profunda (TVP) en MID asociada a trau-
matismo, en 1981. Ingresé en Neumolo-
gia diagnosticado de TEP bilateral aso-
ciado a TVP. Consultan con Nefrologia
por presencia mantenida de acidosis.

Las exploraciones complementarias
mostraron:

Hemograma y coagulacién basal
normales. Urea 66 mg/dl, Creat 2,3
mg/dl, CCl 35 ml/min. Na 145 mEq/l,
K 4,8 mEq/l, CI 109 mEq/l. PTH 92
pg/ml. Estudio de hipercoagulabilidad
y de autoinmunidad negativos. Orina de
24 h: pH 8, resto normal o negativo.
CrO 38,1 mg/dl, Proteinas 0,5 g/d, NaO
76 mEqg/l, KO 17,2 mEqg/l, CIO 74
mEq/l. El sedimento urinario fue nor-
mal. Ecografia abdominal: rifién tnico
izquierdo de 12,6 cm, con pérdida de
la diferenciacién cértico-medular. El
Doppler de MMII era compatible con
TVP y un AngioTAC mostré signos ti-
picos de TEP bilateral. La Polisomno-
graffa mostr6 hipopneas e hipoventila-
ciones, sin apneas. Patrén no sugestivo
de SAOS. La evolucién de las Gasome-
trias fue la siguiente:

— Alingreso (arterial): pH 7,26, PCO,
32,4, PO, 68,4, HCO, 14,4, EB 11,2.

— Tras anticoagulacién (venosa): pH
7,11, PCO, 594, PO, 22,4, HCO, 21,9,
EB 6,1

— Tras inicio de tratamiento con
BiPAP y bicarbonato: pH 7,27, PCO,
44,8, PO, 14,9, HCO, 17,9, EB 3.9.

— Tras instauracién de BiPAP, trata-
miento con bicarbonato y retirada de
Topiramato: pH 7,33, PCO2 35,8, HCO3
19,3. El anién GAP fue siempre normal
(entre 11-14).

Con anticoagulacién, el TEP tendié a
resolverse. Se descarté biopsia renal, eti-
quetdndose de IRC estadio III por dismi-
nucién de masa nefronal y probable ne-
fropatia intersticial crénica. Con la
BiPAP se corrigié el componente respi-
ratorio de la acidosis asociado a hipop-
nea central, a pesar de lo cual seguia
manteniendo una acidosis metabdlica
hiperclorémica anién GAP normal. Al
administrarse bicarbonato, mantuvo
tendencia a la acidosis, aunque en
menor grado, corrigiéndose el pH al
suspender Topiramato.
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Topiramato, al igual que la Acetazo-
lamida, es un potente inhibidor de las
isoenzimas Il y VI de la Anhidrasa Car-
boénica (AC), siendo éste el mecanismo
atribuido al desarrollo de acidosis me-
tabdlica con su uso. Sugerimos monito-
rizar el bicarbonato sérico durante el
tratamiento con Topiramato, especial-
mente en pacientes con trastornos res-
piratorios o insuficiencia renal.
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Enemas en paciente
con insuficiencia renal:
una causa de
hiperfosforemia severa
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Sr. Director: La utilizacién de enemas
que contienen fésforo (P) es una practica
habitual como preparacién de colonos-
copias y para otros tratamientos (estrefii-
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miento, vaciado intestinal preoperatorio
o prerradiografias) cuyos efectos secun-
darios son generalmente desconocidos.
En pacientes con insuficiencia renal pue-
den provocar hiperfosforemia grave'?,
como el caso que describimos a conti-
nuacion.

