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RESUMEN

La deshidratacion con alcalosis metabdlica hipoclorémica es una manifestacién conocida de la
fibrosis quistica, pero infrecuente como forma de presentacién. Lactante de 6 meses de edad
quistica que presentd alcalosis metabdlica hipoclorémica con otras alteraciones
hidroelectroliticas secundaria a schock séptico de foco pulmonar. Se procedié a ingresar en
Unidad de Cuidados Intensivos, acoplado inmediatamente a equipo de ventilacién mecanica
con apoyo de drogas vasoactivas y se planted disfuncién multiple de érganos. Luego de un
mes de estadia en el servicio se trasladé a sala de respiratorio. Se realizdé estudio molecular
gue demostrd genotipo heterocigoto para la mutacion compuesta AF508. Existen pocos casos
en la literatura de alcalosis metabdlica hipoclorémica asociada a shock séptico reportados
como forma de presentaciéon de la fibrosis quistica, por lo que debe considerarse su
diagndstico, sobre todo en lactantes con este tipo de deplecion electrolitica y desequilibrio
acido base, incluso sin sintomas respiratorios clasicos.
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ABSTRACT

Dehydration with hypochloremic metabolic alkalosis is a known manifestation of cystic
fibrosis, but it is uncommon as a presenting symptom. A 6-month-old infant with cystic
fibrosis presented with hypochloremic metabolic alkalosis and other electrolyte disturbances
secondary to septic shock of pulmonary origin. He was admitted to the Intensive Care Unit,
immediately connected to mechanical ventilation equipment with vasoactive drug support,
and multiple organ dysfunction was suspected. After one month in the ICU, the patient was
transitioned to the Respiratory Unit. A molecular study was performed, which showed a
heterozygous genotype for the compound AF508 mutation. There are few cases in the
literature of hypochloremic metabolic alkalosis associated with septic shock reported as a
form of presentation of cystic fibrosis, so its diagnosis should be considered, especially in
infants with this type of electrolyte depletion and acid-base imbalance, even without classic
respiratory symptoms.

Keywords: alkalosis, septic shock, cystic fibrosis

Introduccion

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad genética autosdmica recesiva, cronica,
multisistémica y letal, que codifica una proteina reguladora de la conductancia
transmembranal (CFTR en inglés). El CFTR normal funciona como un regulador de los canales
de Na y Cl dependientes de AMP ciclico en la membrana apical de las células epiteliales,
establecen un balance entre la absorcién de sodio y la secrecién de cloro y bicarbonato para
hidratar en forma adecuada la superficie de las vias aéreas. (!

El pediatra Guido Fanconi von Grebel utilizd por primera vez en 1936 el término «fibrosis
quistica» para describir la asociacién de insuficiencia pancredtica exocrina y enfermedad
pulmonar crdénica en nifios. En 1945, Sydney Farber especuld que se trataba de un problema
localizado no solo en el pancreas, sino una alteracion generalizada en la produccién de moco,
por lo que acuiié el término «mucoviscidosis». Al afio siguiente, Dorothy H. Andersen realizé
una serie de estudios a familiares de pacientes con FQ y llegd a conclusidon de que se trataba

de una enfermedad genética autosémica recesiva. 2
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La misma afecta a casi 1 de cada 3000 nacidos vivos en el norte de Europa, aunque su
frecuencia varia entre diferentes origenes étnicos. Por ejemplo, para los Estados Unidos, la
incidencia es de 1 por 4000 nacidos vivos, mientras que para los hispanos es de 1 por 8000-
10,000. )

Tras analizar los datos respecto a la epidemiologia, diagndstico y manejo de la fibrosis quistica
en Latinoamérica, especificamente en México, Brasil, Argentina, Colombia, Chile y Ecuador, se
puede observar que la incidencia en estos paises es considerablemente baja al compararlo
con otros con mayor presencia de poblacién caucasica; sin embargo, este es un dato que se
espera aumente con el paso del tiempo debido  a una mayor investigacion y capacidad de
heterogenizacidn racial. )

