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RESUMEN
Introducción: El síndrome de Gitelman es un trastorno hereditario autosómico recesivo originado por mutaciones en el gen 

SLC12A3, que se caracteriza por presentar alcalosis metabólica, hipopotasemia, hipomagnesemia e hipocalciuria y produce 

manifestaciones clínicas como calambres musculares, artralgia, sensación de debilidad y pérdida de la fuerza muscular, con cifras 

molecular preciso de manera oportuna. 

Presentación de caso: Hombre de 35 años con antecedente de hipopotasemia con hospitalización en Unidad de Cuidados 

Intermedios en el 2015, con requerimiento de reanimación cardiopulmonar e intubación orotraqueal, con hipopotasemia severa, 

hipomagnesemia moderada e hipocalcemia leve. Recientemente, presentó disminución progresiva de la fuerza muscular en 

adecuada evolución clínica y mejoría de su sintomatología. 

ABSTRACT

improvement in her symptoms.

RESUMO

em 2015, com necessidade de reanimação cardiopulmonar e intubação orotraqueal, com hipopotasemia grave, hipomagnesemia 

moderada e hipocalcemia leve. Recentemente, apresentou diminuição progressiva da força muscular nas extremidades superiores 

sintomas. 
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INTRODUCCIÓN
El síndrome de Gitelman (SG), también conocido como 

hipomagnesemia-hipopotasemia familiar con hipocalciuria, 

es un trastorno hereditario autosómico recesivo originado 

gruesa ascendente del asa de Henle o en el túbulo contorneado 

distal. Se caracteriza por presentar alcalosis metabólica junto 

a hipopotasemia con hipomagnesemia, que puede estar 

ausente; e hipocalciuria, con presentación heterogénea(1, 2).

La prevalencia del SG es de aproximadamente 1 en 40.000, 

y el 1% en población de ancestría europea; de este modo, se 

vuelve uno de los trastornos tubulares renales hereditarios 

sus síntomas desde la infancia tardía o la adultez temprana(2, 3). 

como calambres musculares, parestesias, artralgia, sensación 

espasmo carpopedal, condrocalcinosis o presiones arteriales 

con tendencia a la hipotensión. De manera infrecuente se 

pueden presentar convulsiones y rabdomiólisis(1, 2).

y manifestaciones clínicas anteriormente descritas(2). A nivel 

en una muestra aleatoria de orina que es menor a 0.07 mg), 

una muestra aleatoria de orina que supera 18 mEq/g), pérdida 

renal de magnesio (excreción fraccional del mayor al 4%), y 

niveles elevados de renina-angiotensina-aldosterona, así 

como resistencia a la insulina o intolerancia a la glucosa. El 

electrocardiograma (ECG) revela si hay presencia de arritmias 
(3, 4).

La hipopotasemia severa puede originar enfermedad renal 

crónica (ERC) en los pacientes con SG(2, 4). Las pruebas 

manera oportuna, puesto que demuestran las mutaciones 

clínico(2, 4).

con una dieta abundante en sodio, potasio y magnesio durante 

toda la vida. En casos graves, se corrigen los niveles de potasio 

y magnesio por vía intravenosa o por catéter venoso central. 

que adaptar el tratamiento a cada paciente, dependiendo de la 

evolución de los síntomas y su tolerancia(2, 3)

evolución y tratamiento.

CASO CLÍNICO
Hombre de 45 años, con antecedente de hipopotasemia sin 

Colombia y en Venezuela, anteriormente en manejo con ion 

K vía oral con mala adherencia al tratamiento por suspensión 

urgencias en el 2015, por sensación de adormecimiento 

en hemicuerpo inferior, debilidad muscular en las cuatro 

extremidades, artralgias, disartria y cefalea de 24 horas de 

evolución; en regular estado general, con falla respiratoria 

inminente y taquicardia ventricular helicoidal, realizan toma 

de electrolitos séricos con reporte de hipopotasemia severa 

de 1.6 mmol/L, hipomagnesemia leve de 1.69 mg/dL e 

hipocalcemia severa 1.09 mmol/L, sin alteración de la función 

renal, con requerimiento de maniobras de reanimación 

orotraqueal con administración de midazolam y fentanilo por 

bomba de infusión, con recuperación de signos vitales exitosa. 

ampolla cada 12 horas e infusión de potasio con solución 

salina al 0.9% a 400 cc + 10 ampollas de cloruro de potasio; 

lo suministraron a 50 cc/hora por vía catéter central subclavio 

Hacen traslado a Unidad de Cuidados Intermedios (UCIN), 

donde hay buena evolución, con resolución de los trastornos 

estancia hospitalaria; a los 7 días de evolución de su cuadro 

clínico, dan egreso con recomendaciones por nutrición.

