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Abstrak

Sindroma Gitelman, dikenal sebagai hipokalemia-hipomagnesemia familial, merupakan kelainan
tubular autosom resesif yang ditandai dengan alkalosis metabolik, hipokalemik dengan hipomagnesemia
dan hipokalsiuria. Sindrom Gitelman muncul pada usia remaja atau dewasa muda namun sering tidak
terdiagnosis sampai dewasa. Sindroma Gitelman merupakan penyakit tubular renal yang paling sering
pada ras kaukasian, dengan prevalensi 1:40000. Gejala Klinis berupa cepat lelah dan kelemahan umum,
tetani, parestesia, poliuria, atau nokturia. Sindrom Gitelman berat dapat berupa perubahan status mental,
kejang, rabdomiolisis, kondrokalsinosis, dan aritmia ventrikel. Telah dilaporkan pasien laki-laki usia 19
tahun dengan keluhan utama lemah pada keempat anggota gerak disertai kram dan kesemutan, poliuria,
nokturia, sesak nafas, dan berdebar-debar. Pada pemeriksaan fisik ditemukan kekuatan motorik keempat
ekstremitas menurun. Pemeriksaan penunjang ditemukan kadar kalium serum 1,9 mmol/L, magnesium
serum 1,5 g/dL, analisa gas darah kesan alkalosis metabolik, kalium urin 270 mmol/24 jam, magnesium
urin 99,84 g/24 jam, kalsium urin 54,7 mg/24 jam, serta hitung transtubular K gradient sebesar 53,02.
Terapi pada pasien adalah terapi substitusi dengan pemberian kalium intravena.

Kata kunci : Sindrom Gitelman, hipokalemia, alkalosis metabolik, hipomagnesemia, hipokalsiuria
Abstract

Giteman syndrome, known as familial hypokalemia-hypomagnesemia, is an autosomal recessive
tubular kidney disorder that is characterized by hypokalemia, metabolic alkalosis, hypomagnesemia, and
hypocalciuria. Gitelman syndrome usually accurs in adolescents or young adults but is often not
diagnosed until adult. Gitelman syndrome prevalence is estimated at 1 : 40.000. Clinical manifestation
include fatigue and general weakness, tetany, paresthesias, polyuria, or nocturia. Severe complication
due to Gitelman syndrome include changes in mental status, focal seizure, rhabdomiolysis,
chondrocalcinosis, and ventricular arrhythmia. It has been reported a nineteen years old man patient
with chief complaint weakness of whole extremities accompaned by numbness, plyuria, nocturia,
breathlessness, and palpitation. Physical examination found decrease of motoric power at all four
extemities. Laboratory investigations found serum pottasium levels of 1,5 g/dL, blood gases analysis
suggesting metabolic alcalosis, urine potasiun 270 mmol/24 hours, urine magnesium 99,84 g/24 hous,
urine calcium 54,7 mg/24 hours, gradient K transtubular count 53,02. The patient was given substitution
therapy with intravenous pottasium.

Keywords: Gitelman syndrome, hypokalemia, metabolic alcalosis, hypomagnesemia, hypocalciuria

PENDAHULUAN metaboli_k, - hipomagne_semia, _ dan
hipoklasiuria.” Prevalensi sindrom Gitelman
diperkirakan 1-10 : 40.000, berpotensi lebih
tinggi di Asia.? Gejala biasanya baru muncul

Sindrom Gitelman adalah gangguan
tubular ginjal bersifat autosom resesif yang
ditandai dengan hipokalemia, alkalosis
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setelah usia 6 tahun dan terdiagnosis saat
usia remaja atau dewasa muda, namun
sering tidak terdiagnosis sampai akhir masa
anak-anak  bahkan dewasa.  Sindrom
Gitelman  merupakan tubulopati yang
bersifat autosomal resesif dengan mutasi
pada gen SLC12A3 vyang mengkode
thiazide-sensitive ~ Na-Cl  co-transporter
(NCCT).?

