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Introduccion

La litiasis urinaria es una patologia de origen
multifactorial, en la que estan implicados factores
ambientales (climaticos), dietéticos, metabolicos y
relacionados con el estilo de vida. Entre ellos tam-
bién se encuentran los genéticos. Estos pueden ser
poligénicos (mutacidon patogénica en diferentes ge-
nes) o monogénicos (mutacidon patogénica en un
unico gen).

La litiasis urinaria afecta a un amplio sector de la
poblacion, entre el 4 y el 15% aproximadamente vy,
es una de las patologias que causa mayor repercu-
sion en la calidad de vida y en la actividad laboral
o cotidiana durante su fase aguda (dolor colico).
Entre el 10 y el 15% de los calculos urinarios re-
quieren tratamiento activo y, entre el 20 y el 30%
hospitalizacion. La tasa de recurrencia es de un 50-
70% a 5 afios si no han llevado o cumplimentado el
tratamiento preventivo adecuado.

La litiasis en la edad pediatrica es menos frecuen-
te con una incidencia de 0,13—1,52 casos por cada
1000 admisiones hospitalarias. La incidencia de li-
tiasis infantil se ha multiplicado por cinco en las
ultimas décadas y, la modificacion de los patrones
alimenticios es una de las principales causas [1]. La
litiasis infantil es especialmente relevante debido a
la posibilidad de causar lesiones estructurales en el
rifon [2].

El conocimiento de las causas que han origina-
do el episodio litidsico es esencial para el correcto
diagnostico y tratamiento de la enfermedad.

La influencia de la carga genética parece jugar
un importante papel en la enfermedad litidsica, de
modo que generalmente entre el 45% y el 55% de
los casos presentan antecedentes familiares (espe-
cialmente en aquellos pacientes en los que subyace
una alteracion metabolica). La hipercalciuria y la
hipocitraturia son las alteraciones metabdlicas mas
frecuentes en los pacientes con litiasis urinaria. La
forma mas frecuente de hipercalciuria es la idiopa-

tica. La hipercalciuria idiopatica es la situacion cli-
nica en la que hay un incremento en la eliminacion
urinaria de calcio, en ausencia de hipercalcemia y
de otras causas conocidas de hipercalciuria.

La hipercalciuria idiopatica es una condicion
multifactorial y poligénica que en muchos casos
se transmite de forma autosémica dominante y se
relaciona con variantes en diversos genes (single
nucleotide polymorphisms o SNPs) que pueden
modular la calciuria o la cristalizaciéon de sales
calcicas. Asi por ejemplo se han descrito SNPs en
CASR (receptor sensor de calcio) o en VDR (recep-
tor de vitamina D) [3] [4] [5]. Sin embargo, parece
que otros genes intermediarios también podrian es-
tar implicados [6].

La frecuencia de cdlculos urinarios causados por
una alteracion de causa monogénica es baja (entor-
no a un 2%), sin embargo, otras revisiones llevadas
a cabo en centros de referencia de patologia litidsica
infantil y de adultos (stone centers), la sitian en un
15-30% [7] [8] [9]. Como ejemplo de enfermedad
litidsica monogénica, la cistinuria es la mas fre-
cuente en nifos y, puede llegar a representar el 10%
de las litiasis renales infantiles. Constituye la causa
monogénica de enfermedad renal litidsica mas fre-
cuente en ninos [10].

