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Una enfermedad, 
tres posibles 

diagnósticos…



Caso clínico - Presentación

45 años, sexo masculino, referido a nefrología por episodios de hematuria macroscópica,
malestar y fatiga.

A.P.: * Desde adolescente dolor abdominal intermitente, en ocasiones diarrea.
* “Infecciones de garganta y la orina se torna oscura”.
* Fenómeno de Raynaud.
* Un episodio de TVP MID en 2006.

No medicación crónica; no tóxicos, alérgicos ni transfusionales. Qx: varicocele.

A.F.: * Madre con ICC; padre fallece por Ca de próstata.
* Un hermano en hemodiálisis, causa de ERC desconocida.



Caso clínico - Evaluación
Al examen físico: Buenas condiciones generales, afebril, FC 72/min.,
PA 126/80, peso 66 kgs. ORL normal. C-P: Normal. Abdomen normal.
Extremidades sin edemas, pulsos preservados. No déficit neurológico.
Lesiones papulares en tórax anterior.

Laboratorio:
* P. de O.: Amarillo, lig. turbio, D 1.015, pH 6.5, proteínas ++, sedimento
30-40 eritrocitos x CAP.

* CrS 1.8 mg/dl, TFG por CKD-EPI 44.5 ml/min., proteinuria 1.200 mg/24 h.
* ANA 1:160 patrón moteado, ANCA negativos.

Ecografía renal: riñones de tamaño normal, aumento de la ecogenicidad, dos
quistes parapiélicos en cada riñón.

Foto autorizada por el paciente



Caso clínico - Resumen
Masculino de 45 años con episodios de hematuria macroscópica, malestar y fatiga.

A.P.: * Desde adolescente dolor abdominal intermitente, en ocasiones diarrea.
* “Infecciones de garganta y la orina se torna oscura”.
* Fenómeno de Raynaud.
* Un episodio de TVP MID en 2006.

E.F.: Pápulas en tórax anterior.

A.F.: * Madre con ICC. * Un hermano en hemodiálisis, causa de ERC desconocida.

Laboratorio:
* P. de O.: proteínas ++, sedimento 30-40 eritrocitos x CAP.
* CrS 1.8 mg/dl, TFG por CKD-EPI 44.5 ml/min., proteinuria 1.200 mg/24 horas.
* ANA 1:160 patrón moteado, ANCA negativos.



Caso clínico - ¿Cuál es el diagnóstico?
• Masculino de 45 años con episodios de hematuria macroscópica,

malestar y fatiga.

• A.P.: * Dolor abdominal intermitente, en ocasiones diarrea.

* “Infecciones de garganta y la orina se torna oscura”.

* Fenómeno de Raynaud.

* Un episodio de TVP MID en 2006.

• E.F.: Pápulas en tórax anterior.

• A.F.: * Madre con ICC. * Un hermano en hemodiálisis, causa de ERC
desconocida.

• Laboratorio:

* P. de O.: proteínas ++, sedimento 30-40 eritrocitos x CAP.

* CrS 1.8 mg/dl, TFG por CKD-EPI 44.5 ml/min., proteinuria 1.200

mg/24 horas.

* ANA 1:160 patrón moteado, ANCA negativos.

NEFROPATÍA 
POR IgA 



Caso clínico - ¿Hay algo más?
• Masculino de 45 años con episodios de hematuria macroscópica,

malestar y fatiga.

• A.P.: * Dolor abdominal intermitente, en ocasiones diarrea.

* “Infecciones de garganta y la orina se torna oscura”.

* Fenómeno de Raynaud.

* Un episodio de TVP MID en 2006.

• E.F.: Pápulas en tórax anterior.

• A.F.: * Madre con ICC. * Un hermano en hemodiálisis, causa de ERC
desconocida.

• Laboratorio:

* P. de O.: proteínas ++, sedimento 30-40 eritrocitos x CAP.

* CrS 1.8 mg/dl, TFG por CKD-EPI 44.5 ml/min., proteinuria 1.200

mg/24 horas.

* ANA 1:160 patrón moteado, ANCA negativos.

NEFROPATÍA
LÚPICA 



Caso clínico - ¿Hay algo más?
• Masculino de 45 años con episodios de hematuria macroscópica,

malestar y fatiga.

• A.P.: * Dolor abdominal intermitente, en ocasiones diarrea.

* “Infecciones de garganta y la orina se torna oscura”.

* Fenómeno de Raynaud.

* Un episodio de TVP MID en 2006.

• E.F.: Pápulas en tórax anterior.

• A.F.: * Madre con ICC. * Un hermano en hemodiálisis, causa de ERC
desconocida.

• Laboratorio:

* P. de O.: proteínas ++, sedimento 30-40 eritrocitos x CAP.

* CrS 1.8 mg/dl, TFG por CKD-EPI 44.5 ml/min., proteinuria 1.200

mg/24 horas.

* ANA 1:160 patrón moteado, ANCA negativos.

