
Centralità dell’urologo nella diagnosi
precoce di PH1 in pazienti con urolitiasi

IPEROSSALURIA
PRIMITIVA DI TIPO 1
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Tra i fattori genetici è importante considerare 
l’Iperossaluria Primitiva di Tipo 1, che comporta 
un rischio molto elevato di malattia renale cronica 
e malattia renale allo stadio terminale.

Se presente almeno uno dei criteri clinici 
riportati, riferire il paziente al nefrologo
e/o testare ossalato urinario
UOx 24 h o UOx/crea in caso di eGFR 
> 30 ml/min/1.72 m² 
POx in caso di eGFR < 30 ml/min/1.72 m²

Se valore di UOX 24h 
o UOx/crea >ULN 
considerare test genetico 
per AGXT

Riduzione funzionalità 
renale e/o storia 
familiare di CKD

Calcolo di ossalato
di calcio monoidrato

(in particolare se con morfologia 
suggestiva) o presenza di cristalli

di ossalato in qualsiasi tessuto

POX: ossalato plasmatico; UOx: ossalato urinario. *Applicabile previa esclusione di cause secondarie.

Criteri diagnostici di urolitiasi a possibile eziologia 
genetica: quado indagare per sospettare PH1 8

Nefrolitiasi 
metabolicamente attiva (*):

ricorrente (almeno 2 episodi) 
e/o esordio precoce 

 e/o bilaterale
e/o storia familiare

Nefrocalcinosi (*)
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L’urolitiasi che tende a recidivare può portare
a gravi conseguenze a livello sistemico

Pazienti con calcolosi 
che vanno incontro

a recidiva. 1,2

Rischio di recidiva
a 5 anni dalla 

diagnosi. 3

26%

Il 20% dei pazienti
è a rischio di sviluppare

malattia renale
cronica (CKD), fino a

insufficienza renale. 4

Elevato rischio
di sviluppare malattia 

cardiovascolare. 5

Elevato rischio di sviluppare
malattia metabolica ossea 

(MBD) e osteoporosi, 
soprattutto in pazienti

con ipercalciuria. 6,7

Fattori associati ad alto rischio di recidiva

50%

Fattori
di rischio 
generici

Malattie 
associate

Fattori 
genetici

Fattori 
ambientali
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Riduzione funzionalità renale e/o storia familiare di CKD

Il deterioramento progressivo a ESRD
si verifica nel tempo*,9

Calcolo di ossalato di calcio monoidrato

L’analisi morfo-costituzionale dei calcoli di ossalato
di calcio permette di rivelarne l’eziologia genetica

PH: iperossaluria primitiva.

Calcoli di tipo Ia, Ib (ma anche Id) hanno
un colore scuro e sono indicativi

di iperossaluria di eziologia idiopatica. 13
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Calcoli di ossalato di calcio di tipo Ic 
con un colore chiaro e struttura disomogenea 

rispetto agli altri tipi più comuni indicano 
un’alta probabilità di PH

 Valutazione laboratoristica immediata per 
ottenere la diagnosi definitiva. 13

Tipo Ic

SUPERFICIE SEZIONE
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*Scarsa sopravvivenza renale nella PH1 come dimostrato in uno studio retrospettivo che includeva
247 pazienti con PH1 presenti nel Rare Kidney Stone Consortium Registry. 9

76% (129)
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Entro i 18 anni di età,
il 20% dei pazienti avrà avuto 

progressione a ESRD. 9

Entro i 60 anni di età,
quasi tutti i pazienti avranno 
avuto progressione a ESRD. 9

Entro i 40 anni di età,
il 50% dei pazienti avrà avuto 

progressione a ESRD. 9

PH1:
70-80%

di tutti i casi
di PH 10-12

CKD: malattia cronica renale; ESKD: malattia renale allo stadio terminale; MBD: malattia metabolica ossea.

Un’efficace interazione fra urologo e 
nefrologo è fondamentale nell’identificazione 

e nel trattamento precoce delle calcolosi 
geneticamente determinate e quindi nella 

prevenzione delle conseguenze sistemiche. 14
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Nefrologo

CKD, ESKD Malattie 
cardiovascolari

MBD

Urologo
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