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Resumen La paralisis hipopotasémica familiar es una canalopatia muscular, poco frecuente,
de predominio en el sexo masculino, caracterizada por debilidad muscular generalizada aso-
ciada a hipopotasemia, con recuperacion completa de sintomas posterior a la normalizacion de
los niveles séricos de potasio; los principales factores desencadenantes son el cese del esfuerzo
después del ejercicio extenuante y las cenas ricas en hidratos de carbono. A continuacion pre-
sentamos el caso de un adolescente masculino con antecedente familiar de cuadro similar, quien
posterior a ingesta alta de hidratos de carbono cursa con primer episodio de debilidad muscular
aguda asociado a hipopotasemia severa, cuya sintomatologia resuelve con la correccion del
trastorno electrolitico, cumpliendo asi los criterios diagnosticos de paralisis hipopotasémica
familiar. La principal leccion que nos deja este caso es que, si bien es una enfermedad poco
comun, se debe incluir su sospecha diagnostica en un paciente con debilidad muscular.

© 2024 Asociacion Colombiana de Medicina Critica y Cuidado lntensivo. Publicado por Elsevier
Espafa, S.L.U. Todos los derechos reservados.

Familiar hypokalemic paralysis: Case report

Abstract Familial hypokalemic paralysis is a rare muscular channelopathy, predominantly in
males, characterized by generalized muscle weakness associated with hypokalemia, with com-
plete recovery of symptoms after normalization of serum potassium levels; The main triggers
are cessation of effort after strenuous exercise and carbohydrate-rich dinners. Below we pre-
sent the case of a male adolescent with a family history of a similar condition, who after high
carbohydrate intake presents with the first episode of acute muscle weakness associated with
severe hypokalemia, whose symptoms resolve with the correction of the electrolyte disorder,
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thus meeting the criteria. Diagnoses of familial hypokalemic paralysis. The main lesson that this
case leaves us is that although it is a rare disease, its suspected diagnosis should be included
in a patient with muscle weakness.
© 2024 Asociacion Colombiana de Medicina Critica y Cuidado Intensivo. Published by Elsevier
Espana, S.L.U. All rights reserved.

Introduccion

Las canalopatias musculares son un grupo heterogéneo de
afecciones de origen genético condicionadas por mutaciones
en los canales de sodio, calcio y cloro, voltaje dependien-
tes, de las membranas de los miocitos’. Sus manifestaciones
fenotipicamente son los sindromes miotonicos, paralisis
periddica hasta hipertermia maligna®. Las paralisis episodi-
cas son un subgrupo de canalopatias que se caracterizan por
episodios recurrentes y reversibles de debilidad muscular
transitoria o permanente’. A su vez, pueden ser clasifica-
das en hiperpotasémicas o hipopotasémicas; estas ultimas,
son mas frecuentes, su prevalencia es de uno por cada
100.000 pacientes y son de herencia autosomica dominantes
en las mutaciones de CACNA1S (variante tipo 1: 70% de los
casos) y SCN4A (variante tipo 2: 20% de los casos) y en menor
medida KCNJ18 (3,5%)"2.

La paralisis hipopotasémica episddica familiar se expre-
sara tempranamente en dificultad para el cierre de los
parpados, posteriormente se afectaran grupos musculares
proximales mas que distales, hay minima o nula altera-
cion bulbar/respiratoria’?. El objetivo de esta revision, es
presentar un caso clinico de un adolescente con paralisis
hipocalémica familiar, el proceso que llevo a dicho diagnos-
tico y su recuperacion completa al manejar adecuadamente
el trastorno electrolitico.

Caso clinico

Paciente masculino de 15 anos de edad, procedente de
Barranquilla, sin antecedentes personales de importancia;
quien acude a urgencia por cuadro clinico de inicio subito
dado por la pérdida de fuerza muscular en las 4 extremida-
des, simétrica, asociado a parestesia en manos, bradilalia e
incapacidad para la bipedestacion y la marcha. Refirié que
10 h previas al inicio presenté dolor intenso en la region cer-
vical posterior a un giro de cabeza que limito el retorno a
la posicion anatomica, por lo que medican con corticoide
parenteral con parcial mejoria. Dias previos, niega cualquier
otra sintomatologia. Al examen fisico se presenta afebril,
con bradicardia y tendencia a la hipotension, a la explora-
cion neurologica, sin compromiso del estado de conciencia,
con tetraplejia flacida, reflejos osteotendinosos abolidos y
sensibilidad conservada. En el servicio de urgencia se sospe-
ché de una posible polirradiculoneuropatia desmielinizante
aguda; se recibe reporte de paraclinicos donde se eviden-
cia acidosis metabolica, con hipopotasemia severa, demas
electrolitos normales, al igual que glucemia (tabla 1). Se

