CASO CLINICO

Cuidados de enfermeria: Hiperoxaluria
primaria tipo 1 en un enfermo en dialisis.
Una enfermedad infrecuente pero severa
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INTRODUCCION

La aparicion de la enfermedad conocida como Hiperoxaluria
primaria tipo 1 en un enfermo con insuficiencia renal de la
Unidad de Didlisis del Hospital Rafael Méndez de Lorca, nos
ha motivado a realizar este trabajo, pues disponiamos de una
escasa informacién sobre esta enfermedad.

Con el nombre de hiperoxaluria se designa a un grupo de en-
fermedades cuya caracteristica comutn es el aumento de la ex-
crecion urinaria de oxalato. Puede deberse a un trastorno ge-
nético del metabolismo del acido oxélico (hiperoxaluria
primaria) o puede tratarse de una enfermedad adquirida (hipe-
roxaluria secundaria).

La hiperoxaluria primaria es una enfermedad infrecuente pe-
ro severa de transmision hereditaria de caracter autosémico
recesivo. Aparte del aumento de la excreciéon urinaria de aci-
do oxalico, la mayoria de los enfermos con hiperoxaluria pri-
maria excretan por la orina una cantidad excesiva de écido gli-
colico.

La hiperoxaluria primaria tipo 1 (HP 1) es debida a un déficit
de alanina: glioxilato aminotransferasa (AGT), enzima de ori-
gen exclusivamente hepético, que interviene en el proceso de
transaminacion del acido glioxilico a glicina. En la HP 1 el glio-
xilato acumulado es oxidado a oxalato, se produce asi un au-
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mento enddgeno excesivo de la sintesis y excrecion de oxala-
to y glicolato que se eliminan por via renal'.

La toxicidad del oxalato en humanos resulta de la forma-
cién de cristales insolubles de oxalato calcico en el tracto
urinario y del parénquima renal que conducen a la urolitia-
sis, a la nefrocalcinosis y finalmente se forman depésitos en
el parénquima que lesionan el rifién y llevan a insuficiencia
renal terminal, la cual puede condicionar el deposito de
oxalato célcico en otros tejidos dando lugar a oxalosis siste-
mica.

Manifestaciones clinicas

En la mayoria de enfermos la HP 1 comienza a dar sintomas
en la infancia en forma de nefrolitiasis recurrente, incluyen-
do hematuria, evacuaciéon de célculos o arenillas, dolor ab-
dominal o en los costados y célicos. El examen a través de
rayos X puede revelar la existencia de calculos, y son fre-
cuentes las infecciones de las vias urinarias. La combinacion
de la superproduccion de oxalato junto con la reduccién de
la excrecion urinaria de oxalato hace que se deposite en el
parénquima renal causando nefrocalcinosis que lleva a insu-
ficiencia renal.

La calcifilaxia es otra manifestacion poco frecuente, pero gra-
ve, descrita mayoritariamente en pacientes con insuficiencia
renal, v que se caracteriza por la calcificacién de arteriolas
dérmicas, que pueden llevar a la isquemia de la piel. Cuando
la calcificacién se produce en la piel se denomina calcinosis
cutis y lo hace en forma de lesiones dérmicas pretibiales y en-
durecimiento difuso de tejido celular subcutaneo en forma de
noédulos de carécter duro bien delimitado.
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El depésito extrarrenal de oxalato célcico u oxalosis sistémica
se localiza en diferentes 6rganos y tejidos, incluyendo: mio-
cardio, vasos sanguineos, medula 6sea, huesos y retina.

Entre las manifestaciones clinicas de la oxalosis se encuentran:

¢ Defectos cardiacos de la conduccién (arritmias) e incluso fa-
llo cardiaco.

¢ Insuficiencia vascular periférica con gangrena distal y dificul-
tades con el acceso para la FAVI

¢ Lesiones osteoarticulares como: artritis, sinovitis etc.

¢ Reduccién de la movilidad y progresiva debilidad muscular.

¢ Dolor.

