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El pseudohipoparatiroidismo es un trastorno hereditario he-

terogéneo muy poco frecuente y caracterizado por la presencia
de hipocalcemia-hiperfosfatemia con PTH plasmática elevada
en ausencia de una insuficiencia renal. Fue descrito por prime-
ra vez en 1942 por Albright(1). Posteriormente, en 1952 se des-
cribieron pacientes con fenotipo de osteodistrofia de Albright
(AHO), pero sin alteraciones bioquímicas típicas de la resisten-
cia a la PTH (calcio, fósforo y PTH normales) denominándose
a esa variante pseudopseudohipoparatiroidismo (PPHP)(2).

Presentamos el caso de un lactante varón de 4 meses de edad
que en una ecografía abdominal se le detectaron calcificaciones
renales múltiples y bilaterales. Antecedentes personales: emba-
razo gemelar (1 gemelo), prematuridad (31 semanas), retraso de
crecimiento intrauterino (peso nacimiento: 785 g). Asfixia neo-
natal (Apgar 2/6) que precisó de ventilación mecánica en la sa-
la de partos. Cariotipo: 46 XY. Ecografía abdominal a la sema-
na de vida normal. Fue sometido a nutrición parenteral durante
un total de 24 días. Los niveles de calcio y fósforo durante el pe-
ríodo neonatal resultaron normales. A los 4 meses se observan
unas calcificaciones renales múltiples, así 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 macrocráneo y dolicocefalia. Ante la sos-
pecha de un pseudohipoparatiroidismo se inicia tratamiento con
vitamina D y calcio (5 mg/día) observándose 1 mes más tarde
la normalización de las cifras de calcio, fósforo y PTH así co-
mo disminución de las calcificaciones renales. Se practicó una
densitometría ósea que fue normal.

El pseudohipoparatiroidismo es una entidad muy poco fre-
cuente en la edad pediátrica de ahí nuestro interés por la pre-
sentación de este caso. Se distinguen dos tipos de PHP en fun-
ción de la respuesta del AMPc urinario tras la inyección intra-
venosa de la PTH: el PHP tipo I en el cual no se incrementa el
AMPc tras la administracción de la PTH y el PHP tipo II donde

se produce aumento del AMPc(3). Las formas de tipo I se subdi-
viden en 2 subtipos: Ia y Ib. El subtipo Ib que se caracteriza por
una resitencia aislada a la PTH y se desconoce la anomalía mo-
lecular responsable(4). Pueden tener un fenotipo normal o un fe-
notipo AOH (estatura baja, obesidad, facies “lunar”, retardo men-
tal, calcificaciones subcutáneas y defectos esqueléticos caracte-
rísticos: acortamiento de los metacarpianos (70%), metatarsia-
nos (40%) y craneosinostosis). Las calcificaciones suelen ser
subcutáneas y en ocasiones intracraneales, pero nunca viscera-
les(5); por ello probablemente las calcificaciones renales de nues-
tro paciente sean debidas a la nutrición parenteral o al empleo
de xantinas, ambas descritas en la literatura(6,7). Nuestro pacien-
te no recibió tratamiento con dexametasona ni con furosemida
que también son causas conocidas de calcificaciones renales en
pretérminos. Los pacientes con subtipo Ia, generalmente, pre-
sentan un fenotipo de OAH y se caracterizan por una resisten-
cia plurihormonal, tienen una disminución de la actividad de
la proteína Gs, que es responsable de la transducción de la señal
desde el receptor de la PTH al AMPc a través de la membrana
celular produciendo una activación de la Adenil-ciclasa con au-
mento del AMPc intracelular(8). La actividad de la proteína Gs
se determina midiendo la producción de AMPc a partir de la
membrana de los hematíes. En el PHP tipo Ia puede existir re-
sistencia a otras hormonas, sobre todo a la TSH (75%)(9) lo cual
explica la sintomatología múltiple que existe en el PHP tipo
Ia. Presenta una transmisión heterozigota y de carácter domi-
nante, con gran variabilidad en los fenotipos clínicos y bioló-
gicos incluso entre pacientes de una misma familia(9,10). Los ni-
veles de calcio, fósforo, PTH y vitamina D en el hermano ge-
melo de nuestro paciente resultando normales.

El diagnóstico del PHP se basa en los datos bioquímicos co-
mo la hipocalcemia y la hiperfosfatemia en presencia de cifra
elevada de PTH. Para distinguir entre los dos tipos (I y II) se
puede determinar la respuesta del AMPc a la PTH. También si
es posible se determinará la actividad de la proteína G para de-
mostrar si se trata de un subtipo Ia o Ib.

Destacar la importancia de un tratamiento precoz del PHP
con el objetivo de normalizar la calcemia y evitar la osteope-
nia que puede producirse a largo plazo si se mantiene una ele-
vación crónica de la PTH. El objetivo del tratamiento consiste
en la normalización de la calcemia y también en frenar la hi-
persecrección de PTH. Para ello se utilizan derivados de la vi-
tamina D y también suplementos cálcicos(3). 
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La dilatación gástrica aguda es un síndrome producido por

una alteración funcional de la motilidad gástrica provocada
por la perdida del tono muscular, o por la dificultad en la eva-
cuación del estómago debido a una obstrucción de tipo mecáni-
co. Este proceso se puede producir en niños abandonados y con
hambre crónica, cuando de una forma compulsiva ingieren gran
cantidad de alimentos. Una situación prolongada de hambre cró-
nica provoca, además de un retraso de crecimiento(1), una atro-
fia de las capas musculares gástricas con edema de la submu-
cosa, hipocloridia y cambios degenerativos en el plexo de
Auerbach; siendo la ingestión desmesurada de alimentos la que
acaba desencadenando el cuadro clínico de nauseas, vómitos ali-
menticios incoercibles, dolor en epigastrio, dificultad respirato-
ria y mal estado general(2).

Presentamos los hallazgos clínicos y radiológicos de un ni-
ño en el que se presentaron todos los síntomas anteriormente
descritos. 

Se trataba de un varón de cinco años y seis meses de edad
con padres biológicos separados que es traído al Servicio de

Urgencia del hospital por la abuela materna, al encontrarlo ata-
do y encerrado en una alacena. La exploración física puso de
manifiesto signos de desnutrición crónica, con edemas maleo-
lares e hipotonia muscular. Pesaba 15 kg 300 gr (P3) y medía
104 cm (<P3). Presentaba numerosas equímosis en cara, tronco
y extremidades, así como lesiones dérmicas circulares de tipo
cicatricial en antebrazos. La raíz nasal estaba hundida y ensan-
chada adoptando la forma de “nariz de boxeador”.

A las pocas horas de ingresar en el hospital, y antes de ha-
ber realizado estudio radiológico alguno, es referido al Servicio
de Diagnóstico por la Imagen para efectuar una radiografía sim-
ple de abdomen por presentar prominencia y dolor abdominal,
ligera polipnea, nauseas y vómitos. En la placa radiográfica se
apreció una cámara gástrica muy aumentada de tamaño y con
un contenido grumoso (Fig. 1). El niño aprovechó un descuido
del personal de enfermería para ingerir de una forma compul-
siva parte de la comida sobrante de ese día.

Una vez realizado el diagnóstico de Dilatación gástrica agu-
da, se precedió a efectuar un sondaje gástrico seguido de aspi-
ración del contenido. Cuatro horas después se inició realimen-
tación que fue bien tolerada. 

Se le practicó, siete días después de su ingreso, un estudio
baritado esofagogastroduodenal que no mostró anormalidades
orgánicas ni funcionales.
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