la cornea causando sensibilidad a la luz. Puede
presentarse en la edad infantil o juvenil con gra-
ve afectacion renal (cistinosis nefropatica), pero
también hay formas benignas del adulto, en las
que €l rifidn no esta afectado.

¢{COMO SE DIAGNOSTICA LA CISTINO-
SIS?

Por medio del andlisis bioquimico de la acumula-
cion de cistina dentro de los leucocitos. El estudio
mutacional del gen CTNS confirma el diagndstico
y permite el consejo genético y el diagndstico pre-
natal.

¢{QUE HAY QUE HACER PARA EVITAR
LAS CONSECUENCIAS DE UNA CISTI-
NOSIS?

Hay que instaurar un tratamiento especifico.
Este se basa simplemente en evitar la acumula-
cién de cistina administrando otro compuesto
sulfurado, la cisteamina.

La cisteamina se une a la cisteina por un puen-
te disulfuro y la va desplazando del lisosoma
mediante los transportadores de cisteina y de
lisina, respectivamente, evitando asi la acu-
mulaciéon de cistina en los principales érganos

Tratamiento

Cistinosis Defecto del transportador
de cistina
cisteina-cisteamina
Cisteamina | e
cisteina
(MEA)

afectados, principalmente el rindn. Las gotas de
cisteamina aplicadas a los ojos evitan la forma-
cion de cristales corneales.

La cistinosis es una enfermedad hereditaria que,
no tratada, puede conllevar graves consecuen-
cias. Sin embargo, el diagnostico y tratamiento
precoz de la cistinosis con cisteamina mejora
el prondstico y la calidad de vida de los nifios
afectos.
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¢QUE ES UNA CISTINOSIS?

La cistinosis es un error congénito del meta-
bolismo de la cistina, debido a un defecto de
transporte de este aminoacido que causa su
acumulacion en forma de cristales dentro del
lisosoma celular.

¢QUE ES LA CISTINA?

La cistina es un compuesto azufrado, que re-
sulta de la unién de dos cisteinas. La cisteina
es un aminoécido proteindgeno, es decir, que

+ 4 = K
™

Cristales =
de cistina

forma parte de las proteinas. Cuando éstas se
degradan por accién de las proteasas dentro de
un organulo celular, el lisosoma, la cisteina se
libera y se forma cistina, que debe salir del liso-
soma mediante un transportador especifico, la
cistinosina (CTNS).

Cistinosis

lisosoma Sintesis

proteica
_—>Cys /
é% cys-cys cys-cys \

cys
metabolismo:
glutation, taurina

o A Defecto del transportador
Cistinosi " de cistina: cistinosina

i,Q,UE SIGNIFICA UN ERROR META-
BOLICO?

Cuando existe un error en el metabolismo, al-
gun proceso del mismo no se produce con la
debida eficacia y pueden acumularse com-
puestos, que causaran diversas lesiones de-
pendiendo de sus caracteristicas (insolubili-
dad, formacion de cristales).

¢QUE OCURRE EN LA CISTINOSIS?

La cistinosis es un error del metabolismo de la
cistina, causado por la deficiencia de cistinosina,
el transportador de cistina a través de la mem-
brana del lisosoma celular. Cuando este trans-
portador no funciona correctamente, la cistina
se acumula y como es muy insoluble tiende a
formar cristales, que destruyen la célula.

¢POR QUE SE PRODUCE UNA CISTI-
NOSIS?

Cada una de las reacciones del metabolismo
que van a dar lugar a los compuestos que for-
man nuestro cuerpo esta determinada gené-
ticamente (codificada). Todos heredamos de
nuestros padres la informacion correcta o alte-

rada que determina que se realice cada uno de
estos procesos del metabolismo. La cistino-
sis se produce debido a mutaciones (cambios
estables y hereditarios) en el gen CTNS que
codifica este transportador. Esta deficiencia
es de herencia autosémica recesiva, es decir,
los padres son portadores de mutaciones en
este gen aunque no sufren los efectos de la
deficiencia del transportador. Si ambos padres
transmiten la mutacion a nifo, éste sufrira una
cistinosis.

¢(QUE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UNA CISTI-
NOSIS?

El bebé nace sin problemas, pero al comenzar a
alimentarse, las proteinas de la leche se degra-
dan en el lisosoma y liberan todos los aminoaci-
dos, entre ellos la cisteina que se transforma en
cistina. Los aminoacidos salen del lisosoma con
sus transportadores especificos y se dirigen a la
sintesis de nuevas proteinas, otros compuestos
importantes o se degradan. La cistina no pue-
de ser transportada debido a la deficiencia de
cistinosina y comienza a acumularse dentro del
lisosoma celular, formando cristales que impi-
den el buen funcionamiento de la célula.

¢ QUE CONSECUENCIAS TIENE LA CIS-
TINOSIS?

La cistinosis es una enfermedad multisistémica,
es decir, que afecta diversos drganos, en espe-
cial el rifidn, los ojos, el musculo, el pancreas'y el
cerebro. La acumulacion de cristales de cistina
en el rifdn causa una tubulopatia (lesion de los
tUbulos renales) con fallo de medro y raquitismo.
Ademas, los cristales de cistina se acumulan en





