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Introduccién: El sindrome de Gitelman es una tubulopatia caracterizada por alcalosis meta-
bélica hipopotasémica, hipomagnesemia e hipocalciuria. Sus efectos musculoesqueléticos
son comunes, pudiendo provocar desarrollo de condrocalcinosis.

Caso clinico: Paciente con condrocalcinosis de larga data asociada a hipomagnesemia cré-
nica en tratamiento con calcio y magnesio. Tras la suspensioén del tratamiento debido a una
intervencién quirirgica presenté debilidad generalizada, alcalosis metabdlica, hipopotase-
mia, hipomagnesemia e hipocalciuria con diagnéstico final de sindrome de Gitelman. Tras

Condrocalcinosis la instauracién de tratamiento, mejor6 clinica y analiticamente manteniendo cifras iénicas
Hipomagnesemia estables.
Alcalosis Discusién y conclusiones: Resulta fundamental un adecuado diagndstico de este tipo de tubu-
Hipopotasemia lopatias, ya que un tratamiento adecuado evita complicaciones asociadas.
© 2020 Asociacién Colombiana de Reumatologia. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U.
Todos los derechos reservados.
Diagnosis of gitelman syndrome in patient with condrocalcinosis
ABSTRACT
Keywords: Introduction: Gitelman syndrome is a renal tubule disease that involves hypokalaemic
Gitelman syndrome metabolic alkalosis, hypomagnesaemia and hypocalciuria. The musculoskeletal effects of
Chondrocalcinosis Gitelman syndrome are common, including the development of chondrocalcinosis.
Hypomagnesaemia Clinical case: A female patient with long-standing chondrocalcinosis associated with chro-
Alkalosis nic hypomagnesaemia on treatment with calcium and magnesium. After the suspension of
Hypokalaemia the treatment due to surgery, she presented with a generalised weakness, metabolic alkalo-
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sis, hypokalaemia, hypomagnesaemia and hypocalciuria, with final diagnosis of Gitelman
syndrome. After re-introducing the treatment, she improved clinically, with electrolytes
remaining stable.
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Discussion and conclusions: A proper diagnosis of this type of tubular diseases is essential

because an adequate treatment avoids associated complications.

© 2020 Asociacién Colombiana de Reumatologia. Published by Elsevier Espana, S.L.U.

All rights reserved.

Introduccién

El sindrome de Gitelman (SG) es una tubulopatia autosé-
mica recesiva debida a mutaciones en el gen SLC12A3 que
codifica el cotransportador de cloruro de sodio sensible a
la tiazida y localizado en el tdbulo contorneado distal’. La
prevalencia estimada es 1: 40.000'. Bioquimicamente, resulta
similar al sindrome de Bartter?, asemejando sus caracteris-
ticas al tratamiento con diuréticos tiazidicos a largo plazo:
hipopotasemia, hipomagnesemia, alcalosis metabdlica hipo-
clorémica y niveles reducidos de calcio en la orina, siendo
esta Ultima caracteristica la principal diferencia entre ambos
sindromes®?. Aunque es una enfermedad hereditaria, gene-
ralmente se diagnostica durante la adolescencia o la vida
adulta temprana®. Sin embargo, las presentaciones tardias,
como el caso clinico que presentamos, a menudo con condro-
calcinosis, ocurren en un porcentaje frecuente de los casos®.

Observacién clinica

Mujer de 60 afios con antecedentes personales de miopia
magna, apendicectomia y condrocalcinosis en forma artré-
sica de larga data asociada a hipomagnesemia en seguimiento
por Reumatologia. Desde la adolescencia referia cierta debi-
lidad y molestias articulares que requirieron seguimiento
reumatolégico, siendo detectada una hipomagnesemia y
condrocalcinosis artrésica de rodilla izquierda (fig. 1). En
tratamiento domiciliario con calcio oral y suplementos de
magnesio de forma intermitente. Tras un episodio de cole-
docolitiasis, fue intervenida de colecistectomia, reiniciando

Figura 1 - Condrocalcinosis artrésica de rodilla izquierda
por RMN.

