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RESUMEN

La Hipercalciuria ldiopéatica Familiar es una enfermedad de origen familiar que
afecta a lugares con alto indice de endogamia como ocurre en las Islas Canarias, en
concreto, en la isla de La Gomera. En este estudio, como objetivo general, se analiza la
incidencia de casos en la isla de La Gomera, observando posibles complicaciones y
valorando la necesidad de establecer un Plan de Cuidados Estandar. Se trata de un

estudio observacional, descriptivo, transversal y retrospectivo.

Este estudio engloba una poblacién de 24 pacientes, que son seleccionados a
través de la revision de historias clinicas informatizadas bajo el criterio de presentar
Hipercalciuria Idiopatica Familiar en seguimiento por las consultas de Hematologia del
Hospital Nuestra Sefiora de Guadalupe. Se realiza un estudio exhaustivo de las diversas
historias clinicas, completado con entrevista telefénica. El andlisis estadistico, con las

diversas variables, se efectlla mediante el programa Microsoft Excel.

Del total de pacientes 45,8% son hombres y 54,2% son mujeres, con una media
de edad de 42 afios. La Hipercalciuria Idiopatica Familiar afecta a 5 familias entre la
poblacion de estudio, siendo el municipio de San Sebastian el mayor lugar de
asentamiento de la enfermedad. El 41,7% de los casos se debe a historia de
consanguinidad entre los familiares. Se detecta una asociacién con la Hemocromatosis
Hereditaria tipo 1. La mayor parte de los pacientes son asintomaticos, siendo el célico
nefritico la manifestacion clinica més frecuente entre los sintomaticos. La evolucion es
dispar, por lo que la propuesta de un Plan de Cuidados Estandar puede considerarse un

método preventivo adecuado en este tipo de pacientes.

Palabras clave: Hipercalciuria, consanguinidad, nefrolitiasis, osteoporosis.



ABSTRACT

Familial Idiopathic Hypercalciuria is an hereditary disease which mainly affects
places with high inbreeding rate, such as The Canary Island, specifically speaking, La
Gomera. The main purpouse of this project is to analyse the incident rate of La Gomera,
as well as determinate all the possible complications and assess the need of the
establishment of a Standard Care Plan. It is an observational, descriptive, cross-sectional

and retrospective study.

This study includes a population of 24 patients who have been selected through a
review of medical records computerized under the selection criteria of having Familial
Idiopathic Hypercalciuria on track at the Hematology’s consultations of the Hospital
Nuestra Sefiora de Guadalupe. It has been an exhaustive study of the clinical records,
completed with a telephone interview, has been made. Statistical analysis, with different

variables, has been done using the Microsoft Excel program.

45,8% of all patients are men and 54,2% are women, with an average age of 42
years. Familial Idiopathic Hypercalciuria affects 5 families among the study population,
being San Sebastian de la Gomera the biggest place of settlement of the disease. 41,7%
of the diseases are due to history of inbreeding between relatives. An association with
Hereditary Hemochromatosis type 1 is detected. The great majority of patients are
asymptomatic, being the renal colic the most frequent clinical manifestation. Evolution is
uneven, so the proposal of a Standard Care Plan can be considered as an appropriated
preventive method in this type of patients.

Key words: Hypercalciuria, inbreeding, nephrolithiasis, osteoporosis.
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1. PLANTEAMIENTO, JUSTIFICACION Y OBJETIVOS.

1.1. PLANTEAMIENTO Y JUSTIFICACION.

La Hipercalciuria idiopética (HI) es una anomalia metabdlica hereditaria
caracterizada por cantidades excesivas de calcio excretado en la orina, en pacientes con
concentraciones séricas de calcio normales®. En otras palabras, se define como aquella
situacion clinica en la que se comprueba un aumento mantenido en la eliminacién urinaria
de calcio, en ausencia de hipercalcemia y otras causas conocidas de hipercalciuria®. Las
complicaciones principales de esta enfermedad en los adultos se centran en la formacién
de célculos renales y pérdida 6sea, mientras que, en los nifios, puede causar hematuria
recurrente, sindrome de disuria y polaquiuria, asi como infeccién urinaria y dolor

abdominal y de espalda.

Queda claro, por tanto, que la Hipercalciuria idiopatica es la causa mas frecuente
de litiasis renal, tanto en la edad pediatrica como en la adulta: alrededor del 40% de los
nifios y el 60% de los adultos que presentan célculos renales padecen este trastorno®. Se
trata, pues, de una de las anomalias mas frecuentes en el ser humano, de tal modo que
se han descrito tasas de prevalencia en poblaciéon sana, segun los paises, de entre el 2,9
y el 6,5%; de hecho, en Espafia, las tasas de prevalencia son algo mas elevadas, entre el
6,5y el 7,8%.

Curiosamente, en la Hipercalciuria idiopatica se observa un origen familiar®, se ha
sefalado, incluso, que hasta el 46% de los nifios con Hipercalciuria idiopéatica tiene
historia familiar de litiasis urinaria. Aun asi, y en cualquier caso, en la expresion de
cualquier alteracion genética también podrian intervenir factores ambientales, tales como

la ingesta excesiva de calcio, de sodio y de proteinas de origen animal®.

Resulta importante sefialar como la isla de la Gomera, en Canarias, destaca por el
elevado numero de individuos que padecen esta patologia. En realidad, la Hipercalciuria
idiopatica es una enfermedad muy comun de las Islas Canarias, aunque en La Gomera
su prevalencia es mayor debido, posiblemente, a la existencia de endogamia, es decir,
aquella consanguinidad establecida a través del cruce de individuos ya emparentados.
Por este motivo, se preveé realizar una investigacion centrada en el andlisis de casos, de
situaciones reales presentes que permitan tomar decisiones en torno al tema que hoy nos

ocupa, en aras de buscar soluciones adecuadas ante este tipo de situaciones.



En este estudio se selecciona un total de 24 pacientes adultos del Hospital
General Publico de la Gomera, diagnosticados de Hipercalciuria idiopatica familiar y
residentes en la isla, con el fin de su analisis exhaustivo en interés de proponer un Plan
de Cuidados Estandar, que permita prevenir posibles complicaciones en el desarrollo de
esta patologia. Es decir, tras la evaluacion de cada paciente, contrastando sus
caracteristicas, evolucion, asi como posibles beneficios 0 consecuencias de la actitud
terapéutica, se pretende estructurar un plan de cuidados enfermero que permita otorgar
un nuevo enfoque a la prevencion de complicaciones en una anomalia cada vez mas

frecuente entre la poblacién de la isla.

1.2. OBJETIVOS.
1.2.1. Objetivo general.

El objetivo general de este estudio es determinar la incidencia de la Hipercalciuria
Idiopatica Familiar en el Hospital Nuestra Sefiora de Guadalupe de la Gomera y

establecer un plan de cuidados estandar ante esta patologia.

1.2.1. Objetivos especificos.
Como objetivos especificos se ha planteado:

= Comprobar los casos de diagnéstico de Hipercalciuria Idiopatica Familiar en la isla

de La Gomera en la actualidad.
= Conocer la distribucion geogréfica de esta patologia en la isla de La Gomera.
= |dentificar antecedentes personales y familiares de la patologia.
= Especificar la sintomatologia mas habitual.
= Contrastar valores analiticos en sangre y orina.

= Determinar la evolucion y complicaciones del cuadro.



2. REVISION Y ANTECEDENTES.

2.1. HIPERCALCIURIA IDIOPATICA FAMILIAR.
2.1.1. Concepto y definicion.

El concepto de Hipercalciuria Idiopéatica Familiar (HIF) aglutina estas tres palabras
que en su conjunto conforman una anomalia metabdlica de origen genético. En si, la
“Hipercalciuria” se define como aquel exceso de eliminacion de calcio en orina superior al
valor normal (4 mg/Kg/dia)*; pudiendo existir alteracién o no de calcio en sangre (hipo o
hipercalcemia). Al afadir la palabra “ldiopatica”’, se ha conseguido establecer un
diagnéstico diferencial basado en la eliminacion de calcio en orina, creandose la
distinciobn de “con ausencia de hipercalcemia o de otras causas conocidas de
hiperca/ciuria”z. Por ultimo, “Familiar’, hace referencia a la extension familiar de esta

patologia.

2.1.2. Hipercalciuria idiopética familiar en nifios y adultos.

En la Hipercalciuria idiopatica se observa frecuentemente un origen familiar, en el
46% de los casos. Tal y como sefialan algunos autores®, se viene demostrando que,
desde el afio 1979, la calciuria es mas frecuente en los familiares de primer grado, el

grupo de hermanos representa un 50%.

