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Resumen

Objetivos. El objetivo de este estudio fue reunir los casos de sindrome de Gitelman en €l &rea de Fuenlabrada
y describir sus caracteristicas clinicas y analiticas en e momento del diagndstico con €l fin de conocer €l
perfil de presentacion de estos pacientes de cara ala sospecha de nuevos casos.

Material y métodos: Se incluyeron en el estudio todos los casos del area de Fuenlabrada de enfermedad de
Gitelman (definida como casos confirmados por estudio genético de mutacion de ambos alelos del gen
SLC12A3) y de sindrome de Gitelman (pacientes que cumplen criterios clinicos y analiticos pero no tienen
realizado el estudio genético o este es negativo, excluyendo otras causas como hiperal dosteronismo primario,
vOmitos autoprovocados, o toma subrepticia de diuréticos). Se recogio al diagnodstico de los pacientes la
edad, tensién arterial, potasio, cloro, magnesio y bicarbonato en sangre asi como calcio y cloro en orina.
También la actividad de renina plasmaticay la aldosterona basal.

Resultados: Se reclutaron 8 pacientes con sindrome de Gitelman de los cuales 4 tenian realizado estudio
genético. 3 tenian mutacion confirmaday en un paciente no se consiguié encontrar mutaciones en el gen
SLC12A3. Las principales variables resultado vienen recogidas en latabla 1. La actividad de reninay
aldosterona basal se recogieron en 7 de los 8 pacientes. Uno de €ellos presentaba el evacion de renina (29
ng/mL/h) y aldosterona (572 pg/mL ), todos |os demas presentaban renina elevada (6,9 + 6,5 ng/mL/h) con
aldosterona normal (54,5 £ 30,4 pg/mL).

Principales variables al diagnostico de sindrome de Gitelman (media = desviacion estandar). n=8
Edad (afios) 17,9+ 16,2
Tension arterial (mmHgQ) 110+ 16/67 + 11

Potasio (mEg/L) 2,4+0,6
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Bicarbonato (mmol/L) 29,2+ 3,0

Magnesio (mg/dL) 1,4+£05
Cloro (mEg/L) 97,8+ 34
Calciuria24h (mEg/L) 06+15
Cloro en orina 24h (mEQ/L) 139,5+ 20,6

Discusion: Aungue en un paciente el estudio genético no detectd mutaciones del gen SLC12A3, esto ocurre
en torno a 5-15% de pacientes con sindrome de Gitelman, y es debido a que, aungque la mayoria de Gitelman
son causados por mutaciones del cotransportador Na-Cl (NCCT), existen mutaciones en otros canales como
el CLCNKB que pueden producir un fenotipo de Gitelman.

Conclusiones:. El internista debe sospechar una tubulopatia hereditaria en todo paciente menor de 30-35 afios
gue se presente con hipokalemia moderada o severa (en torno a 2,4 meg/L), tensién arterial normal y
bicarbonato en el limite alto o ligeramente aumentado. Niveles disminuidos de cloro en sangrey muy
aumentados en orina en ausencia de diuréticos son también muy sugestivos y la hipomagnesemiay calciuria
baja o indetectable, deben ademés guiar € diagndstico hacia el sindrome de Gitelman.
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