Al menos, se han identificado 40 genes relacio-
nados con la litiasis urinaria o la nefrocalcinosis
(deposito de calcio en el rifion). Muchas de estas
patologias monogénicas que causan litiasis urinaria
se deben a tubulopatias primarias o hereditarias, es
decir anomalias de la funcion del tibulo renal. De-
pendiendo de la funcion tubular que se encuentre
afectada, cada entidad tiene una edad de aparicion,
unas manifestaciones clinicas y analiticas y, una
gravedad y pronoéstico propios. La clinica general
cuando debutan en la infancia suele ser la presencia
de astenia, vomitos, retraso de crecimiento, sed y
poliuria, acompanado de alteraciones electroliticas
y manifestaciones extrarrenales como alteraciones
oculares o hipoacusia [11] [12].
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Otras patologias que pueden causar litiasis uri-
naria y que se producen por alteraciones genéticas
son los errores innatos del metabolismo como las
hiperoxalurias primarias. Se deben a mutaciones en
diferentes tipos de enzimas hepaticos que conllevan
a la no degradacion del oxalato con la consecuente
eliminacion excesiva por orina (hiperoxaluria). Es-
tos niveles elevados de oxalato vencen los mecanis-
mos de excrecion renal y hace que se depositen en
el rifion produciendo nefrolitiasis e incluso oxalosis
sistémica (depdsito de oxalatos en otros Organos,
como esqueleto, corazon o higado).

Dada la baja frecuencia de estas entidades y su va-
riabilidad clinica, en ocasiones, el diagnostico pue-
de retrasarse afos, lo que condiciona una peor ca-
lidad de vida y prondstico para el paciente [13]. Es
importante pensar en estas alteraciones para diag-
nosticarlas y poder instaurar un tratamiento precoz
que prevenga o retrase el dafio renal y la necesidad
de tratamiento sustitutivo renal.

El objetivo de este articulo es hacer una revision
de la mayor parte de las patologias de origen gené-
tico que pueden condicionar la formacion de litia-
sis urinaria y, definir el perfil clinico que precise un
analisis genético [14].

Enfermedad litiasica. Clinica y
diagnostico
Las manifestaciones clinicas y el diagndstico de

la enfermedad litidsica de origen genético no difie-
ren de la enfermedad de origen no genético.

Manifestaciones clinicas

La manifestacion clinica mas frecuente de la litia-
sis urinaria es un dolor de inicio brusco, de tipo c6-
lico, que va incrementdndose paulatinamente y que
se irradia de forma caracteristica a fosa iliaca, labios
mayores o testiculos ipsilaterales (colico nefritico).
Puede asociarse a agitacion psicomotriz, crisis hi-
pertensiva arterial, polaquiuria, urgencia miccional
o sintomas digestivos como nauseas o vomitos. En
ocasiones, puede ser un hallazgo incidental en el
contexto de un estudio con pruebas de imagen por
otra patologia. En los nifos, la manifestacion cli-
nica suele ser diferente, con sintomas inespecificos
como dolor abdominal, nauseas o vomitos o incluso
irritabilidad.

Diagnostico

El diagnéstico de la enfermedad litidsica se rea-

liza mediante pruebas de imagen, principalmente
radiografia simple de aparato urinario, ecografia
renal o una TC sin contraste. Algunas litiasis tienen
particularidades, como las de 2,8 dihidroxiadenina,
xantina y 4cido Urico que son radiotransparentes, 1o
que puede dificultar su diagndstico.

En el proceso diagnostico, el andlisis del célculo
urinario es el primer paso para la evaluacion me-
tabolica de un paciente formador de litiasis. Un
adecuado analisis de la litiasis es fundamental para
iniciar el proceso diagndstico que nos pueda orien-
tar hacia una alteracion metabolica subyacente. La
técnica ideal para el analisis del calculo es la difrac-
cion de rayos X o la espectroscopia por infrarrojos.
El analisis bioquimico del céalculo ha quedado rele-
gado al no precisar de forma exacta la composicion
del céalculo. En centros especializados, la microsco-
pia electronica puede aportar informacion adicional
sobre la historia de formacion del céalculo, al poder
visualizar y describir la forma de agregacion de los
cristales.

Tras el analisis del calculo se debe realizar un es-
tudio metabolico en sangre y orina en el que se pue-
da analizar la pérdida de equilibrio entre sustancias
promotoras de la cristalizacion (calcio, fosfato, aci-
do urico, oxalato y cistina) y sustancias inhibidoras
(fundamentalmente citrato y magnesio) [15]. La
evaluacion metabolica no esta indicada en pacien-
tes de edad media, que presentan por primera vez
una litiasis célcica, por su bajo riesgo de recurren-
cia. Pero si estd indicado en niflos, litiasis recidi-
vantes, litiasis unilateral multiple, litiasis bilateral,
monorrenos, litiasis uricas, litiasis de cistina, y en
pacientes con enfermedad endocrina, metabolica,
Osea y gastrointestinal. El estudio metabodlico se
basa en determinaciones en orina de 24 horas de los
parametros implicados en la litogénesis [16].

