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ALTERACIONES RENALES EN PRIMEROS RELACIONADOS DE PACIENTES CON NEFRITIS
FAMILIAR DIAGNOSTICADOS POR BIOPSIA

Dind E, Madera U, Almonte A, Corominas J, Llaverias F

Objetivo: Determinar la prevalencia de alteraciones renales en primeros relacionados de pacientes con
nefritis familiar diagnosticada por biopsia renal de la consulta del servicio de nefrologia del HRUIMCB vy la
Clinica Corominas en el periodo Mayo 2006 - Mayo 2007. Métodos y Técnicas: Se realizé un estudio
descriptivo, de corte transversal de fuente primaria. Para la realizacion de este estudio se tomaron como
variables la alteracion renal, hematuria, proteinuria, creatinina sérica, parentesco, edad y sexo. La muestra
estuvo constituida por 77 individuos pertenecientes a las 10 familias estudiadas en las cuales por lo menos
uno de los miembros de cada familia padece de nefritis familiar ya diagnosticado por biopsia, el cual fue el
individuo tomado como referencia para el rastreo. Resultados: Se estudiaron 77 primeros relacionados, de
los cuales el 58.44% presentd alteraciones renales. El 93.33% de los afectados presenté Hematuria, un
35.55% mostrd Proteinuria, un 2.22% tuvo niveles aumentados de creatinina sérica y un 28.88% presento
tdneamente. El 62.22% de las mujeres y el 37.77% de los hombres tuvieron por
los menos una o varias de las alteraciones. El 33.33% de los primeros relacionados mayores de 46 afios

Hematuria y Proteinuria simu

fueron los que presentaron la mayor proporcién de alteraciones renales. Entre los primeros relacionados, los
Hermanos y Hermanas manifestaron una mayor proporcién de una o varias de las alteraciones renales
especificas tomadas en cuenta en esta investigacion ocupando un 31.11% del total de la poblacidn.
Conclusiones: Este estudio demostrd que existe una alta prevalencia de alteraciones renales en los primeros
relacionados de pacientes con nefritis familiar, ya que, el 58.44% de la poblacién resulté afectada. Las
mujeres tuvieron una mayor prevalencia de alteraciones renales, la edad en que predominaron las
alteraciones renales fueron los individuos mayores de 46 afios de edad, el parentesco que mostré un mayor
porcentaje de alteraciones estuvo a cargo de los hermanos y la alteracion renal que se presentd en un mayor
numero de individuos fue la hematuria.

Las nefritis familiares son enfermedades hereditarias con elevacion de los valores en la creatinina sérica. (1) Entre las
afeccion glomerular que aunque son relativamente raras afecciones renales se encuentran el Sindrome de Alport (SA) y
constituyen una categoria importante de trastornos
glomerular por su proclividad a producir pérdida progresiva
de la funcién renal la cual se manifiesta inicialmente con una

la Enfermedad de Membrana Delgada (traducida del inglés,
Thin Basement Membrane Neprhopaty; TBMN), ambas con
alteraciones estructurales de la membrana basal.

Estas enfermedades hereditarias se caracterizan inicialmente
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valoraciones médicas y el progreso lento a fallo renal. Son
entidades patologicas que son causa significativa de
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morbilidad y mortalidad en todo el mundo, como también
son causa de insuficiencia renal terminal en la mayoria de
estos pacientes.

El sindrome de Alport (SA) es la nefritis hereditaria mas
comun caracterizada por la historia familiar de hematuria,
causada por defectos en el coldgeno tipo IV de la membrana
basal glomerular (MBG), se identifica como una glomérulo
nefritis progresiva asociada a caracteristicas extra renales
donde se incluyen anormalidades auditivas y oculares. (3)

La hematuria microscopica o franca recurrente es la
caracteristica mas comun del SA, la cual se exacerba a
menudo por ejercicio o infecciones respiratorias no
especificas de la zona. (4) Las caracteristicas tipicas en la
microscopia optica de la muestra de biopsia renal de
pacientes con SA son: hipercelularidad del mesangio,
glomérulo esclerosis focal y segmentaria, fibrosis tubulo-
intersticial crdnica, atrofia y acumulacion de células
espumosas.