Tabla 1 Resultados de laboratorios al ingreso
Laboratorio Resultado
Glucemia al azar 135
Creatincinasa total 103,9
Sodio sérico 138
Potasio sérico 1,62
Calcio sérico 9,7
Hemoglobina 15
Leucocitos 7.996
Plaquetas 247.100
TSH 1,99

T4 libre 1,04
Relacion potasio/creatinina 0,1
Aldosterona, mg/dl 10

TSH: hormona estimulante de la tiroides.

profundizo en los antecedentes familiares, a lo que padres
refieren cuadro similar en tio paterno, el cual fallecid a
temprana edad; ademas refieren dieta alta en hidratos de
carbono dias previos al inicio del cuadro.

Por riesgo de deterioro clinico y para vigilancia hemo-
dinamica se trasladé a la unidad de cuidados intensivos,
donde se inici6 reposicion de potasio por via central a
0,5mEq/kg, con buena tolerancia, se descarto pérdidas
urinarias y gastrointestinales de potasio, tirotoxicosis e hipe-
raldosteronismo (tabla 1). Estudios imagenologicos como
tomografia y resonancia cerebral de cerebro fueron repor-
tadas como normales, estudios de liquido cefalorraquideo
negativos, electrocardiografia con bradicardia sinusal. Des-
cartadas las causas mas frecuentes de hipopotasemia y ante
la sospecha de paralisis hipopotasémica familiar, por antece-
dente de tio paterno, se solicitd relacion potasio/creatinina
en orina, la cual fue menor de 2,5mEq/mmol, la cual esta
a favor del diagnostico. A las 30h del inicié del cuadro, se
evidencia mejoria significativa de los sintomas, presentando
recuperacion completa del déficit motor, posterior a la nor-
malizacion de niveles séricos de potasio, sin ningn déficit
residual.

Discusion

La paralisis hipopotasémica familiar es una enfermedad que
pertenece al grupo de las canalopatias musculares?, es here-
ditariay poco frecuente, tiene una prevalencia de 1/100.000
habitantes®. Se presenta preferentemente al sexo masculino
e inicia en las primeras décadas de la vida. Algunas personas
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tienen solo un episodio en su vida, mientras otras pre-
sentan crisis repetidamente: diario, mensual o con menos
frecuencia®. La primera crisis generalmente ocurre entre
los 5 y 35 anos, pero la frecuencia de los ataques es mas
alta entre los 15 y 35 anos y posteriormente disminuye con
la edad’. Los principales factores desencadenantes son el
cese del esfuerzo después del ejercicio extenuante y las
cenas ricas en hidratos de carbono, asi como el frio, estrés,
miedo, ingesta de sal, inmovilidad prolongada, uso de glu-
cocorticoide, alcohol y procedimientos anestésicos>.

La paralisis hipopotasémica familiar es causada por una
mutacion en cualquiera de los 2 genes, la mutacion del gen
del canal de iones de calcio o sodio. La forma familiar mas
comun, tipo 1, se debe a una mutacion en el gen del canal
de calcio del musculoesquelético CACNA1S, sensible a la
dihidropiridina. Mientras que la otra forma familiar, tipo 2,
tiene mutaciones en el gen del canal de sodio del musculo
esquelético sensible al voltaje, SCN4A. En menor medida,
es causa de mutaciones del gen KCNJ2 y KCNJ18°. La reali-
zacion de estos estudios genéticos, fue la mayor limitacion
en el caso descrito anteriormente. También se han descrito
formas adquiridas relacionadas con enfermedades como la
tirotoxicosis, la acidosis renal tubular, la diabetes insipida y
la enfermedad celiaca®.

