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INTRODUCCION
En 1942 Albright y cols.! describieron
tres casos con caracteristicas propias de
hipoparatiroidismo (tetania,
epilépticas, hipocalcemia, hipofosfatemia)

crisis

pero que no respondian con aumento en la
excrecion renal de fosforo ni aumento de la
calcemia a la inyeccién de parathormona y
presentaban ciertas anomalias esqueléticas
y morfolégicas ausentes en el
liiporatiroidisrno, cara redonda, baja talla,
metacarpianos y metatarsianos cortos,
anomalias dentales, asi como retardo
mental. Dadas las semejanzas, y al mismo
tiempo las diferencias con el bipoparatiroi-
dicho
clinicohumoral con el nombre de Pseudo-
hipoparatiroidismo (PH) y consideraron que
este sindrome era debido a la falta de
respuesta del 6rgano efector —rifion— a la

dismo, denominaron cuadro

parathormona. Este sindrome se diferencia
del Pseudopseudo-  hipoparatiroidismo
(PPH), también descrito por Albright y
cois., por la ausencia de alteraciones
humorales y los sintomas y/o signos de ellas
dependientes.

6 Caso estudiado en el Hospital Militar Docente “Dr.
Carlos J. Finlay” y el Instituto de Endocrinologia y
Enfermedades Metabdli- cas, Zapata y D, Vedado.
Habana, Cuba.
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En 1950 Elrick y cois.* publicaron cuatro
casos de esta entidad que presentaban
alteraciones adicionales: cataratas,
calcificaciones subcutéaneas, calcificaciones
de los nucleos grises. Al comprobar ligera
desmineralizacién 6sea en uno de los casos
con paratiroides hiperplastica, sugirieron
la posibilidad de un hiperparatiroidismo
secundario a la hipocalcemia e
hiperfosfatemia mantenida. En la
actualidad se considera que la osteoporosis
se presenta en el 25% de estos casos.!3

El Pseudohipoparatiroidismo se con-
sidera como una enfermedad que se
trasmite con caracter dominante. Su
mecanismo desconoce,

habiéndose elaborado numerosas teorias

patogénico  se

para explicarla: falta de respuesta del
tubulirrenal a la parathormona, defecto de
la sintesis hormonal, anticuerpos
antiparathorniona y aumento de la eal-

eitonina.
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El objeto de este trabajo es reportar el
primer caso estudiado en nuestro pais de
Pseudohipoparatiroidismo.

REPORTE DEL CASO

E. P. P.. 20 afos, blanco, soltero. Nacié de parto
eutécico. A los 22 meses, crisis convulsiva con fiebre
alta. A los tres afos, nueva crisis convulsiva con
pérdida del conocimiento, sin precisar caracteristicas
y/o sintomas asociados. Permanece asintoméatico hasta
la edad de 15 afios, en que presenta convulsiones
tonicoclénicas dos o tres veces al mes, con pérdida del
conocimiento de 10 a 15 minutos de duracién, sin
relajacién esfinteriana, espuma en la boca ni
mordedura de lengua y en ocasiones disnea y estridor
laringeo; al recuperarse presenta cefalea y confusién
mental.

Ha sido tratado con fenobarbital y difenil-
hidantoinato de sodio, disminuyendo la frecuencia de
las crisis. El calcio endovenoso yugula las mismas.

Hace dos afos nota disminucién de la agudeza
visual, hasta ser casi nula en este momento,
diagnosticdndosele catarata bilateral. Parestesias
frecuentes, asi como “movimientos en los musculos”
sin causa aparente. Libido, erecciéon y evacuacién
normales.

APF.: consanguinidad en dos generaciones.
Padre, madre y diez hermanos normales; dos tios
“anormales” y una prima-hermana con “ataques”’ y
retardo mental (Fig. 1).

El examen fisico mostr6 un paciente de baja
estatura (156 cm), sin proporciones eunucoides, cara
redonda, ausencia del recesustemporal, cejas
pobladas, anisocoria, catarata hilateral con marcada
disminucién de la agudeza visual que lo obliga a
caminar a cortos pasos, labio inferior prominente, el
tercio superior de ambos pabellones auriculares se
incurvan hacia adelante y afuera (Fig. 2, 3, 4), caries
dentales y alteraciones del esmalte, faltando algunas
piezas; discreto temblor fibrilar de la lengua;
fasciculaciones musculares, signo de Trosseau (Fig. 5)
y Chvostek III, mds marcados cuando se produce
alcalosis; genu valgus. no cuarto metacarpiano corto;
hiperreflexia o-teotendinosa generalizada; retardo
mental; criptoquirdia derecha, palpandose la génada
en la regién inguinal; préstata pequena y blanda. T'A.:
MS 160/120 MI 180/140.

