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Glomerulosclerosis focal y segmentaria en
un paciente con historia familiar de

sindrome nefrotico
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Sefor director:

La glomerulosclerosis focal y segmentaria (GEFS)
es una enfermedad de causa desconocida que en
ocasiones puede tener presentacion familiar3. En
estos casos se ha sugerido un mecanismo heredita-
rio implicado en la etiopatogenia. Presentamos el
caso clinico de tres hermanos con sindrome nefré-
tico (SN), insuficiencia renal crénica (IRC) progresi-
va y datos histolégicos de GEFS en uno de ellos.

Caso A: Vardn de 28 anos de edad que acude a
nuestra consulta para estudio de proteinuria. A. per-
sonales de obesidad. Clinicamente asintomatico. No
presenta edemas ni historia nefrourolégica. TA,
140/80. Analitica: Creatinina plasmatica, 1,99
mg/100 ml; urea plasmatica, 75 mg/100 ml; aclara-
miento creatinina, 56 ml/min; proteinuria, 4,6 g/24 h.
Hcto, 48%; plaquetas, 16.100; estudio coagulacion
normal. Crioglobulinas, complemento, ANA, serolo-
gias hepatitis B, C y VIH todo negativo. 1gG, 765
mg/100. Ecografia renal: rifones de caracteristicas
normales. Biopsia renal (fig. 1): GEFS con depodsitos
intensos de IgM y C3. Tipaje HLA A,,/B, B,,/DR,;
DR,..

C113.SO B: Mujer de 16 afos que en 1978 ingresa
de urgencia por insuficiencia renal crénica (IRC) ter-
minal de etiologia no filiada. Proteinuria >4 g/24 h.
Tras un tiempo en hemodialisis se trasplanta en
1981. Exitus a los pocos meses. Tipaje HLA
Aw32/B12/CW60'

Caso C: Mujer de 32 afos de edad a la que se
realiza estudio renal debido a sus antecedentes fa-
miliares (2 hermanos con IRC y SN). Clinicamente
asintomatica. TA, 140/90. Datos analiticos: Creatini-
na plasmatica, 2,7 mg/100 ml; urea plasmatica, 109
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Fig. 1.—Glomérulo con lesiones de esclerosis focal. Hematoxilina-
eosina.

mg/100 ml; aclaramiento creatinina, 47,9 ml/min;
proteinuria, 3,5 ¢g/24 h. Ecografia renal: agenesia
renal derecha. Hiperecogenicidad cortical renal iz-
quierda. No se biopsié al ser monorrena. Tipaje HLA
A24 A29/BZ7 B44/DR7 DR11'

DISCUSION

La GEFS supone el 10% de los SN idiopaticos del
nifo y el 20% de los adultos. Se estima entre el 3
y 6% la incidencia de SN en hermanos hijos del
mismo padre*. Al revisar la bibliografia vemos que
los casos de SN familiar cuyas biopsias correspon-
dian a GEFS presentan una herencia poligénica cuyo
patrén mas frecuente es autosdmico dominante con
diferentes grados de penetracion® 6.

B estudio de los factores genéticos (tipaje HLA)
que predisponen al desarrollo de la GEFS en mas
de un miembro de la familia centran las investiga-
ciones actuales. Entre los HLA con una incidencia
significativamente mas elevada se encuentran: A,,”,

4 6 7
A,; (mas frecuente en raza negra)®, B,s,", Dgyg
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(presente en el 75% de familias de origen espa-
fiol)3, Dg,®, Dgys ¥ Drys® En nuestro caso dispo-
nemos del tipaje de los 3 hermanos, observando el
HLA Dg,, comin a dos de ellos. H caso B carece
de DR al no determinarse en 1981. S bien su sig-
nificado no esta claro, el estudio del locus DR en
el desarrollo de la GEFS podria tener caracter pre-
dictivo® &,

B cuadro clinico se caracteriza por proteinuria en
rango nefrotico, IRC progresvia y corticorresisten-
cia®. A pesar de las alteraciones analiticas, nuestro
caso y la mayoria de los revisados estaban asinto-
maticos en el momento del diagndstico”. Se debe
a que, en fases iniciales, las proteinas séricas se
mantienen dentro de la normalidad. Otros datos,
como HTA, microhematuria y edemas, suelen estar
presentes. Los primeros sintomas aparecen alrede-
dor de la primera década de la vida. En cuanto al
sexo, unos han observado mas hombres afectados
que mujeres (2:1), mientras que otros no han en-
contrado diferencia’.

B diagndstico diferencial se haréd con otras nefro-
patias hereditarias, siendo la biopsia renal quien
contribuye al diagnéstico definitivo, mostrando cam-
bios de esclerosis glomerular focal y segmentaria. La
membrana basal glomerular es normal en el estudio
al microscopio electrénico. Normalidad al micros-
cépio optico e hipercelularidad mesangial también
han sido descritas’ .

La presencia de proteinuria y microhematuria en
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pacientes jévenes y miembros de la segunda gene-
racion se relaciona con un peor pronostico’.

Creemos que ante todo paciente con SN por GEFS
idiopatica se debe proceder al estudio del resto de
miembros de la familia. Teniendo en cuenta que el
cuadro es asintomatico al inicio, contribuiremos al
diagnostico precoz de la enfermedad.
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