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Sindrome de Alport

Alport Syndrome

Fernanda M. Martinez-Martinez 2, Yossimi S. Rodriguez-Martinez °, Demetrio J. Lopez-
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Abstract:

Alport syndrome is the second most common cause of heterozygous hereditary kidney disease that affects the basement membranes,
caused by mutations in type IV collagen. Alport syndrome is characterized by progressive nephropathies (hematuria,
hypoalbuminemia, hypercholesterolemia, proteinuria, uremia and high blood pressure), sensory deafness accompanied by eye injuries,
rarely cases of hereditary leiomyomatosis and kidney cell cancer (HLRCC). Alport syndrome (AS) has three genetic classifications:
1. Linked to the X chromosome (SALX), due to mutations in the COL4A5 gene with damage to the long arm, region 2, band 2 and
subband 3 OMIM 301050 of this chromosome, being the most common classification, presenting an incidence greater than 80% of
the reported cases. 2. Autosomal recessive (SAAR), due to mutations in both alleles of the COL4A3 or COL4A4 genes, on
chromosome 2g35-37 3. Autosomal dominant (SAAD), is caused by a mutation of the COL4A3 or COL4A4 genes. It occurs with a
lower incidence. Since in Mexico there is not much research on Alport syndrome, the pathophysiology of the disease, diagnosis,
clinical manifestations and histopathology are described with a genetic approach and the treatment consists of the management of the
symptomatology and its care.
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Resumen:

El sindrome de Alport es la segunda causa de enfermedad renal hereditaria heterocigdtica mas frecuente que afecta a las membranas
basales, causado por mutaciones en la colagena tipo 1V. El sindrome de Alport se caracteriza por nefropatias progresivas (hematuria,
hipoalbuminemia, hipercolesterolemia, proteinuria, uremia e hipertension arterial), sordera sensorial acompafiada de lesiones
oculares, raramente casos de leiomiomatosis hereditaria y cancer de células renales (HLRCC). El sindrome de Alport (SA) tiene tres
clasificaciones genéticas: 1. Ligado al cromosoma X (SALX), debido a mutaciones en el gen COL4AS5 con dafio en el brazo largo,
region 2, banda 2 y subbanda 3 OMIM 301050 de este cromosoma, siendo la clasificacién mas comun, presentando una incidencia
mayor al 80% de los casos reportados. 2. Autosémico recesivo (SAAR), debido a mutaciones en ambos alelos de los genes COL4A3
6 COL4A4, en el cromosoma 2935-37 3. Autosémica dominante (SAAD), es causado por una mutacién de los genes COL4A3 6
COL4AA4. Se presenta con una incidencia menor. Ya que en México no existen muchas investigaciones del sindrome de Alport, la
fisiopatologia de la enfermedad, diagndstico, manifestaciones clinicas e histopatologias se describen con enfoque genético y el
tratamiento consiste en el manejo de la sintomatologia y sus cuidados.
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Sintesis

El sindrome de Alport es una enfermedad hereditaria
heterocigota que dafa el colageno numero 4, que es el
tipo de colagena que recubre las membranas basales.
En el afio de 1927 en Inglaterra, un médico originario de
dicho pais; Arthur Cecil Alport, estudiaba a una familia
gue presentaba “nefritis hemorragica familiar congénita”,
fue entonces que descubri6 que los hombres
desarrollaban nefritis y sordera, mientras que las mujeres
presentaban hematuria y sordera, lo que a la postre
mostraba una mayor esperanza de vida en los pacientes
del género femenino. Fue en la década de 1970 que se
postula que el locus de un gen tipo estructural resultaba
dafiado y afectaba la formacion de las membranas
basales de los tejidos epiteliales ubicados en la céclea, el
ojo y el glomérulo. Rodriguez, W.R. (2022)

Las membranas basales cocleares, oculares vy
glomerulares estan formadas por colageno tipo 4 con
cadenas a 3,4 y 5, entonces al estar dafiado el gen del
colageno que forma estas membranas es que se da un
adelgazamiento o engrosamiento de las mismas, de esta
forma sus resultados son la sordera, defectos oculares,
leiomiomatosis y el problema més caracteristico de este
sindrome que es la nefropatia, El sindrome de Alport es
mas comun en hombres que en mujeres y su incidencia
marca 1 caso por cada 50.000 nacidos vivos.
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