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La cistinosis es una enfermedad lisosomal minoritaria de expresion sistémica, especialmente renal y
oftalmolégica. Sin tratamiento especifico, los pacientes evolucionan al fallo renal en la primera década de la vida,
y fallecen precozmente. El prondstico de la cistinosis depende del diagnéstico temprano, tiempo de inicio del
tratamiento con cisteamina y el buen cumplimiento terapéutico. La progresion de la enfermedad renal, de las
complicaciones extrarrenales y la menor supervivencia se asocian a alta de adherencia terapéutica. En un
estudio reciente en nuestro pais, se observé que mas de un tercio de los pacientes mayores de 11 afios de edad,
el seguimiento clinico era inadecuado, siendo especialmente critica la etapa de la adolescencia. La cistinosis ha
trascendido de la medicina pediatrica a la del adulto, lo que incide en la necesidad de planificar la transicion de
los pacientes a través de los servicios . El objetivo de este trabajo fue la elaboracién de unas recomendaciones
para la atencién integral de la cistinosis y la transicion del adolescente, con mejora en la calidad de vida y el
prondstico del paciente. Método: Revision bibliografica y reuniones de consenso de un equipo multidisciplinar de
expertos en la practica clinica con pacientes afectos de cistinosis (Grupo T-CiS.bcn), procedentes de 5
hospitales de Barcelona. Resultados: El documento recoge recomendaciones especificas y necesarias para el
diagndstico, tratamiento y seguimiento multidisciplinar de la cistinosis en las siguientes areas: a) dialisis y
trasplante, b) afectacion extrarrenal, c) promocién de la adherencia y d) transicién protocolizada a la medicina del
adulto. Conclusiones: La cistinosis es un modelo de “enfermedad pediatrica” minoritaria que ha transcendido a la
medicina del adulto. El desarrollo de programas multidisciplinares especificos, permitira mejorar la adherencia a
la cisteamina y facilitar la transicién de los pacientes adolescentes y su seguimiento en las unidades clinicas de
adultos.