al alta de dicho ingreso el tratamiento de forma parcial, sin
suplementacién de magnesio. Tras el alta, la paciente acu-
di6 a Urgencias por debilidad generalizada, sin otros sintomas
asociados, presentando estabilidad hemodindmica en todo
momento con tensién arterial normal. En la analitica realizada
se detect6 hipopotasemia e hipomagnesemia. Tras iniciar tra-
tamiento sin mejoria, se decidi6 ingreso en Nefrologia para
estudio y ajuste de medicacién. Como otros datos a desta-
car, la paciente presentaba una alcalosis metabdlica con pH
7,52 y bicarbonato 29 mmol/L, potasio (K) 2,9 mEq/L, mag-
nesio (Mg) 1,03mg/dl, calcio 9,9mg/dl, hemograma normal.
En muestra aislada de orina present6 hipocalciuria con calcio
2mg/d]l, cloro 45 mEq/], sin albuminuria.

En ecografia abdominal se apreciaban rifiones normales.
Se comenzdé con suplementacién intravenosa de magnesio y
potasio iniciando via oral cuando los niveles se normalizaron.
Tras ajuste de los farmacos, fue dada de alta con tratamiento
oral consistente en indometacina 25mg/ 24 horas, ascorbato
de potasio (25 mEq de K en cada comprimido) cada 8 horas
y magnesio (200mg de magnesio elemento) cada 8 horas. En
las analiticas de control se mantienen los siguientes parame-
tros analiticos: PH 7,42, bicarbonato 26 mmol/L, K 4 mEq/L, Mg
1,88 mg/dl.

Discusion

El SG es un trastorno autosémico recesivo cuyas manifesta-
ciones suelen superponerse con el sindrome de Bartter ya que
incluyen hipopotasemia, alcalosis metabdlica, hiperrenine-
mia, hiperplasia del aparato yuxtaglomerular e hiperaldoste-
ronismo. Algunos pacientes también tienen hipomagnesemia
o niveles altos de prostaglandina E2*.

El sindrome de Bartter o SG a menudo se sospecha en
pacientes con hipopotasemia inexplicable, alcalosis meta-
bélica y tensién arterial normal o baja. En tales pacientes,
siempre se deben excluir otras causas de alteraciones i6ni-
cas como pérdidas digestivas o tratamiento con diuréticos’. El
SG es mas frecuente que el de Bartter y suele diagnosticarse
en la edad adulta, debido a su curso mas benigno?. La dife-
rencia esencial respecto al sindrome de Bartter se encuentra
en la excrecién urinaria de calcio ya que se encuentra ele-
vada o normal en el sindrome de Bartter y disminuida en el
SG?. Por lo que nuestro caso, ante estos datos, finalmente se
diagnosticé de un SG. Ademds, una de las manifestaciones
asociadas es la condrocalcinosis, presente en el caso clinico
descrito, normalmente debida a la hipomagnesemia crénica y
severa asociada®. La condrocalcinosis puede causar hincha-
z6n, calor y sensibilidad sobre las articulaciones afectadas,
que por lo general son las rodillas®. Ademas, los pacientes con
SG pueden experimentar debilidad, tetania, calambres o fatiga
que pueden tener un gran impacto en su calidad de vida®. En
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cuanto al tratamiento, los defectos tubulares no se pueden
corregir (excepto por trasplante renal)®. Por lo tanto, el trata-
miento, que deberd mantenerse de por vida, estad dirigido a
minimizar los efectos de los aumentos secundarios de renina,
aldosterona y prostaglandinas, asi como a corregir las anoma-
lias electroliticas. Los AINE y los medicamentos que bloquean
el intercambio distal de sodio-potasio de los tubulos pueden
ser eficaces en algunos pacientes con SG, asi como los suple-
mentos de potasio y magnesio correspondientes>.

Conclusiones

Con el caso expuesto pretendemos hacer hincapié en la
importancia del diagnéstico de tubulopatias en pacientes reu-
matoldgicos con alteraciones idénicas que pueden ser silentes
inicialmente pero que a largo plazo pueden ocasionarla clinica
articular descrita.

El SG narrado presenta alteraciones electroliticas tipicas
con alcalosis metabdlica hipopotasémica, hipomagnese-
mia e hipocalciuria, complicadas con condrocalcinosis de
la rodilla. El reconocimiento de este tipo de tubulopa-
tia y su tratamiento dirigido a corregir las alteraciones
electroliticas resulta fundamental y debe monitorizarse regu-
larmente, ya que permite mejorar la calidad de vida de los
pacientes, asi como evitar posibles complicaciones asocia-
das.
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