En los pacientes con litiasis calcica o de compo-
sicion desconocida, se debe determinar en orina de
24 horas la creatinina, calcio, fosforo, oxalato, aci-
do urico, citrato, magnesio, sodio, potasio y diuresis
total. En los pacientes con litiasis no célcicas, los
estudios de evaluacion metabdlica son mas simples
y, se deben dirigir a los factores causales especifi-
cos. En los pacientes con calculos de 4cido urico se
determina en sangre la glucosa, creatinina, HDL-co-
lesterol, triglicéridos y acido trico, mientras qué en
el sedimento de orina, el pH, densidad urinaria y
parametros automatizados. En orina de 24 horas, la
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diuresis, creatinina y acido urico.

En pacientes con célculos de cistina en sangre se
determina creatinina y en el sedimento de orina, el
pH, densidad urinaria y cociente cistina/creatinina
en orina de miccion o bien, en orina de 24 horas
la diuresis y la determinacion cuantitativa de cisti-
na [17].

Para el despistaje de la enfermedad genética, en
caso de sospecha, se realizaran las pruebas gené-
ticas moleculares. No todas las enfermedades mo-
nogénicas requieren estudio genético, como en el
caso de la cistinuria en que la determinacion de la
aminoaciduria en orina es diagnostica y, en la que
conocer el genotipo no cambia nuestra actitud te-

rapéutica ni tampoco el pronostico de la enferme-
dad [18] [19] [20].

Clasificacion de las principales en-
fermedades genéticas asociadas a la

litiasis urinaria.

La clasificacion de estas enfermedades se puede
realizar de distintas formas. Una de ellas, de elabo-
racion propia, atiende a si el defecto se debe a una
alteracion en la funcion del tibulo renal, a un error
innato del metabolismo o a una alteracién anatomi-
ca. Dentro del grupo de las alteraciones tubulares,

se subclasifican segun el segmento del tibulo renal
afectado (Tabla 1). Esta clasificacion simplifica y
resume de forma practica estas patologias [21].

Otra forma de clasificarlas es seglin el tipo de litia-
sis que producen, tal y como se muestra en la (Tabla
2) (Tabla 3) (Tabla 4) (Tabla 5) (Tabla 6) (Tabla
7) (Tabla 8). Se describen las principales enferme-
dades genéticas de acuerdo con el tipo de litiasis
(calcica, urica o de cistina). En estas mismas tablas,
se detallan las caracteristicas genéticas, clinicas y de
laboratorio de cada una de ellas [22] [23] [24] [25].

La hipercalciuria y la hipocitraturia son las alte-
raciones metabodlicas mas frecuentes en el pacien-
te litiasico. La hipercalciuria idiopatica es la causa
mas frecuente, es una entidad multifactorial en la
que hay una interaccién compleja entre ambiente
y factores genéticos individuales que regulan los
procesos de absorcidn intestinal, excrecion renal y
resorcion Osea que conllevan a la excrecion eleva-
da de calcio en orina. Bajo el término de hipercal-
ciuria idiopatica se han ido identificando entidades
de causa monogénica. Una mejor caracterizacion
se podra obtener a medida que se vayan realizando
mayor numero de estudios genéticos [26].

Tabla 1. Clasificacion de las enfermedades genéticas que ocasionan litiasis urinaria segiin etiopatogenia.