En el contexto etiol6gico, no sbélo se trata de un trastorno donde la genética juega
un papel redundante, sino que también entra a participar la propia consanguinidad; estos
casos de consanguinidad ocupan una alta prevalencia en poblaciones pequefas, por la

mayor prolongacion de alelos®”.

2.1.3. Datos demogréficos generales.

La Hipercalciuria idiopatica es considerada la causa mas predisponente de litiasis
renal tanto en edades adultas (60%) como en edades pediatricas (40%), estableciéndose
una prevalencia mundial® en poblacién sana entre el 2,9 y 6,5%; en Espafia la tasa de

prevalencia es mayor, entre 6,5y 7,8%.

En otros estudios de prevalencia® de esta enfermedad, se ha comprobado la
asociacion sobre todo con infeccion del tracto urinario, dandose cifras del 20%. En la
revision de Balestracci’ se sefiala como concretamente se ha referido que en pacientes

asintomaticos la prevalencia de la enfermedad es de un 3y 7% en Paises de Europa del



Este; 3,8% en Espafia; 8,6% en Alemania; 9,1% en lItalia; 10% en Estados Unidos; 0,6%

en Japon;y 3,2% en Brasil.

Desde hace afios se plantea que haya mas prevalencia de alteraciones
metabdlicas en las Islas Canarias respecto a otros lugares de Espafia. Aun asi, entre las
islas que conforman el archipiélago canario, existen diferencias. Tal y como Gonzalez
Cabrera® ha expresado, se debe a los altos casos de consanguinidad entre los habitantes
de cada una de las islas, sobre todo, en la isla de la Gomera por sus condiciones
geogréficas. Tal fue el auge, que Garcia Nieto® en el afio 2000 inici6 un estudio de
prevalencia y herencia en la Isla de Gomera, concluyendo la existencia de casos de
Hipercalciuria Idiopatica, de origen familiar, de un 16%. En dicho estudio, se concreta que
precisamente las zonas mas interiores, como las zonas de Valle Gran Rey y Chipude,
presentan mas casos de esta patologia, en contraste con zonas como San Sebastian de
La Gomera (capital de la isla) donde se ubica el puerto maritimo; en las zonas interiores
se dificulta la conexién con otras poblaciones, en tanto que el puerto maritimo permite la

conectividad.

2.2. FACTORES ETIOLOGICOS.
2.2.1. Tipo de herencia.

La Hipercalciuria idiopatica se ha considerado una anomalia metabdlica genética.

Como alteracién genética que se considera, existen defectos en el patrén hereditario
donde su etiologia es desconocida en el 60-70% de los casos. Sin embargo, existen
factores® pueden ser decisivos en la presentacion de la enfermedad o, simplemente,
contribuyen a su aparicion:

- Alteraciones cromosomicas, 3-5%.

- Alteraciones metabdlicas, 1-3%.

- Consanguinididad, 20%

En cuanto a la herencia de la Hipercalciuria idiopatica se han sugerido distintas
ideas®: por un lado, la Hipercalciuria idiopatica puede ser de origen poligénico y, por otro
lado, tal y como dijo Goodman y cols. la Hipercalciuria idiopatica podria ser de herencia
alternativa en funcion de sus resultados con un porcentaje menor de casos afectos a lo
esperado. Sin embargo, a dia de hoy, la Hipercalciuria idiopéatica es considerada una
anomalia de origen autosémico dominante?, es decir, desde que uno de los padres porte

el gen afecto, los descendientes padeceran la enfermedad. Aun asi, no se ha conseguido
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establecer cudl es la alteracidn cromosémica causante de esta enfermedad tan frecuente

en las islas canarias.

Como hemos sefialado, la consanguinidad es un factor muy importante y
frecuente en la génesis de la Hipercalciuria idiopéatica familiar, existiendo estudios
previos® centrados en la posible consanguinidad especifica de la isla de La Gomera.

2.2.2. Factores Ambientales.

Los factores ambientales, junto con las radiaciones, ocupan un 1% de influencia
en las alteraciones genéticas®. En el caso que nos ocupa, los factores ambientales, tales
como la luz solar, influyen de tal manera que facilitan la predisposicion a padecer litiasis
renal. A mayor temperatura, mayor transpiracion lo que origina un aumento en la 1,25-
dihidroxivitamina D y un aumento en la excrecion de calcio urinario, dando lugar a una

orina concentrada que facilitara la cristalizacion urinaria’.

Por otro lado, como factores ambientales’ se resalta la influencia de los alimentos,
dietas e ingesta de liquidos. Las dietas tienen gran relevancia en la calculogénesis puesto
gue genera influencia del pH y composicion de la orina debido a la eliminaciéon de acido
arico, oxalato, y calcio tras la ingesta de proteinas de origen animal, sal, purinas, leche y
derivados. En el caso de los lacteos, parece tener influencia en la eliminacién de calcio

sélo en aquellas personas con historia familiar de nefrolitiasis®.

En lo que a la ingesta de liquidos se refiere, durante afios se ha comentado el
hecho de que una mayor ingesta de agua, previene la formacién de calculos. La realidad
reside en que no previene, sino que favorece la no calculogénesis por la menor
posibilidad de precipitacion de solutos presente en la orina’. Ademas del agua, se ha

observado que el café, el té, la cerveza y el vino ayudan a la no formacién de calculos.

2.3. MANIFESTACIONES CLINICAS Y COMPLICACIONES.

En realidad, en los apartados de sintomatologia y complicaciones de esta
enfermedad, puede existir confusién en la terminologia e interpretacion clinica de los
hallazgos. De esta forma, la enfermedad puede manifestarse de varias maneras, siendo
la més frecuente la litiasis renal. Pese a ello, el verdadero diagnostico se establece a

través de lo analitico y no lo clinico.



2.3.1. Litiasis renal.

La litiasis renal es el sintoma o complicacién por excelencia de la Hipercalciuria
idiopética. Existen casos en los que el céalculo a nivel renal cursa de manera asintomatica;
no obstante, suele cursar con un cuadro de cdlico nefritico derivando, rara vez, a

insuficiencia renal por obstruccion bilateral de las vias urinarias?.

Existen seis tipos de litiasis renales en funcién del agente causante del mismo’:
litiasis de oxalato calcico; litiasis de fosfato calcico; litiasis de acido Urico; litiasis de
estuvita o infecciosa; litiasis de cistina; y litiasis medicamentosa. En el caso que nos
concierne, hablariamos de los calculos de oxalato calcico. En su formacién influyen:

- Factores intrinsecos como es la genética. Cerca del 25% de pacientes

con calculos renales tienen una historia familiar.

- Factores extrinsecos en los que englobamos: aumento en la ingesta de

sodio y proteinas de origen animal.

2.3.2. Osteopenia.

La osteopenia se ha descrito ante la disminucién de la densidad 6sea a nivel
lumbar a través de la realizacién de una densitometria 6sea, en el 30-40% de nifios que
presentan Hipercalciuria idiopatica®. Es un sintoma sordo que en ocasiones pasa
desapercibido ante la ausencia de manifestaciones que hagan sospechar del mismo. Sin

embargo, es potencialmente negativo ante la predisposicion a presentar fracturas éseas.

2.3.3. Otras manifestaciones.

La Hipercalciuria idiopatica familiar también puede presentar otras
manifestaciones y la clinica, en ocasiones, va a depender de la localizacién del célculo.
Por lo general, la Hipercalciuria idiopatica se asocia a trastornos en la miccién® como son:
hematuria, dolor abdominal recidivante y el sindrome de miccion disfuncional manifestado
por disuria y polaquiuria. Ademas, se atribuye una existencia del 30% de Hipercalciuria
idiopatica si la persona refiere enuresis nocturna. Igualmente, otro signo sugestivo de

esta patologia es el color turbio de la orina por la presencia de cristales de oxalatos.

Por otra parte, se han descrito mas caracteristicas® que nos puede llevar al
diagndstico clinico de Hipercalciuria idiopatica:
- Dolor abdominal brusco con irradiacién al pene, en el caso del hombre.

- Interrupcion brusca del chorro durante la miccién.



- Expulsién de arenillas o pequefios calculos a través de la uretra.

Sin embargo, los sintomas para establecer un correcto diagndstico de la
Hipercalciuria idiopatica son sélo la hematuria e infeccion urinaria®. Se considera que el
sindrome disfuncional esta conformado por sintomas subjetivos, y en el caso del dolor

abdominal cuenta con un origen multifactorial.

2.4, MECANISMOS FISIOPATOLOGICOS.

En la Hipercalciuria idiopatica se han descrito diversos mecanismos patogénicos?:
dependiente de la dieta, de origen intestinal, de origen renal, por metabolitos, y por
exceso de actividad de citocinas.

