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Clinica cotidiana
Nicturia, hipopotasemia y debilidad muscular:
paralisis periddica
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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo: Presentamos el caso de un paciente que, desde la infancia, referia nicturia importante

Recibido el 26 de mayo de 2025 acompainada de episodios de debilidad muscular con el esfuerzo. No constaba ninguna

Aceptado el 28 de febrero de 2026 analitica realizada durante la infancia y adolescencia.

On-line el 16 de junio de 2026 Con 24 afios de edad ingresé en la Unidad de Cuidados Intensivos (UCI) por paralisis
hipopotasémica, para lo que necesitd correccién inmediata de potasio y monitorizacién

Palabras clave: estrecha. Previamente al ingreso, se le habia realizado analitica en dos ocasiones con detec-

Hipopotasemia cién de hipopotasemia grave, pero en ambas ocasiones no se plante6 estudio diagnéstico

Grave ni tratamiento.

Debilidad

Nicturia © 2026 Sociedad Espafiola de Médicos Generales y de Familia.
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Nocturia, hypokalemia and muscle weakness: periodic paralysis

ABSTRACT

Keywords: We present the case of a patient who, since childhood, complained of significant nocturia
Hypokalemia accompanied by episodes of muscle weakness upon exertion. No laboratory tests were
Severe performed during childhood or adolescence.

Weakness When he was 24, he was admitted to the Intense Care Unit for hypokalemic paralysis,
Nocturia requiring immediate potassium correction and close monitoring. Prior to admission, lab-
Genetic oratory tests had been performed twice, which revealed severe hypokalemia, but on both

occasions, no diagnostic workup or treatment was proposed.
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Varén de 24 anios de edad, que presenta calambres y debilidad
bilateral progresiva en ambos paquetes gemelares de 60 horas
de evolucién. La dificultad en la marcha le obliga a caminar
arrastrando los pies. Ademas, refiere artromialgias generali-
zadas progresivas sin sensacién distérmica. Posteriormente
aparece con debilidad en los miembros superiores e incapa-
cidad para sostener la cabeza.

En el electrocardiograma presenta bloqueo auriculoven-
tricular de primer grado, hemibloqueo de rama izquierda
(BIRDHH) y QT alargado.

Se le traslada a la UCI. Alli la presién arterial es de 126/67,
la frecuencia cardiaca de 74 lpm y la saturacién basal de oxi-
geno de 98 %.

La exploracién neurolégica es normal, salvo fuerza motora
1/5 y reflejo aquileo bilateral ausente; marcha y prueba de
Romberg imposible de explorar por incapacidad para man-
tenerse de pie.

En la analitica se observan los siguientes datos: leucocitos
15,33x10%pl (3,5-11), neutrdfilos 13,62x10%/pl (2-7,5), linfocitos
0,92x10%yl (1-4,5), hemoglobina 15,20 g/dl (13-17), volumen
corpuscular medio 77,40 fL (78-100), hemoglobina corpuscu-
lar media 28,20 pg (27-32), plaquetas 218,00x10%/pl (130-450);
actividad de protrombina 112,00 % (80-120), tiempo de trom-
boplastina parcial activado 28,60 segundos (25-35).

Gasometria venosa: pH 7,25 (7,31-7,43), pCO, 37,00 mmHg
(38-51), pO, 52,00 mmHg (20-45), HCOs 15,90 mmol/L (21-29),
TCO; 17,00 mmol/L (0-0), saturacién O, 81,50 % (20-80).

Bioquimica: glucosa 120,00 mg/dl (70-110), urea 45,00 mg/
dl (10-50), creatinina 0,99 mg/dl (0,6-1,4), calcio 8,90 mg/dl (8,5-
10,5), sodio 140 mmol/L (135-147), potasio 1,00 mmol/L (3,5-
5), cloruro 103 mmol/L (95-106), magnesio 1,8 mg/dl (1,7-2,5),
lactato 2,00 mmol/L (0-1,8), bilirrubina total 0,80 mg/dl (0,2-1),
mioglobina 393,00 ng/ml (23-72), CPK 1513,00 U/L (0-190), tro-
ponina I 0,06 pg/L (0-0,2), LDH 399,00 U/L (240-480), GPT (ALT)
29,00 U/L (0-41), GOT (AST) 77,00 U/L (0-37), fosfatasa alcalina
74,00 U/L (40-129), alfa-amilasa 44,00 U/L (0-100), proteina C
reactiva 23,40 mg/L (0-5).

Sistemético de orina: pH 4,5 y densidad 1.005; resto sin
alteraciones.

Determinaciones en orina de muestra espontanea: sodio
107 mmol/L (54-150), potasio 93,5 mmol/L (20,0-80,0), clo-
ruro 201 mmol/L (46-168), creatinina 26 mg/dl (90-300), osmo-
lalidad 490 mOsm/kg (300-900).

Ante los resultados de hipopotasemia grave, se reinterroga
al paciente. Refiere diuresis abundantes habituales y nicturia
de 1-2 veces por noche, de cantidades importantes (desde la
infancia). Refiere también desde la infancia fatiga muscular
con los esfuerzos. No consume farmacos. No refiere proceso
infeccioso reciente.

A su llegada a la UCI, el paciente se encuentra estable,
consciente y orientado. Se realiza monitorizacién electrocar-
diografica, en la que se observan rachas de taquicardia supra-
ventricular a 140-150 lIpm, que se alterna con ritmo sinusal
que conduce con bloqueo auriculoventricular de primer grado
y BIRDHH, y rachas de bloqueo auriculoventricular de segundo
grado 2:1y 3:1, todas asintomaticas. Mantiene la saturacién
de oxigeno del 100 % con gafas nasales a 5 Ipm.