En microscopia electrénica, la membrana basal estd
marcadamente adelgazada con zonas en las que, por el
contrario, aparecen muy engrosadas, con laminaciones o
desdoblamiento (splitting) y presencia de densidades
granulares en su interior. (1,6)

Para la Enfermedad de Membrana Basal Delgada se han
utilizado diversos (traducida del inglees Thin Membrana
Basement Neprhopathy, TMBN) términos para definir la
entidad clinica consistente en microhematuria persistente,
proteinuria minima, funcion renal normal, delgadez uniforme
de la membrana basal glomerular e historia familiar de
hematuria: “Nefropatia de Membrana Basal Delgada”,
“Hematuria Esencial Benigna” y “Hematuria Familiar
Benigna”. (7) Hasta la fecha un 40% de los casos de TBMN han
sido asociados con los genes COL4A3 y COL4A4, pero falta por
verificar el caso de las mujeres portadoras las cuales portan
una mutacion en el gen COL4AS5 que puede desarrollar una
verdadera TBMN. (8, 9)

METODOS Y TECNICAS
Criterios de inclusion

- Primeros relacionados de pacientes con biopsia renal
positiva para nefritis familiar, es decir, padre, madre,
hermanos, hijos, tios, sobrinos, primos y abuelos.
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- Primeros relacionados
enfermedad renal.

aparentemente sanos para

- Primeros relacionados de pacientes con biopsia renal
positiva para nefritis familiar que acepten participar en el
estudio y que firmen el consentimiento informado.

RESULTADOS

El grafico 1 presenta la distribucion de frecuencia asociando la
Prevalencia de Alteraciones Renales en Primeros
Relacionados de Pacientes con  Nefritis  Familiar
Diagnosticados por Biopsia.

Esta relacion demuestra que para la poblacién escogida que
cumplieron con los criterios de inclusion y exclusidon, se
obtuvo un total de 77 individuos encuestados y examinados,
de los cuales un 58.44% presentaron alteracion renal, es
decir, 45 primeros relacionados presentaron por los menos
una de las tres alteraciones renales que se tomaron en
cuenta para determinar la funcién renal general entre ellos,
como son la presencia de hematuria, proteinuria y/o
creatinina sérica aumentada.

El 41.55% de los individuos estudiados y encuestados
restantes no mostraron alteraciones renales, es decir, 32 de
ellos, mantuvieron los parametros normales tomados en
cuenta para valorar alguna alteracién renal.

Grdfico 1. Prevalencia de Alteraciones Renales.

De los 45 individuos que presentaron alguna de las tres
alteraciones renales tomadas en cuenta para este estudio, se
obtuvo que un 93.33% de los individuos que mostraron
presencia de alteracion renal presentaron hematuria, con
relacion a un 6.66% que no la presento, es decir que 42 de los
45 individuos con alteraciones renales presentaron hematuria
y 3 no la tuvieron; 16 de los primeros relacionados con
alteracién renal tuvieron presencia de proteinuria y 29 de
ellas no presentaron proteinuria representando un 35.55% vy
un 64.44% respectivamente.
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Con relacion a los niveles de creatinina sérica donde se tomo
en cuenta como alteracion renal solo sus niveles aumentados
se obtuvo que solo un 2.22% de los individuos con
alteraciones renales, presento niveles aumentados, este
porcentaje representado por un solo paciente y el 97.77%
restante no mostraron aumento de la creatinina sérica, es
decir, 44 individuos mantuvieron sus niveles de creatinina ya

sea en parametros normales o disminuidos.

Presencia Ausencia
No. % %

Hematuria 42 93.33 3 6.66 45 100

Alteracion Renal

Proteinuria 16 35.55 29 64.44 45 100

Creatinina
Sérica 1 2.22 44 97.77 45 100
Aumentada

Cuadro 2. Prevalencia de Hematuria, Proteinuria, y Creatinina Sérica
aumentada.

El cuadro y grafico 3 presenta la prevalencia de alteraciones
renales seguin el sexo en los primeros relacionados de
pacientes con nefritis familiar diagnosticada por biopsia. Se
interrogo y se estudié 77 individuos que cumplieron con los
criterios de inclusion y exclusion de los cuales el 55.84%
pertenecid al sexo femenino, para un total de 43 mujeres y el
44.15% restante de los individuos pertenecen al sexo
masculino, es decir 34 hombres.