2.4.1. Hipercalciuria Idiopatica dependiente de la dieta:
Existen dos tipos de dietas que derivan en la formacién de Hipercalciuria

idiopatica, tanto por ingesta excesiva de sal como de proteinas.

Por un lado, la ingesta excesiva de sal (dieta rica en sodio), produce un aumento
del volumen extracelular, causando una inhibicién en la reabsorcion de iones (sodio y
calcio) a nivel tubular proximal. Y, por otro lado, ingesta excesiva de proteinas animales.
Todo ello ha sido estudiado por Bataille y cols?, quienes atribuyen una disminucién del
contenido mineral 6seo a causa de la tendencia a la acidosis metabdlica. Esto movilizaria
calcio 6seo en un mecanismo buffer a la sangre, favoreciendo su eliminacion urinaria a
nivel tubular. De este modo, cada 75 gramos adicionales de proteina animal, aumenta la

calciuria en 100mg/24h?’.

2.4.2. Hipercalciuria Idiopatica de origen intestinal:

El calcitriol, también conocido como 1,25-(OH), D3 o vitamina D3, es una hormona
segregada en el tabulo renal que juega un papel importante en las alteraciones del
metabolismo del calcio ya que altera la absorcion, la eliminacion y los depdsitos de calcio
y fosforo™. Al aumentar la produccion del mismo, aumenta la sensibilidad intestinal y con

ello, la absorcion del calcio?®.



2.4.3. Hipercalciuria Idiopéatica de origen renal:

Se debe a la disminucion de la reabsorcion tubulorrenal de calcio. Suele
acompafiarse de hiperparatiroidismo secundario. También habra una pérdida primaria
renal de fosfato, originando disminucién de los niveles de fosfatemia. Como consecuencia
originara un aumento de la absorcidn intestinal de calcio ya que esa pérdida primaria,
tanto de calcio como de fésforo, producira un aumento de calcitriol. De este modo, junto
con el aumento de la movilizacién 6sea de calcio, habrd una compensacion renal y un

mantenimiento normal de la concentracion sérica de calcio.

2.4.4. Hipercalciuria Idiopatica por metabolitos:
La eliminacion de prostaglandinas E2 (PGE2) est4d incrementada en la
Hipercalciuria idiopatica. Este metabolito tanto estimula la sintesis de calcitriol como tiene

efecto resortivo directo a nivel 6seo.

2.4.5. Hipercalciuria Idiopatica por exceso de actividad de citocinas:

Es la conocida Hip6tesis de Weissinger y cols, quienes determinaron que la
actividad osteoclastica 6sea estaba aumentada por el incremento de la actividad de
citocinas como son la interleucina-1 (IL-1) y otras de origen monocitario (factor de
necrosis tumoral-a, factor estimulante de los granulocitos macréfagos). La IL-1 estimula la

produccion de PGE2 por lo que existird una ampliacion en la produccién de calcitriol.

Con ésta hipotesis se determina que la Hipercalciuria idiopéatica es de origen 6seo
(resortivo) e intestinal (incremento de la absorcion intestinal de calcio)?. En la figura 1 se

muestra el mecanismo fisiopatoldgico de Wessinger.



Figura 1. Esquema de Weissinger
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Fuente: Garcia Nieto VM, Luis Yanes MI?

2.5. METODOS DIAGNOSTICOS.
2.5.1. Métodos analiticos sanguineos y urinarios.

Para establecer un diagnoéstico claro y diferencial de la Hipercalciuria idiopatica,
primero se han de descartar las posibles causas detonantes de esta patologia. Asi,
tubulopatias (en concreto, acidosis tubular renal), diabetes mellitus, inmovilizacion
prolongada, artritis reumatoide, etc, conforman ese grupo de causas® no obstante, la
mayoria de las causas son alteraciones monogenéticas poco frecuentes: antecedentes
familiares o consanguinidad (o procedencia de lugares que en el pasado existia
consanguinidad), en el caso que nos ocupa. Estas, junto con antecedentes familiares de
litiasis renal, enfocan a un diagndstico mas especifico: Hipercalciuria idiopatica familiar™.

Posteriormente, se procede a la realizacion de pruebas complementarias que nos

objetivan a establecer un diagnéstico definitivo®:

. Analisis de orina basica. En primer lugar, se realiza un andlisis de orina bésica
con el objetivo de estudiar el sedimento y el pH urinario, es la prueba més clarificativa del
diagnostico de Hipercalciuria idiopatica. Frecuentemente, la determinacion de calciuria en
24 horas con un valor superior a 4 mg/kg/dia, es la prueba més llevada a cabo en
pacientes continentes. No obstante, existen otras alternativas de analizar la orina
respecto a ésta ultima, (haciéndose dos andlisis de orina con un periodo de distancia, de

un mes):



- Andlisis de orina una hora después de ingesta de lacteos, analisis
después de la cena o analisis después del desayuno. Todas ellas nos
dirigen a conocer el componente absortivo intestinal.

- Andlisis de orina, en la primera hora de la mafiana. Se estudia el

componente resortivo 6seo.

. Andlisis sanguineo. Se realizara, conjuntamente con lo anterior, una analitica
sanguinea donde los parametros de referencia son’: hemograma, uremia, magnesemia,
glucemia, fosfatemia, calcemia, uricemia, hormona paratiroidea y creatinemia por método
enzimatico. La Hipercalciuria idiopatica conforma tanto problemas absortivos (aumento de
la absorcién intestinal de calcio en la dieta) como renales (disminucion de la reabsorcién
tubulorrenal de calcio), apreciandose valores séricos de calcio y hormona paratiroidea

(PTH) normales en el paciente’.

. Prueba de acidificacion con furosemida. La citraturia juega un papel importante
por el riesgo de padecer litiasis renal (si cociente Ca:citrato es >0,33 mg:mg) y probable
pérdida de masa 6sea como consecuencia de una acidosis sistémica. Una Hipercalciuria
combinada con hipocitraturia (< 8mg/kg/dia) es sugestiva de acidosis tubular distal
incompleta con probabilidades de convertirse en acidosis tubular distal completa®. Para
su prevencioén, hay casos en los que se realiza la prueba de acidificacion con furosemida

(sobre todo llevada a cabo en nifios), donde se debe de mantener un pH <5,35.

2.5.2. Métodos de imagen.
Se han descrito varios métodos de imagen enfocados al diagnéstico de las

posibles complicaciones: litiasis renal y osteopenia. Hablamos de:

. Ecografia renal. Se trata del método de elecciéon para el diagnoéstico de litiasis,
microlitiasis 0 malformaciones renales’, sobretodo en nifios, debido a su alta sensibilidad
(84%)°. La imagen tipica que plasma es hiperecogénica con sombra sénica posterior.

Ademas, establece el riesgo de padecer estas complicaciones en la edad pediatrica.

. Radiografia simple de abdomen. Es util en el 54% de los casos, siendo su uso

mas recomendable para el diagnéstico de célculos localizados a nivel uretral®.
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. Cistouretrografia miccional. Permite la visualizacion de la vejiga con tincion
radiopaca®. No suele ser de gran utilidad para el diagndstico salvo si la Hipercalciuria
idiopética esta asociada con reflujo vesicouretral®.

. Radiografia de carpo. Se solicita si la talla del paciente es baja, o existen
antecedentes de fracturas o dolores 6seos”.

. Densitometria 6sea. Valora la pérdida de densidad en los huesos. Existen varias
técnicas de medicién pero la mas frecuente es la que emite un haz monoenérgico o doble
haz de energia que proviene de una fuente de rayos, ya que tiene mayor precisioén y crea
una menor exposicion a la radiacién®®, se denomina DXA (Dual energy X-ray
Absorptiometry) Se obtiene un resultado mas fiable en zonas como las caderas y la
columna lumbar ya que existe una alta concentracion de huesos trabeculares. Las
indicaciones para su realizacion son®:
- Hipercalciuria asociada a hipocitraturia.
- Defecto de acidificacion, tras estimulo con furosemida o presencia de un
cociente de concentraciones urinarias de calcio y creatinina (UCa/UCr)

elevado en primera orina del dia.

2.6. ACTITUD TERAPEUTICA.
2.6.1. Medidas dietéticas.

La Hipercalciuria idiopatica familiar, como hemos mencionado anteriormente,
porta un componente genético que inclina a que la persona que presente esta
enfermedad tenga predisposicion a sufrir otras patologias (osteopenia, litiasis renal,
hematuria, etc...) durante toda la vida. Se ha demostrado® que instaurar una elevada
ingesta de liquidos, una dieta normoproteica y con bajo contenido en sodio, puede lograr
un control de la enfermedad y una reduccion de las patologias asociadas. Por ello, el
tratamiento por excelencia de la Hipercalciuria idiopatica familiar, generalmente
asintomatica, es establecer una serie de medidas dietéticas con el objeto de disminuir la
calciuria e incrementar la eliminacion urinaria de factores urinarios inhibidores de la
litogénesis, sobre todo. También, se recomienda la realizacién de ejercicio pues minimiza

la pérdida Osea.

