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Introduccién:

La hipocalcemia secundaria a hipoparatiroidismo, es infrecuente en pediatria. Las causas pueden ser congénitas o
adquiridas. Dentro de las genéticas, podemos distinguir dos grupos: los hipoparatiroidismos aislados y aquellos que son
parte de un sindrome genético. Entre estos destacan, el sindrome de microdelecion del cromosoma 22q (SVCF), el
sindrome Kenny-Caffey, defectos mitocondriales y el sindrome Hipoparatiroidismo-Sordera-Displasia Renal o
sindrome HDR (Hypoparathyroidism- neurosensorial Deafness - Renal disease). Este Gltimo sindrome, HDR o Barakat
es de herencia autosémica dominante y es excepcional.

Describimos a una paciente y su familia cuyas caracteristicas clinicas nos permitieron sospechar la etiologia, la que fue
confirmada por estudio genético-molecular y la vez iniciar un manejo médico apropiado y asesoria genética.

Se revisaran las causas de los hipoparatiroidismo genéticos sindromaticos, para finalmente describir las principales
caracteristicas del sindrome HDR y sugerir recomendaciones para el estudio etioldgico de esta condicién médica.

Caso Clinico:

Preescolar de sexo femenino de 4 afios previamente sana quien presenta un cuadro de tetania durante un cuadro viral
intercurrente. Entre sus antecedentes destacan que su madre, la hermana mayor y un tio materno, presentan hipoacusia
neurosensorial y usan audifonos. Ellas tienen ptosis palpebral unilateral y un aparente retraso cognitivo. La madre es
epiléptica y en su juventud presentd hipocalcemia, hipoparatiroidismo y calcificaciones de nucleos basales cerebrales
observadas en neuroimagen de esa época. Una prima materna tiene retraso del lenguaje y una malformacién renal y de
vias urinarias. En su examen fisico destacaba, retraso del lenguaje, antropometria normal, hipertonia, signo de Chvostek
positivo y marcha en punta de pie. Se pesquisa hipocalcemia, hipoparatiroidismo, multiples calcificaciones
parenquimatosas en ambos hemisferios cerebrales, asi como rifiones hipoplasicos e hipoacusia neurosensorial.



Laboratorio Paciente
Calcio 5,4 mg/dL
Fosforo 9,8 mg/dL
Magnesio 1,7 mg/dL
PTHi 3,9 ng/mL
Creatinina 0,5 mg/dL
Vit 25 OH-D 36,7 mg/dL

Laboratorio Paciente Mama Hermana

Calcemia 4,28 mg/dL 6,9-5,5 mg/dL 7,4-6,4 mg/dL

(corregida)

PTH* 3,9 pg/mL 24.3 pg/mL 14,9 pg/mL

Creatinina 0,5 mg/dL 1,6 mg/dL 0,6 mg/dL

Vit 25 OH-D 26,7 ng/mL 31.4 ng/mL < 8,1 ng/mL

Cariograma 46, XX

TAC cerebro Mdltiples Calcificaciones P
calcificaciones  ganglios basales
cerebrales

Ecografia Rinones Rinones lobulados, Rinones

abdominal hipoplasicos* tamano normal. hipoplasicos.

Quiste cortical Quiste renal

(‘<2 SDS) izquierdo (1.3 cm). derecho (1.8cm)

Audiometria Normal- HSN HSN HSN

Comentario:

La historia y caracteristicas clinicas de la paciente y su familia, sugirieron un hipoparatiroidismo sindromético. Dentro
de los diagnosticos diferenciales, el sindrome HDR parece el mas probable. Barakat et al. describe inicialmente a 4
nifios con hipoparatiroidismo y sordera neurosensorial , que fallecieron por falla renal progresiva. Desde entonces se
han descrito casos familiares que presentan variaciones fenotipicas de estos tres signos caracteristicos. La causa de esta
entidad se debe a mutaciones del gen GATAZ3, el que es esencial en el desarrollo embrionario de las paratiroides, del
sistema auditivo y renal. Se localiza en el cromosoma 10p13-p15 y pertenece a los factores de transcripcion dedos de
zinc. El diagnostico es clinico y se confirma por el estudio genético-molecular.

Conclusiones:

El hipoparatiroidismo es infrecuente en pediatria y frente a un caso debemos investigar otros signos que orienten hacia
una causa genética. La paciente y su familia tienen caracteristicas tipicas de este inusual sindrome HDR. Requeriran
manejo del hipoparatirodismo y seguimiento nefrolégico, dado que el prondéstico depende de la enfermedad renal.
Ademas se debe otorgar consejo genético, por ser un cuadro autosomico dominante de penetrancia variable.
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