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

Nefrologia 2008; 28 (6) 659-660

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

cartas al director

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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menos dos variaciones para manifes-
tarse, que podrian determinar cambios
estructurales diversos con diferente
afectacion de la actividad del trans-
portador, dando lugar a cuadros clini-
cos de distinta gravedad®.

Resaltar que el diagnéstico se realizé
ya en la edad adulta, con escasa clinica
previa. Esto contrasta con la gravedad
de la hipopotasemia e hipomagnesemia
y con la importante actividad fisica que
desarrollaban habitualmente, poniendo
de manifiesto la poca correlaciéon en la
mayoria de estos casos entre las altera-
ciones bioquimicas y la clinica’. Por
tanto, debe considerarse este diagndsti-
co ante toda hipopotasemia con kaliuria
inapropiadamente alta y sin hiperten-
sién arterial. Inicialmente no se sospe-
chod, a pesar de una determinacién de
potasio plasmdtico de 1 mEq/L (infre-
cuente, aun con cuadros de diarrea se-
veros) debido a la ausencia de medida
del potasio urinario, clave para el diag-
néstico.
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Insercion extravascular
del catéter tunelizado
para hemodialisis
Nefrologia 2008; 28 (6) 660-661

Sr. Director: La utilizacion de catéte-
res venosos centrales como acceso
vascular de larga duracién es cada vez
mads frecuente. Entre las complicacio-
nes mas habituales asociadas a su uso
estdn las relacionadas con su implan-
tacién'.

Presentamos dos casos de complica-
cion derivada de la colocacion de un ca-
téter tunelizado. En ambos casos el caté-
ter fue retirado en quir6fano con éxito.

CASO 1

Varén de 58 afios con insuficiencia renal
crénica por nefropatia diabética en he-
modidlisis desde abril de 2006 a través
de catéter tunelizado en vena innomina-
da derecha. Ingresa en nuestro Servicio
el 20-12-2006 por sepsis en probable re-
lacién con el catéter. Al no remitir la fie-
bre a pesar de tratamiento antibidtico el
catéter es retirado. Tras mejoria clinica
del paciente, se intenta colocar un nuevo
catéter tunelizado en vena innominada
derecha. Se punciona la vena y tras la
extraccion de sangre de aspecto venoso,
se procede a su insercion. Al observarse
que no funciona se realiza una radiogra-
fia de térax en donde se objetiva posi-
cién extravascular del catéter y hemo-
neumotdrax derecho. Conjuntamente
con los Servicios de Cirugia Tordcica y
Cirugia Vascular se decide su retirada en
quiréfano.

Tras aplicacién de contraste a través
de vena axilar se observa que el catéter
atraviesa la vena subclavia (fig. la),
procediéndose a su extraccién contro-
lada por imagen. En control radiolgi-
co post-retirada se evidencia fuga de
contraste lineal dibujando el recorrido
del catéter y acumulacion en cavidad

Figura 1. a) Catéter atravesando la vena subclavia; b) Fuga de contraste post-retirada; c) Control radiolégico tras insercion de catéter en vena innomi-

nada derecha.

660

Nefrologia (2008) 6, 653-666



