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 Diagnéstico

e Tratamiento

La cistinosis

es una enfermedad por
almacenamiento lisosémico
producida por una mutacion
en el gen CTNS localizado
en el cromosoma 17

Estructura quimica de la cistina
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Espana

Herencia:

La cistinosis se hereda con caracter autosémico recesivo. Esto implica que ambos padres son por-
tadores del gen defectuoso y que su hija/o desarrollara la enfermedad cuando herede el defecto de ambos
progenitores; en este caso con un riesgo del 25% en cada gestacion. Al ser de caracter recesivo, en contra-
posicion al dominante, los portadores no expresan la enfermedad.

Presentacion Clinica:

Existen tres formas de cistinosis:
la infantil o nefropdtica,
la juvenil o intermedia,

y la benigna o del adulto.




CISTINOSIS

Diagndstico:
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Debemos distinguir el tratamiento sinto-
matico y el especifico. Nos referimos a sintomatico
cuando éste va dirigido a los sintomas fundamenta-
les de la enfermedad, sobre todo en la fase inicial
de la misma, cuando domina la pérdida excesiva de
agua y sales, el raquitismo, la acidosis metabdlica y
el retraso del crecimiento. En estas circunstancias
hay que tener un cuidado exquisito con el aporte
de liquidos, sales de potasio, bicarbonato, citratos,
y también aporte suplementario de fosfatos y vita-
mina D. Algunos nifios pueden beneficiarse de un
tratamiento inespecifico para disminuir la pérdida
de agua y sales, como la indometacina. En ciertos
casos, la hormona de crecimiento puede contribuir
a una mejoria de la talla final, sobre todo si se ins-
taura precozmente antes de la insuficiencia renal.
Una proporcion importante de nifios/as con cistino-
sis requiere tratamiento con hormona tiroides, aun
estando en fase presintomatica.

Aln recibiendo un correcto tratamiento sin-
tomatico, antes de existir el tratamiento especifico,
la cistinosis evolucionaba hacia la insuficiencia renal
terminal a la edad de 9-10 afios, precisdandose la ins-
tauracion de hemodialisis o trasplante renal.

El tratamiento especifico actual de la cisti-
nosis consiste en la utilizaciéon de cisteamina. Este

producto tiene la capacidad de penetrar en el liso-
soma y unirse a la cistina formando un producto
mixto de cisteamina/cisteina + cisteina (1 cistina= 2
cisteinas) que puede salir fuera del lisosoma, inde-
pendientemente del transportador de cistina defi-
citario, determinando de esta manera una disminu-
cién del contenido intracelular de cistina. Cuando el
tratamiento con cisteamina se instaura precozmente
es capaz de frenar el desarrollo de la insuficiencia
renal y del resto de afectacién organica, como por
ejemplo del tiroides. Con el uso de la cisteamina,
muchos pacientes con cistinosis han llegado a la ter-
cera década de la vida sin necesitar trasplante renal.
Sin embargo, a pesar de la utilizacién precoz de la
cisteamina, la afectacion tubular sigue presentando-
se. La cisteamina puede utilizarse también en forma
de colirio (gotas coulares) para disminuir la forma-
cion de cristales de cistina en la cérnea. Algunos de
los problemas del tratamiento con cisteamina son su
mala tolerancia gastrica, que a veces obliga a asociar
un farmaco antiacido, el mal olor corporal, y la nece-
sidad de la toma del fadrmaco cada 6 horas para que
sea eficaz. El tratamiento con cisteamina con dosis
adecuadas y a intervalos regulares, junto con la mo-
nitorizacidon de los niveles intracelulares de cistina
para verificar la eficacia terapéutica son dos factores
basicos que contribuiran a la mejoria del prondstico

a largo plazo de esta enfermedad.
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