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“PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO: A PROPOSITO DE UN CASO”

Presenta: Diego Zepeda Galleguillos
Becado de Pediatria
Hospital Dr. Gustavo Fricke

Caso Clinico 2:

El pseudohipoparatiroidismo (PHP) engloba un grupo de enfermedades raras, con un amplio espectro clinico, caracterizadas por
resistencia de los érganos blancos a la accidn de la parathormona (PTH) y en la mayoria de los casos demostrada por un componente
genético o epigenético.

Descrito por primera vez por Filler Albright en 1942, quien reportd pacientes con funcién renal normal, que tenian hipocalcemia,
hiperfosfatemia asociados a niveles elevados de PTH. En los ultimos afios, el estudio de los pacientes con PHP ha generado un notable
avance de nuestro entendimiento sobre la expresion, funcién y regulacién de los mecanismos involucrados.

Los principales subtipos de PHP son causados por mutaciones o defectos de metilacién en el gen GNAS, observandose mutaciones en
otros genes involucrados en la sefializacion intracelular mediada por Gsa-AMPc (PRKAR1A y PDE4D).

Se presenta un caso de un lactante menor de 1 mes y 18 dias que ingresa a la unidad de paciente critico del Hospital Gustavo Fricke por
un sindrome convulsivo secundario a hipocalcemia. Se inicia manejo agudo de hipocalcemia con reposicién parenteral de calcio. En
estudio destaca hiperfosfemia con niveles de PTH elevados y funcidn renal normal, planteandose la sospecha diagnédstica de un PHP.

El PHP clinicamente se caracteriza por resistencia a la accién de la PTH asociado a otras resistencias hormonales y un fenotipo
caracteristico denominado osteodistrofia hereditaria de Albright (OHA).

El afio 2016 el consorcio Europeo para el estudio de PHP propone una nueva clasificacién para crear una terminologia uniforme basadas
en los conocimientos actuales, englobando estas entidades nosoldgicas bajo el nombre de trastornos inactivadores de la sefializacion
PTH/PTHrP.

El objetivo del tratamiento consiste en normalizar la calcemia y evitar la osteopenia que puede producirse a largo plazo si se mantiene
una elevacién a largo plazo de la PTH. Se debe incluir como parte del tratamiento el control de otras resistencias hormonales y el
manejo de las manifestaciones clinicas asociadas al fenotipo OHA.
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