Aqui se demuestra que de los 45 individuos que fueron
positivos para alguna alteracién renal se obtuvo que el
62.22% de las mujeres presentaron alguna alteracién renal y
que el 37.77% de los hombres mostraron presencia de
alteraciones renales, a diferencia de 32 individuos que no
presentaron alteraciones renales, de los cuales un 46.87%
fueron del sexo femenino y un 53.12% del sexo masculino.

La prevalencia de alteraciones renales segun la edad en
primeros relacionados de pacientes con nefritis familiar
diagnosticados por biopsia se muestra en el cuadro y grafico
ndmero cuatro.

Los primeros relacionados que cumplieron con los criterios de
inclusidon y exclusidn necesarios para participar en el estudio
fue de un total de 77 individuos, los cuales se encasillaron en
cuatro grupos de edades, donde el primer grupo lo
conforman los individuos menores de 15 anos para un total
de 20 individuos de los cuales 8 presentaron alteraciones
renales equivalente a un 17. 77 % y los 12 individuos
restantes, o sea, el 37.5 % de estos no presentaron
alteraciones renales.
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Grdfico 3. Prevalencia de Alteraciones Renales segtin el Sexo.

En el segundo grupo se agruparon los individuos en edades
entre 16 y 35 afios donde hubo un total de 23 personas entre
los cuales 12 individuos presentaron alteraciones renales (un
26.66% de la poblacién afectada) y 11 individuos tuvieron
ausencia de alteraciones renales representando un 34.37% de
la poblacion que no estuvo afectada.

En tercer lugar esta el grupo de 36 a 45 afios el cual estuvo
conformado por 17 individuos de los cuales 10 mostraron
presencia de alteraciones renales equivalente a un 22.2% de
la poblacion afectada, en este grupo hubo un total de 7 casos
gue no mostraron alteraciones renales ocupando un 21.87%
de la poblacién no afectada.

Por ultimo estd el grupo de mayores de 46 afios de edad en
donde hubo un total de 17 casos de los cuales 15 casos
tuvieron presencia de alteraciones renales, es decir un
33.33% de la poblacion afectada, y 2 casos no mostraron
presencia de alteraciones renales equivalente a un 6.25% de
los casos no afectados.

ALTERACION RENAL

EDAD Presencia Ausencia
No. % No. % No.

<15 afios 8 17.77 12 37.5 20
16-35 afios 12 26.66 11 34.37 23

36-45 afios 10 22.22 7 21.87 17

> 46 afios 15 33.33 6.25 17

TOTAL 45 100 32 100 77 100

Cuadro 4. Prevalencia de Alteraciones Renales segun la Edad.
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El cuadro y grafico 5 interpreta la prevalencia de alteraciones
renales segun el parentesco en primeros relacionados de
pacientes con Nefritis Familiar diagnosticados por biopsia.

Los primeros relacionados tomados en cuenta fueron
aquellos que fueran padre, madre, hijos, hijas, hermanos,
hermanas, tios, tias, sobrinos, sobrinas, primos, primas,
abuelos y abuelas de los pacientes con biopsia positiva para
nefritis familiar que cumplieran con los criterios de inclusion y
exclusién. Se interrogd y se evalud un total de 6 padres de los
cuales 4 presentaron alteraciones renales ocupando un 8.88%
del total de pacientes afectados; un 6.25% de los padres (2
individuos) no mostraron alteracion renal alguna. Participaron
en el estudio 8 madres de las cuales 6 mostraron alteraciones
renales equivalente a un 13.33% del total de individuos que
presentaron alteraciones renales y un 6.25% de estas no
salieron afectadas.

También entraron en el estudio 12 hermanos en donde 7 de
ellos mostraron alteraciones renales ocupando un 15.55% del
total de pacientes afectados y los 5 restantes no presentaron
alteracién alguna correspondiente a un 15.62%, tuvimos un
total de 11 hermanas de las cuales 7 presentaron alteraciones
renales correspondiente a un 15.55% del total de la poblacion
afectada y un 12.5% de ella no mostraron alteraciones
renales, es decir las 4 restantes.

