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El pseudohipoparatiroidismo es un trastorno hereditario he-
terogéneo muy poco frecuente y caracterizado por la presencia
de hipocal cemia-hiperfosfatemia con PTH plasmética elevada
en ausencia de unainsuficiencia renal. Fue descrito por prime-
ravez en 1942 por Albright®. Posteriormente, en 1952 se des-
cribieron pacientes con fenotipo de osteodistrofia de Albright
(AHO), pero sin alteraciones bioquimicastipicas de laresisten-
ciaalaPTH (calcio, fésforo y PTH normales) denominandose
aesa variante pseudopseudohi poparatiroidismo (PPHP)®.

Presentamos €l caso de un lactante varon de 4 meses de edad
que en una ecografia abdominal se le detectaron calcificaciones
renales miltiplesy bilaterales. Antecedentes personales: emba-
razo gemelar (1 gemelo), prematuridad (31 semanas), retraso de
crecimiento intrauterino (peso nacimiento; 785 g). Asfixianeo-
natal (Apgar 2/6) que precisd de ventilacion mecanicaen lasa
lade partos. Cariotipo: 46 XY. Ecografia abdominal alasema-
nade vida normal. Fue sometido a nutricion parenteral durante
un total de 24 dias. Losnivelesde calcio y fosforo durante el pe-
riodo neonatal resultaron normales. A 1os 4 meses se observan
unas calcificaciones renales miltiples, asi como hipocalcemia
(7,8 mg/dl) e hiperfosfatemia (P: 2,46 mmol/L (1,16-1,87)), con
niveles de PTH elevados (11 pmol/L). Los niveles de vitamina
D y 25-OH-D3 y hormonas tiroideas fueron normales. El fun-
cionalismo renal practicado fue normal. A nivel esquelético so-
lamente presentaba macrocraneo y dolicocefalia. Ante la sos-
pecha de un pseudohi poparatiroidismo seiniciatratamiento con
vitamina D y calcio (5 mg/dia) observandose 1 mes mas tarde
lanormalizacidn de las cifras de calcio, fosforo y PTH asi co-
mo disminucion de las calcificaciones renales. Se practicd una
densitometria 6sea que fue normal.

El pseudohipoparatiroidismo es una entidad muy poco fre-
cuente en la edad pediétrica de ahi nuestro interés por la pre-
sentacion de este caso. Se distinguen dos tipos de PHP en fun-
cion de larespuesta del AMPc urinario tras lainyeccion intra-
venosadelaPTH: e PHPtipo | en € cua no seincrementa el
AMPc traslaadministraccion delaPTH y el PHPtipo Il donde
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se produce aumento del AMPc®. Lasformasdetipo | se subdi-
viden en 2 subtipos: lay Ib. El subtipo I b que se caracteriza por
unaresitenciaaisladaalaPTH y se desconoce laanomalia mo-
lecular responsable. Pueden tener un fenotipo normal o unfe-
notipo AOH (estaturabgja, obesidad, facies“lunar”, retardo men-
tal, calcificaciones subcutaneas y defectos esquel éticos caracte-
risticos. acortamiento de |os metacarpianos (70%), metatarsia-
nos (40%) y craneosinostosis). Las calcificaciones suelen ser
subcutaneas y en ocasiones intracraneal es, pero nunca viscera-
les; por ello probablemente | as ca cificaciones rena es de nues:
tro paciente sean debidas a la nutricion parenteral o a empleo
de xantinas, ambas descritas en laliteratura®?). Nuestro pacien-
te no recibio tratamiento con dexametasona ni con furosemida
que también son causas conocidas de calcificaciones renaesen
pretérminos. Los pacientes con subtipo la, generalmente, pre-
sentan un fenotipo de OAH y se caracterizan por unaresisten-
cia plurihormonal, tienen una disminucion de la actividad de
laproteina Gs, que es responsable de la transduccion de la sefid
desde € receptor delaPTH a AMPc através de la membrana
celular produciendo una activacion de la Adenil-ciclasa con au-
mento del AMPc intracelular®. La actividad de la proteina Gs
se determina midiendo la produccién de AMPc a partir de la
membrana de los hematies. En € PHP tipo la puede existir re-
sistenciaa otras hormonas, sobre todo ala TSH (75%)©lo cual
explicalasintomatologia multiple que existe en el PHP tipo
la. Presenta una transmision heterozigotay de caracter domi-
nante, con gran variabilidad en los fenotipos clinicos y biol6-
gicos incluso entre pacientes de una misma familia®9, Los ni-
veles de calcio, fosforo, PTH y vitamina D en el hermano ge-
melo de nuestro paciente resultando normales.

