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Resumen

Descripcion del caso: Vardn de 23 afios, con antecedentes de cataratas bilaterales, acude a su
médico de atencion primaria por mala vision nocturna y tropiezos de meses de evolucion. Se realiza
una campimetria y fondo de ojo, con resultados anormales, por lo que se deriva a Oftalmologia para
valoracion. El paciente es diagnosticado de retinosis pigmentaria. Tres afios después, vuelve a la
consulta por cefalea que no cede con tratamiento analgésico. La madre refiere haberle hecho
controles de la tensién arterial, objetivandose valores elevados. Se revisa la medicacion del paciente
y se descarta posible causa farmacoldgica. Ante la sospecha de sindrome de Alport, se deriva al
paciente a Nefrologia para completar estudio.

Exploracion y pruebas complementarias: Fondo de ojo: estrechamiento del calibre arteriolar con
acumulo de pigmento en periferia. Tomografia de coherencia dptica (OCT): algun quiste incipiente,
previamente conocido. Tension arterial: 151/98 mmHg. Estudio genético: paciente portador de
mutacion patogénica asociada a sindrome de Alport. Madre y abuela portadoras no afectadas.

Orientacion diagnostica: Sindrome de Alport. Se pauta losartan 25 mg/24h, control rutinario de
TA, evitar AINEs. Se cita para ecografia de abdomen.

Diagndstico diferencial: Cataratas. Deficiencia de vitamina A. Feocromocitoma. Hipertiroidismo.
Sindrome de Cushing. HTA inducida por farmacos.

Comentario final: Ante un paciente joven que acude por nictalopia, debemos realizar un fondo de
0jo y campimetria. En caso de hallazgos patoldgicos se debe consultar con oftalmologia para
completar estudio. Si coexisten retinosis pigmentaria, cataratas y HTA no filiada, se debe indagar
sobre los antecedentes familiares de enfermedad renal y ocular, que nos permitiran sospechar la
posible existencia de sindrome de Alport. Dicho sindrome se caracteriza por la presencia de sordera
neurosensorial, alteraciones oculares y alteracion renal. Se debe a un trastorno primario en la
sintesis del coldgeno IV, con una herencia variable. Suele presentarse con microhematuria
persistente en la infancia ademads de HTA e insuficiencia renal progresiva. La pérdida de audicién
generalmente progresa paralelamente a la enfermedad renal. El diagndstico de se confirma a través
de una biopsia renal. No existe tratamiento especifico, solo control de los factores de progresion.
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