Diagnostico clinico

El diagnostico provisional de HP 1 esta basado en la cuantifi-
cacion de la excrecion urinaria de oxalato y glicolato. La de-
teccién de cristales de oxalato célcico en el sedimento urinario
es un hallazgo frecuente en los enfermos con hiperoxaluria,
pero carece de valor diagnostico ya que se observan también
en sujetos sanos.

El diagnéstico definitivo se basa en el estudio de la actividad
enzimética de la AGT y en el estudio de la inmunorreactividad
de la AGT en tejido hepatico obtenido mediante biopsia.

Tratamiento

El tratamiento conservador de la hiperoxaluria esta encamina-
do a la prevencion del dario renal. El tratamiento conservador
ofrece la posibilidad de inhibir la cristalizacion del oxalato cal-
cico utilizando ortofosfato, citrato 0 magnesio?. El tratamiento
con piridoxona®, cofactor de la AGT, es capaz de reducir la ex-
crecion urinaria de oxalato y glicolato en el 30% de los pa-
cientes afectos de HP 1, aunque algunos pacientes desarrollan
insuficiencia renal crénica.

Los enfermos con insuficiencia renal terminal han sido trata-
dos con didlisis peritoneal y con hemodilisis. Aunque el oxa-
lato es facilmente dializable, la cantidad eliminada es insufi-
ciente y la oxalosis continia progresando, siendo frecuente la
aparicion de complicaciones cardiacas y vasculares. La expe-
riencia con transplante renal en la hiperoxaluria primaria es
mala, por recidiva de la enfermedad en el injerto debido a que
sin correccion del defecto enzimético, se forman nuevos de-
positos en el rifidn transplantado.

El tnico tratamiento capaz de corregir el defecto enzimatico
de la HP 1 es el transplante hepéatico que puede combinarse
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con el transplante renal cuando existe insuficiencia renal ter-
minal®.

CASO CLINICO

Presentamos a un varén con IRT en dialisis periddica doce ho-
ras semanales, con capilar de PS de 1.9 m? de superficie, ba-
fio de 2.5 mmol de calcio, anticoagulacién con heparina sodi-
ca continua. En su historia clinica se refleja:

Antecedentes de litiasis renal expulsiva desde los dos arfos, sin
controles desde los 10 afos, pese a que persistian los colicos
nefriticos expulsivos periédicos. Se desconoce la funcion renal
previa del paciente. Un afio antes del ingreso, en una analiti-
ca practicada para una intervencion oftalmologica por trau-
matismo ocular, tenia una creatinina de 1.9 mg./dl. Sin aler-
gias medicamentosas conocidas, HTA o diabetes. Tabaquismo
moderado.

Desde una semana antes del ingreso refiere nauseas, vomitos,
mareos y contracciones musculares. Su médico observa ima-
gen célcica renal izquierda, enviandole a urologia, donde se
detecta insuficiencia renal muy importante sin obstruccién uri-
naria, motivo por el que ingresa.

El paciente que en aquel momento contaba con 26 afos, in-
gresa en situacion de insuficiencia renal avanzada (creatinina
sérica 43,2 mg./dl), urea 384 mg./dl., precisando hemodiali-
sis de descarga urgente a través de catéteres femorales, per-
maneciendo desde entonces en programa de dialisis periodica.

EVOLUCION DE LA ENFERMEDAD

Del estudio realizado en su primer ingreso destacaba la exis-
tencia de una nefrocalcinosis corticomedular bilateral en Rx.
simple de abdomen y en la ecografia renal; los familiares del
paciente niegan la administracion en la infancia de derivados
de la vitamina D. Se realiz6 oxalemia, estando discretamente
elevada hasta 6,8 mg./dl. (v.n. < 6 mg./dl.).

En controles posteriores se observo un progresivo aumento de
la densidad 6sea a todos los niveles no justificada por altera-
ciones de la PTH, calcificaciones extradseas, una resistencia
parcial a la EPO, y una intolerancia a la UF intradialisis.