En un registro nacional realizado en 2019 se demostrd que la prevalencia de fibrosis quistica
en Cuba es de 26,3 casos por 1.000.000 de habitantes. La edad media en el momento del
diagndstico es de 2 afios y la edad media de la poblacién total es de 15 afos. De los mayores
de 16 afios, la prevalencia de infeccion por Pseudomonas aeruginosa lo conformé el 46 %, el
36 % lo constituyo la prevalencia de infeccidon por Staphylococcus aureus y el 80 % de los
individuos recibian azitromicina oral. La mutacidn genética mas comun fue F508 observada

en el 50 % de los pacientes. ©®

En la provincia Holguin son siguidos en consulta multidisciplinaria 22 casos de fibrosis quistica
de los cuales el 30,6 % supera los 15 afios. (©

Esta enfermedad se puede presentar con una amplia variedad de sintomas y signos, los cuales
varian desde el periodo de recién nacido a la adultez. Su presentacion clinica caracteristica,
mas alld de la etapa neonatal, puede ser por manifestaciones respiratorias, digestivas,
afectacidn hepatica y pancreatobiliar, nasosinusal y anomalias urogenitales en pacientes de
sexo masculino. )

La deshidratacion con alcalosis metabdlica hipoclorémica es una manifestacién conocida de la
fibrosis quistica, pero infrecuente como forma de presentacion. ) El objetivo de este informe
es presentar el caso de un lactante de 6 meses de edad cuya forma de debut de la fibrosis
quistica fue la alcalosis metabdlica hipoclorémica secundaria a schock séptico de foco

pulmonar.
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Presentacion del Caso

Motivo de ingreso: dificultad para respirar.

HEA: Lactante masculino de 6 meses de edad, raza mestiza, procedencia rural, con
antecedentes patoldgicos personales de reflujo gastroesofagico con seguimiento por
Pediatria y Gastroenterologia. No presentaba antecedentes patoldgicos familiares ni
antecedentes prenatales, perinatales ni posnatales de importancia.

Sus padres lo trasladan al Hospital Pedidtrico "Octavio de la Concepcidn y la Pedraja’y es
recibido en el Cuerpo de Guardia, ya que presentaba disnea de intensidad variable desde
hacia 3 dias que cedia con la administracién de aerosol de Salbutamol, acompanada de tos
productiva, asi como rechazo de los alimentos excepto el pecho, vémitos; dificultad
respiratoria que se intensificd y se acompaiié de somnolencia mantenida. Ademas, refiere la
madre la presencia de heces fétidas y esteatorreicas. Por todo lo anterior se decidié su

ingreso para estudio y tratamiento.

Al ingreso presenté un peso de 5500 gramos y talla 63 cm por lo que de acuerdo a la
valoracion nutricional el peso para la edad, la talla para la edad y el peso en correspondencia
con la talla estaban por debajo del tercer percentil.

Al examen fisico se evidenciaron mucosas secas e hipocoloreadas, polipnea, tiraje intercostal,
frecuencia respiratoria 52 respiraciones/ minuto. Se auscultaron estertores crepitantes en
base pulmonar derecha. Al examen del sistema cardiovascular se constaté frecuencia cardiaca
de 164 latidos/minuto, pulsos distales débiles, llene capilar enlentecido 25 y gradiente
térmico y manifestaciones neurolégicas de hipotonia muscular y apatia, asi como fontanela

anterior deprimida.