Se ha sugerido que un defecto en la funcion de los cana-
les de potasio dependientes del ATP del musculoesquelético
contribuyen al defecto, explicando porque el ejercicio o la
ingesta de hidratos de carbono desencadenan un episodio
de paralisis®. Durante los episodios o crisis, las fibras mus-
culares dejan de ser excitables por el flujo de potasio que
se estable hacia su interior®.

La paralisis hipopotasémica familiar se caracteriza por
episodios paraliticos focales o generalizados de musculo-
sesqueléticos, que pueden durar de horas a dias, y estan
asociado a hipopotasemia’. Presentan inicialmente dismi-
nucion del tono muscular de predominio en extremidades, y
cuando la crisis se encuentra en su fase maxima, pueden
presentar hiporreflexia o arreflexia. En los episodios mas
graves pueden verse comprometidos la musculatura ocular,
la bulbar y respiratoria, asi como la deglucion’.

El diagnéstico se establece si cumple los siguientes
criterios®:

1. Dos o mas crisis de debilidad muscular con niveles séricos
de potasio <3,5mEq/L.

2. Una crisis de debilidad muscular en el paciente y una
crisis de debilidad en un pariente con niveles séricos de
potasio < 3,5mEq/L.

3. Tres de las 6 caracteristicas clinicas o de laboratorios:

a) Inicio en la primera o segunda década

b) Duracion de la crisis (debilidad muscular que afecta a una
0 mas extremidades) >2h

c) Desencadenantes positivos (comida rica en hidratos de
carbono, descanso después del ejercicio, estrés)

d) Mejoria con la ingesta o administracion de potasio

e) Antecedentes familiares positivos 0 mutacion genética
confirmada en los canales de calcio o sodio

f) Prueba de ejercicio largo de McManis positiva

Tabla 2 Formas de reposicion

Dosis

0,5-1 mEq/kg cada 30 min
40 mEq/! en solucion de manitol al 5%

Via de reposicion

Via oral
Via intravenosa

4. Exclusién de otras causas de hipopotasemia (disfuncion
renal, suprarrenal, tiroidea, acidosis tubular renal, abuso
de diuréticos y laxantes).

De todos los individuos que cumplen los criterios diag-
nosticos, aproximadamente el 30% no tiene una variante
patogénica identificado de los genes conocidos®.

Ante un episodio de debilidad muscular aguda se debe
descartar entidades como paralisis periddicas tirotdxica
o hiperpotasémica, epilepsia, miastenia gravis, miopa-
tias metabodlicas, hipopotasemias secundarias, sindrome de
Guillain-Barré, mielopatia aguda o botulismo, las cuales
son el diagnodstico diferencial de paralisis hipopotasémica
familiar’. Todas estas entidades deben ser sospecha de
acuerdo a la anamnesis, examen fisico y resultados de para-
clinicos.

El manejo inicial abarca evaluacion del estado respirato-
rio, medicion de la concentracion sérica de potasio, pruebas
electrofisiologicas cardiacas y evaluacion de dificultad para
tragar®. Al inicio de un episodio es beneficioso realizar ejer-
cicio suave (caminar en una habitacion o sacudir los brazos).
Las opciones de tratamiento incluyen la administracion de
potasio por via oral o intravenosa dependiendo la severidad
de la crisis (tabla 2), sin exceder los 20 0 200 mEq/dia’.

Las medidas preventivas no farmacologicas abarcan la
educacion acerca de la dieta hiposodica, baja en hidratos
de carbono y estilo de vida, evitando exposicion al frio y al
ejercicio intenso’.

Para el tratamiento profilactico, la diclorfenamida se ha
asociado con reducciones en la frecuencia de las crisis, la
gravedad y la duracion durante del tratamiento cronico’.
Otros medicamentos pueden ser los suplementos de potasio,
los diuréticos ahorradores de potasio (espironolactona) y los
inhibidores de la anhidrasa carbénica (acetazolamida)®.

Las ensefanzas que nos deja este caso, aunque es una
enfermedad poco frecuente, se debe incluir su sospecha
diagnostica en el abordaje de un paciente con debilidad
muscular, ademas que se debe indagar sobre todos los ante-
cedentes incluyendo la alimentacion del paciente, dado que
nos ayuda a tener un diagnéstico mas certero. Por Gltimo,
se debe ser cautelosos con la administracion de liquidos y
electrolitos.
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