donante implica una dificultad sobre todo en los riñones provenientes de la 

misma familia , dado que las mujeres pueden er portadora asi ntomáticas y la mayor parte 

de los hombres son afectado , a í que hay que hacer una selección muy cuidadosa del 

donador ( 1 ,23,26) . El de arrollo de glomerulonefríti anti -MBG en el transplante renal e 

una rara po ibilidad. no obviando la bú queda de anti cuerpo an ti -MBG ante casos de un 

deterioro abrupto de la función ren al po tran plante (24,27,49). 

MATERIAL Y 1ETODOS 

Con el objeti vo de obtener la experi encia en Síndrome de Alport de pacientes tratados en el 

departamento de efro logía del Inst ituto 1acional de Pediatría, se di seño un estudio 

clínico, retrospecti o. transversa l, observacional y comparati vo. Se captaron los pacientes 

a tra é de las libreta del ervicio de ho pitali zación y los récord de la con ulta externa 

del departamento de efrología en que e corroboro el di agnóstico de Síndrome de Al port 

y uyo seguim iento clíni co esta realizado de de enero de 1972 a octubre del 2000. 
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Se inc luyeron todos los paciente menore de 18 años de edad , de cualq ui er género, con 

di agnósti co clíni co, de laboratorio e hi topato lógico de Síndrome de Alport. 

Se excluyeron a lo paciente que aún a sabiendas de la probabi lidad de tener la 

enfermedad no manifestaban ningún dato clínico, ni de laboratorio aquello con 

expediente clín ico incompleto. Se consignaron lo datos en el formato de la hoja de 

recolección incluyendo número de expediente, género, datos clínicos , exámene de 

laboratorio, biopsia renal y tratami ento. Analizando la información a travé de la 

interpretación de los datos descri ptivos con determinaciones promedio. 

RESULTADOS. 

De lo 30 expediente re i ados de pacientes que recib ieron atención en el servicio de 

nefrología, del In titulo acional de Pediatría. Se exc luyeron a 5 pacientes en los que no se 

confirmo el lndrome, 5 con ex ped iente clín ico incompleto y 3 paciente con antecedente 

famili ar de hematuría, pero si n ningún tipo de mani festación clínica o de laboratorio a los 

cuales se les ll eva seguimi ento con el fin de detectar en forma temprana las alteraciones ya 

referidas. 

De los 1 paciente que e inclu eron en el e ludio, 1 O (58 .82%) son del género masculino 

y 7 (41. 1 %) del género fe meni no, la edad al momento del diagnóst ico vario de 0.6 años a 

15 años (x: 7año +- 4 ). (fig. 1) 

FBvENNO 
41 % 
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e agruparon a lo paciente de acuerdo a la m a ni fe tacione clín ica , de laboratorio 

aparición de la in ufi ciencia renal terminal · encontrando que el antecedente famili ar e tu o 

presente en el 100% de lo ca o , a í como también lo fue la hematuría ( 1 00%), en cambio 

la prote inuría se manife to en 14 ( 2.35 %) pacientes (desde su ingre o) e hiperten ión 

arterial en 5 (29.41 %), 12 paciente de arrollaron in uficiencia renal , de é to en 1 O, ésta se 

encontró de de u ingre o, lo 2 re tante contaban con una función renal normal , 

manifestando la insuficiencia renal 2 1 O año po terior a su ingreso. 

HIPERTENSION 
ARTERLl\L 

26% 

HBv'ATURIA 

100% 

PROTEINURIA 
74% 

Es importante hacer notar que a pe ar de que uno puede inferir a través del antecedente 

famili ar y la clínica el diagnóstico de índrome de Al port , el estudio hi stopatológico no 

puede sugerir fuertemente la enfem1edad, al re pecto 9 (52 .94%) pacientes con biop ia son 

compatib le a las alteracione encontrada en el índrome de Al pon, en 4 (23 .52%) casos 

no se realizó biopsia, pero on familiare de paciente con este Síndrome a los cuales si se 

les rea li zó el estudio hi stopatológico y pre en tan alteraciones no olo a nive l renal: 2 de 

ello tienen déficit aud iti vo neuro en orial uno de los mi smos tiene catarata, los otros 2 

tienen alteraciones rena le . las an te mencionadas y en los otros 4 (23.52%) la biopsia no 



mo tró hall azgo diagnó ti co a que todas la alterac ione fueron inespecífica , por lo 

que se encuentran en reprogramación para un nuevo estudio hi topatológico, pero en vi ta 

de las alteracione de la función renal lo antecedentes hereditarios, se consideran como 

portadores de índrome de Alport . 