MANIFESTASI KLINIS

Gejala sindrom gitelman berupa
episode tetani (khususnya saat demam atau
kehilangan  magnesium  ekstra  karena
muntah/ diare), parestesia, cepat lelah atau
kelemahan umum  setelah  melakukan
kegiatan sehari-hari, poliuria, atau nokturia.*
Pertumbuhan  normal pada  sindrom
Gitelman, tapi bisa terjadi retardasi pada
hipokalemia dan hipomagnesemia berat.®

LABORATORIUM

Temuan laboratorium pada sindrom
Gitelman berupa hipokalemia, alkalosis
metabolik, hipomagnesemia dan
hipokalsiuria. ~ Konsentrasi  magnesium
normal kadang ditemukan pada sindrom
gitelman (sehingga kadang terjadi false
diagnosis dengan sindrom Bartter). Eksresi
prostaglandin urin normal dan fungsi ginjal
dalam batas normal.®

PENATALAKSANAAN

Pasien sindrom Gitelman
asimptomatik tidak perlu diberikan terapi,
hanya diperlukan kontrol rutin 1-2 kali tiap
tahun. Pasien dengan gejala adanya
kelelahan, kelemahan otot, konstipasi,
aritmia, tetani, kram, parastesia, nyeri otot
maka kadar kalium dan magnesium harus
dievaluasi. Normalisasi kadar magnesium
sulit dicapai karena pemberian magnesium
dosis tinggi dapat menyebabkan diare.
Terapi magnesium klorida dapat diberikan
secara oral dengan dosis inisial 3
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mmol/m?/24 jam atau 4-5 mg/kgBB/24 jam
dibagi dalam 3-4 dosis. Dalam kasus
terjadinya tetani akut, MgCl, 20% dapat
diberikan intravena (0,1 mmol Mg/kg),
dapat diulang tiap 6 jam.’

Indikasi koreksi kalium dibagi dalam :

e Indikasi mutlak ; pada pasien sedang
dalam pengobatan digitalis, pasien
dengan Kketoasidosis diabetik, pasien
dengan kelemahan otot pernafasan dan
pasien dengan hipokalemia berat ( < 2
meqg/L ).

e Indikasi kuat ; kalium harus diberikan
dalam waktu yang tidak terlalu lama
yaitu pada keadaan insufisiensi koroner/
iskemia otot jantung, ensefalopati
hepatik, dan pasien menggunakan obat
yang dapat menyebabkan perpindahan
kalium dari ekstra ke intrasel.

o Indikasi sedang ; pemberian kalium tidak
perlu segera seperti pada hipokalemia
ringan ( 3-3,5 meqg/L ).

Perkiraan untuk setiap penurunan
kadar kalium serum 1 mEqg/L, defisit kalium
sekitar 200-400 Meq. Pasien dengan kadar
kalium serum 2,5-3,5 mEg/L dapat
diberikan terapi substitusi oral.’

ILUSTRASI KASUS

Pasien laki-laki usia 19 tahun datang
ke IGD RSUP Dr. M. Djamil Padang
dengan keluhan utama kelemahan keempat
anggota gerak semakin meningkat sejak 2
hari yang lalu. Awalnya kedua tungkai
lemah menyebabkan kesulitan  berjalan
sehingga harus dipapah kemudian pasien
kesulitan untuk memegang benda. Lama-
kelamaan pasien tidak bisa menggerakkan
kedua tangan dan kakinya. Keluhan diikuti
kebas dan kesemutan pada keempat anggota
gerak. Keluhan tersebut sudah dirasakan
sejak 8 bulan yang lalu, hilang timbul.
Keluhan tersebut muncul bila pasien terlalu
lelah.
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Buang air kecil banyak sudah dialami
oleh pasien sejak 8 bulan yang lalu, minum
air 8-10 gelas perhari, frekuensi buang air
kecil 6-8 kali perhari, riwayat sering bangun
tengah malam karena buang air kecil ada,
pasien bisa 2-3 kali buang air kecil saat
malam hari.

Pasien datang ke IGD dengan
kesadaran kompos mentis, tekanan darah
110/70 mmHG, frekuensi napas 20 x/menit,
frekuensi nadi 84 x/menit dan suhu tubuh
37,1°C. Pada pemeriksaan fisik didapatkan
penurunan refleks fisiologis, dan penurunan
kekuatan motorik keempat ekstremitas.