Mujer de 79 afios que consulta por
presentar dolor y distensiéon abdominal,
con estrefiimiento de 1 semana de evo-
lucién. Antecedentes de hipertension
arterial, diabetes mellitus, anemia, oste-
oporosis y deterioro cognitivo; no cons-
ta que tuviera deterioro renal. Recibe
tratamiento con metformina, insulina,
indapamida, amlodipino, sertralina,
omeprazol, tramadol, paracetamol, resi-
dronato y sulfato ferroso. A la explora-
cion fisica: bien hidratada con tensién
arterial 150/70 mmHg, abdomen muy
distendido con dolor a la palpacidn, sin
defensas ni peritonismo y ruidos meté-
licos, sin otros hallazgos. La Rx de ab-
domen muestra gran dilatacién de
colon sin signos de obstruccién y en la
TAC gran dilataciéon desde el ciego
hasta el recto, sugerentes de pseudo-
obstruccion aguda del colon o sindrome
de Ogilvie (fig. 1). En los datos analiti-
cos: glucosa 153 mg/dl, urea 186
mg/dl, creatinina 3,5 mg/dl, Na 140
mEq/l, K 5,7 mEq/l y un sedimento uri-
nario con leucocituria y bacteriuria. Se
realiza colonoscopia que confirma el
diagndstico comentado por lo que se re-
aliza una descompresién con aspiracién
de 2.000 ml de liquido fecaloideo. En
los primeros dias de ingreso no mejora
por lo que se pone sonda rectal por la
que se instilan 4 enemas Casen® de 250
ml. Unas horas después presenta obnu-
bilacién y tetania generalizada; en el
control analitico urgente con estos re-
sultados: urea 104 mg/dl, creatinina 2,7
mg/dl, Na 161 mEq/l, K 2,4 mEq/l, Ca
5,3 mg/dl, P 22 mg/dl y gasometria ve-
nosa con pH 7,6, COH 12,8 mEq/l y
pCO, 13 mmHg. Ante estos datos clini-
cos y analiticos se intenta realizar didlisis
que la familia rechaza. Por tanto, recibe
tratamiento con glucosado 5%, glucona-
to célcico y CIK intravenosos. No obs-
tante y ante la persistencia de la tetania
con una mejoria analitica solo parcial lo-
gramos convencer a la familia y se rea-
liza una sesién de hemodidlisis de 150
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Figura 1. a) Rx de abdomen con dilatacion de colon; b) TAC de abdomen con dilatacién desde ciego hasta recto.

minutos de duracién con bafio rico en
Ca (3,5 mEq/l). Tras esta sesion, se
observa la normalizacién de los para-
metros analiticos, como se indica en la
figura 2. Posteriormente es dada de
alta para seguimiento en el servicio de
Geriatria.

El metabolismo del P se encuentra
muy alterado en los casos de insufi-
ciencia renal tanto en formas agudas
como crénicas, ya que la eliminacién
del mismo se hace fundamentalmente
por via renal y por tanto la administra-
cién de compuestos que contienen P
por cualquier via estd contraindicada.
Esta precaucién es bien conocida por
los facultativos que atienden a estos
enfermos en cualquier unidad, pero no
se conocen tan bien los efectos secun-
darios de los enemas, muchos de los
cuales son muy ricos en P y suponen
una forma de hiperfosforemia grave
potencialmente mortal. En nuestra pa-
ciente la existencia de insuficiencia
renal, con un componente pre-renal
evidente (tercer espacio) es un ejem-
plo de la peligrosidad de administrar
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enemas que contienen P, entre los que
se encuentra el aparentemente inocuo
Enema Casen®, cuya composicion es
muy rica en P (hidrégeno-fosfato de
disodio 8 g y dihidrégeno-fosfato de
Na 16 g, por cada 100 ml)’>. Aunque la
absorcion del P se realiza fundamen-
talmente en el duodeno y yeyuno,
cuando existe patologia intestinal
como ocurre en el sindrome de Ogil-

vie, se produce mayor retencién del P
en la luz intestinal con aumento de su
absorcion. Este sindrome se caracteri-
za por una dilataciéon aguda e intensa
del colon (especialmente el derecho)
sin obstruccion orgédnica. Es una situa-
cion grave que se puede complicar con
perforacién, peritonitis y fallecimien-
to. La causa es multifactorial (altera-
cién de la regulacion del sistema sim-

mag/dl
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Figura 2. Evolucion analitica.
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patico-parasimpdtico intestinal, entre
otras) y el tratamiento se basa en des-
compresion endoscépica’. Se ha des-
crito que algunos farmacos como los
calcioantagonistas, que tomaba nues-
tra paciente (amlodipino), agravan la
dilatacién intestinal.