En cuanto a la alteracione auditi a 3 ( 17 .64%) paciente manifestaron hipoacu ia 

neuro en ori al. uno de ello en forma e era, en lo 14 ( 2.35%) restantes que e e aluaron 

audiológicamente no e encont ró ninguna alteración de este tipo. A nivel oftalmológico -

(29.4 1 % ) de los 17 casos presentaron catarata y los 12 complementarios fueron norma le 

CATARATA 
29% 

SN 
ALTERACIONES 

82% 

SN 
ALTERACIONES 

71 % 

----------

H. NS. LEVE 
12% H. NS. SEVERA 

6% 



De los 1 7 ca o , 2 ( 11 . 6%) de ello tu ieron cri i convu l a siendo la causa etiológica 

probablemente el e tado urémico en que e encontraban . 

El tratamiento en lo paciente e encaminó al contro l de la in uficiencia renal y u 

alt eraciones. ya que e ta e la cau a principal de u mortalidad, por lo tanto, el manejo de 

la falla renal en orden de complejidad con i tió en la rea li zación del transp lante renal que 

fue para 9 (59.94%) ca os, por llegar a un e tado terminal e irreversible de la insuficiencia 

renal; 2 ( 11. 76%) de ello e tán n diáli i peritoneal crónica ambulatoria en espera de un 

transplante, y los último 6 (35.29%) por mantener una función renal estable só lo están con 

manejo farmaco-dietético . 

DI C 101\ 

ESTABLES 
29% 

DET.R 
12% 

TRANR..AN 

TE RENAL 
59% 

El Síndrome de Alport e una entidad que muestra una gran variabilidad tanto clínica como 

genética . Es un Síndrome heredi tario, que clínicamente se manifiesta con hematuría 

asociándose con sordera y daño ocular. En el departamento de nefrología se atiende en 

promedio a 1.6 paciente por año. u preva lencia como tal aun no esta esti mada. En la 

población general e te índrome, en frecuencia genéti ca para la is la de Rodas es uno de 

cada 10000 nac idos vivos y la pre alenc ia en la población de Utha, SA en uno de cada 

5000 nacidos vivos (4). En Méx ico de conocemo la preva lencia de la enfermedad ya que 
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e puede confundir con alguna otra nefropatía hematuríca, proce o infeccio o o bien 

pasar inadvertid a. 

Así como lo refiere la literatura la edad de pre entación de la enfermedad no es específica 

ya que e puede identificar de de recién na ido al practi car intencionadamente un examen 

de orina para la in e ligación del índrome en fam ilias de paciente ya identificado . Para 

nuestro estudio la edad de presentación ari ó desde los 6 me e hasta lo 15 año de edad. 

De igua l forma coincidimos en que la enfennedad se presenta en ambos sexos, habiendo 

cierta predominancia para no otro en el exo masculino en un 58.82% (1 O pacientes). El 

antecedente familiar fue importante ya que e manifestó en el 100% de nuestros casos, y 

como lo menciona la literatura este es un punto importante para la base del di agnósti co; sin 

embargo es importante no pasar de apercibido que en un 15% de los casos tienen ausencia 

de hi stori a fam iliar a Jo que se adjud ica una po ible mutación de "novo". 

