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Lactant de 45 dies, de sexe masculi, que acudeix al
nostre centre per clinica de vomits i estancament pon-
deral. Com a antecedents destaca prematuritat de 34
setmanes i 5 dies de gestaci6, amb pes adequat per
'edat gestacional (2.370 g), fruit d’'una gestacio
gemel-lar bicorial i biamniotica, sense altres antece-
dents patologics d'interés.

Consulta a urgencies per una clinica de 2-3 vomits dia-
ris, abundants, després de les preses, d’aparicié en els
ultims deu dies, acompanyat d’estancament ponderal
des de l'inici del quadre. No presenta cap altra clinica
acompanyant. No refereixen cap antecedent familiar
rellevant; el germa bess6 és asimptomatic.

En I'exploraci¢ fisica presenta un triangle d'avaluacio
pediatrica estable amb constants dins de la normalitat.
No presenta signes clinics de deshidratacio, amb mu-
coses hidratades i bona coloracié. L'exploracié fisica
per aparells és anodina, amb una exploracié neurolo-
gica correcta i la visualitzacié dels genitals externs nor-
moconfigurats.

A l'arribada a urgéncies se sol-licita ecografia abdomi-
nal per descartar estenosi hipertrofica de pilor, que re-
sulta normal, aixi com estudi analitic plasmatic i uri-
nari. En I'analitica destaca: equilibri acid base pH 7,41,
pCO, 25,1 mmHg, bicarbonat 18,4 mmol/L, excés de
base -8,7 mmol/L, sodi 122 mmol/L, potassi 6,8
mmol/L, clor 93 mmol/L, glicemia 81 mg/dL, funcié re-
nal normal amb urea 22,58 mg/dL i creatinina 0,29
mg/dL; a nivell urinari (mostra aillada): tira reactiva
d’orina negativa per leucocits i nitrits, sediment urinari

en qué no s'observen leucocits ni microorganismes,
sodi 21,1 mmol/L, potassi 23,28 mmol/L, clor 28,9
mmol/L, osmolalitat 118 mOsm/kg i pH 5. Davant la
troballa d’hiperpotasseémia, es fa un electrocardio-
grama, que resulta normal.

Davant les troballes analitiques i cliniques del pacient
es decideix ingressar-lo per fer-ne el maneig terapéutic
i I'estudi del cas.

Inicialment s'estabilitza el pacient amb reposicié de
sodi segons deficit amb aportacions endovenoses (ev)
de clorur sodic 20%, aixi com correccidé de I'acidosi
metabolica compensada i la hiperpotassemia amb bi-
carbonat sodic 1 M ev.

Per tal darribar al diagnostic del nostre pacient,
s'amplia I'estudi sol-licitant les exploracions seglents i
s'inicia tractament amb hidrocortisona en espera de
resultats:

— Estudi hormonal: renina >500 mcU/mL (valor normal
(vn) 2,8-39,9mcU/mL), aldosterona 11.120 pg/mL
(vn 16,9-18,3pg/mL), 17 alfa-hidroxiprogesterona
4,89 ng/mL (vn 2,46-8,11ng/mL), deshidroepian-
drosterona 653,4 ng/mL (vn 91-1.792 ng/mL), dihi-
drotestosterona 0,19 ng/mL (vn 0,25-0,99 ng/mL),
cortisol 19,1 mcg/dL (vn 1,5-30,4 mcg/dL).

— Ecografia renal: normal.

— Ecografia cerebral: sense alteracions.

— Acids organics i aminoacids en orina (mostra pun-
tual): sense alteracions.