Entre las medidas dietéticas, se resalta®:

11



. Es conveniente la elevada ingesta liquida, sobre todo de agua. Se recomienda
entre 2-3L al dia. Con ello se disminuye la saturacion urinaria de promotores de la

cristalizacion.

. La ingesta de calcio, como los lacteos, ha de ser adecuada a las necesidades y
edad de la persona (por ejemplo, en nifios, 500ml al dia). Evitar los excesos y, sobre
todo, el déficit, pues supondria una afectacion en la densidad mineral 6sea y un aumento

de eliminacion de oxalato que conlleva a un incremento de calciuria.

= Comer alimentos, sobre todo, integrales tales como el pan y los cereales (gofio)
ya que disminuyen la absorcion intestinal de calcio por la formacion de complejos fitato-

calcio; siendo insolubles al pH intestinal por lo que no permiten la absorcién de calcio™.

= La ingesta de alimentos con alto contenido en sodio, es la que mas influencia
tiene. Se recomienda: eliminar el salero de la mesa, restringir alimentos salados

innecesarios (embutidos, comidas rapidas, algunos quesos, etc...).

= En cuanto a las proteinas, existen una relacion entre la ingesta de las mismas y la
excrecion urinaria de calcio y &cido Urico. Sobre todo, la carne por su efecto
hipercalcitrico. No obstante, los pescados del tipo azul como atun, sardina, salmén,
etc...es aconsejable tomarlos porque su alto contenido en acidos grasos omega 3 actian

como protectores ante la cristalizacion.

2.6.2. Tratamiento farmacologico.

La utilizacién de farmacos suele ser la segunda de las opciones en el tratamiento
de la Hipercalciuria idiopatica familiar. Por lo general, se recurre a ellos en aquellos casos
en los que el paciente refiere sintomatologia importante como dolor abdominal, disuria

persistente, litiasis o célicos nefriticos, nefrocalcinosis u osteopenia progresiva’.

Entre los farmacos indicados resalta el citrato potasico (1-2 mEg/Kg/dia)'. Al
parecer, este farmaco logra complejos con el calcio de forma que se reduce el calcio

i6nico y la formacion de sales de oxalato y de fosfato calcico™.

Otro farmaco utilizado son las tiazidas'®, siendo las mas empleadas la clorotiazida
(15-25 mg/Kg/dia) y la hidroclorotiazida (1,5-2,5 mg/Kg/dia), sobre todo como alternativa

al tratamiento anterior’. Se considera que las tiazidas es un tratamiento idéneo puesto
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que reduce la calciuria al favorecer el aumento en su reabsorcion tubular renal distal®, y
cuenta con un efecto positivo en la densidad mineral 6sea ya que inhibe la resorcion

Osea.

Por otro lado, en cuanto a la prevencion de osteopenia se ha demostrado efectos
beneficiosos en adolescentes con predisposicion a la misma tras el uso de bifosfonatos®
(potentes inhibidores de resorcion 6sea). Entre ellos destaca alendronato, que disminuye

la calciuria y mejora la densidad mineral 6ésea a nivel lumbar, no femoral.

2.6.3. Tratamiento Quirurgico.

El tratamiento quirdrgico de la Hipercalciuria idiopéatica familiar va enfocado a
minimizar las complicaciones, sobre todo la litiasis renal. La técnica quirdrgica mas
utilizada es la Litotricia Extracorp6rea por Onda de Choque (LEOC), sobre todo en el
paciente pediatrico’. Su finalidad reside en la destruccién del célculo a nivel renal'’. Sin
embargo, la litotricia se descarta ante la posibilidad de hallar un célculo con diametro
superior a 1,5cm, precisando de técnicas tales como nefrolitotomia percutdnea o
pielotomia laparoscopica (incluso puede derivar a cirugia abierta o nefrectomia)’. Hay
ocasiones en las que el céalculo se aloja en el tracto urinario inferior o en el tracto urinario

superior, por lo que la técnica de eleccion es la fibroureterorrenoscopia.

A pesar de ello, las indicaciones quirargicas se han reducido al 5% de los casos
debido a sus complicaciones (con mayor incidencia en las técnicas mas invasivas):
infeccion del tracto urinario, hematuria macroscépica prolongada, estenosis
postquirirgica, entre otras®®. El tratamiento quirirgico se considera la opcién final, sin
embargo, no logra una curacion definitiva; cerca del 24% de los pacientes presentan

recidivas que se acaban eliminando de forma espontanea'’.

3. METODOLOGIA DEL ESTUDIO.

3.1. ORGANIZACION DEL ESTUDIO.

El trabajo de investigacion consiste en un estudio exhaustivo de las historias
clinicas del Servicio de Hematologia del Hospital Nuestra Sefiora de Guadalupe de la Isla
de La Gomera. Concretamente se trata de las historias clinicas de pacientes

diagnosticados de Hipercalciuria idiopatica familiar y que llevan un seguimiento clinico en
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la consulta de Hematologia de dicho hospital; ademas, existe un control por el Hospital
Universitario Nuestra Sefiora de la Candelaria, en la isla de Tenerife. Se trata de un
estudio observacional, descriptivo, transversal y retrospectivo.

La poblacion objeto de estudio se corresponde con todos los pacientes afectos de
esta patologia, diagnosticados y seguidos en la Isla de La Gomera, valordndose su
evolucion. El nimero total de casos estudiados es de 24.

3.2. SELECCION DE CENTROS Y PARTICIPANTES.

El estudio pretende determinar la incidencia del cuadro especifico de la
Hipercalciuria idiopatica familiar en el entorno de la isla de La Gomera, averiguando sus
caracteristicas fundamentales y su evolucién en el tiempo. Al mismo tiempo y desde una
perspectiva enfermera, se pretende establecer un Plan de Cuidados Estandar en esta

patologia en orden a prevenir las posibles complicaciones de esta patologia.

El Hospital Nuestra Sefiora de Guadalupe, en la isla de La Gomera, pertenece al
Servicio Canario de La Salud. Cuenta en la actualidad con 42 camas de hospitalizacion y
dispone de los Servicios especiales de Urgencias, de Didlisis, de Bloque Quirdrgico y de
Rehabilitacion. En la cartera de servicios médicos se encuentra: Medicina Interna,
Cardiologia, Nefrologia, Hematologia, Neurologia, Psiquiatria, Rehabilitacién y Pediatria.
Y entre los servicios quirdrgicos: Cirugia General, Ginecologia, Obstetricia, Oftalmologia,
Traumatologia, Otorrinolaringologia, Dermatologia y Anestesia y Reanimacion. Asi mismo
se atienden especialidades desplazadas desde el Hospital Universitario Nuestra Sefiora
de Candelaria como: Alergologia, Cardiologia con revision de marcapasos,
Endocrinologia y nutricion, Neumologia, Oftalmologia, Urologia, Reumatologia y

Neurofisiologia.
Concretamente, el Servicio de Hematologia de consultas externas dispone de 2
profesionales médicos y de ningun enfermero, y atiende, aproximadamente, a un total de

69 pacientes por semana.

Segun el Instituto Canario de Estadistica (ISTAC) la poblacion de la Isla de La

Gomera es actualmente de 20.783 habitantes.
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3.3. PROTOCOLO DEL ESTUDIO.

Con objeto de realizar este estudio, primeramente se solicita autorizacion a
Gerencia del Hospital Nuestra Sefiora de Guadalupe donde se expone los objetivos y
finalidad del estudio, asi como la metodologia y plan de trabajo. Finalmente el estudio ha
dispuesto de la autorizacién expresa de dicha entidad (anexo ). En el estudio se ha
contado con la colaboracion de profesionales sanitarios del Centro, con enfermeras, con
fisioterapeuta y con personal médico, en concreto, un hematélogo; llevandose a cabo el

mismo, en un ambiente hospitalario.

Se procede a una busqueda de las historias clinicas informatizadas de pacientes
adultos con diagnoéstico de Hipercalciuria idiopatica familiar, en la base de datos de la
consulta de Hematologia del Hospital Insular de La Gomera. La totalidad de los pacientes
que se incluyen en el estudio tienen el diagndstico confirmado descartdndose, de este
modo, causas de Hipercalciuria secundaria. El total de casos es de 24 pacientes. Los
datos se obtienen de la historia clinica informatizada del Hospital Nuestra Sefiora de
Guadalupe (sistema informético Drago), siendo analizados, tratados y controlados de
forma anénima, siguiendo lo establecido por el Hospital y las consideraciones éticas en

un trabajo de esta naturaleza.

