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I ntroduccion

El sindrome de Alport (SA) es una enfermedad genética causada por alteraciones en la sintesis del colégeno
tipo 1V, una proteina esencial de la membrana basal glomerular (MBG). Sus principales manifestaciones
clinica incluyen microhematuria , proteinuria progresiva, insuficiencia renal cronica, pérdida auditiva
neurosensorial bilateral y alteraciones oculares. Puede heredarse de forma autosémica dominante, recesiva o
ligada al cromosoma X. El diagndstico se realiza mediante estudio genético .

Una manifestacion extrarenal infrecuente pero relevante es la leilomiomatosis esofagica, asociada a variantes
patogénicas en los genes COL4AS5 y COL4AG, localizados en el cromosoma Xg22. Esta condicién afecta
principalmente a mujeres con SA ligado a cromosoma X y se debe a deleciones contiguas en dichos genes,
gue comprometen la MBG vy las fibras musculares lisas del esdfago. La leilomiomatosis se caracteriza por
proliferacion andmala del musculo liso, generando tumores benignos en e esofago que pueden causar
dismotilidad, dolor torécico y dilatacidon esofégica avanzada. También puede afectar otros érganos como
pulmaon, intestino o tracto genital femenino, manifestandose como hipertrofiadel clitoris.

Este cuadro clinico resalta la importancia del diagnéstico temprano para prevenir complicaciones renales y
extrarrenales.

Caso clinico:

Presentamos el caso de un mujer de 15 afios, derivada a la consulta de Nefrologia en un hospital de tercer
nivel desde el servicio de atencion primaria para € seguimiento nefrolégico en la edad adulta. La paciente
habia estado en seguimiento previo desde los 7 afios de edad (2014) en un hospital de referencia de
Nefrologia Pediéatrica debido a episodios recurrentes de hematuria macroscopica.

Antecedentes personales y médicos. Primer ingreso hospitalario en noviembre de 2014 por un episodio de
hematuria macroscopica. Desde ese momento, ha estado bajo seguimiento por € servicio de Nefrologia
Pediétrica, en tratamiento con enalapril 5 mg diarios, hasta el afio 2022.

Estudios previos. Se realizd una biopsia rena en el afio 2017. El informe anatomopatologico describio
glomérulos con morfologia normal, con un leve aumento de la matriz mesangial. No se observaron
alteraciones en los tdbulos ni en € intersticio, y no se evidenciaron infiltrados. Los vasos renales no
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presentaban particularidades, y la inmunofluorescencia fue negativa. En resumen, el estudio histopatol 6gico
no mostro alteraciones microscopicas renales, ademas, se habia realizado despistaje inmunologico y estudio
para errores innatos del metabolismo siendo todos ellos negativos.

Evolucidén en nuestro centro: La paciente fue visitada por primera vez en las Consultas Externas de
Nefrologia de nuestro hospital en diciembre de 2022. Destacaba funcion rena dentro de los parametros
normales, con proteinuria menor a 0.5 gr/24 horas. En e sedimento urinario se observaron més de 100
hematies por campo, de los cuales el 73% eran dismorficos. El estudio inmunoldgico resultd negativo, y una
ecografia abdominal no mostro alteraciones. En abril de 2023, persistia con microhematuriay proteinuria.

En una radiografia de torax se evidencié una posible masa en mediastino que se estudié mediante TAC
torécico, en e que se detectdé una extensa lesion esofdgica que se manifestd como un engrosamiento
concéntrico y difuso de la pared del esofago (Figura 1), afectando especialmente el tercio medio y distal,
donde adquiria la forma de una pseudomasa. La lesion producia una dilatacion moderada de la luz del
esofago proximal. Ante estos halazgos, e informe radiolégico sugeria la posibilidad de leiomiomatosis
esof agica.

Se realizé una ecoendoscopia donde se identificd un engrosamiento progresivo y circunferencial de la pared
esofégica, alcanzando hasta 39 mm de grosor, extendiéndose desde los 20 cm hasta los 47 cm de la arcada
dentaria superior, en relacion con la capa muscular propia (Figura 2). La citologia obtenida mediante PAAF
fue compatible con musculo liso, sin evidencias de malignidad.

