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Sindrome Bartter

Descripcién

El sindrome de Bartter, es una enfermedad hereditaria que se caracteriza por retraso del
crecimiento, debilidad muscular, calambres musculares, y pérdida del potasio por la orina.
La causa exacta del sindrome del sindrome de Bartter se desconoce, aunque en algunos
casos parece heredarse como un rasgo genético autosémico recesivo.Se cree que esta
condicién es causada por un defecto en la capacidad del rindn para reabsorber el potasio,

lo cual da como resultado la excrecion de cantidades excesivas de este elemento fuera del
organismo. El sindrome de Bartter involucra

un grupo de sintomas y signos tales como:
Agrandamiento de algunas células de los
rinones , alcalosis asociada con la reduccién
de potasio (alcalosis hipocaliémica) y aumento
en la produccion de la hormona aldosterona.

Esta enfermedad generalmente se presenta
en la infancia y entre sus sintomas se pueden
mencionar calambres musculares y debilidad
muscular, estrefimiento, incremento en la
frecuencia urinaria y retraso en el desarrollo.

El diagndstico de este sindrome generalmente
se hace cuando se encuentran niveles bajos de
potasio en la sangre (usualmente <2,5 mEg/L).
Otros signos pueden ser:

- Presién sanguinea normal

- Niveles de cloruro bajos en la sangre

- Alcalosis metabdlica (la sangre es mas alcalina
de lo normal)

- Niveles sanguineos altos de las hormonas
renina y aldosterona.

- Niveles altos de potasio y cloruro en orina

Exactamente estos signos y sintomas se
pueden presentar en las personas que han
ingerido grandes cantidades de diuréticos
o laxantes. Las pruebas de orina se pueden
hacer para excluir estas causas. En este
sindrome, una biopsia del rindn generalmente
muestra un crecimiento exagerado de células
llamado complejo yuxtaglomerular, aunque
esto no se encuentra en todos los pacientes,
especialmente en ninos.
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Expectativas (prondstico)

El prondstico a largo plazo para los pacientes con el sindrome de Bartter es
incierto. Los bebés que comienzan con un retraso en el crecimiento severo,
terminan tipicamente creciendo en forma normal con el tratamiento. Aunque la
mayoria de los pacientes permanecen bien bajo tratamiento continuo, algunos
desarrollan insuficiencia renal.

Genética

Hallazgos recientes han establecido la heterogeneidad genética del sindrome
de Bartter permitiendo distinguir entre una forma muy grave de presentacion
antenatal (enfermedad de Bartter neonatal) y una forma de aparicién algo mas
tardia, durante los primeros anos de la vida (enfermedad de Bartter “clasica”).
En la enfermedad de Bartter neonatal, se han identificado mutaciones en el gen
SCL12A1 (Bartter neonatal tipo I) y en el gen KCNJ1 (Bartter Neonatal tipo II). En
la enfermedad de Bartter “clasica” (tipo lll), se han identificado mutaciones en
el gen CLCNKB. No obstante, existe otra variedad de enfermedad de Bartter
gue se asocia a sordera nerviosa que se ha empezado a conocer en los ultimos
anos, asociado a mutaciones en el gen BSND.

Metodogia y Estrategia de estudio molecular

El estudio de variantes genéticas de los genes asociados al sindrome de Bartter
se realiza de la siguiente forma:

| Batter | Gen | Método |

Tipo1 SLC12A1
Tipo2 KCNJ1
) Tipo3 Clasico CLCNKB Secuenciacion completa gen
Caso Indice Tipo4 BSND
Con sordera
Estudio
dlrggto de Mutacion caracterizada Secuenciacion
familiares a
riesgo
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