Es nece ario el e tudio integral de los pacientes con Síndrome de Alport como por ejemplo, 

el apoyo de un genetista que puede elaborar el árbo l genealógico del paciente y describir la 

forma de herencia del padecimiento, ya que para nuestro estudio ninguno tuvo una 

determinación a ni vel molecular que pudiera coadyuvar hacia la identificación del tipo de 

transmisión y a su vez la reali zación de un mejor diagnóstico, más exacto junto con la 

clínica y estudio hi topatológico . Creo que el Síndrome de Alport e una enfermedad 

ubdi agnosticada en paí e omo el nue tro y en Latinoamérica. 

o diferimo con la literatura con re pecto a la clínica, ya que la hematuria fue el igno 

predominante y la proteinuría se pre ento en má de la mitad de los casos . ue tra 

diferencia estriba en la falla renal , ya que para nue tros pacientes en su caso 12, ocurrió no 

más all á de los 15 año de edad y no como lo refiere la literatura que ocurre alrededor de 

los 20. El estudio e de arrollo en un hospital pediátrico por lo cual la falla renal pudiera 

er que se encontrara en una edad má temprana que si se hubiese realizado en un hospital 

de adulto 
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De acuerdo con lo e crito, en que n todo lo pacient e presentan sordera, para nue tro 

estud io se man ife tó como hipoacu ia n uro enso rial en tre ca os, uno de ello en fom1 a 

evera. En un 29.41 % C paciente ) hubo alteracione aculare expresada como catarata en 

contras te con lo reponado en otra in e ligaciones en que di cen que el 50% de los 

pacientes tienen anorma lidade aculare ; e hace hincapié que todo paciente fuero n 

vistos por un ervi io de oftalmología p diátrica. 

La pre encia de cri sis convu l iva en do pacientes no tuvo relación con el Síndrome de 

Al pon aparentemente, pero en la literatura se han encontrado estudios de resonancia 

magnéti ca con irregularidad y le ione nod ul are en el hipotálam o y ganglios basales, 

además de retardo en la mi elinización de la sustancia blanca sugiri endo una vascul iti s 

intracraneal, en nuestro caso pensam os que la causa de las convul iones fu e el e tado 

urémico en el que se encontraban , ya que no se rea li zo ningún estudio de imagenología. 

El estudio hi topalógi o aunque no patognomónica si es un punto importante para la base 

del diagnó tico, ya que tambi én no perm ite de can ar otro tipo de patología , en este 

trabajo 9 pacientes mostraron esos camb io caracteri ticos en la MBG, además de ellos en 4 

casos no se rea li zo la biop ia, pero son fami li ares de los pacientes con este Síndrome a los 

cuales sí se les reali zó el estud io hi stopato lógico y presentan alteraciones no solo a ni vel 

renal: 2 de ellos tienen déficit auditivo neurosensori al, uno de los mi mos ti ene catarata, 

los otro 2 tienen alteracione renale an tes mencionada En el grupo restante de 4 

pacien te todo tienen alteraciones inespecíficas en los que la bi opsia renal va a er 

reprogramada para confi m1 ar el di agnósti co, ya que no ti enen alt eraciones acul are o 

auditi va , pero en \'i ta de que 3 de ell o son fami liare (3 hermanos) se sospecha una 

nefropatía hereditaria de este tipo y el otro restante e hermano de un paciente ponador 

comprobado de índ rome de Alport ; como mencione la biopsia de Jos 4 no repor1o 

hall azgos específico para el Síndrome (nefriti túbulo intersti cial). 

Como e dijo en los re ultado , el tratamiento fue encaminado al manejo de la in ufic iencia 

renal con medidas higiénico-dietética , medicamento dirigido a este índrome y 

finalmente con tratamien to ustitutivo ya ea con diá lisis peri tonial /o hemod iáli sis y el 
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transpl ante renal. linguno de lo paciente fue manejado con ciclo porina, por lo que no 

podriamos habl ar con lo que re pecta a u u o para el control de la proteinuria , como e 

hace referencia en la literatura. 

Como lo menciona la literatura no ha tratamientos prevent ivo para la progre ion de la 

enfem1edad, pero a pe ar de e to creo que e de vital importancia la detección temprana de 

estos paciente con el objeti o de retra ar el daño renal y poder prepararlos en una fonna 

ideal para el transplante renal, así mi mo ofrecerl e un consejo genetico. 
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