Se estudiaron 7 hijos de los cuales 2 exhibieron alteraciones
renales representando un 4.44% de los individuos afectados,
en cambio los 5 restantes no mostraron alteraciones renales
equivalente a un 15.62%; se evaluaron un total de 5 hijas
donde todas presentaron alteraciones renales siendo este
11.11% de la poblaciéon afectada. El Total de sobrinos
estudiados fue de 3 individuos donde 2 salieron afectados
para un 4.44% del total de los afectados; se evaluaron 5
sobrinas en donde 2 de resultaron afectadas para un 4.44%,
las 3 restantes no mostraron alteracién renal alguna, es decir
el 9.37% de ellas.

Otros que formaron parte de la investigacion fueron los tios
que cumplieran con los criterios de inclusion y exclusién,
donde obtuvimos un total de 2 tios encuestados y estudiados,
en donde ninguno mostré presencia de alteraciones renales;
las tias que fueron en total 6, dos de ellas resultaron positivas
para alteraciones renales (un 4.44% del total de la poblacion
positiva para alteraciones renales) y 4 de ellas no presentaron
alteraciones renales siendo un 12.5% del total de la poblacién
no afectada.
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Se obtuvo un total de 2 abuelos encuestados y estudiados en
donde todos mostraron alteraciones renales ocupando estos
un 4.44% de la poblacién afectada; las abuelas que en su
totalidad eran 3 todas presentaron alteraciones renales
siendo un 6.66% de la poblacién afectada. También se
tomaron en cuenta como objeto de estudio los primos los
cuales eran 2 en total donde ninguno mostré alteraciones
renales; se evaluaron 5 primas en donde 3 de ellas
presentaron alteraciones renales, es decir, un 6.66% de los
primeros relacionados afectados y las 2 restantes no
mostraron alteracion renal alguna ( el 6.25%).

DISCUSION

Los resultados de la presente investigacion enmarcan una
realidad estadistica bastante importante y merecedora de
atencién y andlisis. Los datos obtenidos reflejan muchas de
las tendencias abordadas por otros estudios investigativos,
los cuales utilizamos como fuente de referencia.

Obtuvimos un total de 10 casos, es decir 10 pacientes con
biopsia renal positiva para nefritis familiar, en donde pudimos
contactar a 77 primeros relacionados de estos pacientes. De
los 77 individuos pertenecientes a las 10 familias estudiadas
en las cuales por lo menos uno de los miembros de cada
familia padece de nefritis familiar ya diagnosticado por
biopsia, el cual fue el individuo tomado como referencia para
el rastreo de sus primeros relacionados, se obtuvo que el
58.44% de la poblacion encuestada y examinada resulté con
por lo menos una de las tres alteraciones renales tomadas en
cuenta para valorar la funcién renal de cada uno de ellos.

Por lo tanto nuestras estadisticas van de acuerdo con el
estudio realizado en Barcelona, Espaiia por Célia B, Manuel P,
Barbara T, et al.,, en donde se estudiaron 54 individuos
pertenecientes a 11 familias Espafiolas, en donde se
demostré que el 22.22% del total de individuos estudiados
resultd positivo para nefritis familial. (13)

Los datos arrojados demostraron que la alteracién mas
prevalente entre los primeros relacionados estudiados fue la
Hematuria la cual estuvo presente en 42 casos, lo que
representd un 93.33% del total de casos que resultaron
afectados, resultados similares se vieron en un estudio
realizado por Jean J, Bertrand K, lannis G, et al. en donde se
estudiaron 195 familias con nefritis familial, donde se
demostré que el 99% de los individuos estudiados resultaron
con presencia de Hematuria. (14)
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Parentesco

Presencia

ALTERACION RENAL

Ausencia

No. % No. %
Padre 4 8.88 2 6.25 6
Madre 6 13.33 2 6.25 8
Hermanos 7 15.55 5 15.62 12
Hermanas 7 15.55 4 12.5 11
Hijos 2 4.44 5 15.62 7
Hijas 5 11.11 0 0 5
Sobrinos 2 4.44 1 3.12 3
Sobrinas 2 4.44 3 9.37 5
Tios 0 0% 2 6.25 2
Tias 2 4.44 4 12.5 6
Abuelos 2 4.44 0 0 2
Abuelas 3 6.66 0 0 3
Primos 0 0% 2 6.25 2
Primas 3 6.66% 2 6.25 5
TOTAL 45 100 32 100 77 100

Cuadro 5. Prevalencia de Alteraciones Renales segun el Parentesco.

