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INTRODUCCION

El Sindrome de Lesch-Nyhan se caracteriza por el déficit congénito, ligado al cromosoma x, de la enzima hi-
poxantina-guanina fosforribosil transferasa (HGPRT) que cataliza la sintesis de los nucle6tidos inosina 5-fosfato
(IMP) y guanosina 5-fosfato (GMP), a partir de las bases puricas hipoxantina y guanina, respectivamente. Esta
situacién condiciona un aumento extraordinario en la sintesis de novo de las purinas, teniendo como resultante
final la hiperproduccién de 4cido trico. Consecuencias directas de esta situacidn son la litiasis renal y la gota.
Ademas, algunos pacientes presentan una peculiar sintomatologia neuroldgica caracterizada por movimientos
coreoatetdsicos, retraso mental, disfuncién del sistema motor cérticoespinal y automutilacién irrefrenable. Estos
pacientes presentan una corta sobrevida con gran deterioro de su calidad de vida a causa de las mutilaciones, la
insuficiencia renal, las infecciones sobreafiadidas sobre los tofos y los célicos renales a repeticion.

A continuacidn presentamos un caso de nefrolitotomia percutinea en paciente pediitrico con Sindrome de

Lesch- Nyhan.

CASO CLINICO

Paciente de 13 afos de edad, con antecedentes de célicos renales a repeticién, pielonefritis y retencién aguda de
orina por eliminacién de fragmentos litidsicos de acido trico.

Es derivado por el servicio de nefrologia pediatrica para resolucién quirtrgica de su litiasis. El paciente pre-
senta diagnéstico de Sindrome de Lesch-Nyhan desde los 8 meses de vida, comenzando a los 6 afios de edad con
episodios de infecciones urinarias, cSlicos renales a repeticién y episodios de insuficiencia renal aguda, que fueron
resueltos con tratamiento médico. Ademds, presenta retraso mental, movimientos anormales y automutilaciones
importantes a nivel del labio inferior y los dedos de ambas manos. Es alimentado a través de una gastrostomia
por presentar alteracién en la motilidad esofégica. Se encuentra en tratamiento crénico con Allopurinol por su
hiperuricemia.

El paciente tiene como antecedentes familiares, un hermano con diagnéstico de Sindrome de Lesch-Nyhan
que fallece a corta edad a causa de una infeccidn respiratoria.
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Al momento de la consulta presenta una Tomo-
grafia sin contraste que demuestra dos litos en pelvis
y ciliz medio de riidén derecho, ademds de calcifica-
ciones a nivel de las papilas y multiples fragmentos en
rifién izquierdo, el cual se encuentra muy disminuido
de tamano. Ecografia con maltiples litiasis bilaterales

(Figura 1).
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Figura 1. Imagenes preoperatorias: Tomografia sin con-
traste que demuestra dos litos en pelvis y caliz medio de
rifion derecho, ademds de calcificaciones a nivel de las
papilas y multiples fragmentos en rifion izquierdo, el cual
se encuentra muy disminuido de tamafio. Ecografia con
miltiples litiasis bilaterales.

Se decide realizar una nefrolitotomia percutinea
del rifién derecho. La misma se lleva a cabo con anes-
tesia general, previo urocultivo negativo, en la posicidén
de Valdivia-Galdakao. Inicialmente se realiza cistos-
copia con colocacidon de catéter ureteral 6fr para la
inyeccién de contraste y facilitar el acceso renal por
guia radioscopica. Se accede a través del caliz inferior
y se realizan dilataciones progresivas con dilatadores
de Alken, llegando a un trayecto de 26fr. A través del
mismo se realiza fragmentaci()n y extraccién de am-
bos litos, en pelvis y ciliz medio. Previo control, con
inyeccién de contraste, se deja sonda Foley 14fr como
nefrostomia por el lapso de 24 horas.

El paciente evoluciona favorablemente, sin compli-
caciones, siendo dado de alta a las 36 horas del proce-
dimiento.