La conducta diagndstica incluyd hemograma completo con eritrosedimentacion, la cual
mostré una hemoglobina en 67 g/L, traducida en una anemia severa. El estudio de lamina
periférica revelé anisocromia, anisocitosis, microcitosis y leucocitos normales con ligera
linfocitosis. Ademas, se realizé radiografia de tdrax en vista posteroanterior donde se
observaron engrosamientos perihiliares bilaterales y aumento de la radiopacidad en la region

paracardiaca derecha. (Ver figura 1).
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El ionograma y la gasometria mostraron valores de ph de 7,548; la PO, 143,5 mmHg; K* 1,82
mmol/L; CI" 92,3 mmol/L; [HCOs3] 31,7 mmol/L; EB 8,7 mmol/L compatible con Alcalosis
Metabdlica Hipoclorémica con Hipopotasemia. En la tabla | se muestran los valores de
hemogasometria e ionogramas seriados que evidencian la evolucién del paciente en los dias

posteriores al ingreso. (Ver tabla I).

i

Fig. 1. Radiografia de Térax vista PA

Tabla I. Evolucion temporal de los valores seriados de hemogasometria e ionograma del paciente con

debut de fibrosis quistica.

Parametros 24/9/24 26/9/24 28/9/24 30/9/24 2/10/24 3/10/2024
Lonograma
Na*(mmol/L) 146,8 135,3 141,2 139,9 140,3 140,0
K* (mmol/L) 1,82 5,31 5,66 2,30 2,68 4,46
Cl-(mmol/L) 99,6 92,3 96,8 96,6 96,6 99,9
Caz* (mmol/L) 1,099 1,044 0,845 0,931 1,053 1,077
Gasometria
Ph 7,548 7,471 7,470 7,602 7,472 7,494
PCO2 (mmHg) 37,2 51,6 45,6 29,9 43,6 37,0
p0O2 (mmHg) 143,5 152,9 185,1 No calibrado 109,7 65,1
HCO3 (mmol/L) 31,7 36,8 32,4 28,8 31,1 27,8
EB (mmol/L) 8,7 11,9 7,8 7,4 6,8 4,3

Fuente: Historia Clinica Individual
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Se ingresé en Unidad de Terapia Intensiva Pedidtrica, reportado de critico con alto riesgo para
la vida, inmediatamente acoplado al equipo de ventilacion mecanica, con apoyo de drogas
vasoactivas (dobutamina 250 mcg/10 ml a dosis de 10mcg/kg/min en infusion 1V), sedacién
con midazolam.

Se le aspiraron secreciones purulentas por el tubo endotraqueal, por el abordaje venoso
periférico femoral se le indicé hidratacidén rapida y posteriormente de mantenimiento, y se
realizo la correccidn del desequilibrio hidroelectrolitico.

Se planteé el sindrome de disfuncidon multiple de érganos por compromiso de los sistemas
digestivo, respiratorio, cardiovascular y neuroldgico. Se impuso tratamiento antimicrobiano

empirico con ceftriaxona.

Seguidamente se realizdé hemocultivo en pico febril donde resultd aislado Acinetobacter
iwoffi, cepa productora de carbapenemasa (metalobetalactamasa) resistente a penicilinas,
cefalosporinas y carbapenémicos (meropenén) y candida spp. Se realizd CIM de colistina <
2mg/mc a la cual se mostro sensible.

Se sustituyd el tratamiento anterior por meropenen (bulbo 50mg/10ml a dosis de
60mg/kg/dia) asociado a colistina (100mg/2ml a dosis de 5mg/kg/dia), aparte de anfotericin B
(bulbo de 50 mg/10ml a dosis de 0,50mg/kg/dia). Después de una estadia de un mes en el

servicio se trasladd a sala de respiratorio en aislamiento.

El paciente fue valorado por el servicio de Genética, en la que se indicé estudio molecular, el
cual demostré que el paciente era heterocigoto compuesto genotipicamente para la
mutacion AF508 de la Fibrosis Quistica y por tanto enfermo fenotipicamente. Se brindd
asesoramiento genético a los padres y se indicd posteriormente estudio molecular al

hermano y padres del lactante. En espera de realizar prueba de Electrdlitos del Sudor.