Segun los resultados obtenidos observamos que el mayor
numero de casos con hematuria lo presentaron las mujeres,
esto nos demuestran que este tipo de enfermedades se estan
expresando con mayor frecuencia en el sexo femenino, estos
resultados concuerdan con las bibliografias revisadas ya que
ellos plantean que el sexo que con mayor frecuencia presenta
hematuria esta a cargo de las mujeres. Segun Nakanishi K,
lijima K, Kuroda N y col. establecen que la expresion de la
enfermedad en las mujeres se deba a los diferentes patrones
de inactivacién del cromosoma X. (15)

En segundo lugar la proteinuria mostré una frecuencia de
apariciéon de un 35.55% (16 casos en total); se puede decir
que se presentd de igual manera tanto en hombres como en
mujeres ya que de 27 hombres se mostré en 7 de ellos y de
34 mujeres se mostré en 9 de ellas, es decir, que esta no tuvo
preferencias por el sexo. El mayor numero de casos de
proteinuria estuvo en los menores de 15 afios de edad, esto
nos hace contemplar, de que esta también tiende a aparecer
en edades tempranas; a diferencia de la hematuria,
observamos que la proteinuria segin aumenta la edad del
individuo tiende a disminuir el numero de casos con
proteinuria, por lo que se debiera seguir al individuo por un
periodo prologando para observar si la proteinuria es

intermitente o tiende a desaparecer segun pasen los afios.

También consideramos destacar los individuos que mostraron
hematuria y proteinuria simultdneamente, es decir estos al
momento del examen de orina presentaron proteinuria y
hematuria, donde observamos que los hermanos fueron los
que presentaron un mayor nimero de casos con hematuria y
proteinuria simultanea y dentro de este grupo el sexo

femenino y los menores de 15 afios fue en donde se
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observaron el mayor nimero de casos. Esto quiere decir que
muchas veces la nefritis familiar se manifiesta desde sus
inicios con presencia de hematuria y proteinuria asintomatica
simultdneamente.

El aumento de la creatinina sérica constituye un factor
importante para determinar la progresidn de estos pacientes
a llegar a algun grado de fallo renal; por lo tanto en esta
investigacion se valoré el aumento de la creatinina sérica para
determinar si alguno de los individuos estudiados mostraba
algun grado de fallo renal mediante la creatinina en sangre,
donde se obtuvo que un 2.22% de los individuos afectados
presentaron aumento de la misma, este caso correspondié a
una de las hermanas entre las edades de 36 a 45 afos, esto
nos indica que el curso de la enfermedad ha ido avanzando.
Los demas
dentro de los rangos normales hasta el momento.

individuos estudiados mostraron sus niveles

El aumento de la creatinina sérica, la presencia de algun
grado de proteinuria y hematuria, son indicadores tempranos
de progresidn a enfermedad renal crénica. Esto se demuestra
en los estudios tomados como referencia para la realizacion
de nuestra investigacion.

Por lo tanto, pacientes aparentemente sanos que muestren
hematuria persistente, con algin grado de proteinuria
usualmente son candidatos para biopsia renal, sin embargo
las investigaciones realizadas sobre esta patologia sefialan
que si el paciente tiene historia familiar de nefritis familiar y
presenta algun grado de hematuria, proteinuria o creatinina
serica elevada sin evidencia de alguna otra patologia
automaticamente se hace un diagndstico presuntivo de
nefritis familiar sin la necesidad de realizar una biopsia renal.
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CONCLUSIONES

Se concluye que un 58.44% de los individuos que cumplieron
con los criterios de inclusion y exclusion de esta investigacion
resultaron afectadas; que los primeros relacionados que
tuvieron una mayor prevalencia de alteraciones renales
fueron las mujeres en un 62.22%, la edad en que
predominaron las alteraciones renales fueron los individuos
mayores de 46 afos en un 33.33%, el parentesco que mostro
un mayor porcentaje de alteraciones estuvo a cargo de los
hermanos 31.11% v la alteracién renal que se presentd en un
mayor nimero de individuos fue la hematuria 93.33%.
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