En el 2016, reingresó nuevamente, por cuadro clínico similar; 

sin embargo, no requirió de IOT ni maniobras de reanimación, 

cursando hipopotasemia moderada e hipomagnesemia leve 

manejada con lactato de Ringer a 80 cc + cloruro de potasio a 

4 mEq/hora por bomba de infusión por vía periférica, sulfato 

de magnesio 1 ampolla cada 8 horas y espironolactona 100 

alcanzando valores normales, con posterior egreso a los 2 días 

de estancia hospitalaria.

Recientemente, en el 2025, consultó por cuadro clínico de 10 

horas de evolución consistente en disminución progresiva de 

la fuerza muscular en extremidades superiores e inferiores, 

138/75 mmHg; FC: 97 lpm; FR: 18 rpm; SO2: 98%; peso: 70kg. 

Presentaba fuerza muscular 2/5 en las cuatro extremidades, 



sanguínea, los cuales reportaron: gases arteriales sin trastorno 

de la oxigenación con hipopotasemia e hipocalcemia severas 

(Tabla 1

base a los datos con que se cuenta de síndrome de Gitelman, 

y a familiares, puesto que en hospitalizaciones anteriores 

no estaba esclarecido. Ingresan para paso de catéter venoso 

central normoposicionado sin otras alteraciones. 
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meq/hora de cloruro de potasio, 15 cc cada 8 horas de ion 

K por vía oral, gluconato de calcio endovenoso 10 cc cada 

6 horas y espironolactona 5 mg vía oral al día. Con marcada 

recuperación a las 10 horas, fuerza muscular 5/5 en las cuatro 

extremidades, marcha sin limitación, con TA dentro de valores 

normales y sin presencia de arritmias. Luego es valorado por 

medicina interna, quienes indican control de electrolitos y 

gases arteriales, los cuales reportan potasio, sodio y magnesio 

dentro de los valores de normalidad (Tabla 1), por lo cual 

indican suspender administración de ion K y gluconato de 

calcio. Completando 4 días de hospitalización, por lo cual 

indican egreso con gluconato de calcio solución 180 ml por 

vía oral, ion K solución 10 ml por vía oral y espironolactona 25 

mg en las mañanas, y dan recomendaciones.

Tabla 1.

Abreviaturas: FiO2 (Fracción inspirada de oxígeno), pH (Potencial de hidrógeno), pCO2 
(Presión parcial de dióxido de carbono), pO2 (Presión parcial de oxígeno), HCO3 (Ion bicarbo-

con fracción MB). 
Fuente: elaboración propia

DISCUSIÓN

y manejo farmacológico oportuno para prevenir consecuencias 

a corto plazo como la progresión a desarrollar una ERC 

arterial(3, 5). Karagiannidis AG et al. presentan un reporte de 

caso de una paciente femenina de 58 años con hipopotasemia 

algunos hechos de su historia clínica que hasta el momento 

estaban sin explicación, con hallazgo de una función renal 

mL/min/1,73 m2, cursando ERC estadio IV, con requerimiento 

de inicio de terapia de reemplazo renal(6); a comparación de 

nuestro caso, el cual no presentó alteración en su TFG, no 

evidenció disminución de la diuresis y los niveles de glucosa 

siempre se mantuvieron dentro de límites normales, a pesar 

de su mala adherencia al tratamiento.

El riesgo de arritmias cardíacas aumenta cuando hay 

principalmente determinadas por la concentración de 

electrolitos. Por lo tanto, existe un alto riesgo de causar 

síncope o muerte cardíaca súbita. Así que se debe realizar 

un ECG en reposo para descartar trastornos del ritmo o 
(7). En nuestro caso, el 

paciente presentó al ingreso taquicardia sinusal, puesto que 

no se hallaron anomalías en el trazado del ECG y su frecuencia 

cardiaca fue mayor a 100 lpm. 

Comúnmente, la presión arterial en el SG se presenta en 

rangos normales o hipotensión, ya que hay disminución de la 
(7-10). 

Roser et al. concluyeron que los pacientes mayores de 60 

años presentaban mayor riesgo de desarrollar hipertensión 

arterial; sin embargo, recalcaban la importancia del estudio 

de nuevas mutaciones que pueden demostrar alto riesgo de 

desarrollo de la hipertensión, como lo son las mutaciones 

de WNK4 y WNK1, que causan síndrome de Gordon como 
(8)

que se pueden plantear en este caso y en otros con las 

presentar con formas de hipertensión arterial(9), pero en este 

se pueden atribuir a otros factores. Por lo anterior se presenta 

la (Tabla 2

prominentes.
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El síndrome de Gitelman sigue un patrón de herencia 

afectado debe tener mutaciones en ambas copias (alelos) 

del gen SLC12A3 para manifestar la enfermedad. Las formas 

del gen SLC12A3, busca variantes patogénicas en ambas 

para detectar deleciones o duplicaciones grandes en el gen 
(5, 8, 10). En 

de desarrollo.

CONCLUSIONES

regiones el acceso a los estudios genómicos especializados no 

Tabla 2.

Fuente: elaboración propia
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