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Recuperacion significativa del estado nutricional mediante manejo dietético
individualizado en adolescente con desnutricién aguda severa y sospecha de sindrome de
Gitelman: reporte de caso.

Significant recovery of nutritional status through individualized dietary management in an adolescent with severe acute
malnutrition and suspected Gitelman syndrome: case report.
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RESUMEN

Introduccion: La desnutricion en pediatria se asocia a retraso en el crecimiento y mayor morbilidad. A su vez, las tubulopatias
hereditarias, frecuentemente infradiagnosticadas por su presentacidon clinica inespecifica, suelen acompafiarse de
desnutricién como manifestacion relevante. Se presenta el caso de una adolescente con desnutricion aguda severa y sospecha
de tubulopatia, en quien la intervencién dietética individualizada favorecié una recuperacion significativa del estado
nutricional. Presentacion del caso: Femenino de 13 afios, con antecedente de discapacidad intelectual y gastritis cronica
folicular, ingresé por deshidratacidn, dolor abdominal posprandial, plenitud precoz, diagndstico de desnutricion aguda severa
(indice de masa corporal (IMC) 13.5 kg/m? y circunferencia media braquial (CMB) 18.5 cm), hipopotasuria, hipernatriuria y
cloruria normal (orientd a sospecha de sindrome de Gitelman). Se prescribié una dieta individualizada hipoalergénica, rica en
potasio y magnesio (2,300 mgy 240 mg), hipercaldrica/hiperproteica (50 kcal/kg y 2 g/kg de proteina). Al descartar sindrome
en cuestion, se suspendio suplementacion electrolitica y mantuvo plan dietético enfocado en resolucion de desnutricion. Tras
11 meses de seguimiento con intervencidn nutricional integral, se presentd ganancia total de 15.3 kg y recuperacion
significativa del estado nutricional. Conclusiéon: La recuperacidon del estado nutricional lograda mediante intervenciéon
dietética individualizada resalta la importancia del abordaje nutricional temprano en pacientes pediatricos con sospecha de
tubulopatias. Este caso subraya la necesidad de fortalecer estrategias diagnodsticas integrales que contemplen clinica,
bioquimica y analisis genético para optimizar el manejo y seguimiento de la desnutricién asociada a estos trastornos.
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ABSTRACT

Introduction: Pediatric malnutrition is associated with growth delay and increased morbidity. Likewise, hereditary
tubulopathies, often underdiagnosed due to their nonspecific presentation, are frequently accompanied by malnutrition as a
relevant manifestation. We present the case of an adolescent with severe acute malnutrition and suspected tubulopathy, in
whom individualized dietary intervention led to a significant recovery of nutritional status. Case presentation: A 13-year-old
female with a history of intellectual disability and chronic follicular gastritis was admitted due to dehydration, postprandial
abdominal pain, early satiety, severe acute malnutrition (body mass index [BMI] 13.5 kg/m?, mid-upper arm circumference
[MUAC] 18.5 cm), hypokaluria, hypernatriuria, and normal chloruria (suggesting possible diagnosis of Gitelman syndrome). An
individualized hypoallergenic diet, rich in potassium and magnesium (2,300 mg and 240 mg), and hypercaloric/hyperproteic
(50 kcal/kg and 2 g/kg of protein) was prescribed. After Gitelman syndrome was ruled out, electrolyte supplementation was
suspended and the dietary plan was maintained to address malnutrition. After 11 months of follow-up with comprehensive
nutritional intervention, the patient achieved a total weight gain of 15.3 kg and a significant recovery of nutritional status.
Conclusion: The recovery of nutritional status achieved through individualized dietary intervention highlights the importance
of early nutritional management in pediatric patients with suspected tubulopathies. This case underscores the need to
strengthen comprehensive diagnostic strategies integrating clinical, biochemical, and genetic analyses to optimize the
management and follow-up of malnutrition associated with these conditions.
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Introduccién

La desnutricion pediatrica se clasifica en formas
aguda y crdnica, diferenciadas principalmente por el
tiempo de evolucion: menos de tres meses en el caso
agudo y mas de tres meses en el crénico. Se asocia
con un impacto significativo sobre el crecimiento, el
desarrollo y la morbimortalidad infantil (Dipasquale
et al., 2020; Bouma, 2017). Entre sus principales
causas destacan la ingesta inadecuada de alimentos,
pérdidas de nutrientes durante el procesamiento o
preparacién, aumento del gasto energético y
alteraciones en la absorcion o utilizacion metabolica,
lo que puede generar retraso en el desarrollo
(Caulfield et al., 2004).

