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Nota clinica

Debilidad muscular recurrente en las piernas.
No pensar siempre en molestias de crecimiento

J. Morata Alba?, M. I. Jiménez Candel®

3Pediatra. Servicio de Pediatria. Hospital Llufs Alcanyis. Xativa, Valencia. Espafia « PMIR-Pediatria.
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La pardlisis periddica hiperpotasémica es una canalopatia del misculo esquelético que se caracteriza por
episodios recurrentes de debilidad muscular que pueden ser desencadenados por el ejercicio, el frio, el

Describimos el caso de una nifia de cuatro afios de edad, con antecedentes familiares de pardlisis periddica,
hiperpotasémica y con algtin episodio de debilidad en miembros inferiores. Asintomatica hasta unos seis
meses antes de acudir. Refieren unos tres episodios de debilidad muscular y sensacién de adormeci-
miento de miembros inferiores, por las noches, que se resolvieron espontaneamente en unos minutos.

Hyperkalemic periodic paralysis is a channelopathy of the skeletal muscle that is characterized by recur-
rent episodes of muscle weakness that may be triggered by exercise, cold, rest or shortly after exercise

We describe the case of a four-year-old girl with a family history of hyperkalemic periodic paralysis and
an episode of weakness in legs. She was asymptomatic until about six months before. Concern about
three episodes of muscle weakness and numbness of legs at night, which resolve spontaneously in a
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& reposo o poco después del ejercicio y por aporte de potasio.
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Palabras clave:
e Debilidad muscular
- Tecurrente No presenta otra clinica asociada.
e Pardlisis periddica
Recurrent muscle weakness in legs. Do not always think
of discomfort due to growth
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Key words:
* Recurrent muscle
o weaknegs few minutes. No other associated symptoms.
* Periodic paralysis
INTRODUCCION

Las paralisis periddicas son un trastorno poco fre-
cuente (prevalencia de 1 caso/200 000 habitan-
tes), que cursan con episodios de debilidad muscu-
lar aguda que puede confundirse con otras
enfermedades como la epilepsia o la miastenia
gravis, entre otras. Mujeres y hombres parecen
afectados por igual.

La paralisis periodica hiperpotasémica se incluye
dentro de las canalopatias musculares. En esta enti-
dad se producen mutaciones en el gen SCN4A, que
codifica la subunidad alfa del canal del sodio del
musculo esquelético, que se localiza en el cromoso-
ma 17q23-25. El patron de herencia es autosomico
dominante**y es una entidad poco frecuente?.

Los defectos estructurales o funcionales en el ca-
nal del sodio del musculo esquelético causados
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por mutaciones en el gen SCN4A consisten, por lo
general, en sustituciones de aminoacidos que impi-
den la inactivacion del canal que sigue normalmen-
te a un potencial de accion, lo que ocasiona un flujo
incontrolado de sodio hacia el interior de la fibra
muscular. Como consecuencia, la fibra se despola-
rizay elloimpide la generacion de nuevos potencia-
les de accion. La entrada masiva de sodio dentro de
las células provoca una salida de potasio que expli-
ca sus concentraciones elevadas en la sangre®*.

Se caracteriza por ataques recurrentes de debili-
dad muscular que pueden durar de minutos a ho-
ras y se asocian por lo general, pero no siempre, a
un aumento de las concentraciones del potasio
sérico (en algunas series los niveles de potasio sé-
rico registrados durante los ataques de debilidad
muscular fueron de 5,3 mEqg/l) y de la creatinfos-
focinasa®. Por lo general, no se afectan los muscu-
los respiratorios y después de un ataque puede
persistir debilidad muscular moderada durante
uno o dos dias. Los sintomas suelen aparecer de
modo temprano, en la primera década de la vida.

Se han descrito tres variantes de paralisis periddica
hiperpotasémica: la forma pura sin otros sintomas
anadidos, la forma que evoluciona con miotonia
clinica o electromiografica, y la que evoluciona con
paramiotonia®.

CASO CLINICO

Nina de tres anos y diez meses de edad que es va-
lorada en consultas por episodios recurrentes de
debilidad muscular en miembros inferiores, con
recuperacion espontanea en minutos. Anteceden-
tes personales sin interés. Embarazo controlado
sin incidencias; nacimiento por parto vaginal. Lac-
tancia artificial. Desarrollo perinatal y psicomotor
normal. Nidebilidad muscular ni calambres referi-
dos hasta seis meses antes.

En los antecedentes familiares destaca paralisis
hiperpotasémica familiar en varios familiares de la
rama paterna (padre, tio y tia paterna, abuela pa-
terna) sin aportar mas datos y sin saber precisar
estudio genético.
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La clinica se inicid unos seis meses antes de acudir
a la consulta, estando previamente asintomatica;
refirieron 3-4 episodios intermitentes, en dias se-
parados entre si, de calambres musculares y sensa-
cién de adormecimiento de miembros inferiores
mientras dormia, de los que se recupero esponta-
neamente en unos minutos. No muestra otra clini-
ca, ni afectacién de otros miembros. Desde estos
episodios la paciente permanecié asintomatica.