Alteraciones en tibulo proximal

Alteraciones en el Asa de Henle

Cistinuria

Hipouricemia renal

Raquitismo hipofosfatémico hereditario con hipercaleiuria
Enfermedad de Dent

Sindrome de Lowe

Tirosinemia I

Enfermedad de Wilson

Sindrome ARC (artrogriposis, disfuncién renal, colestasis)

Sindrome de Bartter
Hipomagnesemia con hipercalciuria y nefrocalcinosis

Nefrolitiasis asociadas a mutaciones en Claudina 14

Alteraciones en tiubulo distal y colector

Errores innatos del metabolismo

Acidosis tubular renal distal
Enfermedad de Liddle

Sindrome de Gordon

Hiperoxaluria primaria (metabolismo del glioxalato)
Sindrome Lesh-Nyhan (metabolismo de las purinas)
Enfermedad de Wilson (metabolismo del cobre)
Glucogenosis tipo 1 (metabolismo del glucégeno)

Litiasis por 2,8-dihidroxiadenina (metabolismo de las purinas)

Alteraciones del receptor sensible de calcio

Anomalia anatomica tubular

Hipocalcemia autosémica dominante
Hipercalcenua hipocaleiirica familiar

Hipercalcemia hipercalcitrica familiar

Rifién en esponja (dilatacion tibulos colectores)
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Factores que orientan a patologia
monogénica en un paciente con litia-
sis urinaria

En pacientes con historia litidsica, pueden existir
una serie de factores que orienten hacia una posi-
ble alteracion monogénica. Es importante pensar en
ellos, dado que se puede instaurar un tratamiento
preventivo precoz y asi evitar nuevos eventos li-
tidsicos, prevenir o retrasar la posible insuficiencia
renal o desarrollo de nefrocalcinosis y, actuar sobre
las complicaciones extrarrenales [27]. Estos facto-
res se recogen en la (Tabla 9).

Edad de inicio

La litiasis infantil es poco frecuente, constituye el
1% de los célculos urinarios y, de éstos, un 40%
tiene antecedentes familiares sugiriendo una alte-
racion genética. Por ello, ante un primer episodio
litidsico en la época infantil, se debe pensar en una
posible causa genética, sobre todo cuanto menor es
la edad del paciente. Sin embargo, dada la variabi-
lidad clinica de muchas de estas entidades como la
cistinuria o la hiperoxaluria primaria tipo 1, pueden
diagnosticarse en edades mas tardias. En la hipe-
roxaluria primaria tipo 1, se puede observar una
nefrocalcinosis bilateral e insuficiencia renal con
debut en lactantes o aparecer en la edad adulta con
un calculo simple y funcién renal normal [28]. En
el caso de la cistinuria, la edad media para el primer
calculo renal tiene lugar antes de los 15 afios, pero
hay casos de debut tardio, en la edad adulta.

Historia familiar y consanguinidad de
los padres.

La influencia de la carga genética parece jugar un
importante papel en la litiasis. Hasta un 45-55% de
los casos presentan antecedentes familiares. La con-
sanguinidad tiene también un papel relevante, asi
en zonas en las que el indice endogamico es mayor
(como las Islas Canarias), la hiperoxaluria prima-
ria es responsable del 10% de casos de enfermedad
renal cronica en nifios, muy por encima del resto
de Europa (<0,5%) [29]. Cuando se diagnostica un
defecto genético en un paciente debemos hacer el
screening para el mismo trastorno al resto de miem-
bros de la familia, sobre todo a los hermanos. Esto
es especialmente importante cuando estudiamos a
algun familiar como posible candidato a donante
vivo [30]. De esta manera se pueden diagnosticar de

forma precoz antes de que aparezcan los sintomas
de la enfermedad e instaurar un tratamiento adecua-
do. Sin embargo, en la enfermedad monogénica, la
ausencia de la enfermedad en otros familiares no
descarta que la litiasis urinaria se deba a ella.