Las tubulopatias constituyen un grupo heterogéneo
de enfermedades congénitas del tdbulo renal,
caracterizadas por alteraciones en la reabsorcion
tubular que derivan en desequilibrios
hidroelectroliticos, &cido-base y minerales. Su
diagnéstico suele retrasarse debido a
manifestaciones clinicas y bioguimicas
inespecificas, como fatiga, vomitos y retraso en el
crecimiento (Blazquez Gomez et al., 2021). El
retraso del crecimiento en este contexto tiene una
etiologia multifactorial, influida por la acidosis, la
hipocalemia cronica, la resistencia a la hormona de
crecimiento y la pérdida de minerales como fosfato y
calcio, factores que impactan directamente en las
placas de crecimiento (Garcia-Pose & Espinosa,
2008).

El tratamiento nutricional temprano es fundamental
en estos pacientes, pues la suplementacion de
electrolitos 'y las intervenciones dietéticas
individualizadas contribuyen a la mejoria de
parametros antropométricos y al pronéstico general
(Da Silva et al., 2020; Francini et al., 2021). Ademas,
las manifestaciones extrarrenales como desnutricion
o0 retraso en el crecimiento pueden constituir
indicadores clinicos Utiles para orientar hacia la
sospecha de tubulopatias (Blazquez Gémez et al.,
2021). En México, la evidencia cientifica sobre esta
asociacion procede principalmente de reportes de
caso Yy series clinicas pequefias en pacientes
pediatricos con acidosis tubular renal, sindrome de
Fanconi y otras tubulopatias hereditarias, en los que
se documenta de manera consistente la coexistencia
de desnutricion y retraso en el crecimiento (Ceballos-
Rodriguez et al., 2019; Méndez-Duran et al., 2007).
Sin  embargo, aln no existen estudios
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epidemioldgicos extensos que permitan estimar la
magnitud real de este problema, lo que limita la
posibilidad de establecer cifras poblacionales
precisas y refuerza la necesidad de investigacion
local.

En este contexto, el presente caso clinico tiene como
objetivo destacar la importancia del seguimiento
nutricional en pacientes pediatricos con sospecha de
tubulopatias y desnutricién, asi como enfatizar el
valor de integrar la clinica, los hallazgos bioquimicos
y los andlisis genéticos para un diagnéstico oportuno
y un abordaje integral.

Presentacion del caso

Se presenta el caso de una paciente femenina de 13
afios 3 meses de edad, con antecedentes de mdltiples
ingresos hospitalarios por dolor abdominal y vémito.
Su primera hospitalizacién data en el afio 2017, por
cuadro de dolor abdominal, corroborando
diagnéstico de  enfermedad  &cido-péptica.
Posteriormente en el afio 2019 presenta cuatro
internamientos adicionales por dolor abdominal,
vémito e intolerancia a la via oral. Durante este
periodo, en consulta externa con gastroenterologia,
psicologia y alergologia, se diagnostic gastritis
crénica folicular asociada a H. pylori (endoscopia),
discapacidad intelectual con coeficiente intelectual
de 55 (escala PEABODY; edad equivalente a 7 afios
3 meses), asi como alergia alimentaria (prueba Prick
positiva a mariscos, huevos y soya).

Inicia su padecimiento actual 10 dias previos a su
ingreso, por dolor abdominal difuso asociado a
constipacion.  Posteriormente  refiere  presentar
evacuaciones Bristol 1, persiste con dolor abdominal
Yy Se agregan nauseas y vomito de contenido gastrico
5 a 6 veces diarias posteriores a ingesta de agua
(niega fiebre y sintomas disuricos). Un dia previo al
ingreso acude a consultar con médico particular,
quién al no encontrar datos de deshidratacidn, refiere
atencion hospitalaria inmediata.

Ingresa por deshidratacion ~moderada, dolor
abdominal postprandial en epigastrio, plenitud
precoz, sospecha diagnostica de sindrome de
Gitelman (por alteracion de electrolitos séricos y
urinarios) y diagnostico de desnutricion aguda
severa: peso 31.4 kg (<1°P CDC, 2000), talla 152 cm
(-1DE OMS, 2007), IMC 13.5 kg/m? (<3DE OMS,
2007), CMB 18.5 c¢cm (<5°P, Frisancho, 1990) y
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circunferencia de cintura (CC) 59.5 cm (<10°P,
Fernandez, 2004). Se le realizaron los siguientes
tamizajes nutricionales: STAMP (Screening Tool for
the Assessment of Malnutrition in Pediatrics) y
STRONGKids, obteniendo una puntuacion de 8 (> 4
puntos alto riesgo) y 5 (4-5 puntos alto riesgo)
respectivamente, con interpretacion de alto riesgo de
desnutricion en ambos.