Durante su ingreso present6 varias crisis de tetania,

recuperandose rapidamente con calcio endovenoso.
Exdmenes de laboratorio

Hemogranta, eritrosedimentacién, glicemia urea,
serologia y orina normales. Heces feca. les: Necator
americanus. Proteinas totales y electroforesis de las
mismas: normales. E.C.G.: bloqueo de rama derecha
grado I, intervalo Q-T: 44 seg., frecuencia: 65/min., T.
alta en D, y VF. E.E.G.: francamente anormal, pa-

roxistico.

Estudio rtediogrdfico

Crdneo: braquiocefalico, calcificaciones que lucen

corresponder al plexo carotideo izquierdo (Fig. 6).

Neumoencefalograma: discreta atrofia encefélica
predominantemente cerebelosa (Fig. 6).

Estudio radioldgico dseo: osteoporosis mas evidente
en craneo y huesos largos (Fig. 7-8), Manos: normales
(Fig. 9).

Tractus urinario simple: normal. Estémago y
duodeno: mancha suspendida en bulbo duodenal
compatible con una tlcera duodenal. lioca: 3er. MSD
retenido- CSD, ISD y CSI con caries. 2MSI agenesia.

Filtrado glomerular: normal. Fosfatasa alcalina® 6.5
UB. Fosfatasa dcido: 1.4 U. Calcemia: 5.2-6.1 mg %.
Fosfatemia: 4.9-7 mg %

Prueba de  Ellsworth-Howard:  previa  tres
determinaciones de calcio y fésforo en sangre y orina
en periodos de una hora cada uno, se administro
intravenosamente 200 U. de extracto paratiroideo.
Posteriormente se determinaron nuevamente calcio y
fésforo en sangre y orina en periodos iguales de
tiempo. La prueba se considera normal cuando la
excrecién de fésforo urinario aumenta en 5 6 6 veces.
En el hipoparatirodismo el aumento es de III o mas
veces, mientras que en el seudohipo- paratiroidismo el
incremento en la eliminacién urinaria de fésforo nunca
es mayor de dos veces el basa!

En nuestro caso no se observé el aumento que
corresponderia a una persona normal y mucho menos
al del hipoparitoidismo idiopatico o posquirdrgico
(Tabla 13. La administraciéon de 200 Uds de
parathormona diaria, mente durante siete dias no
produjo modificaciones en el calcio y fésforo plasmatico
v/o urinario.
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Prueba con dieta hipercdlcica e hipofosférica <Tabla 2):

Con esta prueba se obtuvieron los resultados

observados en  algunos casos de  seudohi-
poparatiroidismo: niveles normales de calcemia y

fosfatemia.

R. C M.

MARzoO ABRIL 1970

COMENTARIOS

El diagnéstico de PH en nuestro caso se
fundamenta en: a) alteraciones mor-
folégicas y esqueléticas — cara redonda,
baja talla, malformaciones dentarias y del

pabellén auricular, atrofia cere-

161



Fig. 3—Ndtese la cara redonda, nariz afilada y el labio
inferior mds prominente que el superior, asi como la
incurvacién del pabellén auricular.

Fig. 2—Aspecto general del EJP.P. Nétese la baja talla y ausencia de proporciones eunu- coides.

Fig. 4—Catarata bilateral.
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Fig. 5—Signo de Trossean provocado por In compresion del brazo.

Fig. 6—Ligera atrofia encefalica predominantemente cerebelosa.

TABLA II DIETA HIPERCALCICA E HIPOFOSFORICA

Calcio Fosforo Diuresis  mi./
24 1i.
Antes de la sangre 6.0 mg% 6.8 mg %
Dieta orina 6.5 mg% 20 mg% 2860
Dieta sangre 5.8 mg% 6.3 mg%
orina 3.5 nig% 10 mg% 3360

R. C. M.
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belosa y encefdlica, osteoporosis genera-
lizada, retardo mental y criptorquidia
derecha; y b) manifestaciones -clinicas-
bioquimicas de hipoparatiroidismo-hi-
pocalcemia. hiperfosfatemia, falta de
respuesta a la parathormona y a la ad-
ministracién de una dicta hipercaleica e
liipofosférica, QT prolongado, losfatasa
alcalina elevada, tetania, signos de
Chvostek y Trosseau presentes, cataratas
y calcificaciones metastésicas.