Se repitié la oxalemia, siendo de 8.3 mg./dl. Ante la fuerte
sospecha de que la enfermedad de base fuera una hiperoxalu-
ria primaria, se realizb biopsia hepética para determinacién de
actividad del enzima AGT, que se realizd en mayo de 2002 en
el departamento de Histoquimica de University College Lon-
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don Hospitals, con el siguiente resultado: actividad de alanina-
glioxilato-aminotransferasa (AGT) 3.8 mmol/h/mgr de prote-
ina (rango: 19,1-47.9); inmunorreactividad AGT negativa. Es-
tos resultados son compatibles con el diagnostico de
hiperoxaluria primaria tipo 1.

Seglin progresa la enfermedad es necesario mayor cantidad
de didlisis, llegando a ser de veinte horas semanales en cinco
sesiones. A lo largo de los afios en diélisis presenta las si-
guientes complicaciones:

¢ Hiperparatiroidismo.

¢ Clinica de claudicacién intermitente.

* Calcinosis cutis

¢ Calcifilaxia

¢ Pleuritis

¢ Pericarditis

* Resistencia a eritropoyetina

* Anemia cronica

¢ Desnutricién secundaria a hiperoxaluria

¢ Tendencia trombogénica con incremento de trombosis en
FAVI

¢ Tendencia al estado depresivo.

Ante esta situacion clinica se establece el plan de cuidados de
enfermeriab que se describe a continuacion:

VALORACION DE ENFERMERIA

De la valoracién de enfermeria se obtuvieron los siguientes da-
tos:

Varén de 32 afios, soltero, vive con sus padres y no realiza ac-

tividad laboral. Actualmente en programa de dialisis diaria por

empeoramiento de su enfermedad de base (Hiperpoxaluria

primaria) segin diagnéstico meédico, a través de catéter femo-

ral por trombosis en anteriores FAVIS.

¢ Requiere reiterados cuidados de enfermeria para el mante-
nimiento de la permeabilidad del catéter venoso.

¢ Presenta dificultad en la masticacién por dolor en encias
(aparecen ligeramente inflamadas) v falta de piezas dentales.

¢ El balance nitrogenado es negativo, teniendo recomenda-
cién meédica de dieta hiperprotéica. En las analiticas los va-
lores de albimina sérica y proteinas esta disminuida.

* Generalmente acude a la Unidad con sobrecarga de liquidos
> 2000 cc.

¢ Presenta limitacion del movimiento fisico por afectacion
musculo-esquelética que se manifiesta por falta de fuerza
muscular en los miembros inferiores que le hace deambular
con dificultad, inflamacién, dolor y limitaciones en la flexo-
extension. Precisa silla de ruedas para acudir a la Unidad.
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¢ Las manos comienzan a manifestar signos de rigidez, con
molestias y dificultad para la prehensién.

* Precisa ayuda para bariarse, vestirse o desvestirse, encon-
trando colaboracién en sus padres.

¢ La piel presenta frialdad, lesiones nodulares, prurito e irrita-
cién en la zona del apésito del catéter.

* Se encuentra cansado y con fatiga tras realizar minima acti-
vidad que requiera esfuerzo fisico.

¢ En el transcurso de su enfermedad muestra resistencia a la
EPO vy pérdidas sanguineas derivadas de la técnica de dia-
lisis, por lo que la anemia no mejora, precisando frecuen-
tes transfusiones. En las tltimas present6 reacciéon trans-
fusional con erupcién cuténea, prurito, urticaria y edema
en labios y parpados, precisando tratamiento con esteroi-
des.

* Poco comunicativo, suele centrar la conversacion en su en-
fermedad, mostrandose preocupado y a veces con miedo.

* Muestra preocupacion por su futuro y comienza a tener du-
das relacionadas con el tratamiento de su enfermedad e in-
cluso del transplante. Esto le hace tener alteraciones del hu-
mor

* No siente ganas de salir de casa por la dificultad para cami-
nar y por el deterioro de su imagen corporal (pies genu-val-
go, manos, catéter). Recibe visitas y llamadas de teléfono de
familiares y amigos.

¢ Dice tener dificultad para dormirse y para permanecer dor-
mido a causa de la inquietud v dolor.

¢ Solicita informacién sobre su enfermedad.

A continuacién, se describen los problemas més importantes
que hemos observado en este enfermo y el plan de cuidados.