Los estudios biogquimicos de ingreso mostraron
alcalosis metabdlica hipoclorémica con hipocalemia
persistente asociada a vomitos recurrentes (cuadro
que destaca de internamientos previos): electrolitos
séricos: Na 136 mmol/L (137-145), K 2.30 mmol/L
(3.50-5.10), Cl 93.0 mmol/L (98-107), creatinina
0.50 mg/dL (0.55-1.02).

Electrolitos urinarios a 24 h: K 8.20 mmol/L (20-80),
Cl 11.0 mmol/L (46-168), creatinina 50.37 mg/dL
(28-217),  compatibles  con  hipopotasuria,
hipoclouria e hipernatriuria. Destaca la persistencia
de alcalosis metabdlica con hipocalemia, 24 horas
posteriores, cuadros recurrentes de vomito y dolor
abdominal. Estos hallazgos, junto con la clinica,
orientaron a sospecha de sindrome de Gitelman u
otra tubulopatia asociada.

Medicamentos prescritos por medico tratante
incluyeron Omeprazol (via intravenosa: 30 mg c/24
h), Claritromicina (via oral: 250 mg c¢/12 h),
Amoxicilina (via oral: 500 mg ¢/8 h) y Macrogol (via
oral: 1 sobre c/24 h), los cuales fueron retirados al
egreso hospitalario, manteniendo Cisaprida (via oral:
5 mg c¢/8 h) por un periodo de 6 meses.

En el abordaje nutricional se plante6 cémo meta un
aporte dietético via oral con las siguientes
caracteristicas: hipoalergénico, blando quimico,
hipercalorico/hiperprotéico, rico en potasio y
magnesio, fraccionado en 5 tiempos de comida y
adaptado a los gustos de la paciente, aportando 1,765
calorias (kcal) (56 calorias/kilogramo (kcal/kg por
CatchUpGrowth), hidratos de carbono (HC) 255
gramos (g) (58% valor caldrico total (VCT); 8.3
gramos/kg (g/kg)), lipidos (LP) 47.5 g (24% VCT;
1.5 g/kg), proteinas (PT) 70 g (16% VCT; 2.3 g/kg),
potasio 2,767 miligramos (mg), magnesio 412 mg y
fibra 25 g. Se complementé dicho aporte con una
férmula polimérica estandar cuyo aporte por 236 mL
incluye aproximadamente 351 kcal, 89 g de
proteina, 43.7 g de hidratos de carbono, 15.7 g de
lipidos y micronutrientes de relevancia como potasio
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(246 mg), magnesio (47.7 mg), hierro (2 mg), calcio
(116 mg) y vitaminas del complejo B, lo que la
convierte en una alternativa adecuada para apoyar el
consumo  energético-proteico  en  pacientes
pediatricos con desnutricion. La eleccion de una
formula polimérica estandar se justificé al no existir
contraindicacion gastrointestinal para la digestion de
proteinas intactas, priorizando su disponibilidad y
costo accesible. Previo a la prescripcion de dicha
meta se realizaron intervenciones escalonadas
aportando progresivamente lo siguiente: Dia 1-4: 720
kcal (22.5 kcal/kg), HC 81 g (2.5 g/kg), PT 459 (1.4
g/kg) y LP 24 g (0.7 g/kg), Dia 4-9: 1,137 kcal (35.5
kcal/kg), HC 135 g (4.2 g/kg), PT 60.5 g (1.88 g/kg)
y LP 39.5 g (1.2 g/kg), Dia 9 en adelante: 1,544 kcal
(51 kcal/kg), HC 232 g (7.6 g/kg), PT 66 g (2 g/kg)
y LP 39 g (1.3 g/kg). Se brindé educacion nutricional
consistiendo en listas de alimentos ricos en potasio y
magnesio, asi como  consejeria  dietética
involucrando la importancia del apego al plan de
alimentacion 'y recomendaciones nutricionales
brindadas (consumo suficiente de potasio y
magnesio) e importancia de consumo de fibra (26
gramos diarios) y liquidos (1.8 L), con el fin de
promover transito intestinal, mejorar patrén
evacuatorio y evitar constipacion. Se mantuvo
estrecho contacto con el equipo tratante, con el fin de
llevar a cabo lo establecido en conjunto para la
mejoria de la paciente.

La sospecha de sindrome de Gitelman fue descartada
al demostrar valores urinarios dentro de rangos de
referencia en reevaluaciones posteriores, ausencia de
hipomagnesemia y falta de confirmacion genética,
por lo que se atribuyd la alteracion electrolitica a los
episodios de vémito recurrente y desnutricion severa.
Tras lo anteriormente mencionado, se optd por retirar
suplementacion de electrolitos de relevancia (potasio
y magnesio).

