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fenotipo más leve que aquéllos con he-
rencia recesiva1.

Existe un subgrupo de pacientes con
ATD con herencia recesiva que padece
sordera neurosensorial progresiva, cau-
sada por mutaciones en el gen que co-
difica la subunidad B1 de la H+-ATPasa
(ATP6V1B1)2. La clínica de esta altera-
ción tubular, además de la sordera, es
similar a la descrita en otros tipos de
ATD. 

Presentamos la evolución clínica de un
paciente con ATD con sordera neuro-
sensorial e insuficiencia renal crónica
secundaria a nefrocalcinosis, tras 30
años de seguimiento.

Varón de 36 años con cuadro clínico de
inicio a los pocos días de vida, consis-
tente en vómitos frecuentes, poliuria,
polidipsia, retraso psicomotor, acidosis
metabólica hiperclorémica, hipopotase-
mia, orina alcalina y nefrocalcinosis,
estableciéndose el diagnóstico de ATD.
Entre los antecedentes familiares, des-
tacaban cosanguineidad de los padres,
un hermano afecto de ATD fallecido en
accidente laboral y un hermano sano.

El paciente es seguido en nuestras con-
sultas desde los seis años de edad, indi-
cándole tratamiento con citrato sódico
y suplementos de potasio oral. 

Entre los datos analíticos, destacamos:
pH: 7,07-7,33, bicarbonato: 10-26
mmol/L, Cl: 113-124 mEq/L, K: 1,8-
3,5 mEq/L. Magnesio, calcio, fósforo,
F. alcalina, PTH y Vit D normales. Hb:
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La acidosis tubular renal distal prima-
ria (ATD) es una tubulopatía caracteri-
zada por acidosis metabólica con una
orina inapropiadamente alcalina, hipo-
potasemia e hipercalciuria. Ésta puede
ser esporádica o hereditaria, con un pa-
trón autosómico dominante o recesivo.
El espectro clínico puede variar mucho
en gravedad, desde acidosis leve com-
pensada asintomática con algún cálcu-
lo incidental, hasta acidosis grave con
retraso en el crecimiento y nefrocalci-
nosis precoz causante de insuficiencia
renal. En general, los pacientes con
ATD de herencia dominante tienen un

12,2-18,7 g/dl, Htco: 38-55,3%. Ori-
na: pH: 7-8, anión Gap: 43 mEq/l,
Calcio: 2,5-4,5 mg/kg/día, Fósforo: 6-
12 mg/kg/día. Diferencia PCO

2
orina-

plasma: 2 mmHg (a pH orina: 7,25 y
pH plasma: 7,33), índice Cao/Cro:
0,16-0,24.

El paciente realizaba de forma irregular
su tratamiento, con abandono frecuente
de la medicación y falta de asistencia a
sus revisiones. Esto motivó frecuentes
ingresos hospitalarios por parálisis
muscular hipopotasémica y acidosis
metabólica grave con rápida corrección
una vez se instauraba tratamiento con
bicarbonato y potasio.

A partir de los 16 años de edad, inicia un
deterioro lento pero progresivo de la
función renal, con un empeoramiento de
la nefrocalcinosis (figura 1). A los 19
años de edad, se detecta pérdida de au-
dición y se le diagnostica sordera neuro-
sensorial bilateral, precisando audífono.

A partir de los 25 años de edad, desarro-
lla litiasis renal bilateral con complica-

Figura 1. 

Tabla 1. 

Año Hb (g/dl) Htco (%)

1979 12,2 38

1981 13,9 38

1985 15 44,7

1990 15,2 44

1994 16,5 49

2000 17,1 49

2007 18,6 53,3

2009 18,7 55,3
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tratamiento para evitar complicaciones,
algunas potencialmente graves y per-
fectamente evitables, así como prestar
atención al desarrollo de poliglobulia
secundaria a la nefrocalcinosis, la cual
podría favorecer el desarrollo de even-
tos trombóticos en estos pacientes. A
pesar de todo, la progresión de la insu-
ficiencia renal sigue una evolución muy
lenta en estos 30 años de seguimiento.
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El tratamiento con diálisis peritoneal
(DP) tras la retirada del catéter por
una peritonitis en pacientes con in-
suficiencia renal crónica es una op-
ción terapéutica no exenta de com-
plicaciones y fracasos posteriores de
la técnica.

ciones e ingresos hospitalarios frecuen-
tes en los últimos 10 años. Destacan có-
licos renales bilaterales, con desarrollo
de calle litiásica espontánea, que en al-
gunas ocasiones se han resuelto con ex-
pulsión espontánea de las litiasis y, en
otras, han requerido canalización ure-
tral con doble J y litotricia. Varios de
ellos han ocasionado obstrucción de la
vía urinaria con hidronefrosis y fallo re-
nal agudo sobreañadido a su enferme-
dad renal crónica, con resolución tras la
expulsión litiásica.