Enfermedad Renal Cronica (ERC)

La enfermedad renal terminal (ERT) es rara en
pacientes litidsicos cronicos. Normalmente esta
relacionada con factores metabdlicos como la obe-
sidad e hipertension arterial, con historia de pie-
lonefritis, episodios repetidos de obstruccion del
tracto urinario y procedimientos quirirgicos uro-
logicos [31] [32]. Otra causa de ERC es la mono-
génica. Esta se debe sospechar ante pacientes li-
tiasicos con ERC independientemente de la edad.
En entidades como la hiperoxaluria primaria tipo
1, la hipomagnesemia familiar con hipercalciuria o
la enfermedad de Dent lo habitual es que la ERC
terminal aparezca en edades tempranas, pero dada
la heterogeneidad genética, bioquimica y fenotipi-
ca de estas entidades, hay casos de inicio tardio en
edad adulta avanzada [33]. La insuficiencia renal no
siempre va precedida de sintomas o episodios de li-
tiasis urinaria en pacientes con enfermedades rena-
les hereditarias y, en ocasiones, estos pacientes no
presentan ninguna clinica con una progresion lenta
a ERT o incluso, en algunos casos, el diagnostico se
hace ante una recurrencia de la enfermedad litidsica
en el trasplante renal. En el caso de la cistinuria la
evolucion a ERT es rara [34].

Nefrocalcinosis

La nefrocalcinosis se trata de un depdsito de
oxalato y fosfato calcico en el tejido renal (Figura
1). La causa mas frecuente en la edad adulta es el
hiperparatiroidismo primario, seguido de la acido-
sis tubular renal distal (dATR) (tubulopatia que mas
frecuentemente se asocia a nefrocalcinosis) y el ri-
ion en esponja medular. En nifios, las causas mas
importantes de nefrocalcinosis son las tubulopatias
y los errores innatos del metabolismo que se ma-
nifiestan en edades muy tempranas [35]. La nefro-
calcinosis se clasifica en medular (97%) o cortical
(3%).

La hipercalciuria se considera el factor de riesgo
mas importante, pero hay que descartar otros desor-
denes metabolicos como la hipocitraturia o la hipe-
roxaluria.

La nefrocalcinosis suele manifestarse de forma
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Tabla 9. Factores que orientan a patolog
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te de enfermedad |
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Factores de alta sospecha cl

Edad de inicio precoz

Antecedentes familiares
Consanguineidad

Enfermedad Renal Crénica (ERC)

Nefrocalcinosis

' tamano de las litiasis)

, NUMero y

Alta carga litiasica (bilateralidad

Alta tasa de recurrencia

Manifestaciones extrarrenales

Alteraciones tubulares acompafantes

Tipo de calculo ( cistina, wewhellita, xantina,2,8-dihidroxiadenina)

asintomatica con una evolucion lenta y progresiva.
La evolucion a ERT es muy variable.

Las tubulopatias que se asocian en mayor medida
a nefrocalcinosis, ademds de la dATR, son la hipo-
magnesemia familiar con hipercalciuria y nefrocal-
cinosis, la enfermedad de Dent y la hiperoxaluria
primaria [36].

En la acidosis tubular renal distal tipo 1(dATR)
los pacientes afectados tienen una acidosis metabo-
lica hiperclorémica con anion-gap normal y orina
alcalina (pH >5.3). La prevalencia de nefrocalci-
nosis alcanza el 60-80% de los casos. La enferme-
dad de Dent afecta fundamentalmente a varones y
debemos sospecharla ante nefrocalcinosis de inicio
precoz asociada con hipercalciuria y proteinuria de
bajo peso molecular. La hipomagnesemia familiar
con hipercalciuria y la nefrocalcinosis evoluciona
de forma casi invariable hacia la enfermedad renal
cronica.

El rinén en esponja medular es una malformacion
congénita de los conductos colectores terminales
que suele cursar de forma asintomatica. Se asocia
a nefrolitiasis y nefrocalcinosis, pero la evolucion a
ERT es poco frecuente.

Carga litiasica y Recurrencia

Hasta el 50% de los pacientes que presentan un
episodio de litiasis, volveran a desarrollarlo a los 5
afios sin un tratamiento preventivo adecuado. Las
entidades genéticas se relacionan con una mayor
actividad litidsica como es el caso de la cistinuria,
en la que la aparicion de calculos suele ser antes de
los 15 afios, la litiasis es bilateral en mas del 75%
de los casos v, la tasa de recurrencia es superior al
60%. Esta patologia exige un cumplimiento tera-
péutico muy estricto y suele asociar poca adheren-
cia por parte del paciente. En general, la presencia
de litiasis multiples bilaterales es sugestiva de en-
fermedad de causa hereditaria.