Los diagnésticos se han realizado atendiendo a la taxonomia
de NANDA®.

1- Desequilibrio nutricional por defecto r/c dieta ina-
propiada o insuficiente y dificultad para la mastica-
cién y m/p signos de desnutricion

Objetivos:

* Aumentar la ingesta de proteinas en su dieta.

* Mejorar pautas alimenticias.

Actividades:

e Valorar el estado nutricional

* Reconocer las alteraciones de los exémenes de laboratorio.

¢ Informar al paciente su régimen alimenticio, rico en protei-
nas.

* Aconsejar semiblanda mientras permanezca alterada la mu-
cosa oral.

e Estimular higiene bucal tras cada comida. Consulta con el
odontoélogo

¢ Coordinar la dieta de acuerdo con sus preferencias y nu-
trientes permitidos.
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2. - Deterioro de la movilidad fisica r/c falta de fuer-
za muscular y m/p limitaciones del movimiento o de la
capacidad para moverse en su entorno.

Objetivos:

¢ Prevenir complicaciones de la movilidad disminuida.

-» Aumentar la resistencia y fomentar un 6ptimo nivel de mo-
vilidad.

¢ Ensefiar métodos adaptativos a la dificultad de movilidad.

Actividades:

¢ Realizar ejercicios pasivos 2 o 3 veces al dia.

¢ Realizar hidroterapia y masaje de las extremidades afecta-
das.

¢ Facilitar los traslados con medios mecéanicos.

e Evaluar los cambios en la amplitud de movimiento de articu-
laciones y en la fuerza muscular

* Recomendar la visita al fisioterapeuta.

¢ Buscar posibles complicaciones de la inmovilidad (flebitis, Gl-
ceras, frialdad, dolor, hormigueo)

* Aconsejar que realice paseos cortos y frecuentes adaptados
a su tolerancia.

3. - Deterioro del patron de sueiio r/c dolor e inquie-
tud y m/p desvelo prolongado vy sueiio interrumpido.

Objetivos:

¢ Proporcionar medidas de comodidad para inducir al suerio.

¢ Reducir o prevenir las circunstancias que puedan interferir
en su descanso.

Actividades:

¢ Reducir las distracciones ambientales (luz, teléfono)

* Recomendar musica suave, bafio nocturno, ropa limpia, ma-
saje, lectura, etc.,

e Procurar una postura comoda. Utilizar elementos de aco-
modacién en miembros inferiores.

¢ Eliminar causas fisicas.

* Aconsejar tratamiento farmacolégico cuando lo necesite.

4. - Déficit de autocuidado r/c deterioro muasculo es-
quelético y m/p incapacidad para actividades de ves-
tirse, arreglarse y aseo.

Objetivos:

¢ Ayudar al paciente a adaptarse a las deficiencias.

¢ Informar a su familia sobre los cambios de rol.

Actividades:

* Proporcionar seguridad en las actividades adecuando en lo
posible el espacio.

¢ Proporcionar oportunidades para adaptarse.

¢ Implicar a la familia en los cuidados.
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5. - Riesgo de deterioro de la integridad cutanea r/c
calcinosis cutis vy piel seca y m/p prurito e irritacion
de la piel.

Objetivos:

* Mantener la integridad cutanea.

¢ Aliviar los sintomas.

Actividades:

* Mantener la piel hidratada mediante masajes con crema hi-
dratante.

* Refrescar la piel con agua fria.

* Mantener las unas limpias y cortas para evitar lesiones e in-
fecciones.

¢ Proteger las zonas afectadas por calcinosis cutis.

o Utilizar ap6sitos para el catéter que sean hipoalergénicos.

¢ Retirar los apésitos de la manera menos traumatica (hume-
decer).

6.- Deterioro de la interaciéon social r/c cambios del
aspecto fisico y m/p retraimiento, poco comunicativo
y aislamiento social.

Objetivos:

¢ Incrementar la autoestima del paciente.

¢ Ensefiar formas de afrontamiento.

Actividades:

* Promover conversaciones sobre sus aficiones.

