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RESUMEN

Varón de 16 años con cistinosis nefropática diagnosti-
cada a los 6 meses de vida e inicio inmediato del trata-
miento con cisteamina oral. Buena evolución de la en-
fermedad. Actualmente, con enfermedad renal crónica 
leve y moderados depósitos de cristales corneales, sin 
otra afectación sistémica de la cistinosis. Antecedentes 
de buen cumplimiento terapéutico, con entorno familiar 
responsable. En la actualidad presenta niveles elevados 
de cistina intraleucocitaria de modo repetido, en parale-
lo con dificultades crecientes personales y de interacción 
social con sus compañeros. Se detecta falta de adherencia 
al tratamiento. 

Se describen los factores que favorecen la falta de adhe-
rencia a la cisteamina y la intervención terapéutica reali-
zada, mediante un plan individualizado multidisciplinar 
de soporte al paciente y en su entorno educativo. Además 
del control de los factores de riesgo de no adherencia y 
la promoción del autocuidado del paciente, los progra-
mas adecuados de transición a la medicina del adulto son 
esenciales. La adolescencia es un periodo de fragilidad 
en los pacientes con cistinosis, siendo muy frecuente el 
mal cumplimiento terapéutico por falta de motivación, la 
aparición de efectos secundarios y el rechazo social. 
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Antecedentes patológicos

Embarazo y parto normales, con desarrollo y creci-
miento adecuados en los primeros meses de vida. A par-
tir de los 6 meses presentó fallo de medro y los estudios 
demostraron que padecía un síndrome de Fanconi renal 
severo. Fue diagnosticado de CN e inició, de modo inme-
diato, tratamiento específico con cisteamina oral, además 
del tratamiento de soporte. El estudio genético del gen 
CTNS detectó la variante patogénica 57 kb del en homo-
cigosis, confirmando el diagnóstico clínico. A los 4 años 
inició la administración de colirio de cisteamina en fór-
mula magistral, con frecuencia creciente. 

Desde el diagnóstico, el paciente ha progresado muy 
lentamente a enfermedad renal crónica (ERC) estadio 
G2A1, sin observarse enfermedad extrarrenal, con la sal-
vedad de unos depósitos corneales bilaterales de intensi-
dad moderada. El desarrollo ponderal ha sido aceptable 
y en la actualidad ha alcanzado su talla adulta final (168 
cm), aunque precisó durante años tratamiento con hor-
mona de crecimiento por talla baja y retraso de la veloci-
dad de crecimiento. Habitualmente los niveles de cistina 
intraleucocitaria (Cis IL) son 1-1,2 nmol 1/2 cistina/mg 
proteína, indicativos de un óptimo control de la cistinosis 
durante años. 

En los últimos meses refiere molestias abdominales y 
sensación nauseosa que relaciona con las dosis de cistea-
mina. Únicamente toma dicha medicación cuando se en-
cuentra en el domicilio familiar porque se queja de mal 
olor corporal. 

Caso Clínico
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Diagnósticos actuales:

1. Cistinosis nefropática

2. ERC estadio G2A1

3. Depósitos moderados de cristales corneales de predo-
minio periférico

4. Efectos secundarios gastrointestinales y mal olor cor-
poral que atribuye a la cisteamina

Antecedentes psicosociales

Segundo hijo, con padres y hermano sanos. Estudiante 
de 3.º de ESO con rendimiento académico bueno. Refiere 
cumplimiento terapéutico riguroso. Buena esfera familiar y 
social. Padres muy motivados, conocedores de la patología, 
miembros de la asociación de pacientes, pero sobreprotec-
tores. Los antiguos profesores de educación primaria dieron 
mucho soporte en el cuidado del paciente desde el inicio de 
su escolarización.

Visita actual

El paciente ha iniciado el curso escolar en un centro nuevo 
y oculta su enfermedad ante sus compañeros. Clínicamente 
estable. Muy preocupado por su aspecto físico «aniñado» y 
por su estatura. Refiere epigastralgia que le impide comple-
tar algunas dosis de cisteamina oral. En los últimos contro-
les los niveles de Cis IL son >2 nmol 1/2 cistina/mg proteína 
de modo constante, por lo que se ha aumentado repetida-
mente la dosis prescrita hasta la dosis máxima. 

El tratamiento incluye los siguientes fármacos: cisteami-
na (500 mg cada 6 h), colirio de cisteamina (4 instilaciones 
diarias), además de suplementos orales de potasio, fosfato, 
carnitina y omeprazol. 

El paciente acude acompañado de sus padres por haberse 
objetivado unos niveles de Cis IL de 4,6 nmol 1/2 cistina/mg 
proteína. En el control previo se objetivaron unos niveles de 
Cis IL de 2,4 nmol 1/2 cistina/mg proteína que atribuyeron 
a extracción inadecuada. En esta última ocasión, el horario 
de la obtención de la muestra fue cuidadoso y óptimo.

Los padres están convencidos de que los resultados ana-
líticos no son fiables y que el laboratorio no es lo suficiente-
mente experto para el control de la cistinosis. Ellos supervi-
san el tratamiento y recuerdan las dosis a su hijo a través de 
un mensaje al teléfono móvil.