Por otro lado, se lleva a cabo una entrevista a los pacientes, por via telefénica,
con la finalidad de corroborar su enfermedad y conocer la historia familiar, es decir: la
procedencia de sus familiares, la extension familiar y la existencia o no de
consanguinidad. Ademas, con objeto de recabar informacion mas antigua o que no
constara en las historias informatizadas, ha sido necesario la consulta de las historias
clinicas manuales localizadas a través del propio sistema Drago, de manera que se
extrae la informacion mas relevante de cada uno de los casos como su historia de
urgencias, de reumatologia, de nefrologia, de urologia, de ginecologia, de hematologia,

de digestivo, de pediatria o de traumatologia.

Tras la busqueda de informacion en las historias clinicas informatizadas y

manuales, el andlisis estadistico se realiza segun el programa informatico Excel 2013.
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4. RESULTADOS.

Los hallazgos obtenidos en este estudio hacen referencia al sexo, edad,
procedencia familiar y antecedentes familiares, antecedentes personales,
manifestaciones clinicas, andlisis sanguineos y urinarios, y complicaciones evolutivas y
progreso de la enfermedad

El estudio de los 24 pacientes se desglosa en 11 hombres (45,8%) y 13 mujeres
(54,2%) (figura 2). El rango de edad es entre 13 y 80 afios, con una media de 41,83 afios.
La distribucion por edades se ha realizado en grupos de edad: de 11 a 20 afios, de 21 a

40 afios, de 41 a 60 afios, y de 61 a 80 afios, tal y como se contempla en la figura 3.

Figura 2. Distribucién por sexo.

B hombre

B mujer
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Figura 3. Distribucion por edades.

N° DE CASOS
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En la valoracion del municipio de procedencia familiar, a todos los pacientes se les
pregunto, a través de via telefénica, el origen de procedencia de sus familiares, tomando
como referencia los padres o los abuelos. El municipio predominante fue San Sebastian,
apareciendo en 16 pacientes, seguido de Hermigua con 4, y Valle Gran Rey y
Vallehermoso con 2 cada uno, como se refleja en la figura 4. No obstante, al conocer la
residencia actual de cada uno de nuestros 24 pacientes, en 22 de ellos su residencia es

en la capital de la isla, San Sebastian.

Figura 4. Procedencia familiar.
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La evolucién de la poblacion de la isla de La Gomera desde el afio 2000 hasta el
afio 2015, ha pasado de 18.300 habitantes a los 20.783 (tabla 1), mostrando un
incremento de 13,6%. Asi mismo, la poblacién en los municipios de Hermigua, San
Sebastian, Valle Gran Rey y Vallehermoso ha sufrido una variacion dispar (tabla 2).

Tabla 1. Poblacién absoluta de laislade La Gomera

. POBLACION NUMERO NUMERO DE
ANOS ABSOLUTA DE HOMBRES MUJERES
Afio 2000 18.300 habitantes 9.318 8.982
Afio 2015 20.783 habitantes 10.590 10.193

Fuente: Instituto Canario de Estadistica (ISTAC)

Tabla 2. Habitantes por municipios

MUNICIPIOS ANO 2000 ANO 2015

Hermigua 2.131 habitantes 1.950 habitantes
San Sebastian 7.001 habitantes 8.591 habitantes
Vallehermoso 2.680 habitantes 2.913 habitantes
Valle Gran Rey 4.002 habitantes 4.223 habitantes

Fuente: Instituto Canario de Estadistica (ISTAC)

Respecto a los antecedentes familiares en los pacientes a estudio, en la figura 5,
se aprecia que un 41,7% se debe a historias de consanguinidad entre los familiares; en
un 20,8% no se conoce la existencia de consanguinidad pero si existe una historia
familiar que justifica la evidencia de la enfermedad; y en un 37,5% no se conoce la

historia familiar.

Figura 5. Antecedentes Familiares

m Consanguinidad
Historia familiar

® Sin historia
familiar
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Por otro lado, en el estudio que se lleva a cabo se detecta que de los 24 pacientes
con Hipercalciuria idiopética, catorce pacientes confirman que se trata de una
enfermedad de origen familiar ya que afecta a cinco familias, realizandose un

familiograma por cada una de estas cinco familias.

En cuanto a los antecedentes personales, resulta curioso destacar que en 13
pacientes se ha evidenciado enfermedades hematolégicas, entre ellas: un 12,5%
trombofilia hereditaria y un 41,7% Hemocromatosis hereditaria tipo 1 (HFE tipo 1) (figura
6).

Figura 6. Antecedentes Personales
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TROMBOFILIA HEREDITARIA HFE TIPO 1

En relacion a la sintomatologia, el 65,5% de los pacientes son asintomaticos,
mientras que el 37,5% restante han presentado algun tipo de sintomatologia; asi: el 25%
ha sufrido coélicos nefriticos, el 4,2% ha manifestado sintomas relacionados con
osteoporosis, y el 8,3% de los pacientes ha cursado con problemas y sintomas urinarios
(incontinencia urinaria, polaquiuria y nicturia, entre otras). La figura 7 muestra los distintos

tipos de cuadros clinicos detectados en los pacientes sintomaticos.
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Figura 7. Manifestaciones clinicas.

m COLICOS NEFRITICOS
© OSTEOPOROSIS
= SINTOMAS URINARIOS

El estudio exhaustivo de los coélicos nefriticos, detectados en el 25% de los

pacientes, muestra un dolor tipo célico con diferentes localizaciones, irradiaciones y

sintomatologia acompafiante diversa, tal y como se aprecia en la tabla 3.

Sintoma

Dolor

Tipo

Célico

Posibles

Localizaciones

- Fosa renal: derecha y/o
izquierda.

- Fosa iliaca: derecha y/o
izquierda.

- Flanco: derecho y/o
izquierdo.

Posibles
Irradiaciones

- Fosa renal: derecha
ylo izquierda.

- Fosa iliaca: derecha
ylo izquierda.

- Flanco: derecho y/o
izquierdo.

- Area de la ingle o de
los genitales
(testiculos o pene, en
el caso del hombre).

- Hipogastrio.

Tabla 3. Caracteristicas sintomaticas en una nefrolitiasis

Posible
sintomatologia
acompafiante

- Nauseas.

- VOmitos.
- Estrefiimiento.
- Escalofrios.

- Tenesmo
vesical.

- Disuria.

- Polaquiuria.
- Cortejo
vegetativo

(palidez y
sudoracion)

20




En la consideracion diagnéstica y evolutiva de los cuadros se requiere el estudio
de los andlisis sanguineos y fundamentalmente urinarios, especialmente en el momento
del diagnoéstico y a lo largo de su evolucion. Se aprecia que un 45,8% no dispone de
analiticas de orina registradas, sélo analiticas de sangre; y un 54,2% cuenta con
analiticas tanto sanguineas como de orina (figura 8). No obstante, de las analiticas
obtenidas, matizar que un 12,5% de los pacientes presentaba la primera analitica
(préxima al diagnéstico) y dltima analitica registrada; otro 12,5% de los pacientes,
contaba con las tres analiticas necesarias (primera, intermedia y Ultima); y un 29,16% de

los pacientes sélo disponia de una analitica de orina registrada.

Figura 8. Analiticas.
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La tabla 4 muestra los parametros analiticos, asi como sus valores de referencia,
seguidos en la determinacion y evolucién de la enfermedad, teniéndose en cuenta, no
obstante, las caracteristicas propias de condiciones especiales como edad y patologia
asociada.

21



Tabla 4. Parametros y valores de referencia analiticos.

Parametros analiticos Valores de referencia
Calcio suero 8.1 -10.4 mg/dL
Fosforo suero 2.5-17.5 mg/dL
Hormona Paratiroidea intacta (PTH) [15.00 — 65.00 pg/mL
Vitamina D 30.0 — 100.0 ng/mL
Calcio orina 2.0-17.5 mg/dL
Calcio orina 24 horas 100.0 — 240.0 mg/24h
Creatinina orina 24 horas 1000.0 — 2000.0 mg/24h
Aclaramiento de creatinina 90.0 — 120.0 mL/min
Cociente calcio/creatinina <0.20 mg/mg
Oxalato orina 24 horas 4 — 31 mg/24h
Fosforo orina 20.0 — 60.0 mg/dL
Fésforo orina 24 horas 400.0 — 1300.00 mg/24h

Por otro lado, desde la vertiente terapéutica, todos los pacientes estudiados se
controlan con tratamiento dietético, si bien en algunos casos ha sido preciso la utilizacion
de farmacos como el hidrosaluretil especificamente para la hipercalciuria o bien calcio
carbonatado e hidroclorotiazida fundamentalmente para cuadros de osteopenia e

hipertensién arterial, respectivamente.