El paciente refiere ligera sensacién disneica y la exploracién
pulmonar es normal.

Ante la rapida progresién, se procede a intubacién oro-
traqueal bajo sedacién con etomidato y relajacién con rocu-
ronio. Se deja con ventilacién mecanica con presién positiva

intermitente. Se inicia reposicién intravenosa de CIK (40 mEq),
con bicarbonato (10 mEq cada 8 horas), magnesio (1.000 mg) y
espironolactona (25 mg).

En la evolucién se corrigen las alteraciones de la conduc-
cién. Se mantiene a RS de 70-80 Ipm.

Se realiza electromiograma/electroneurograma, que mues-
tra baja excitabilidad de la membrana muscular. Las conduc-
ciones nerviosas periféricas muestran potenciales motores de
muy baja amplitud, con conducciones sensitivas normales.
Los hallazgos son compatibles con paralisis periédica hipo-
potasémica.

Se revisan analiticas previas solicitadas por su médico
de atencién primaria. No se ha realizado ninguna analitica
durante la infancia.

Antecedentes familiares: padre fallecido por cancer de
duodeno a los 33 arfios. No tiene hermanos. No presenta ante-
cedentes familiares de enfermedades neurolégicas ni mus-
culares conocidos.

Se solicita estudio genético. Se realiza secuenciacién del
exoma mediante la plataforma Ion Torrent (Ion AmpliSeq™
Exome RDY Library Preparation/lon GENESTUDIO S5 SYSTEM con
ION CHEF). Se detectan dos variantes patogénicas en hetero-
cigosis en el gen KCNJ16 (RefSeq: NM_170741.4) c. 395T >G;
p.lle132Arg (Exén 4) y ¢.526C >T; p.Argl76* (Exén 4); se con-
firman por secuenciacién Sanger las variantes encontradas.
Estas variantes en heterocigosis estan asociadas a tubulopatia
hipopotasémica y sordera neurosensorial®®.

Se le cita en consulta de Genética Clinica para asesora-
miento. Se le reinterroga si presenta sintomas de hipoacusia. El
paciente la confirma desde la adolescencia. En la audiometria
se detecta hipoacusia neurosensorial bilateral (figura 1).

Comentario

La hipopotasemia grave (inferior a 2,5 mmol/L) presenta mani-
festaciones clinicas potencialmente mortales que requieren
correccién inmediata del ion por via intravenosa. Puede ocurrir
por redistribucién hacia el espacio intracelular, por pérdidas
renales o extrarrenales (digestivas). El diagnéstico se apoya en
la historia clinica y en las pruebas de laboratorio que detectan
y clarifican la etiologia.

La pardlisis periddica'? es una canalopatia muscular infre-
cuente de causa genética. Se caracteriza clinicamente por la
aparicién de episodios recurrentes de debilidad muscular gene-
ralizada junto con la presencia de hipopotasemia.

La hipopotasemia grave se puede manifestar con calam-
bres musculares junto con parestesias, debilidad muscular,
bloqueos auriculoventriculares, arritmias (fibrilacién auricular),
disfuncién renal y encefalopatia hepatica.

La hipomagnesemia se asocia frecuentemente a la hipopo-
tasemia (altera la reabsorcién tubular del potasio), por lo que
hay que corregir también el magnesio.

Entre las causas de hipopotasemia grave estan las pardlisis
periddicas de causa genética, cuya prevalencia estimada’ es
de 1/100.000. Los canales de potasio rectificadores de entrada
(Kir)** son esenciales para mantener su equilibrio. El gen
KCNJ16*# (miembro 16 de la subfamilia J del canal rectificador
de entrada de potasio) codifica Ki5.1; una subunidad que se
asocia a Kir4.1 (codificada por KCNJ10) para formar un canal
de potasio rectificador de entrada en la nefrona distal. Las
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Figura 1 - Hipoacusia neurosensorial: ambas lineas (via 6sea y via aérea) se superponen y se produce una caida por

debajo de los 30 dB.

enfermedades asociadas al gen KCNJ16 incluyen la tubulopatia
hipopotasémica y la sordera neurosensorial®®.

La mayoria de los casos de parélisis periédica hipopota-
sémica (70 %) van asociados a mutaciones en el gen del canal
del calcio muscular! CACNA1S (1g32.1). Se transmiten como
una enfermedad autosémica dominante con una posible
penetrancia incompleta. Se han descrito casos esporadicos y
mutaciones de novo.

En estos pacientes los episodios de debilidad muscular
suelen comenzar en la infancia/adolescencia®. Principalmente
afectan a los musculos de las extremidades; se conserva la
musculatura respiratoria y facial. Estos episodios de debilidad
se desencadenan en reposo tras haber realizado un ejercicio
intenso, haber ingerido dieta rica en carbohidratos, infecciones,
estrés o administracién de glucocorticoides o anestésicos. En
algunos casos, la paralisis periédica hipopotasémica puede
asociarse a una miopatia vacuolar, que produce debilidad mus-
cular permanente, que predomina en los musculos proximales
de las extremidades inferiores.

El tratamiento! de por vida se realiza con suplementos de
potasio, magnesio (en forma de sales) y diuréticos ahorradores
de potasio. Deben evitarse factores desencadenantes, por lo
que se recomienda realizar actividad fisica suave y una dieta
baja en carbohidratos. Los episodios graves necesitan suple-
mentacién intravenosa de potasio. Por ello, es muy impor-
tante que en la consulta de pediatria de atencién primaria se
detecte a los nifios que presentan nicturia importante asociada
a debilidad muscular. La confirmacién de hipopotasemia en
una analitica debe alertar al médico solicitante para ampliar
el estudio. Si se confirma causa genética, hay que realizar ase-
soramiento genético y estudiar a los progenitores.
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