Durante la entrevista con los padres, el paciente refiere 
un control estricto del tratamiento prescrito, incluyendo la 
dosis que corresponde durante las horas en la que perma-
nece en el centro escolar. Por el contrario, en la entrevista 
individual y confidencial con el paciente, este refiere que no 
toma la dosis de cisteamina oral que coincide con las horas 
docentes, así como dificultades crecientes en la relación con 
sus compañeros, de los que recibe comentarios despectivos e 
insultos repetidos por su falta de higiene y mal olor corporal.
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DIAGNÓSTICO E INTERVENCIÓN

Control subóptimo de la cistinosis nefropática del pa-
ciente por falta de adherencia terapéutica a la cisteamina 
oral. Acoso escolar.

Se ha llevado a cabo un plan individualizado de edu-
cación del paciente en su enfermedad, incidiendo en los 
aspectos de motivación, información y autonomía en su 
tratamiento. Asimismo, se ha reforzado el soporte psico-
lógico que recibe y se ha realizado una reunión con el tu-
tor docente para explicar las características de la cistino-
sis nefropática y su tratamiento, todo ello a fin de facilitar 
una acción formativa entre los alumnos. 

El paciente ha adquirido una responsabilidad creciente 
en su autocuidado y los niveles de Cis IL han retornado a 
valores indicativos de buen control.

COMENTARIO

La cisteamina constituye el tratamiento específico de 
la CN, consiguiendo un efecto quelante del contenido 
lisosomal de cistina observado en todos los tejidos del 
organismo1-2. El pronóstico vital y la afectación renal y 
extrarrenal de los pacientes con CN dependen del inicio 
precoz del tratamiento con cisteamina oral y de su man-
tenimiento óptimo durante toda la vida3-5.

Niveles de Cis IL 

En la práctica clínica, la monitorización del tratamiento 
con cisteamina se realiza midiendo los niveles de cistina 
intraleucocitaria en leucocitos totales mediante técnicas 
de cromatografía líquida de alta presión-espectrometría 
de masas en tándem. Se considera que un nivel ≤1 nmol 
1/2 cistina/mg proteína es indicativo de buen control, 
aunque es difícil de conseguir6. Es esencial que la extrac-
ción de los niveles de Cis IL se realice en el tiempo correc-
to (intervalo de 20 a 0 minutos antes de la dosis de cistea-
mina de liberación inmediata, o a los 30 minutos después 
de la dosis de cisteamina de liberación retardada)7-8.

Adherencia a la cisteamina 

El impacto de la no-adherencia en cistinosis se refleja 
en un peor pronóstico y una mayor progresión de la en-
fermedad renal y extrarrenal en los pacientes no adheren-
tes respecto a los cumplidores9-10.

Se ha demostrado una relación entre los niveles de Cis 
IL y la edad de aparición tanto de fallo renal como del 
porcentaje y severidad de la afectación extrarrenal (hi-
potiroidismo, diabetes, miopatía, alteraciones neurológi-
cas)4,5. Se estima que, por cada año de buena adherencia a 
cisteamina, se retrasa un año la progresión a fallo renal3.

La adolescencia es un periodo de fragilidad en los pa-
cientes con cistinosis11. Se ha demostrado que la adheren-
cia al tratamiento con cisteamina disminuye dramática-
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mente en los pacientes adolescentes y adultos debido a la 
falta de motivación, la aparición de efectos secundarios y 
el rechazo social6,10-12.

En la cistinosis concurren factores de riesgo de no adhe-
rencia a cisteamina, tales como7-8 la complejidad y rigidez 
del tratamiento, los efectos secundarios de los fármacos13, 
su impacto en la calidad de vida, así como la necesidad de 
muchas medicaciones para el control de la enfermedad11.

Además de los programas que inciden sobre los facto-
res de riesgo de no adherencia y la promoción del auto-
cuidado del paciente (tabla I), se consideran muy impor-
tantes los programas de transición y las herramientas de 
soporte como los dispositivos electrónicos, y posiblemen-
te la prescripción de cisteamina oral y tópica de acción 
prolongada14-15.

El adolescente con cistinosis. Problemas relacionados con la pubertad y la transición a la adultez: adherencia. Un 
caso clínico ilustrativo

Tabla I. Recomendaciones para mejorar la adherencia en el pacien-
te con cistinosis.
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Identificar factores de riesgo de mala adherencia:

- Factores del propio paciente y grupo familiar 
- Factores relacionados con la cistinosis
- Factores relacionados con el tratamiento

Promover la educación en sanitaria del paciente 

Reforzar el soporte del entorno del paciente (familia, amigos, grupos de 
apoyo de pacientes)

Implementar planes terapéuticos individualizados para cada paciente:
- Acordar los planes terapéuticos con el paciente y revisarlos en cada visita
- Informar sobre los efectos secundarios del tratamiento y sobre las      
  intervenciones para paliarlos
- Simplificar el tratamiento en la medida posible
- Planificar y adaptar la medicación a la rutina diaria
- Facilitar información escrita de la medicación planificada
- Implementar medidas para evitar olvidos 

Promover un modelo de atención multidisciplinar y centrado en el paciente
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