El diagndstico del PHP se basa en los datos bioquimicos co-
mo la hipocalcemiay la hiperfosfatemia en presencia de cifra
elevada de PTH. Para distinguir entre los dos tipos (I y I1) se
puede determinar la respuesta del AMPc alaPTH. También s
es posible se determinaré la actividad de la proteina G para de-
mostrar S setrata de un subtipo lao Ib.

Destacar laimportancia de un tratamiento precoz del PHP
con el objetivo de normalizar la calcemiay evitar la osteope-
nia que puede producirse alargo plazo si se mantiene unaele-
vacion cronicade laPTH. El objetivo del tratamiento consiste
en lanormalizacion de la calcemiay también en frenar la hi-
persecreccion de PTH. Para ello se utilizan derivados de la vi-
tamina D y también suplementos célcicos®.
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La dilatacion géstrica aguda es un sindrome producido por
una alteracion funcional de la motilidad gastrica provocada
por la perdida del tono muscular, o por ladificultad en laeva
cuacion del estdmago debido a una obstruccion de tipo mecani-
co. Este proceso se puede producir en nifios abandonados'y con
hambre cronica, cuando de unaforma compulsivaingieren gran
cantidad de alimentos. Una situacion prolongada de hambre cré-
nica provoca, ademas de un retraso de crecimiento®, una atro-
fia de las capas musculares géstricas con edema de la submu-
cosa, hipocloridia'y cambios degenerativos en el plexo de
Auerbach; siendo laingestion desmesurada de alimentoslaque
acaba desencadenando € cuadro clinico de nauseas, vomitos ai-
menticiosincoercibles, dolor en epigastrio, dificultad respirato-
riay mal estado general®.

Presentamos los hallazgos clinicos y radiol 6gicos de un ni-
fio en el que se presentaron todos |os sintomas anteriormente
descritos.

Se trataba de un varon de cinco afios y seis meses de edad
con padres biol dgicos separados que es traido a Servicio de
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Dilatacion gastrica aguda en un
nifio maltratado

Urgenciadel hospital por la abuelamaterna, a encontrarlo ata-
do y encerrado en una alacena. La exploracion fisica puso de
manifiesto signos de desnutricidn crdnica, con edemas maleo-
lares e hipotonia muscular. Pesaba 15 kg 300 gr (P3) y media
104 cm (<P3). Presentaba numerosas equimosis en cara, tronco
y extremidades, asi como lesiones dérmicas circulares de tipo
cicatricial en antebrazos. Laraiz nasal estaba hundiday ensan-
chada adoptando laforma de “ nariz de boxeador”.

A las pocas horas de ingresar en el hospital, y antes de ha
ber realizado estudio radiol égico aguno, esreferido d Servicio
de Diagndstico por lalmagen para efectuar unaradiografiasim-
ple de abdomen por presentar prominenciay dolor abdominal,
ligera polipnea, nauseas y vomitos. En la placa radiogréfica se
aprecid una cdmara gastrica muy aumentada de tamafio y con
un contenido grumoso (Fig. 1). El nifio aprovechd un descuido
del personal de enfermeria paraingerir de una forma compul-
siva parte de la comida sobrante de ese dia.

Unavez realizado € diagndstico de Dilatacion géstrica agu-
da, se precedio a efectuar un sondaje gastrico seguido de aspi-
racion del contenido. Cuatro horas después seinicié realimen-
tacion que fue bien tolerada.

Se le practico, siete dias después de su ingreso, un estudio
baritado esofagogastroduodenal que no mostré anormalidades
organicas ni funcionaes.
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