Discusion
Este caso ilustra una forma de presentacion atipica de la Fibrosis Quistica caracterizada por

alcalosis metabdlica hipoclorémica con hipopotasemia.
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Segun Ampuero et.al, muchos de los factores asociados a este tipo de deplecidn electrolitica y
desequilibrio del medio interno en el paciente con Fibrosis Quistica se encuentran presentes:
una edad menor de un afio, existencia de deshidratacidn, exposicidén reciente a temperatura
ambiental elevada, incremento de la temperatura corporal e infecciéon respiratoria
intercurrente, alimentacién materna exclusiva o con férmulas con bajo contenido de sodio

insuficiente en lactantes. (7)

En la fisiopatologia de esta afeccidén se destaca que en los pacientes con FQ la produccién
primaria de sudor es relativamente normal; sin embargo, la existencia de una deficiente
absorcion de cloro origina una falla en la activacidn de los canales de sodio y ante escenarios
que originen una sudoracién excesiva, se excreta una gran cantidad de NaCl y por

consiguiente pérdida de estos electrolitos como también de fluidos por esta via. (7)

Esto causa activacidon del sistema simpdtico, incremento en la liberacién de la hormona
antidiurética y activacion del eje renina- angiotensina-aldosterona con desarrollo de
hiperaldosteronismo secundario, lo que ocasiona reabsorcién de sodio y agua y excrecion de
potasio e hidrogeniones en el tubulo colector cortical renal; ademas la deplecién de cloro
origina alcalosis metabdlica por reabsorcidn renal de bicarbonato, lo cual recibe en la
actualidad el nombre de alcalosis metabdlica por deplecién de cloro y permite destacar asi el

rol trascendental de la falta del cloro en su origen. 7

Los autores concuerdan con el papel del schock séptico como desencadenante de
deshidratacion aguda y empeoramiento de las alteraciones electroliticas, en el que se
encontraron similitudes con este caso: una lactante de 3 meses con infeccion mixta por
Rhino/enterovirus y S. pneumoniae asociada a schock séptico. El mismo resalta la importancia
de sospechar FQ incluso sin sintomas pulmonares clasicos, especialmente en paises sin

tamizaje neonatal. 7)

La falla en el medro y los trastornos hidroelectroliticos de los lactantes se presentan por
multiples causas, pero la deshidratacion hipoclorémica con alcalosis metabdlica es
infrecuente y se ha descrito principalmente en los casos de vémito recurrente por un

sindrome pildrico, vomito persistente de diversa etiologia, drenaje del contenido gastrico (por
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sondas gastricas) con inadecuado reemplazo de las pérdidas, ingesta de alcalis en estados
asociados a hipokalemia (hiperaldosteronismo), pérdida excesiva de cloro por la piel en la FQ
o por sindrome de Bartter. (782

En los casos de dos lactantes con clinica de alcalosis metabdlica con hipocloremia
presentados por Morales et al.,, se tuvo en cuenta que no hubo ninguna pérdida
gastrointestinal observable pues los pacientes no tenian vémitos incoercibles, ni diarreas de
gasto elevado, ni sondas gdstricas y la opcidn restante era la pérdida por la piel, con un

comportamiento semejante al paciente presentado. (¢

Otro de los diagndsticos diferenciales a considerar en el paciente por la presencia de vomitos
ante la ingestidon de alimentos fue la estenosis hipertréfica del piloro, donde se produce
alcalosis por la pérdida de hidrogeniones por vémitos sin embargo en esta patologia no se
presenta hipokalemia ni hiponatremia. (/19

El sindrome de Bartter obedece a una alteracién congénita en la reabsorcion tubular de cloro
(mutacién de la proteina del canal idnico de cloro-Kb), por lo que a diferencia del paciente
con FQ aqui las pérdidas de cloro son de origen renal. Este se caracteriza por presentar
ademads de las alteraciones de laboratorio previamente mencionadas, hipokalemia grave e

hiperreninemia. (10

Otras condiciones mas infrecuentes de observar y las cuales son catalogadas como sindrome
de pseudo-Bartter, dada la similitud bioquimica, son la diarrea perdedora de cloruros, las
pérdidas gastricas continuas sin una adecuada reposicidon y el uso excesivo o mal uso de
diuréticos de asa. (10