El primer monitoreo documentado fue 27 dias
posteriores al  egreso, antropométricamente
obteniendo una ganancia de 3.6 kg de pesoy 2 cm de
CMB (sin cambio en resto de medidas de relevancia),
estadificando desnutricién como aguda moderada.
Clinicamente se identific6 persistencia de
amenorrea, cabello fino, debilitado y desprensible y
atrofia muscular.
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Posteriormente, transcurridos 4 meses, se realiza
segundo monitoreo, antropométricamente
obteniendo una ganancia de peso de 3.6 kg, 6 cm
de estatura, 0.5 cm de CMB y 5.7 cm de CC,
estadificando desnutricidn cémo aguda moderada.
Bioquimicamente destaca normalizacion de
electrolitos con presencia de hiperfosfatemia
aislada (5.1 mg/dL), clinicamente amenorrea,
cabello fino, debilitado y desprendible, atrofia
muscular y se agregan nauseas y vomito (debido a
intoxicacion alimentaria referida no identificada y
tratada).

Transcurridos 7 meses de egreso, se realizé ultimo
monitoreo, antropométricamente obteniendo una
ganancia de 4.5 kg de peso, 2 cm de estatura, 2.4
cm de CMB y 4.5 cm de CC, clinicamente con
persistencia de cabello fino, debilitado y
desprendible. Tras adecuado apego y resultados
positivos plasmados en medidas antropométricas
de relevancia, se opta por modificar intervencion
nutricional, manteniendo mismas especificaciones
previamente expuestas y aportando lo siguiente:
1,810 kcal (50 kcal/kg), HC 242 g (6.6 g/kg), PT
759 (2 g/kg), LP 59 g (1.6 g/kg) y fibra 24 g.

Las intervenciones nutricionales brindadas fueron
basadas en evidencia, aplicando estandares
determinados en la literatura para pacientes
pediatricos con diagnostico de desnutricion (Da
Silva et al., 2020; Shinde, 2022; Washington &
Rathbun, 1984; Schofield, 1985), inicialmente
enfocando el tratamiento hacia lo establecido para
trastornos tubulares (Francini et al., 2021). Se
brind6 un seguimiento estrecho por un periodo de
11 meses, con implementacion de intervenciones,
educacién y consejeria nutricional individualizada,
logrando una ganancia de peso total de 15.3 kg
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(revisar tabla 1 para resultados acumulativos), asi
como aparicion de menarca espontanea y resolucion
de diagnéstico de desnutricion aguda severa.

Discusion

La enfermedad de Gitelman es una tubulopatia renal
autosémica recesiva caracterizada por alcalosis
metabdlica, hipocalemia crdnica, hipomagnesemia
variable e hipocalciuria, cuya expresion clinica
puede ser heterogénea e incluso insidiosa,
favoreciendo retrasos diagnésticos (Francini et al.,
2021). En el presente caso, lo més relevante fue la
asociacion de vomito y dolor abdominal recurrentes
con desnutricibn aguda severa, ademas de
alteraciones séricas y urinarias inicialmente
sugestivas de Gitelman, que se normalizaron tras la
intervencion nutricional y el cese de episodios
gastrointestinales. La recuperacion nutricional
progresiva y la resolucion de las alteraciones
electroliticas sin confirmacién genética apoyan que
estas fueron secundarias a pérdidas digestivas y
malnutricion mas que a una tubulopatia primaria.

La literatura describe presentaciones pediatricas de
Gitelman con retraso en el crecimiento e incluso
déficit de hormona de crecimiento, lo cual refleja la
complejidad endocrino-metabdlica del cuadro
(Bettinelli et al., 1999). Asimismo, revisiones
recientes destacan la variabilidad fenotipica y la
dificultad diagnostica en la infancia, especialmente
en presencia de comorbilidades gastrointestinales
(Blanchard et al., 2020). Nuestro caso comparte con
estos reportes la afectacion del crecimiento, pero
difiere en que la normalizacidn bioguimica tras la
replecion nutricional descartd la tubulopatia como
diagnéstico  definitivo.  Esto  sugiere  una
fisiopatologia multifactorial —pérdida digestiva,
malabsorcion y desnutricion— mas que una

Tabla 1. Progreso antropométrico de paciente durante 11 meses de tratamiento nutricional individualizado.