Las complicaciones asociadas a los cuadros de Hipercalciuria idiopéatica familiar
fundamentalmente se centran en nefrolitiasis en un 54,2% (13 pacientes) y osteoporosis
en un 4,2% (1 paciente), mientras que en un 41,7% (10 pacientes) no se detecta ningun

tipo de complicacion.

Del total de pacientes con complicaciones, se observa que un 25% ha presentado
recidivas; un 16,7% ha progresado; y un 12,5% ni recidivo ni progreso (figura 9). De esta
manera, se muestra la respuesta de la enfermedad al tratamiento global que incluye,

tanto las medidas dietéticas y farmacolégicas como la cirugia.
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Figura 9. Evolucién de la enfermedad.

= RECIDIVAS PROGRESION = NI RECIDIVA NI PROGRESO

5. DISCUSION.

La Hipercalciuria idiopética familiar se trata de una enfermedad con una incidencia
importante en la isla de La Gomera; presentandola, por el momento, 24 pacientes del
Hospital Insular de la isla, concretamente 11 hombres y 13 mujeres, entre 13 y 80 afios,

no existiendo aparentemente diferencias significativas en la predominancia del sexo.

La Hipercalciuria idiopética familiar se considera una enfermedad metabdlica que,
entre otros motivos etioldgicos, porta un origen genético autosémico dominante®. Sin
embargo, la frecuencia de presentacion de una enfermedad genética depende de los
antecedentes familiares, del grado de consanguinidad existente entre la familia, de la
alteracion cromosomica, de la herencia o de las leyes de probabilidad®. Por el momento,
no se asocia a una anomalia cromosémica sino a historias familiares®. No obstante, en
nuestro estudio, hemos comprobado que la Hipercalciuria idiopética familiar asociada a
historias familiares ocupa el 20,8% de los casos; pero son las historias de
consanguinidad las que presentan un mayor porcentaje (41,7%), observandose que
puede ser un factor contribuyente o decisivo en la aparicion de la enfermedad. Este acto
de emparentarse unos familiares con otros redunda, sobre todo, en poblaciones
pequefias y aisladas® como pueden ser en Las Islas Canarias, en concreto, la isla de La

Gomera.
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Segun lo sefialado por Garcia Nieto®, teniendo en cuenta la procedencia familiar
en el estudio realizado en el afio 2000, los municipios de Valle Gran Rey, de Chipude y
de La Dama, han presentado una mayor incidencia de Hipercalciuria idiopética, por ser
zonas orograficas mas aisladas e internas respecto a San Sebastian (capital de la isla),
que cuenta con el puerto maritimo, pudiendo ser este hecho un hilo conductor de
mayores relaciones interpersonales. En aquel entonces, la isla de La Gomera contaba
con una poblacion de 18.300 habitantes, existiendo actualmente un incremento del
13,6%; sobre todo, se aprecia un mayor crecimiento poblacional en la capital de la isla.
Este hecho, posiblemente asociado al “efecto fundador”, tal y como decia Garcia Nieto,
ha podido ser el detonante a observar que, en nuestro estudio, la mayor prevalencia se
encuentra en San Sebastidn con un 66,7%, seguido de Hermigua con 16,7%; Valle Gran
Rey, sin embargo, ocupa el porcentaje mas bajo del estudio (8,3%) junto con el municipio
de Vallehermoso (8,3%).

Por ello, apoyandonos en los datos demograficos de las zonas de la isla a estudio,
donde el incremento poblacional de los municipios de San Sebastian es un 22,7 %, de
Valle Gran Rey un 5,5 %, de Vallehermoso un 8,7 % y de Hermigua, existiendo en este
caso un descenso poblacional de 8,5%, se plantea que, a lo largo de los afios, la cifra de
Hipercalciuria idiopatica familiar ird en aumento en el municipio de San Sebastian ya que,
ademas, el 91,7 % de los pacientes a estudio (es decir, 22/24 pacientes) residen

actualmente en este municipio.

Por otro lado, durante el andlisis de datos de los antecedentes personales de cada
paciente, hemos apreciado que el 41,7% de los casos padece Hemocromatosis
hereditaria tipo 1. Se trata de un defecto genético que impide la correcta regulacion de
absorcion de hierro, provocando asi una absorcion intestinal excesiva que originara
sobrecarga férrica’®. Por lo general, s6lo un 10% de hierro se absorbe mediante la dieta,
jugando un papel fundamental los factores promotores y los factores inhibidores. A los
pacientes con esta afectacién se les recomienda, entre otros consejos dietéticos, la no
ingesta de proteinas animales por favorecer la absorcion de hierro a nivel intestinal y, por
ello, agravar el cuadro; recomendacion dietética que comparte con la Hipercalciuria
idiopética familiar. A su vez, se aconseja una dieta rica en calcio pues éste actia como

guelante natural del hierro®; inhibiendo la absorcién intestinal del mismo.

Como hemos mencionado, la Hemocromatosis hereditaria tipo 1 esta causada por

la afeccion de un gen (HFE, High Iron Fe) por lo que la Hipercalciuria idiopatica familiar
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no puede formar parte de la historia etiol6gica de esa enfermedad pero tras observar que,
aproximadamente, cerca de la mitad de los pacientes presentan Hemocromatosis
hereditaria creemos que, quizds, pueda existir una relacion entre ambas patologias.
Probablemente, la Hipercalciuria idiopética familiar se trate de un factor desencadenante
puesto que, al haber un exceso de eliminacion de calcio, disminuye este factor inhibitorio
que aumenta la absorcion intestinal de hierro. Quizas, esta idea pueda abrir nuevos
caminos en el estudio de la Hipercalciuria idiopética, en concreto, establecer una
asociacion entre ambas enfermedades por la influencia del calcio en el hierro, como

factor de inhibicién en la absorcion.

La Hipercalciuria puede darse de manera aislada, o asociada a hiperuricosuria o
hiperoxaluria'’. Tanto la Hipercalciuria idiopatica como la Hiperoxaluria primaria, se
caracterizan por la probabilidad de formacion de célculos de oxalato-célcico’, debido a la
excrecion urinaria excesiva o por encima de los valores normales, de calcio y de oxalato
en orina; derivando, entre otros, en problemas renales como es la nefrolitiasis. A pesar de
ser enfermedades que comparten ciertas caracteristicas y que, en algunos casos pueden
ser concomitantes’’, en nuestro estudio se ha observado que el 12,5% de los pacientes a
los que se les ha valorado oxalato en orina, no presentaban Hiperoxaluria primaria;
mientras que al resto de pacientes (87,5%), no se les ha analizado oxalato en las
analiticas, y tampoco consta, en sus historias clinicas, la presencia de Hiperoxaluria

primaria.

A pesar de que la Hipercalciuria idiopatica y la Hiperoxaluria primaria se
relacionen fisiopatolégicamente, cabe resaltar que ambas enfermedades tienen un origen

%21 En el caso de la Hiperoxaluria primaria®!, se trata de una enfermedad de

familiar
herencia autosomica recesiva que, a diferencia de la Hipercalciuria idiopética familiar, si
existe un gen afecto. La Hiperoxaluria primaria actualmente es objeto de estudio por
diversos investigadores”, de manera que recientemente se ha referido como afecta a 8
familias en la isla de La Gomera?’, siendo una isla que cuenta con una historia de
aislamiento, tal y como ya se ha comentado. Sin embargo, resulta curioso destacar que la
Hipercalciuria idiopética, siendo una de las alteraciones metabdlicas mas frecuentes con
nefrolitiasis*’ (65%), en nuestro estudio cuente con un menor nimero de familias afectas.
Dentro de los 24 pacientes a estudio, el 58,3% de los mismos demuestran de una manera
mas veridica, que se trata de una enfermedad de origen familiar; puesto que al establecer
familiogramas de la totalidad de los casos afectos, se ha apreciado que la Hipercalciuria

idiopatica familiar ha afectado a 5 familias.
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La Hipercalciuria idiopética familiar es en el 62,5% de los casos asintomatica, por
lo que se diagnostica a través de criterios analiticos (54,2%) o a través de la clinica
(41,7%). El cuadro clinico se caracteriza, entre otras cosas, por la sintomatologia propia
de una nefrolitiasis®, considerandose pues la Hipercalciuria idiopatica la causa mas
frecuente de nefrolitiasis, tanto en edad pediatrica como en edad adulta. Liern y
Bohorquez® en 2013, establecieron que la Hipercalciuria idiopatica cursaba, en la mayoria
de los casos sintomaticos, con hematuria e infeccion urinaria, descartando el dolor
abdominal por tener un origen multifactorial. Sin embargo, en nuestro estudio se ha
comprobado que el sintoma por excelencia es el dolor abdominal tipo célico (localizado
en fosa iliaca, fosa lumbar o flanco), presente en el 25% de los pacientes sintomaticos;
por otro lado, la hematuria y la infeccién urinaria, presentes en el 8,3% de pacientes, han
estado asociadas, probablemente, a otros trastornos no glomerulares tales como cistitis y

aumento del tamafio de la préstata (hipertrofia prostatica benigna, HPB).