Exploracion clinica y neurologica normal en el mo-
mento de servalorada en consulta, con fuerza, sen-
sibilidad y reflejos osteotendinosos normales.

Ante la sospecha de paralisis hiperpotasémica fa-
miliar, se solicité estudio analitico con hemograma
y bioquimica, siendo normales. Hemograma nor-
mal, electrolitos en sangre y orina normales, K 4,5
mEq/l con excrecidn fraccional de potasio (EFK) del
13%. No fue posible realizar analisis de sangre
coincidiendo con la clinica.

Tampoco se pudo realizar coincidiendo con la clini-
ca la electromiografia (EMQ), la determinacién de
creatinfosfocinasa (CPK) y el electrocardiograma
(ECG), pues no presentd de nuevo sintomas. La
electromiografia (EMG) sin coincidir con la clinica
fue normal.

Ante la sospecha clinica, dado los antecedentes fa-
miliares, a pesar de que la clinica no era muy mani-
fiesta, se solicito estudio genético del gen SCN4A
(OMIM +603967), detectando mutacion en hete-
rocigosis p.Thr704Met.

En el momento del diagndstico no se inici6 trata-
miento con acetazolamida por via oral dado que
los episodios de debilidad muscular no se han re-
petido y los valores de potasio sérico fueron nor-
males en los controles realizados. Se realizaran
controles clinicos y analiticos evolutivos periédicos
para valorar si, en el algin momento, precisa ini-
ciar tratamiento médico. Se pauto dieta norica en
potasio.

DISCUSION

En la paralisis periodica hiperpotasémica los episo-
dios de debilidad muscular ocurren por lo general
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por la mafiana, al despertar, y al final del dia®.
Como factores desencadenantes se senalan el
ejercicio, el frio, el reposo poco después del ejerci-
cioy el aporte de potasio®.

Durante los ataques, los reflejos osteotendinosos
estan disminuidos o ausentes, las concentraciones
de potasio sérico se elevan y puede observarse un
incremento de la amplitud de las ondas T en el
ECG, un QT largo o intervalo QU largo sugestivo de
sindrome de Andersen. En nuestro caso no se pudo
realizar la exploracion clinica ni la determinacion
analitica ni el ECG coincidiendo con episodios de
debilidad muscular.

Entre los episodios, los nifios pueden presentar
miotonia en los parpados, cara, cuello, lengua e in-
cluso en las extremidades®, o estar asintomaticos.
En los pacientes con paralisis periddica hiperpota-
sémica puede no observarse clinicamente el fené-
meno mioténico, pero si evidenciarse en la electro-
miografia’.

En nuestra paciente no se observé fenémeno mio-
tonicoclinico nial realizar la electromiografia, pero
no se pudo realizar el estudio durante un episodio
de debilidad muscular.

La paralisis periddica hiperpotasémica puede ser
dificil de diagnosticar cuando los pacientes son
evaluados después o entre los ataques, cuando la
fuerza del musculo y los niveles séricos de potasio
son normales. La creatinfosfocinasa estd frecuen-
temente elevada entre los ataques de paralisis,
pero esto es poco sensible y nada especifico de la
entidad.

Segun Narberhaus et al.?, en la paralisis periodica
hiperpotasémica el estudio histolégico del muscu-
lo no aporta informacion de interés, aunque en la
microscopia 6ptica pueden observarse hallazgos
compatibles con miopatia vacuolar, mientras que
en la electronica pueden detectarse tubulos T dila-
tados®.

En el tratamiento preventivo de los episodios de
debilidad muscular se recomienda el empleo de
inhibidores de la anhidrasa carbdnica, como la ace-
tazolamida, dos o tres veces en el dia, porque dis-
minuyen la frecuencia de los ataques y puede me-

jorar la miotonia si esta presente. También se
sugiere como tratamiento preventivo el uso conti-
nuo de diuréticos como la hidroclorotiazida y el
empleo de agonistas 3-adrenérgicos como el albu-
terol o salbutamol, y evitar el frio° y alimentos ricos
en potasio®.

Para el tratamiento de episodios agudos, graves y
prolongados se sugiere la administracion de gluco-
nato de calcio por via intravenosa, glucosa intrave-
nosa o glucosa e insulina intravenosas e hidroclo-
rotiazida via intravenosa®.

La mayoria de las paralisis periodicas hiperpotaseé-
micas se observan en varios miembros de una fa-
milia y se transmiten de forma autosémica domi-
nante, como en nuestro caso. Los familiares
directos tienen una probabilidad del 50% de pre-
sentar la mutacion®. Estan descritas varias muta-
ciones en el gen SCN4A asociadas a la enfermedad.