Se realiza como control, al mes de la cirugia, nueva
tomografia que demuestra presencia de pequefos res-
tos litidsicos en el rifién derecho, con algunas calcifica-
ciones papilares (Figura 2).

Luego de 8 meses de la cirugia, el paciente no pre-
sentd ninguna nueva infeccidn ni c6lico renal.
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Figura 2. Imagenes postoperatorias. Tomografia com-
putada sin constraste en la cual se observan pequefios
restos litiasicos en el rifién derecho, con algunas calcifi-
caciones papilares.
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DISCUSION

Existe una gran variabilidad en cuanto a la inciden-
cia de urolitiasis en la poblacién pedidtrica siendo en
paises desarrollados en el orden de un 52 15% y en
paises en desarrollo de un 1 a 5%. Esta patologia, en
ninos, esti frecuentemente relacionada a alteraciones
anatémicas y desérdenes metabdlicos, presentando
un indice de recurrencia elevado. Al igual que en la
poblacién adulta, los procedimientos minimamente
invasivos han tomado un papel protagénico.

Aunque la mayor parte de la patologia litidsica, en
nifios, puede ser resuelta a través de la litotricia extra-
corpérea, debido a su eficacia y seguridad, existen cada
vez mds casos en que la nefrolitotomia percutdnea ha
pasado a ser la primera opcién de tratamiento. Des-
de la primera serie publicada por Woodside y cols. en
1985, este procedimiento ha sido cada vez mds acepta-
do en la poblacién pediatrica, siendo tan efectivo y se-
guro como en los adultos. Habitualmente la mayoria
de los autores lo recomiendan para el tratamiento de
litiasis mayores a 2 cm o litiasis coraliformes, litiasis
resistentes al tratamiento con litotricia extracorporea,
litiasis radioltcidas y en casos en los que es necesario
asegurarse la resolucién completa de la patologia y no
dejar masa litidsica residual.

En nuestro caso, decidimos optar por una nefroli-
totricia percutdnea debido a diversos motivos: el pri-
mero fue las caracteristicas de las litiasis, su tamafio
y aspecto radiolicidas, propiedades que dificultan
el tratamiento por litotricia extracorpérea. Por otro
lado, las caracteristicas del paciente, sus movimientos
anormales y finalmente la necesidad de tratar de dejar
la menor cantidad de masa litidsica residual.

En cuanto al instrumental utilizado, muchos au-
tores (Mahmud y col., Gunes y col., Unsal y col.) han
demostrado que el equipamiento para adultos puede
ser empleado con gran eficacia y seguridad, especial-
mente en nifios mayores de 7 afios, donde nos permite
mayor efectividad en la extraccion de toda la masa li-
tidsica. El instrumental pedidtrico s6lo ha demostrado
ser igual de efectivo y con menos efectos adversos (es-
pecialmente sangrado) en pacientes en edad preesco-
lar. En cuanto al porcentaje de dafio del parénquima
renal, ningin reporte ha demostrado diferencias con
respecto al tamano del instrumental utilizado.

En este caso clinico, queremos exponer una técni-
ca quirdrgica ampliamente aceptada a nivel mundial,
tanto en la poblacién pedidtrica como en la adulta, uti-
lizada en el contexto de un paciente con un sindrome
poco frecuente (afecta a 1 de cada 380.000 personas).



Como comentamos anteriormente, esta condicién
congénita metabélica comprende una serie de altera-
ciones tanto renales como neurolégicas, con una mot-
bilidad importante que condiciona una expectativa de
vida muy corta para los pacientes que la padecen. Sin
embargo, la mayoria de los autores (Hernédndez Nie-
to, Garcia Puig, Mateos, Nyhan) coinciden en que se
debe actuar sobre las complicaciones de la enfermedad
(la litiasis renal, las automutilaciones y las manifesta-
ciones gotosas) para mejorar la calidad de vida, ya que
poco se puede hacer por las manifestaciones neurolé-
gicas, y la terapia génica sigue representando una es-
peranza a futuro en el tratamiento de la enfermedad.
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