La (Figura 2) muestra un ejemplo de recurrencia
masiva (litiasis renal bilateral) en paciente con En-
fermedad de Dent tipo 1.

Alteraciones tubulares/extrarrenales

Ciertas alteraciones analiticas sanguineas y urina-
rias son orientativas de algunas alteraciones tubula-
res. Asi, una hipomagnesemia con hipercalciuria en
un paciente con nefrocalcinosis es altamente suges-
tivo de hipercalcuria familiar con nefrocalcinosis y,
si se acompana de una alcalosis metabodlica, es su-
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Figura 1. Imagen de tomografia de nefrocalcinosis medular en una
paciente afecta de Sindrome de Bartter tipo 3.

gestivo de un sindrome de Bartter. Un paciente con
hipercalciuria, hipofosfatemia y proteinuria de bajo
peso molecular orienta a una enfermedad de Dent.
Ante un paciente con hipercalciuria, hipocitraturia,
acidosis metabolica hiperclorémica y orina alcalina
en un paciente con litiasis debemos descartar una
acidosis tubular distal.

En ausencia de malabsorcion de grasas e hipe-

roxaluria entérica o dietética, una clevacion de
oxalatos en orina es sugestivo de hiperoxaluria pri-
maria.

La coexistencia de manifestaciones extrarrenales,
sobre todo neuroldgicas, oculares o auditivas puede
hacer sospechar en una causa genética. La sordera
neurosensorial se da en algunos tipos de dATR y
alteraciones oculares como la miopia, el nistagmus

Reconstruccién 3D de Tomografia
Axial Computarizada

Figura 2. Ejemplo de recurrencia masiva (litiasis renal bilateral) en
paciente con Enfermedad de Dent tipo 1.

Radiografia simple de abdomen
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horizontal o las calcificaciones corneales se descri-
ben en la hipercalciuria familiar con hipomagnese-
mia y nefrocalcinosis. La alteracion neurologica es
grave en enfermedades como el sindrome de Lowe
y la enfermedad de Lesh-Nyhan.

En las (Tabla 5) (Tabla 6) y (Tabla 7) se descri-
ben las alteraciones que caracterizan a cada entidad.

Composicion de la litiasis

Es el primer paso para la evaluacion metabdlica
de un paciente formador de litiasis. Un adecuado
analisis de la litiasis es fundamental para iniciar el
proceso diagndstico de la alteracion metabdlica sub-
yacente. En ocasiones, la presencia de cristales en
la orina nos puede orientar hacia alguna alteracion
metabolica. Asi, los cristales hexagonales en orina
son tipicos de la cistinuria y, los cristales de 2,8 di-
hidroxiadenina, son caracteristicamente esféricos o
granulares en forma de abanico, birrefringentes a la
luz polarizada y de color marron.

Ciertas alteraciones metabolicas se asocian a ti-
pos especificos de célculos. Asi, los calculos renales
en la hipercalciuria idiopatica suelen ser de oxalato
célcico dihidrato (whedellita) o mixtos por fenome-
nos de enucleacion heterogénea (nucleo de urato).

Las litiasis mas frecuentes de fosfato calcico
son de dos tipos: carbonato de apatita (cristaliza a
pH>6.8 y puede estar asociada a infeccion) y brus-
hita (cristaliza a pH 6.5-6.8) en concentraciones de

calcio urinario >300mg/dia y fosfato>1000mg/dia.
Las causas mas frecuentes de litiasis de carbona-
to apatita son la hipercalciuria, la acidosis tubular
primaria o las infecciones del tracto urinario. La li-
tiasis de brushita se asocia a hiperparatirodidismo
primario o acidosis tubular primaria [37].

Los calculos de oxalato calcico monohidrato
(whewellita) (Figura 3) son debidos a hiperoxalu-
ria primaria o secundaria (entérica o dietética).