Variable Inicial 2022 Interpretacion* Final 2023 Interpretaciéon*  Incremento
Peso (kg) 314 <1P 46.7 25-50P 15.3
Talla (cm) 152 -1/M* 160 M*/+1 8
IMC (kg/m?) 13.5 <-3 18.2 -1/M* 4.7
CMB (cm) 18.5 <5P 24 50P 55
CC (cm) 59.5 <10P 68.5 25-50P 9

*Interpretacion de peso acorde a tablas de la CDC (2000), talla e IMC OMS (2007), CMB Frisancho (1990) y

CC Fernandez (2004).
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alteracion tubular primaria, en concordancia con
evidencia que indica que no todos los pacientes con
clinica compatible muestran mutaciones
identificables o patrones bioquimicos constantes.

El manejo nutricional fue la principal fortaleza del
abordaje, al ser protocolizado, escalonado vy
sustentado en guias reconocidas de realimentacion y
catch-up growth en pediatria (Da Silva et al., 2020;
Shinde, 2022; Washington & Rathbun, 1984;
Schofield, 1985). La aplicacion de estos lineamientos
permitié establecer metas caldricas y proteicas
progresivas adaptadas al estado clinico de la
paciente, garantizando una recuperacion segura y
eficaz (ganancia de 15.3 kg y 8 cm en 11 meses),
documentada mediante monitoreo antropométrico y
bioguimico. La reevaluacién seriada de electrolitos
urinarios permitié ademas orientar la suspensién
segura de suplementacién. La integracion
multidisciplinaria (gastroenterologia, nutricion y
genética/nefrologia) enriquecié la toma de
decisiones diagndsticas y terapeuticas.

Entre las limitaciones destacan la ausencia de
confirmacion genética, que impide descartar o
confirmar definitivamente Gitelman; el seguimiento
relativamente corto (11 meses), que limita la
observacion de recurrencias a largo plazo; y la
naturaleza de caso Unico, que aporta evidencia de
nivel bajo y restringe extrapolaciones poblacionales.
También debe considerarse la posible influencia de
variables no cuantificadas (dieta previa, episodios
intercurrentes y adherencia fuera de consulta) en la
evolucidn clinica y nutricional.

Este caso aporta implicaciones clinicas relevantes.
Primero, refuerza que las tubulopatias hereditarias
pueden permanecer infradiagnosticadas debido a su
variabilidad fenotipica y a que cuadros digestivos o
de malnutricién pueden enmascarar el origen de las
alteraciones bioquimicas. Segundo, demuestra que
una intervencion nutricional estructurada y la
correccion de pérdidas gastrointestinales pueden
revertir alteraciones electroliticas, destacando el
valor de la nutricion no solo como soporte, sino
también como herramienta diagndstica.

Para pacientes pediatricos con alteraciones
electroliticas y sospecha de tubulopatia, se propone
un enfoque multimodal que incluya correccién
inicial hidroelectrolitica y nutricional, reevaluacion
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seriada de electrolitos y, en casos persistentes,
analisis genéticos. Estudios multicéntricos y de
cohortes podrian aportar mayor solidez a la evidencia
sobre la interaccion entre desnutricion, pérdidas
digestivas y funcién tubular, asi como establecer
criterios mas claros para la indicacion de pruebas
moleculares. Futuras investigaciones deberan
profundizar en los mecanismos que expliquen
hallazgos bioquimicos transitorios como los
observados en este caso.

En suma, este caso resalta la necesidad de integrar la
evaluacion nutricional en el abordaje diagnostico de
tubulopatias pediatricas y aporta evidencia clinica
sobre la utilidad del tratamiento dietético como
medida diagnostica-terapéutica en escenarios donde
las alteraciones urinarias pueden ser secundarias a
comorbilidad digestiva y desnutricion.

Conclusiones

El presente caso evidencia que las tubulopatias, por
su presentacion clinica inespecifica, suelen ser
infradiagnosticadas en edad pediatrica y con
frecuencia se acomparfian de desnutricion o retraso en
el crecimiento. La recuperacion significativa del
estado nutricional observada tras una intervencion
dietética individualizada resalta la relevancia de
implementar un abordaje temprano y
multidisciplinario en pacientes con sospecha de estos
trastornos. Asimismo, se enfatiza la necesidad de
definir protocolos estandarizados y multimodales de
diagnéstico y tratamiento, que integren la valoracion
clinica, pardmetros bioquimicos y anélisis genéticos,
a fin de optimizar la identificacion de tubulopatias y
guiar estrategias terapéuticas adecuadas. Este caso
refuerza la importancia del seguimiento nutricional
sistematico como herramienta clave en la mejoria
clinica y funcional de pacientes pediatricos con
desnutricion aguda severa y sospecha de enfermedad
tubular renal.
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