Quin és el seu diagnostic?
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Discussio

Ens trobem davant d’un pacient amb una acidosi me-
tabolica compensada amb un anié GAP sanguini d’'11
(normal) amb anié GAP urinari de 15 (positiu), que ens
orienta a una acidosi tubular renal que podria ser ATR
tipus | o ATR tipus IV. Per tal de diferenciar entre les
dues entitats ens fixem en la capacitat per acidificar
I'orina, que en el nostre pacient esta conservada, amb
el pH urinari de 5. Aixi doncs, s’orienta com una ATR
tipus IV, sindrome que engloba entitats com I'hipo-
aldosteronisme i el pseudoaldosteronisme. En I'hipo-
aldosteronisme trobem un déficit en I'aldosterona, que
pot ser primari o secundari a infeccidé urinaria o0 a
hiperplasia suprarenal congenita. En canvi, en el pseu-
dohipoaldosteronisme el problema principal rau en la
resistencia a I'aldosterona i no en un déficit d'aquesta.
El deficit pot ser de tipus 1 o tipus 2 (sindrome de
Gordon), en que el simptoma guia seria la hipertensié
arterial, no present en el nostre pacient.

Durant l'ingrés s'observa una millora clinica i analitica
evident, amb desaparici6 de la simptomatologia gastro-
intestinal i recuperacié de la corba de creixement. Do-
nats els resultats hormonals i la manca de resposta a
la hidrocortisona, es decideix retirar el tractament al
cap de pocs dies de I'inici. S’observa una normalitzacio
de l'alteraci¢ hidroelectrolitica, que necessita aporta-
cions externes amb bicarbonat sodic (maxim 1,5 mEqg/
kg/dia) i clorur sodic (maxim 3 mEqg/kg/dia) durant el
primer any i mig de vida.

Actualment, el pacient segueix controls a nefrologia pe-
diatrica sense necessitar tractament medic, i es manté
asimptomatic i amb un bon creixement ponderal.

Diagnostic final: Pseudohipoaldosteronisme tipus I.

Comentari

El pseudohipoaldosteronisme tipus | és una malaltia he-
reditaria causada per la resistencia a l'accié de
I'aldosterona . Analiticament es caracteritza per la
presencia d’alteracions hidroelectrolitiques amb hipo-
natremia, hipercalemia i acidosi metabolica, acompan-
yada d’aldosterona i renina elevades 4. Se n’han des-
crit dues formes, una de renal i una de sistemica. La
forma renal és causada per una mutacié heterozigota
inactivant al gen que codifica pel receptor de
I'aldosterona NR3C2 (cromosoma 4g31.1), que s’hereta
de forma autosomica dominant > 4. S’han descrit més

de cinquanta mutacions amb formes de presentacio
diverses i sense correlacio genotip-fenotip 2. EI pseudo-
hipoaldosteronisme tipus | renal es pot presentar com a
troballa analitica casual en pacients asimptomatics fins
a pacients amb deshidratacio amb perdua salina 2. En
lactants, la forma de presentaci6 més tipica és
I'estancament ponderal, vomits i deshidratacié 2. A di-
ferencia del pseudohipoaldosteronisme tipus | sistemic,
presenta un millor prondstic amb millora a partir dels
18-24 mesos d'edat? 4.

La forma sistéemica, amb heréncia autosomica reces-
siva, és deguda a mutacions en el canal de sodi epitelial
(ENaCl) 2. En aquest cas, la resisténcia a 'aldosterona
no es limita Unicament al ronyd, i comporta perdues
salines a altres drgans que també expressen aquests
canals de sodi, com el pulmd, el colon, i les glandules
salivals i sudoripares * 5. Acostuma a presentar-se de
forma preco¢c amb deshidratacié greu, alteracions hi-
droelectrolitiques i col-lapse cardiovascular 1. L'aparicid
d’episodis repetitius de pérdua salina important al llarg
de la vida posen en risc vital el pacient, i comporta un
pronostic desfavorable en la major part dels casos? 4.

S’ha descrit una tercera forma adquirida de pseudohi-
poaldosteronisme tipus |, secundari a uropaties, infec-
cions urinaries, patologies tubulointersticials, aixi com
per farmacs com AINE o ciclosporina 45.

El maneig del pseudohipoaldosteronisme es considera
una emergéncia medica, donada l'alteracié hidroelec-
trolitica i el risc d’episodis convulsius o arritmies que
poden ser letals per al pacient. No hi ha un tractament
de base especific. El pilar del tractament sera la repo-
sicié hidroelectrolitica per estabilitzar el pacient, aixi
com la utilitzacié de resines d’intercanvi ionic en pa-
cients amb persisténcia d’hiperpotassemia 34,
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