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ue descrito por primera vez en 1966 por Gitelman y colaboradores. La mayoria de los casos son
descubiertos casualmente y a diferencia del sindrome de Bartter son sujetos hipocalciuricos e
hipomagnesémicos.

Es un sindrome genéticamente homogéneo, autosémico recesivo aunque se han descrito algunas
formas autosdmicas dominantes, resultante de la mutacién del gen SLC12A3 que codifica para el
cotransportador Na-Cl tiazida sensitivo en el tubulo distal.

El sindrome de Gitelman suele diagnosticarse durante la adolescencia o la edad adulta con base en
debilidad, fatiga, calambres y nicturia como sintomas mas frecuentes. Clinicamente se caracteriza por
alcalosis metabdlica hipokalémica, hipocalciuria, hipomagnesemia sin signos de deplecién de
volumen; la poliuria y la polidipsia no estan presentes en este sindrome. También se ha descrito
artritis debido a condrocalcinosis. Los niveles de prostaglandina E2 urinaria son normales. Es muy
importante recalcar que la severidad de los sintomas no se relaciona con el patrén genotipico y que
tampoco hay una correlacién con los hallazgos de laboratorio en estos pacientes. El diagndstico
diferencial debe realizarse con abuso de diuréticos o laxantes y pacientes con sindrome emético
cronico.

La pérdida de la actividad del transportador sensible a tiazidas incrementa la reabsorcién tubular de
calcio, que es lo que origina la hipocalciuria clasica del sindrome de Gitelman.

El tratamiento habitual consiste en suplementacion de potasio mas espironolactona. Los AINE no son
utiles.

Se ha descrito su asociacién con la Hipertensién intracraneal idiopatica *
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