Nuestra Mision

La Red de Investigacion Cistinosis (CRN) es
una organizacion voluntaria sin fines de lucro
dedicada a la promocioén y el apoyo financiero
para la investigacioén, prestacion de asistencia
familiar y educacién de los sectores publico

y médico sobre la cistinosis.

Nuestra Vision

La vision de La Red de Investigacién de
Cistinosis (CRN) es el descubrimiento de
mejores tratamientos y una cura definitiva
para la cistinosis.

La Red de Investigacion de Cistinosis (CRN)
financia programas de investigacion y
principalmente a través de donaciones del
publico, eventos de recaudacion de fondos
y donaciones de base.
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Comprometidos con
nuestra comunidad.

¢ Qué es la Cistinosis?

La cistinosis es una enfermedad autosémica
recesiva con una incidencia estimada de 1
caso por cada 100.00 a 200.000 nacidos vivos.
El gen de la cistinosis, CTNS, se encuentra

en el cromosoma 17p13 y se ha aislado y
secuenciado. La cistinosis es una enfermedad
de depdsito lisosomal que resulta de la
altreracion del transporte de cistina en los
lisosomas en el citoplasma. Eso eventualmente
resulta en la formacion de cristales de cistina
en una amplia variedad de células.

Caracteristicas Clinicas

Hay tres tipos de cistinosis -
nefropatica, intermedio y ocular.

Las manifestaciones iniciales de cistinosis
nefropatica, ocurre tal vez en el 95 por
ciento de, los casos, por lo general aparecen
varios meses después de nacer e incluyen
los siguientes:

¢ El Sindrome de Fanconi Renal
(poliuria, polidipsia, desequilibrio
eletrolitico, deshidratacion y raquitismo).

¢ Falla Para Crecer

¢ Fotofobia (como resultado de la formacion
de cristales de cistina en la cornea
se produce en la infancia tardia y la
insuficiencia renal generalizada se produce
aproximadamente a los 10 afios de edad.

La Cistinosis intermedia, también llamada
de “aparicion tardia” o “cistinosis juvenil”,
tiene las mismas caracteristicas de la forma
nefropatica, pero con un rango claramente
méas lento de progresion.

La cistinosis Ocular o no nefropatica se
caracteriza por los hallazgos oculares tipicos
de la cistinosis nefropatica. Sin embargo, las
manifestaciones sistémicas estan ausentes;
la enfermedad renal no se produce.

Diagndstico
Los dos medios principales que se utilizan
para el diagnéstico de cistinosis son:

1. Medicion del contenido de cistina leucocitaria

2. |dentificacion de los cristales en cornea en
el examen con lampara de hendidura

Tratamiento

El éxito del tratamiento de la cistinosis
nefropatica requiere un diagnostico temprano.
Si la condicion no se identifica en la infancia,
la insuficiencia renal crénica se puede
desarrollar a una edad temprana con la
consiguiente necesidad de didlisis y trasplante.
Las necesidades terapéuticas de un paciente
afectado dependera de la etapa de la
enfermedad y se dividen en dos categorias;

de apoyo y terapias especificas.
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Cisteamina: un aminotiol que resulta de la

deplecion de cistina lisosomal; la institucion
de inicio temprano de este tipo de tratamiento
en la vida retarda el deterioro del glomérulo

renal y mejora el crecimiento lineal

Dosis: empezar con una dosis diaria de
10 mg de base libre por kilogramo de peso
corporal por dia, administrados en dosis
divididas cada seis horas y un aumento
semanal de 10 mg / kg / dia hasta alcanzar
una dosis final de 60 a 90 mg / kg / dia,

el contenido de cistina en leucocitos es
inferior a 1.0 nmol de la mitad-cistina por
miligramo de proteina

Cristales de la cornea: no se disuelven
con la terapia de cisteamina oral, pero
responden a la administracién de gotas
para los ojos de cisteamina; la regresion
de sintomas oculares es cuestion de
semanas y las cérneas se aclaran en
cuestion de meses a afnos. Las gotas de
cisteamina todavia no han sido aprobadas
por la FDA.

En sindrome de Fanconi: la ingesta
ilimitada de agua y la sal, la suplementacién
con bicarbonato de sodio o citrato de
sodio-potasio, calcio, fosfato de sodio,

1,25 dihidrotaquisterol, y carnitina

Retraso del crecimiento: una nutricion
adecuada y en algunos casos los tubos de
gastrostomia para ayudar en la alimentacién
y la administracion del farmaco, la hormona
del crecimiento.

Hipotiroidismo: terapia con levotiroxina

Hipogonadismo: reemplazo de testosterona
(en hombres adultos que no recibieron
cisteamina como los nifios)

Insuficiencia renal: didlisis peritoneal

o hemodialisis hasta que un rifion de donador
vivo relacionado pueda ser trasplantado,

0 un trasplante preventivo, sin antecedente

de dialisis /
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