ENFERMEDAD 
DE FABRY



Varios signos y síntomas no son específicos de una enfermedad

Malestar/fatiga Dolor abdominal Lesiones en piel Fenómeno 
Raynaud

Fabry SI SI SI SI

IgA SI SI SI NO

LES SI SI SI SI

CrS        TFG Proteinuria Hematuria ANA +

Fabry SI SI SI SI

IgA SI SI SI SI

LES SI SI SI SI

Fabry SI Ligada al X Mujer/Hombre 2:1

IgA SI Familiar Mujer/Hombre 1:2

LES SI 15% relevante Mujer/Hombre 
15:1

Signos y 
síntomas

Laboratorio

Genética

¿Cuál es el paso a seguir?



Glomeruloesclerosis
focal y segmentaria

Cortesía Dr. Rafael Andrade, patólogo Fundación Santafé de Bogotá



Caso clínico – Diagnóstico diferencial 

¿Cuál de las siguientes enfermedades se excluyen después del resultado
de la biopsia renal (microscopía de luz)?

1. Nefropatía por IgA.
2. Enfermedad de Fabry.
3. Nefropatía lúpica.
4. Otras.



Causas de glomeruloesclerosis focal y segmentaria

www.nefrologiaaldia.org/es-articulo-glomerulosclerosis-focal-segmentaria-166



¿Qué es una glomeruloesclerosis focal y segmentaria?

➢ Es una lesión morfológica, NO UNA ENFERMEDAD.

➢ Grupo de síndromes clínico patológicos con

una lesión histológica común.



¿Es nefritis lúpica?

➢ Anti DNA.

➢ Anti Sm.

➢ C3 y C4. 

➢ Anticardiolipinas IgM e IgG. 

➢ Anticoagulante lúpico. 

NEGATIVOS



¿Es nefritis lúpica?

Criterios de Lupus Eritematoso Sistémico ACR 1997:

➢ Clínicos:

* Piel: Rash, fotosensibilidad, úlceras orales.

* Sistémicos: Artritis, serositis, compromiso renal, síntomas neurológicos.

➢ Laboratorio: ANA, anti DNA, Anti-Sm, antifosfolípidos, anticoagulante

lúpico, falso VDRL.



¿Es nefritis lúpica?

Dx de LES: 4 de 11 criterios combinados 
entre clínicos y laboratorio.



Anticuerpos antinucleares (ANA)

➢ Alta sensibilidad y BAJA especificidad1.

➢15-20% de positividad en población general, solo 10% tiene enf.2.

➢ANA (ENAS), frecuentemente positivos en Fabry3. 

* 57% autoanticuerpos +.

* ENAS 19%.

1. Wallace DJ et al Up to date May 5 2020

3. Journal Of Inherited Metabolic Disease Vol. 30 2007 365-367



NEFROPATÍA 
POR IgA 

ENFERMEDAD 
DE FABRYVs



La biopsia renal es clave para el diagnóstico 
diferencial entre Nefropatía por IgA y Fabry

➢ Microscopía de luz.

➢ Inmunofluorescencia indirecta (IFI).

➢ Microscopía electrónica. 



Nefropatía por IgA

AJKD Atlas of Renal Pathology: IgA Nephropathy



Enfermedad de Fabry

AJKD Atlas of Renal Pathology: Fabry Nephropathy



¿Cuál es el diagnóstico en nuestro caso?

Cortesía Dr. Rafael Andrade,
patólogo Fundación Santafé de Bogotá

AJKD Atlas of Renal Pathology:

IgA Nephropathy



Y nuestro diagnóstico es…

NEFROPATÍA POR IgA Y ENFERMEDAD DE FABRY



Y nuestro diagnóstico es…



Caso clínico - ¿Cuál es el reto clínico?



MANIFESTACIONES CLÍNICAS    



Complejo 
síndrome con 

afectación 
multiorgánica 

RIÑÓN

PIEL

CORAZÓN

SNC

Realizado por JM Lopera



Aspectos clínicos – Manifestaciones clínicas



Historia natural

0

Acroparestesias

Enfermedad  

Renal

Enfermedad 

SNC

Enfermedad 

Cardíaca

Edad en años 40+

DiagnosticoPresentación

clínica

Acroparestesias



Fisiopatología



Enfoque de las  
glomerulopatías

Perfil de infecciosas 
Perfil de autoimunidad

BIOPSIA RENAL
MICROSCOPIA ELECTRÓNICA

Evaluación clínica dirigida
* Historia familiar
* Anamnesis sobre dolor
* Busqueda angioqueratomas

Solicitud pruebas diagnósticas
* Análisis enzimático
* Diagnóstico molecular

¿Cuál es el algoritmo?







Mensajes para llevar a casa…

Sospechar Enfermedad de Fabry cuando:

* Episodios intermitentes de dolor en extremidades
(acroparestesias).

* Lesiones cutáneas vasculares (angioqueratomas).
* Disminución en la traspiración (hipohidrosis).
* HVI de etiología incierta en un adulto joven.
* ECV de etiología incierta en un adulto joven.
* ERC de etiología incierta.



Mensajes para llevar a casa…

➢Muchos signos y síntomas en nefrología no son específicos de una
enfermedad.

➢ La Enfermedad de Fabry es una enfermedad multisistémica,
subdiagnosticada y potencialmente letal que afecta tanto a hombres
como a mujeres.

➢ Existe un retardo importante en el diagnóstico de los afectados por
falta de adecuada interpretación de los síntomas.

➢ Es primordial la alta sospecha clínica.

➢ La biopsia renal es clave en su diagnóstico.
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