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INTRODUCCION

Las litiasis de origen genético se asocian a enfermedades hereditarias raras
como la cistinuria y xantinuria, presentando elevadas tasas de recidivas y
afectando a calidad de vida de los pacientes. El diagndstico preciso mediante
la deteccion del compuesto es vital para aplicar el tratamiento especifico
apropiado y evitar las consecuencias deletéreas (1). La técnica de
espectroscopia infrarroja con transformada de Fourier (FTIR) es considerada
como la metodologia de referencia internacional en el andlisis de célculos
urinarios e identificacion inequivoca de su composicion (2).

OBJETIVOS

Objetivo General

= Describir el empleo de la técnica FTIR y su importancia como herramienta
diagnostica de las litiasis de origen genético

Objetivos Especificos

= Analizar la composicion de célculos por FTIR para identificar aquellos de
origen genético

= Describir caracteristicas demogréficas y clinicas de los pacientes con
litiasis de origen genético

MATERIALES Y METODOS

Estudio descriptivo de corte trasverso

RESULTADOS Y DISCUSION

Las litiasis genéticas se identificaron en un total de 7 (0,9%) pacientes, siendo
estos 4 nifios y 3 adultos. Los calculos de cistina fueron aquellos que
generaron espectro caracteristico como el que se observa en la Figura 1.A,
mientras que los calculos de xantina generaron un espectro como el de la
Figura 1.B, presentdndose estos en un total de 5 y 2 pacientes,
respectivamente. La ubicacion mas comun fue a nivel renal y el modo de
eliminacion mas frecuente la cirugia, coincidente con las dimensiones siendo la
mayor de 24x19x13mm. Se presentaron recidivas en 2 pacientes. Los detalles
de los casos pueden ser observados en la Tabla 1 y la Tabla 2.
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Figura 1. Litiasis 'g'énéticas. A) Espectro infrarrojo caracteristico de la cistina.
B) Espectro infrarrojo caracteristico de la xantina
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Analisis constitucional

Tabla 1. Datos de pacientes con calculos urinarios de cistina (n=5)

Caso Sexo Edad Localizacion N° de Dimensiones  Modo de Sintomas Episodio

N° del célculo elementos (mm) eliminacion litiasico
1 F 40 Rifién 3 22x18x12 Cirugia Célicos Primero
2 F 25 Rifion 1 5x4x4 Litotricia Infeccion  Primero
urinaria,
colicos
3 F 25 Rifion 30 11x10x8 NLPC? Sin datos  Recidiva
4 F 10 Rifién 1 24x19x13 Cirugia Sin datos  Primero
5 M 2 Vejiga 2 23X12X6 Cirugia Hematuria  Primero

Andlisis infrarrojo

' Método: pastilla trasltcida de KBr

Mediciones:  Espectrofotometro infrarrojo  (THERMO
SCIENTIFIC, EEUU)

‘ Rango espectral: 4000 a 400 cm™
Resolucion espectral: 4 cm

Interpretacion de espectros obtenidos por comparacion

a Nefrolitotomia percutanea
Tabla 2. Datos de pacientes con calculos urinarios de xantina (n=2)

Caso Sexo Edad Localizacion N°de Dimensiones Modode Sintomas Episodio

N del calculo elementos (mm) eliminacién litidsico

1 M 11 Rifién 1 12x8x6 Cirugia Hematuria, Recidiva
colicos

2 F 7 Rifion 1 15x12x7 Cirugia  Colicos Primero

con espectros patron

Biblioteca publicada por Nguyen y Daudon

CONCLUSIONES

Este trabajo permitié describir el empleo de la técnica FTIR y su importancia
como herramienta diagnodstica de las litiasis genéticas.

La aplicacion de esta metodologia posibilitd identificar la presencia de
compuestos raros en los calculos, como la cistina y xantina, siendo este el Gnico
criterio para el diagndstico definitivo de las patologias genéticas asociadas a estas
litiasis.
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