¢ Incentivar actividades recreativas en los dias que no acude a
la Unidad.

* Fomentar la expresion verbal de sus experiencias.

¢ Ensefiar técnicas de modificacién de conducta: entrena-
miento en habilidades sociales, reforzamiento positivo.

7.-Temor r/c su enfermedad y m/p cambios en el pa-
tron de conducta: irritabilidad, aprension y depresion.

Objetivos:

¢ [dentificar respuesta emocional: irritabilidad, preocupacion,
angustia.

¢ Conocer actitud y recursos de afrontamiento ante su enfer-
medad.

Actividades:

¢ Dar informacién relacionada con el control y pronéstico de
su enfermedad.

¢ Reducir o eliminar los estimulos amenazantes.

¢ Ensefiar técnicas de modificacion de conducta: relajacion,
parada de pensamiento, autocontrol emocional.

¢ Establecer una relacion de confianza enfermero/paciente.
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8.- Riesgo de infeccién r/c procedimientos invasivos.

Objetivos:

¢ Conservar vias de acceso para la realizacion de la técnica de
dialisis.

¢ Identificar procedimientos favorecedores de infeccién.

Actividades:

¢ Realizar los cuidados de la fistula arteriovenosa y catéteres
segun normas de la unidad y el seguimiento de la madura-
cion de la fistula arteriovenosa.

¢ Valorar signos de infeccion.

* Mantenimiento de la permeabilidad de catéter femoral utili-
zando cuando ha sido necesario protocolo con urokinasa.

¢ Ensenar medidas higiénicas y de conservacién.

Procesos interdependientes relacionados con dialisis
vy comunes a pacientes en IRT:

* Intolerancia a técnica de didlisis s/a una elevada ultrafiltracion.

* Anemia secundaria a disminucion de eritropoyetina y pérdi-
das sanguineas.

¢ Reaccion anafilactica s/a transfusion sanguinea.

» Dificultad en el acceso vascular s/a microcalcificaciones vas-
culares.

¢ Intolerancia a la actividad fisica s/a fatiga y disnea de ejercicio

¢ Estrefiimiento s/a tratamiento farmacologico y restricciones
en la dieta

EVOLUCION

A pesar de las dialisis diarias, la enfermedad continué su cur-
s0 y el deterioro fisico iba en aumento.

Tras las sesiones de rehabilitacion y el esfuerzo del paciente,
comenz6 una deambulacién dificultosa y lenta a la que se su-
po adaptar. Inici6 cortos y ligeros paseos, en ocasiones salia a
casa de amigos, a pesar de que sus limitaciones y aspecto fisi-
co siguen preocupéandole mucho.

No presenté signos de infeccion ni del catéter ni de las zonas
irritadas de la piel.

Aunque aumenté bastante la ingesta de proteinas, llegando in-
cluso a engordar, contintia la mal-absorcion de proteinas.

Ha recibido toda la informacion que ha solicitado y ahora se
muestra mas colaborador y muestra més esperanzas en el
transplante. Sigue teniendo altibajos de humor pero ahora in-
cluso hace alguna broma con los problemas que le surgen. A
pesar de que sigue preocupado por su futuro, comenta que se
siente seguro por todo el apoyo que recibe tanto de su familia
como del personal sanitario.
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En enero de 2003 se someti6 a un trasplante mixto hepato-
renal con carécter urgente. En la actualidad no esta en pro-
grama de didlisis, acudiendo periédicamente al centro hospi-
talario de referencia para evaluar su evolucion.

CONCLUSIONES

La Hiperoxaluria primaria tipo 1 es una enfermedad degene-
rativa y seguin progresa se hacen evidentes las complicaciones:
cardiacas, vasculares, osteo-musculares, etc. El enfermo debe
asumir problemas multiples y cambiantes, unas condiciones
bastante duras y una calidad de vida seriamente mermadas.

Los cuidados de enfermeria han permitido desarrollar activi-
dades que han atenuado diversas alteraciones y mejorado la
calidad de vida del paciente. Ha resultado de vital importancia
el apoyo emocional ofrecido al paciente y familia para ayu-
darles a convivir con su enfermedad.
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