Todos los pacientes que son diagnosticados de Hipercalciuria idiopatica familiar,
llevan a cabo un tratamiento conservador fundamentado en la dieta’ aumento de la
ingesta de liquidos; mayor consumo de lacteos y cereales integrales (como el gofio);
disminuir la ingesta de alimentos ricos en sodio; entre otros. En nuestro estudio, en todos
los casos se ha seguido un tratamiento dietético y solo el 4,2% ha precisado de
tratamiento farmacolégico, como son las hidroclorotiazidas; el 8,3% ha requerido cirugia,
en concreto Litotricia Extracorpérea por Ondas de Choques. De este modo, con las
pautas terapéuticas precisas se intenta evitar y lograr la resolucion de posibles
complicaciones asociadas, como son la nefrolitiasis y la osteoporosis prematura.
Unicamente ha logrado no sufrir complicaciones el 41,7% de los pacientes de nuestro

estudio.

Ante la presencia de nefrolitiasis, como ya se ha indicado, sélo el 8,3% ha
precisado tratamiento quirargico por la imposibilidad de que cese de forma espontanea,
bien por el tamafio del calculo que crea la obstruccién o por las numerosas repeticiones
del cuadro clinico. No obstante, ante las multiples opciones de abordar la enfermedad
(dieta, farmacos o cirugia), se ha apreciado que el 25% de los pacientes presentan
recidivas; ocupando el mayor porcentaje las nefrolitiasis, 54,2%; y un 4,2%, ha
manifestado osteoporosis prematura. Por tanto, se observa un disbalance entre el
tratamiento dietético que lleva a cabo el paciente y la respuesta metabdlica ante el
mismo. Probablemente, se deba a un desconocimiento de métodos preventivos por parte

del paciente, o0 a la falta de implicacion por parte del mismo en colaborar con las medidas
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dietéticas; de hecho, en la evolucibn de uno de nuestros casos se comprueba
taxativamente la falta de adherencia dietética.

Por ultimo, uno de los objetivos de este trabajo de investigacion es la prevencion
de posibles complicaciones y dado los resultados encontrados resulta pertinente
establecer un plan de cuidados estandar. Este Plan de Cuidados pretende dotar de una
herramienta sencilla y agil que facilite tanto a los pacientes que padecen esta
enfermedad, como a sus familiares y profesionales que los atienden, unas medidas de
prevencién para evitar complicaciones y riesgos mayores; se busca mejorar su calidad de
vida y reducir una mayor morbimortalidad. En este sentido, ademas un diptico informativo
para el profesional enfermero y para el paciente que se aporta en el anexo I, se resume

el siguiente Plan de Cuidados:

m DIAGNOSTICO: 00162 — DISPOSICION PARA MEJORAR LA GESTION DE LA
PROPIA SALUD. 2°
Dominio 1: Promocién de la salud.

Clase 2: Gestion de la salud.

e Definicion.
Patrén de regulacién e integraciéon en la vida cotidiana de un régimen terapéutico
para el tratamiento de la enfermedad y sus secuelas que es suficiente para alcanzar los

objetivos relacionados con la salud y que puede ser reforzado.

e Caracteristicas definitorias.

- Las elecciones de la vida diaria son apropiadas para satisfacer los objetivos (por
ejemplo, prevencién o tratamiento).

- Describe la reduccién de factores de riesgo.

- Manifiesta deseos de manejar el tratamiento de la enfermedad (por ejemplo,

tratamiento, prevencion de secuelas, entre otras).

e Objetivo (NOC).

o 1622 Conducta de cumplimiento: dieta prescrita.
Indicadores:

- 1662205 Toma alimentos compatibles con la dieta prescrita.

- 162206 Bebe liquidos compatibles con la dieta prescrita.
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- 162207 Evita alimentos y liquidos no permitidos en la dieta.

» Intervenciones (NIC) y actividades.

o 5614 Ensefanza: dieta prescrita.

- Evaluar el nivel actual de conocimientos del paciente acerca de la dieta prescrita.
- Conocer los sentimientos/ actitud del paciente/ ser querido acerca de la dieta
prescrita y del grado de cumplimiento dietético esperado.

- Explicar el propdsito de la dieta.

e Objetivo (NOC).

o 0504 Funcidn renal.

Indicadores:

- 050401 Ingesta adecuada de liquidos.
- 050404 Creatinina seroldgica.

- 050409 Electrdlitos de la orina.

- 050417 Formacion de calculos renales.

» Intervenciones (NIC) y actividades.

o 5246 Asesoramiento nutricional.

- Determinar la ingesta y los habitos alimentarios del paciente: 2-3 I/dia de agua;
alimentos integrales como el gofio; pescados tipo azul (atin, salmoén,...); entre
otras.

- Facilitar la identificacién de las conductas alimentarias que se desean cambiar:
evitar carnes ricas en proteinas como el higado; restringir alimentos salados; entre

otras.
o 6614 Identificacion de riesgos: genéticos.

- Obtener o estudiar una historia familiar global y construir el arbol genealdgico de,

como minimo, tres generaciones.
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m DIAGNOSTICO: 00035 — RIESGO DE LESION.%%®
Dominio 11: Seguridad/proteccion.

Clase 2: Lesion fisica.

e Definicion.
Riesgo de lesibn como consecuencia de la interacciéon de las condiciones

ambientales con los recursos adaptativos y defensivos de la persona.

e Factores de riesgos.
o Factores de riesgos internos:
- Disfuncién bioquimica.

- Fisicos (por ejemplo, osteopenia).

e Objetivos (NOC).

o 1902 Control de riesgos.
Indicadores:

- 190201 Reconoce factores de riesgo.

- 190207 Sigue las estrategias de control del riesgo seleccionadas.

» Intervenciones (NIC) y actividades.
o 6610 Identificacion de riesgos.
- Mantener los registros y estadisticas precisos.

- Determinar el cumplimiento con los tratamientos médicos y de cuidados.

e Objetivos (NOC).

o 0211 Funcién esquelética.

Indicadores

- 160801 Reconoce el comienzo del sintoma.

- 160813 Obtiene asistencia sanitaria cuando aparecen signos de alerta.

» Intervenciones (NIC) y actividades.
o 5612 Ensefianza: actividad/ ejercicio prescrito.
- Evaluar el nivel actual del paciente de ejercicio y conocimiento de la
actividad/ejercicio prescrito.
- Informar al paciente del propésito y los beneficios de la actividad/ejercicio

prescrito.
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- Informar al paciente acerca de las actividades apropiadas en funcion del
estado fisico.
- Remitir al paciente al fisioterapeuta/ terapeuta ocupacional, si procede.

La tabla 5 recoge las caracteristicas expuestas en cuanto a diagndstico (NANDA),
objetivos (NOC) e intervenciones de enfermeria (NIC) ante la patologia de Hipercalciuria
Idiopatica Familiar.

Tabla 5. Propuesta de Plan de Cuidados estandar en Hipercalciuria Idiopética Familiar

NANDA ‘ NOC e indicadores ‘ NIC y actividades

00162 DISPOSICION PARA
MEJORAR LA GESTION DE
LA PROPIA SALUD

0 1622 Conducta de
cumplimiento: dieta
prescrita.

Indicadores:

- 1662205 Toma
alimentos compatibles
con la dieta prescrita.

- 162206 Bebe liquidos
compatibles con la dieta
prescrita.

- 162207 Evita alimentos
y liquidos no permitidos

en la dieta.

0 0504 Funcién renal.
Indicadores:

- 050401 Ingesta
adecuada de liquidos.

- 050404 Creatinina
seroldgica.

- 050409 Electrolitos de
la orina.

- 050417 Formacion de

céalculos renales.

o 5614 Ensenanza: dieta
prescrita.

Actividades:

- Evaluar el nivel actual de
conocimientos del paciente
acerca de la dieta prescrita.
- Conocer los sentimientos/
actitud del paciente/ ser
querido acerca de la dieta
prescrita y del grado de
cumplimiento dietético
esperado.

- Explicar el propdsito de la
dieta.

o 5246 Asesoramiento
nutricional.