En la enfermedad de Dent podemos encontrar li-
tiasis de oxalato célcico o de fosfato célcico.

La litiasis de cistina es patognomonica de la cisti-
nuria (Figura 4), al igual que los calculos de xanti-
na en la xantinuria.

La litiasis por 2,8-dihidroxiadenina se produce
por un trastorno del catabolismo de las purinas de
herencia autosémica recesiva, por el déficit de la
enzima APRT, que condiciona una alteracion del
paso de adenina a AMP y actimulo renal de 2,8-di-
hidroxiadenina. Puede manifestarse tanto por insu-
ficiencia renal crénica progresiva, por dafio inters-
ticial cronico (nefropatia por cristales), litiasis de
repeticion o insuficiencia renal aguda [38, 39).

La Xantinuria es un trastorno del metabolismo de
la purina causado por un déficit hereditario del enzi-
ma xantina deshidrogenasa/oxidasa y, se caracteriza
por una concentracion muy baja (o indetectable) de
acido Urico en sangre y orina y una concentracion

Figura 3. Calculo de oxalato calcico monohidrato, caracteristico de los
estados hiperoxaluricos.
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Figura 4. Calculo de cistina.

muy alta de xantina en orina. Aunque suele ser asin-
tomatica, puede detectarse urolitiasis, debido a la
elevada excrecion de xantina o miositis causada por
la acumulacion de xantina.

Tratamiento de la litiasis renal en en-
fermedades genéticas

El tratamiento especifico de la litiasis es en la ma-
yoria de los casos intervencionista. Segun las ca-
racteristicas de la litiasis (tamafo, localizacidén o
dureza estimada por las unidades de Hounsfield me-
didas en la Tomografia Computarizada espectral sin
contraste) los tratamientos aplicados comprenden
desde la observacion, tratamiento expulsivo, litotri-
cia extracorpdrea por ondas de choque (tratamiento
menos invasivo indicado en litiasis no mayores a
2 cm y de baja dureza), a los tratamientos quirur-
gicos endourolégicos como la ureterorrenoscopia o
la nefrolitotomia percutanea, para litiasis mayores a
2 cm o de menor tamafio refractarios a la litotricia
extracorpoérea.

Una vez resuelta la litiasis, el tratamiento debe ir
dirigido a evitar la recurrencia de la enfermedad.
Las recomendaciones generales son comunes a
todo tipo de litiasis y consisten en una alta ingesta
de agua que condicione una diuresis abundante, res-
triccion de la sal de la dieta, reduccion de la ingesta
de proteinas animales hasta un maximo de 0,8 gr/kg
de peso/dia, alta ingesta de frutas y verduras y no
restriccion de alimentos ricos en calcio. El citrato y
el magnesio se usan como inhibidores de la cristali-
zacion, ya que aumentan la solubilidad del calcio en
orina. En caso de hipercalciurias que no respondan
a las medidas generales, las tiazidas disminuyen la
excrecion urinaria de calcio aumentando la reabsor-
cion de calcio en el tabulo proximal [40].

En las patologias monogénicas, el tratamiento
debe ser asegurar una correcta ingesta hidrica y

reponer los solutos que se pierden en exceso, para
proveer inhibidores y disminuir la concentracion
de promotores de la cristalizacion urinaria. El tra-
tamiento ha de ser precoz para evitar la progresion
a insuficiencia renal. Este tratamiento debe comple-
tarse con el tratamiento especifico de cada patolo-

gia.
Conclusiones

La litiasis renal en ocasiones es la manifestacion
clinica inicial de otras enfermedades mas graves,
como el caso de las enfermedades genéticas comen-
tadas.

Debe descartarse causa monogénica en un pacien-
te adulto ante litiasis recurrente, con antecedentes
familiares, que presente insuficiencia renal o nefro-
calcinosis. En nifios, la sospecha es ante el primer
episodio litiasico. La primera medida a realizar es
el analisis del calculo, estudio metabdlico en sangre
y orina, analizando los promotores e inhibidores de
la formacion de la litiasis, seguido, si es necesario,
del estudio genético especifico segun la sospecha
clinica.
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