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CISTINURIA

DESCRIPCION:

Es una enfermedad causada por exceso de un aminoacido, llamado cistina, en la orina.
Como resultado, la cistina se acumula en la orina y forma cristales o calculos, los
cuales pueden atascarse en los rifiones, los uréteres o la vejiga. Se debe a un defecto en
una proteina. Se calcula que se presenta en 1 por cada 7.000 nacidos vivos. Es la
responsable del 1 al 2% de todos los calculos renales y del 6%-8% de las urolitiasis en
edad pediétrica.

SINTOMAS: Se caracteriza por la aparicion de calculos renales, sangre en la orina,
dolor de costado o dolor en un lado o la espalda, colicos nefriticos de repeticion,
retencion de orina y en ocasiones insuficiencia renal. Segun la presencia de cistina, se
pueden clasificar en tipo I, Il y Ill. Para el diagnostico, ademas de la Rx simple de
abdomen y la ecografia, son Utiles la cromatografia de aminoécidos en orina y el
analisis cuantitativo de los calculos. El tratamiento se dirige a disolver los célculos ya
existentes y a prevenir la formacion de otros nuevos. Si es necesario se puede recurrir a
la litotricia para deshacer los célculos y expulsarlos con la orina o en los casos mas
extremos ha de resolverse mediante intervencion quirdrgica.

CONTACTO PARA AFECTADOS:

Asociacion PKU y OTM de Andalucia
C/ Boquerdn 7 (Mercado de Abastos S. Jeronimo, Puesto 7)
41015 Sevilla 954.235724 metabolicos@hotmail.es

Federacion de Asociaciones de Fenilcetonuria y Otros Trastornos del
Metabolismo
galiciapku@asfeqga.es y federacion@metabolicos.es
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