Existen casos de presentacion esporadica y se han
descrito muy raramente formas secundarias de
paralisis hiperpotasémica. Puede ocurrir hiperpo-
tasemia debido a otras causas, como por ejemplo
en pacientes con hemorragia intestinal o estados
hipercatabdlicos, en la hemdlisis intravascular,
transfusiones de sangre incompatibles, quemadu-
ras, tratamiento quimioterapéutico de tumores
solidos o leucemia, en la insuficiencia renal aguda
y cronica, hiperplasia suprarrenal congénita, ane-
mia drepanocitica, lupus eritematoso sistémico,
uropatias obstructivas, periodo postrasplante re-
nal, amiloidosis renal, durante el empleo de diuré-
ticos como la espironolactona, en la enfermedad
de Addison, entre otras®*©.

CONCLUSIONES

Ante todo paciente con debilidad muscular aguda
recurrente debe realizarse una anamnesis y explo-
racion clinica completa para una correcta orienta-
cion diagnostica.

Se debe realizar el diagndstico diferencial de otras
paralisis periodicas, asi como de otras causas de
cuadriparesia aguda, incluyendo sindrome de Gui-
llain-Barré, botulismo, y mielopatia cervical. Estas
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entidades se diferencian de la paralisis hiperpota-
sémica familiar periodica por los valores elevados
de potasio en esta ultima, asi como por la ausencia
de afectacion respiratoria y recuperacion esponta-
nea en unas horas (Tabla 1).

A pesar de ser una entidad poco frecuente, no de-
bemos olvidar |a posibilidad de una paralisis perio-
dica hiperpotasémica, asi como también la posibi-
lidad de paralisis perioddicas hipopotasémicas y
normopotasémica; estas ultimas consideradas
variantes de la paralisis periddica hiperpotasémi-
ca. El diagnéstico de esta enfermedad se sospecha
por la clinica y se puede confirmar con la determi-
nacién de electrolitos en sangre y con confirma-

En ocasiones la sintomatologia puede manifestar-
se por la noche, como en nuestro caso, tras el repo-
so después del ejercicio diario habitual de un nino,
y debemos pensar que no siempre esta sintomato-
logia es secundaria a los dolores de crecimiento.

CONFLICTO DE INTERESES

Los autores declaran no presentar conflictos de intereses en
relacion con la preparacion y publicacion de este articulo.

ABREVIATURAS

CPK: creatinfosfocinasa ® ECG: electrocardiograma ® EMG:
electromiografia ® EFK: excrecién fraccional de potasio.

cion genética.

Tabla 1 Diagnéstico diferencial de las paralisis periddicas

Paralisis hipopotasémica
periddica

Paralisis periédica
tirotoxica

Paralisis hiperpotasémica
periddica

Sindrome de
Andersen

Edad de inicio

Primera o segunda década

Mayores de 20 afios

Primera década

Primera o segunda
década

Frecuencia de los
episodios

Infrecuente (algunas veces
al ano)

Infrecuente

Frecuente (varios en un
dia)

Mensual

Desencadenantes

Ejercicio, estrés, hidratos de
carbono

Ejercicio, estrés,
hidratos de carbono

Ejercicio, ayuno, estrés,
alimentos ricos en K

Reposo después del
ejercicio

Nivel de K durante
el ataque

Bajo

Bajo

Normal o elevado

Bajo, normal o
elevado

Otros sintomas

Miopatia de inicio mas tardio

BajaTSHcon T4 0
T3alta

Miotonia clinica y/o EMG.
Miopatia de inicio mas
tardio

Rasgos dismorficos,
arritmias
ventriculares,
intervalo QT largo

Causa

Herencia autosomica
dominante en los canales de
calcio o sodio en la membrana
muscular

Tirotoxicosis. Posible
predisposicion
hereditaria

Herencia autosémica
dominante. Defecto
del canal de sodioen la
membrana muscular

Herencia autosémica
dominante. Defecto
de los canales de
potasio

Penetrancia

Penetrancia comdn,
especialmente en las mujeres

Alta

No penetrancia
y penetrancia
incompleta comun

Epidemiologia

La expresion clinica mas

Incidencia mas alta

Ambos sexos afectados

Marcada variacion

ataque

frecuente en los hombres que | en los asiaticosyen | por igual fenotipica
en las mujeres los hombres mas que intrafamiliar
las mujeres
Tratamiento Inhibidores de la anhidrasa Estado eutiroideo. Inhibidores de la Inhibidores de la
preventivo carbénica. Diuréticos Propranolol anhidrasa carbonica. anhidrasa carbonica
ahorradores de potasio Diuréticos tiacidicos.
D-agonistas
inhaladosFinal del
formulario
Duracién del Horas o dias Horas o dias Minutos a horas Dias

EMG: electromiografia; K: potasio; T3: hormona tiroidea (triyodotironina); T4: hormona tiroidea (tiroxina); TSH: hormona estimulante del tiroides.
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