Pada pemeriksaan penunjang
didapatkan kadar Hb 15,3 gr/dl, leukosit
5250/mm? dengan hitung jenis
0/2/10/58/36/4 dan trombosit 232.000/mm?:
Pada pemeriksaan kimia klinik didapatkan
kadar natrium 140 mmol/l, kalium 1.5
mmol/l, Klorida 98 mmol/l, magnesium 1.5
g/dl, ureum 29 mg/dl, kreatinin 0,8 mg/dl.
Hasil analisis gas darah menunjukkan pH
7,49, pCO2 23 mmHg, pO2 258 mmHg,
HCO3- 28,2 mmol/L, SO2 99 %. Pada
pemeriksaan urin didapatkan kadar natrium
urin 53 mmol/L/24 jam, kalium urin 270
mmol/L/24 jam, klorida urin153 mmol/L/24
jam, Kkalsium wurin 54,7 mg/ 24 jam,
osmolaritas urin 662 mOsmol/kgH20,
Osmolaritas serum 299 mOsmol/kgH20 dan
Trans tubular Kalium Gradient (TTKG)
53,02 (TTKG > 4 menunjukkan peningkatan
sekresi Kalium di tubulus distal).

Pasien  diberikan terapi  kalium
intravena dan saat rawat jalan dilanjutkan
dengan pemberian kalium secara oral.

DISKUSI

Telah dirawat pasien laki-laki 19
tahun dengan diagnosis akhir sindrom
Gitelman.

Diagnosis pada pasien ditegakan
dari anamnesis, pemeriksaan fisik dan
pemeriksaan penunjang. Pasien datang
dengan kelemahan ekstremitas dan sering
BAK. Pada pemeriksaan fisik didapatkan
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kekuatan motorik keempat ekstremitas
menurun. Pada pemeriksaan penunjang
didapatkan adanya hipokalemia berat,
hipomagnesemia, hipokalsiuria, analisa gas
darah dengan kesan alkalosis metabolik.’

Sindrom  Gitelman sering tidak
terdiagnosis sampai akhir masa kanak-kanak
atau bahkan dewasa. Keluhan keram,
parestesia dan kelelahan sering terjadi.®®
Manifestasi yang berat berupa onset muda
(sebelum usia 6 tahun), retardasi mental,
kondrokalsinosis, rabdomiolisis, kelemahan
dan aritmia ventrikuler.

Pasien datang dengan kondisi berat
yaitu kelemahan otot napas sehingga
menimbulkan kegagalan pernafasan dan
penurunan kesadaran. Kelemahan otot napas
merupakan  akibat dari  hipokalemia
berat.'%!2 Beltagi et al (2015) menemukan
komplikasi yang berat akibat komplikasi GS
yaitu mengantuk, perubahan status mental
dan kejang fokal .3

Mekanisme hipomagnesemia pada
sindrom  Gitelman belum sepenuhnya
diidentifikasi. Satu studi menyatakan bahwa
hilangnya co-transporter Na-Cl mengarah ke
renovasi struktural utama tubulus distal
ginjal, yang ditandai perubahan glomerular
dan fungsi tubular.}**> Hipokalsiuria pada
sindrom Gitelman diperkirakan akibat dari
up-regulasi kompensasi reabsorpsi kalsium
tubulus proksimal.t®

Diagnosis sindrom Gitelman
didasarkan pada gejala klinis dan kelainan
biokimia, yang meliputi hipomagnesemia,
hipokalemia, alkalosis metabolik, dan
hipokalsiuria. Hipomagnesemia dapat tidak
ditemukan. Kriteria untuk menegakkan
diagnosis sindrom Gitelman adalah dengan
melakukan identifikasi  mutasi  gen
SLC12A3. V'

Terapi pada pasien adalah dengan
pemberian terapi substitusi dimana diberikan
terapi  kalium  intravena.!®  Indikasi
pemberian kalium pada pasien adalah
mutlak karena ditemukan adanya kelemahan
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otot pernapasan akibat hipokalemia berat.
Selanjutnya setelah terapi intravena dapat
diberikan terapi oral pada pasien. Hal ini
untuk menjaga kadar kalium pasien tetap
stabil.*®

Konseling genetik penting karena
sindrom Gitelman adalah autosomal resesif.
Pasien dewasa dengan sindrom Gitelman
berisiko rendah untuk memiliki anak-anak
dengan sindrom Gitelman (~1 dalam 400).
Diagnosis antenatal untuk sindrom Gitelman
belum disarankan karena prognosis yang
baik pada sebagian besar pasien.® Secara
umum, prognosis jangka panjang sindrom
Gitelman sangat bagus. Namun, tingkat
beratnya kelelahan dapat menghambat
aktivitas sehari-hari pasien. Perkembangan
menjadi insufisiensi ginjal sangat jarang
terjadi.?°
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