En nuestro caso observamos todas
las complicaciones descritas tras la in-
fusién de enemas ricos en P por via in-
testinal, incluida la hipernatremia po-
siblemente debida a wuna mayor
absorcion del Na, al secuestro del li-
quido en luz intestinal y a la deplecién
de volumen que provoca deshidrata-
cién hiperténica con insuficiencia
renal funcional. Estas complicaciones
también aparecen en las soluciones
orales ricas en fésforo®. La hiperfosfo-
remia se asocia con hipocalcemia, te-
tania y depdsitos extraesqueléticos de
fosfato calcico. El tratamiento de elec-
cidén es la hemodidlisis®. En la paciente
descrita, una sola sesion fue suficiente
para mejorar el cuadro, si bien el trata-
miento médico debié ayudar a esta
mejorfa. Finalmente, queremos resal-
tar que existen otros tipos de enemas
que no contienen P y que pueden ser
administrados en los pacientes con in-
suficiencia renal, como son X-Prep®,
Puntualex® (Sendsidos Ay B).
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Heterocigosis
compuesta para las
mutaciones intron
9+19g>TylLeu 850pro
en el gen SLC12A3

en el Sindrome

de Gitelman
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Sr. Director: El sindrome de Gitelman
es la patologia tubular hereditaria mas
frecuente en Europa (1% de heterocigo-
tos)', caracterizada por hipopotasemia,
alcalosis metabdlica, hipomagnesemia
e hipocalciuria®. La herencia es autosé-
mica recesiva, en relacion con mutacio-
nes en el gen SLC12A3, que codifica el
cotransportador Na/Cl en el tibulo dis-
tal, ocasionando un fallo en la reabsor-
cion de sodio e hiperaldosteronismo se-
cundario. Se han descrito mds de 100
mutaciones diferentes.

CASO CLiNICO

Varén de 35 afios con cuadro de debili-
dad generalizada durante un episodio
de diarrea aguda. El potasio plasmati-
co era de 1,1 mEqg/L. Reingresado en
un hospital terciario por recaida de hi-
popotasemia severa y sintomadtica, los
andlisis demostraron la presencia de
un sindrome de Gitelman completo
(tabla I). Se realizé estudio familiar
detectandose un cuadro bioquimico si-
milar solamente en el hermano del su-
jeto; en ambos con escasa repercusion
clinica previa: episodios de espasmo
carpopedal en la infancia, en relacién
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con cuadros febriles y, ocasionalmente
en la edad adulta. Se trataron con su-
plementos de potasio y magnesio, es-
pironolactona, amilorida y finalmente
eplerenona, a dosis muy elevadas para
la normalizacién de las cifras plasma-
ticas y persistiendo una eliminacién
importante de potasio urinario. El es-
tudio genético demostré que los dos
hermanos eran portadores de la muta-
ciéon int.9 + 1 G > T, presente en su
padre y de la mutacién Leu850Pro en
el exén 22, presente en su madre. Los
dos hijos del paciente eran portadores
solamente de la mutacién Leu850Pro.

DISCUSION

Por primera vez se describe la asocia-
cién de estas dos mutaciones. La varian-
te int.9 + 1 G > T se ha encontrado en la
serie mds amplia con una mutacidén
comtn: doce familias de etnia gitana no
relacionadas entre si*. En este grupo, los
afectos eran homocigotos, y los progeni-
tores y descendientes, heterocigotos,
portadores sanos. Esto plantea el posible
efecto potenciador de la segunda muta-
cion (Leu850Pro) sobre la primera, ya
que nuestros pacientes son los primeros
descritos con afectacién clinica estando
la variante int.9 + 1 G > T en heterocigo-
sis. Todo paciente con clinica en el que
se detecta una sola mutacién, debe con-
siderarse un heterocigoto compuesto
(«compound heterozygote»), en el que
no se ha identificado la segunda, por
no haberse secuenciado completamen-
te el gen. La presencia de heterocigo-
sis compuesta sugiere que la altera-
cién del transportador necesita de al

Tabla 1. Valores analiticos representativos del paciente original, en sangre y
orina, a su ingreso en Hospital terciario. Entre paréntesis, valores nor-
males y correspondientes al peso. El gradiente transtubular de potasio

era de 36
Mg plasma 1,11 mg/d| (1,4-2,7)
K plasma 2,3 mEqg/l (3,5-5,1)
K orina 81 mEg/l
Caorina 116 mg/24 h (350-360 mg/24 h)
Actividad de renina plasmatica 29,7 (0,2-2,3)
Aldosterona plasmatica 1.256,64 pg/ml (40-300)
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