El transito baritado confirmé la presencia de un esofago dilatado, sin ondas de peristaltismo normales,
evidenciandose solo algunas ondas terciarias. El contraste pasaba lentamente a través del eso6fago, quedando
una cantidad considerable estancada, particularmente en el tercio distal, donde se observaron paredes de
margenes irregulares, 10 que podria estar relacionado con una esofagitis previamente identificada en la
endoscopia. Tanto en posicién bipedestada como en decubito, € vaciamiento del contenido esofagico era

lento (Figura 3).

La paciente fue remitida a la consulta de Cirugia General, donde refirio dolor toracico no irradiado, de varios
anos de evolucion, de corta duracion y de resolucion esponténea, no relacionado con la ingesta de alimentos.
También sefiad 6 1a necesidad de dormir con el cabecero elevado debido a dolor toracico en decubito supino.
No presentd nduseas ni vomitos y toleraba adecuadamente todas las texturas alimenticias, sin que estos
sintomas limitaran su ingesta.

Ante los resultados de la ecoendoscopiay €l transito baritado, se programé una esofaguectomia. Ademés, se
solicitd un nuevo estudio genético identificando una delecion en heterocigosis en cromosoma X(22.3,
incluye el exon 1 del gen COL4A5 vy los exones 1y 2 del gen COL4A6, compatibles con Sindrome de
Alport-Leiomiomatosis (Figura 4). Este hallazgo genético explico e cuadro clinico y la presencia de la
miomatosi s esof agica.

En noviembre de 2023, la paciente fue sometida a una esofaguectomia total mediante técnica de McKeow
(Figura 5) sin complicaciones durante el procedimiento. A nivel histolégico se observa hiperplasia o
hipertrofia de la capa muscular, manteniendose la capa mucosa, submucosay serosa dentro de |os parametros
normales (Figura 6). Posteriormente, se inicid un seguimiento multidisciplinario en las consultas externas de
Nefrologia, Otorrinolaringologia, Oftalmologia, Cirugia General y nutricion para asegurar un control
exhaustivo de su evolucion clinica.

Importancia del caso:

La eleccidn de este caso como presentacion en la literatura se debe ala singularidad y rareza del sindrome de
Alport-Leiomiomatosis y alaimportancia de realizar un diagnostico diferencial exhaustivo en pacientes con
hematuria recidivante y sintomas atipicos. Segun lo reportado en la literatura, esta variante, predomina en


https://static.elsevier.es/nefro/monografias/1/663/3890_163703.png
https://static.elsevier.es/nefro/monografias/1/663/3891_163715.png
https://static.elsevier.es/nefro/monografias/1/663/3892_163732.png
https://static.elsevier.es/nefro/monografias/1/663/3893_163748.png
https://static.elsevier.es/nefro/monografias/1/663/3894_163804.png

mujeres jovenes, con inicio de manifestaciones desde la infancia, con presencia de microhematuria y
proteinuria ademas de la presencia de leiomiomas a diferentes niveles (esofago, pulmon, tracto
gastrointestinal 0 genital femenino). En la valoracién ginecoldgica de nuestra paciente también se encontrd
hipertofiadel clitoris como se ha descrito en otras pacientes (6).

Este caso subraya la necesidad de una evaluacion integral y multidisciplinaria en pacientes con sospecha de
sindrome de Alport, especialmente en aguellos con manifestaciones atipicas, como la leiomiomatosis
esofagica, que puede comprometer significativamente su calidad de vida si no es diagnosticada y tratada
adecuadamente. La singularidad de este caso radica en la coexistencia de dos entidades clinicas muy poco
frecuentes que requieren un enfoque multidisciplinario para mejorar €l pronéstico y la calidad de vida de la
paci ente mediante intervencion quirurgica oportuna.
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Figuras



Figura 1. TAC toracico muestra engrosamiento esofagico circunferencial del
tercio medio y distal.

Figura 1.

Figura 2. Ecoendoscopia. engrosamiento progresivo y
circunferencial de la pared esofagica

Figura 2.



Figura 3. Transito baritado muestra dilatacién esofégica sin

ondas de peristaltismo normal.

Figura 3.

Figura 4. Estudio genético. Delecidn en heterocigosis en cromosoma Xq22.3, incluye

exon

1 del gen COLAAS y exones 1y 2 del gen COL4AG
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Figura 4.



Figura 5. Esofaguectomia mediante técnica de Mc Keow

Figura5.

Figura 6. Anatomia patoldgica hematoxilina eosina: pared esofagica esta
notablemente engrosada.

Figura 6.