En las últimas revisiones se constata un
aumento progresivo de la nefrocalcino-
sis, y de forma paralela existe un au-
mento progresivo de Hb y Htco con po-
liglobulia actual (tabla 1) y nivel de
EPO normal (11,6 mU/ml). 

Actualmente, el paciente mantiene un
aclaramiento de creatinina estabilizado
en torno a 45 ml/min.

Para nosotros, la importancia de este
caso radica en mostrar las principales
complicaciones que pueden derivar de
esta enfermedad y que se han presenta-
do en nuestro paciente: 1) parálisis mus-
cular hipopotasémica, consecuencia del
abandono frecuente del tratamiento; 2)
litiasis renal bilateral, que a su vez ha
producido fallo renal agudo obstructivo,
requiriendo manipulaciones múltiples
de la vía urinaria e, incluso, ha llegado
a provocar calle litiásica espontánea,
algo poco descrito en este tipo de pa-
cientes3; 3) poliglobulia secundaria pro-
bablemente a la nefrocalcinosis, ya que
la hipoxia tisular induciría un aumento
en la producción de EPO que, aunque en
nuestro caso está en rango normal, pue-
de ser inapropiadamente alta para una
hemoglobina tan elevada. Esta compli-
cación muy poco comunicada en la lite-
ratura como asociada a la ATD4,5; 4) in-
suficiencia renal crónica, que en nuestro
caso, y a pesar de las múltiples compli-
caciones, progresa de forma muy lenta
(20 años desde que inicia el descenso en
el aclaramiento de creatinina) y que se
mantiene estable en los últimos años.

Concluimos que en la ATD es muy im-
portante supervisar el cumplimiento del

Presentamos dos casos clínicos con dis-
función temprana de catéter peritoneal
por múltiples adherencias.

Caso 1: paciente de 67 años con ante-
cedentes de diabetes mellitus en diáli-
sis peritoneal automática (DPA), que
ingresa con un cuadro de peritonitis e
infección del orificio de salida por
Burckolderia cepacia y una imagen su-
gerente de colecistitis crónica en eco-
grafía abdominal. Ante la mala evolu-
ción clínica y la persistencia de líquido
peritoneal turbio, se decide la retirada
de catéter y colecistectomía en el
mismo acto quirúrgico. Posterior-
mente, el paciente realizó hemodiáli-
sis (HD) y recibió tratamiento anti-
biótico dos semanas tras la retirada
de catéter (ciprofloxacino y merope-
nem) según antibiograma.

Por decisión del paciente, se implantó
de nuevo catéter para diálisis peritoneal
mes y medio después de su retirada
(TAC abdominal: sin alteraciones). El
procedimiento fue realizado por cirugía
general, evidenciando adherencias la-
xas que se liberan. Al mes de la implan-
tación, se objetiva dificultad de drena-
je, por lo que se realiza peritoneografía
(50 ml de iobitridol 300 mg/l), donde se
observa la presencia del contraste limi-
tado a una pequeña cavidad (figura 1).

Ante estos resultados, se decide transfe-
rencia a HD y retirada de catéter perito-
neal, donde se observa que está totalmen-
te bloqueado por adherencias de epiplón.

Caso 2: varón de 78 años de edad
con antecedentes personales de car-
diopatía isquémica-hipertensiva, di-
verticulosis, insuficiencia renal cró-
nica (etiología isquémica) en DPA
desde febrero de 2005, con varios
episodios de peritonitis: Klebsiella

en marzo de 2005, E. coli en agosto
de 2005 y Serratia marcescens y E.

faecalis en septiembre de 2005. En
TAC abdominal se evidencian imáge-
nes compatibles con diverticulitis, 
realizándose tratamiento antibiótico.
En octubre de 2006, presenta nuevo
episodio de peritonitis por Pseudomo-

na aeruginosa, por lo que se decide la