Actividades:

- Determinar la ingesta y los
hébitos alimentarios del
paciente: 2-3 l/dia de agua;
alimentos integrales como el

gofio; pescados tipo azul

(attn, salmén,...); entre otras.

- Facilitar la identificacién de
las conductas alimentarias
que se desean cambiar:

evitar carnes ricas en
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proteinas como el higado;
restringir alimentos salados;

entre otras.

o 6614 Identificaciéon de
riesgos: genéticos.
Actividades:

- Obtener o estudiar una
historia familiar global y
construir el arbol genealégico
de, como minimo, tres

generaciones.

00035 RIESGO DE LESION

o 1902 Control de
riesgos.

Indicadores:

- 190201 Reconoce
factores de riesgo.

- 190207 Sigue las
estrategias de control del

riesgo seleccionadas.

00211 Funcién
esquelética.
Indicadores:

- 160801 Reconoce el
comienzo del sintoma.

- 160813 Obtiene
asistencia sanitaria
cuando aparecen signos

de alerta.

o 6610 Identificacion de
riesgos.

Actividades:

- Mantener los registros y
estadisticas precisos.

- Determinar el cumplimiento
con los tratamientos médicos

y de cuidados.

o 5612 Ensefanza:
actividad/ ejercicio
prescrito.

Actividades:

- Evaluar el nivel actual del
paciente de ejercicio y
conocimiento de la
actividad/ejercicio prescrito.

- Informar al paciente del
proposito y los beneficios de
la actividad/ejercicio prescrito.
- Informar al paciente acerca
de las actividades apropiadas
en funcién del estado fisico.

- Remitir al paciente al
fisioterapeuta/ terapeuta

ocupacional, si procede.
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6. CONCLUSIONES.

1.  La Hipercalciuria Idiopatica Familiar en la isla de la Gomera presenta una incidencia
actualmente de 24 casos, no mostrando diferencias en cuanto al sexo, y siendo la

poblacién actual en esta isla similar en cuanto a hombres y mujeres.

2. El municipio de San Sebastian presenta el mayor numero de casos de
Hipercalciuria Idiopatica Familiar en la isla de La Gomera, aun siendo el municipio
con mayor conectividad; también es el municipio que ha experimentado un mayor

incremento poblacional.

3. La historia de consanguinidad entre familiares es el factor mas contribuyente a
padecer esta enfermedad. Un total de 5 familias se ven claramente involucradas en

la aparicion y evolucion del cuadro.

4, Destaca la asociacion entre Hipercalciuria Idiopatica Familiar y Hemocromatomosis
Hereditaria tipo 1. Dado que el calcio inhibe la absorcién intestinal del hierro, cabe

plantearse una posible relacién entre ambos trastornos.

5. La Hipercalciuria Idiopéatica Familiar y la Hiperoxaluria primaria tienen un origen
familiar y se relacionan fisiopatol6gicamente en la formacion de céalculos de oxalato-
calcico, pudiendo presentarse de manera conjunta. No obstante, en nuestro estudio

no se observa concomitancia.

6. La manifestacion clinica mas relevante es la nefrolitiasis en los pacientes adultos,
mientras que en los nifios resulta fundamental el analisis de orina. El cuadro clinico
constituye un hallazgo diagndstico importante. La mayor parte de los casos de
Hipercalciuria Idiopéatica Familiar resultan asintomaticos, siendo necesario llevar un

tratamiento dietético adecuado.

7. En los casos de Hipercalciuria Idiopatica Familiar en la isla de la Gomera se
comprueba una alta tasa de recidiva, con cuadros de nefrolitiasis, por lo que debe
enfatizarse en el tratamiento conservador prescrito y conseguir una buena

adherencia terapéutica.

8.  Se propone un Plan de Cuidados estandar para la prevencion de complicaciones en

la Hipercalciuria Idiopética Familiar.
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Guadalupe,

Por la presente, y visto su escrito de fecha 26/01/2016 y n° de registro 93¢06/19971, tengo a bien
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centro hospitalario la puesta en marcha de su proyecto de investigacion.
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Sefiora de Guadalupe para realizar este trabajo de investigacién de fin de carrera.
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ANEXO Il

e Diagndstico: 00035 Riesgo de lesion.
» Objetivo (NOC): 1902 Control de riesgos.

- 190201 Reconoce factores de riesgos.

- 190207 Sigue las estrategias de control del riesgo
seleccionadas.

o Intervenciones (NIC) y actividades: 6610
Identificacién de riesgos.

- Mantener los registros y estadisticas precisos.

- Determinar el cumplimiento con los tratamientos
médicos y de cuidados.

» Objetivo (NOC): 0211 Funcidn esquelética.

- 160801 Reconoce el comienzo del sintoma.

- 160813 Obtiene asistencia sanitaria cuando aparecen
signos de alerta.

o Intervenciones (NIC) y actividades: 5612
Ensefianza: actividad/ ejercicio prescrito.

- Evaluar el nivel actual del paciente de ejercicio y
conocimiento de la actividad/ejercicio prescrito.

- Informar al paciente del propésito y los beneficios de
la actividad/ejercicio prescrito.

- Informar al paciente acerca de las actividades
apropiadas en funcion del estado fisico.

- Remitir al paciente al fisioterapeuta/ terapeuta
ocupacional, si procede.

PREVENCION DE
OSTEOPOROSIS Y
CALCULOS RENALES EN
PACIENTES CON
HIPERCALCIURIA
IDIOPATICA FAMILIAR

(¢ /

A
A
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» Pasear diariamente durante al menos 30 minutos genera una menor
pérdida de masa 6sea.

* No se recomienda correr si tiene afectacion en las articulaciones ya
que a largo plazo puede producir una carga relativamente importante
sobre las mismas. En este caso es mejor hacer ciclismo.

* En el excursionismo, ascender fortalece el hueso, pero el descenso
puede provocar sobrecarga articular por los movimientos de parada y
suspension.

* Realizar gimnasia con o sin aparatos es ideal para prevenir la
osteoporosis pues puede conseguir un aumento o conservacion de la
masa Osea.

* En ocasiones realizar ejercicios de coordinacion y equilibrio, guiados
por un fisioterapeuta si lo prefiere, para evitar posibles caidas y asi la
reduccion de fracturas.

¢ Qué DEBERIA comer?

* Aumentar la ingesta de liquidos, sobre todo de agua. Beber entre 2-
3 litros al dia.

* Ingesta de alimentos ricos en calcio, como lacteos, pero en
cantidades adecuadas ya que la ingesta excesiva favorece la
eliminacion de calcio por la orina y, por otro lado, un déficit provoca
una afectacion de la densidad mineral 6sea.

» Comer alimentos, sobre todo, integrales como pan, gofio, entre
otros; hacen que disminuya la absorcion de calcio en el intestino.

* Ingerir pescado del tipo azul como atun, sardina, salmoén, etc, ya que
su alto contenido en omega 3 sirve de proteccién para evitar la
formacion de calculos.

¢Qué NO DEBERIA comer?

* Restringir los alimentos salados como embutidos, algunos quesos,
etc. porque el sodio influye en la formacién de célculos renales.

» Evitar carne rica en proteinas, porque aumenta la eliminacién de
calcio y acido Urico por la orina.

« Evitar el consumo de tabaco, porque actia de manera agresiva
sobre el hueso.

e Diagndstico: 00162 Disposicidon para mejorar la
gestion de la propia salud.

» Objetivo (NOC): 1662 Conducta de cumplimiento:
dieta prescrita.

- 1662205 Toma alimentos compatibles con la dieta
prescrita.

- 162206 Bebe liquidos compatibles con la dieta prescrita.
- 162207 Evita alimentos y liquidos no permitidos en la dieta.

o Intervenciones (NIC) y actividades: 5614
Ensefianza: Dieta prescrita.

- Evaluar el nivel actual de conocimientos del paciente
acerca de la dieta prescrita.

- Conocer los seguimientos/ actitud del paciente/ ser
querido acerca de la dieta preescrita y del grado de
cumplimiento dietético esperado.

- Explicar el propdésito de la dieta.
» Objetivo (NOC): 0504 Funcién renal.
- 050401 Ingesta adecuada de liquidos.
- 050404 Creatinina serologica.
- 050409 Electrdlitos de la orina.
- 050417 Formacion de célculos renales.

o Intervenciones (NIC) vy actividades: 5246
Asesoramiento nutricional.

- Determinar la ingesta y los habitos alimentarios del
paciente.

- Facilitar la identificacién de las conductas alimentarias
gue se desean cambiar.

o Intervenciones (NIC) y actividades: 6614
Identificacion de riesgos: genéticos.

- Obtener o estudio una historia familiar global vy
construir el arbol geneal6gico de, como minimo, tres
generaciones.
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