En un estudio retrospectivo realizado de enero de 2015 a diciembre de 2019 en el Hospital
Universitario Aga Khan (AKUH), Pakistan, solo 6 de los 72 pacientes pediatricos ingresados
presentaron caracteristicas consistentes con Sindrome de PseudoBartter, que llevaron al
diagndstico de fibrosis quistica etiquetados como "presentadores tempranos".19 Esto
concuerda con los resultados expuestos ,ya que resalta que se trata de una forma atipica de

presentacion que debe evaluarse ante un lactante con este cuadro clinico.
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Ademads, se encontré que en este grupo la colonizacién por Pseudomonas fue menos
frecuente, 1% como es el caso del resultado de hemocultivo en pico febril que se realizé de
este lactante, en el cual se encontrd una colonizacién mixta por Acinetobacter y Chlamidia.
Este hecho resulta de vital importancia, ya que constituye otro rasgo atipico que puede

desorientar el diagnéstico.

En comparacion con un caso de México publicado en 2016, donde se describe un lactante con
tos crénica como parte del fenotipo sinopulmonar crénico, alcalosis metabdlica cronica,
fenotipo perdedor de sal y desnutricion como parte del sindrome nutricional-gastrointestinal,
(11) en el caso mostrado el paciente solo presentaba antecedentes patoldgicos personales de
Reflujo Gastroesofagico y en la clinica una falla de medro asociada a heces fétidas y

esteatorreicas.

Se han descrito varias mutaciones del gen CFTR asociadas con deshidratacidon, hiponatremia y
alcalosis metabdlica, tales como F311L, D110E, D110H, T3381, N1303K, 2,789 + 5G-A, S13F y
3849 + 40 A/G 9 10 11 12 13 14 15 16. El paciente descrito en este articulo se presentd con
mutacion DF508 que, aunque es una de las mutaciones mas frecuentes asociadas a FQ, no ha
sido reportada frecuentemente con SPB, ya que habitualmente produce el cuadro clinico

tipico de forma temprana, con lo cual el diagndstico se hace con antelacién. 1)

En cuanto al diagndstico, Desvaux Garcia y colaboradores han planteado que la introduccién
de TIR (tripsina inmunorreactiva) dentro de los estudios del cribado neonatal, ha supuesto
una disminucidn de los ingresos hospitalarios de los pacientes con FQ debido a que se pueden
anticipar las posibles complicaciones cuando se lleva a cabo un proceso eficiente de
comunicacidén con las familias; a propdsito de un lactante de ocho meses con deshidratacion
hiponatrémica, en el afio 2019, con 12 horas de evolucidn, secundario a vdmito y disminucién

de la ingesta e hipocloremia grave. (12



HolCien Vol 7 (2026)
ISSN: 2708-552X RNPS: 2495

Conclusiones

Este caso subraya la importancia de considerar la fibrosis quistica (FQ) como diagndstico
diferencial en lactantes que presentan alcalosis metabdlica hipoclorémica con hipopotasemia
severa, incluso en ausencia de sintomas respiratorios clasicos. La presentacion atipica,
desencadenada por un shock séptico pulmonar, resalta como una infeccidén intercurrente
puede precipitar y enmascarar una deshidratacion electrolitica crénica propia de la FQ.
Resulta novedoso el hallazgo de una colonizacidn mixta por Acinetobacter y Candida en lugar
de los patégenos tipicos, lo cual podria retrasar la sospecha clinica. El genotipo heterocigoto
compuesto AF508, aunque frecuente, no suele asociarse comunmente al sindrome de

pseudo-Bartter como forma de debut.
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