Las caracteristicas clinicas humorales

permiten diferenciar el pH del hipopa-
ratirodismo primario y del PPH (Tabla 3).
En el hipoparatiroidismo primario estan
presentes las manifestaciones clinicas
humorales propias del déficit de
parathormona estando ausentes las
malformaciones somadaticas, mientras que
en el PPH estan presentes esta- dltimas
pero ausentes el cuadro clinico humoral
del déficit hormonal. A pesar de las
diferencias sefialadas entre el P11 y el
PPH de gran interés desde el punto de
vista terapéutico, es posible que estemos
en presencia de un sindrome genético® con
diferentes formas de presentacién, a favor
de lo cual se sefiala:
a) existencia de PH y PPH en varios
miembros de una familia, y b) la trans-
formaciéon del PH en PPH con el
transcurso del tiempo. Teniendo en cuenta
el analisis de los diferentes arboles
genealdgicos reportados asi como su mayor
incidencia en el sexo femenino que en el
masculino (2:1) ;> se ha pensado que la
forma de trasmisién de este sindrome sea
dominante ligada al cromosoma X; sin
embargo, la transmisiéon de hombre a
hombre ha sido reportada,? lo que invalida
la idea sefialada previamente, pudiendo
tratarse de una forma de transmision
dominante no ligada al sexo. El darbol
genealdgico de nuestro paciente no
permite llegar a ninguna conclusién sobre
la forma de transmisiéon de esta entidad.
Es posible



que se trate de un caso esporadico, se-
cundario a mutaciones intrautero, ya que
la transmisién parece improbable. No
parece que la consanguinidad sea un factor
determinante en los casos esporadicos.8

La presencia de criptorquidia en nuestro
paciente 110 constituye un hallazgo
excepcional en el PH, pues ha sido
reportada en varias ocasiones®13' También
se han reportado otras alteraciones de la
esfera gonadal tanto masculina como
pubertad  retardada® @y
menstruaciones escasasl’® sin que exista
una explicacion adecuada para esta
asociacion. Pudieran considerarse como

femenina:

una anomalia més de este sindrome.

La osteoporosis ha sido reportada en el
25% de los casos de PH.13 Ello constituye
un hecho paraddjico, puesto que frente al
cuadro clinico humoral de hi-
poparatiroidismo estan los signos radio-
légicos de hiperparatiroidismo. Esta
disociacién ha sido explicada de la forma
siguiente: 1) La falta de respuesta del

tdbulirenal a la parathormona determina

fig 9—Ausencia del acortamiento del 4lo. melacarpiano.

un aumento de la misma con el objeto de
vencer dicho bloqueo, y 2) El exceso de
parathormona actuando sobre el hueso
determina la desmineralizacién del mismo.
También se ha explicado este fenémeno a
través de un aumento en la produccién de
calcitonina.

El defecto bioquimico presente en este
sindrome 110 es conocido, habiéndose
senialado las siguientes posibilidades:

a) Falta de respuesta de los tejidos
periféricos a la paratrormona.l Recien-
temente se ha sugerido que la falta de
respuesta a la parathormona pudiera ser
debida a alteraciones en la adenilciclasa y
en la formacién de 3' 5' AMP a partir del
ATP quizés en relacién con un déficit de
magnesio.?

b) Falla congénita en la sintesis hor-
monal. No aceptada en la actualidad por
haberse comprobado valores normales o
aumentados en distintos pacientes.12

¢) Autoinmunidad a la hormona. No
comprobada hasta el presente.”
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d) Schwarz senala que el defecto pri-
mario esta en la excesiva reabsorcién de
féosforol® por el tabulo renal, lo que
condiciona un aumento en la produccién
de Parathormona. Sin embargo, la
retencién de fosfato no aumenta la Pa-
rathormona directamente y la disminucién
del calcio plasmatico que ella ocasiona no
es tan marcada como la observada en el
PH.

e) Se ha comprobado aumento en la
calcitonina circulante!? en algunos de
estos enfermos, pero la ausencia de fos-
faturia, que dicha hormona produce, no lia
podido ser explicada por aquelos que creen
que la calcitonina fuera la alteracion
bioquimica fundamental en este sindrome,
asi como tampoco la persistencia de las
alteraciones humorales en los pacientes
tiroidectomizados.!

RESUMEN

Se presenta un caso que por sus ca-
racteristicas clinicas y humorales fue
diagnosticado como portador de Pseu-
dohipoparatiroidismo. Se revisaron bre-

vemente los hechos mas sobresalientes del
caso —criptorquidia y osteoporosis— asi
como los patogénicos
causas del

mecanismos
sefialados como posibles

sindrome.

SUMMARY

A case wliieh by its clinical and humoral
characteristics was diagnosed as bearer of
pseudohypoparathyroidism is presented.
The most outstandng facts of the case —
cryptorchidy and osteoporosis— are
briebly reviewed, as well as the pathogenic
mechanisms pointed out as possible causes

of the svndrome.

RESUME

On présente un cas qui par ses ca-
racterisques cliniques et humorales fut
diagnostiqué comme porteur de pseudo-
hypoparathyroidisme. On passe en re- vue
brévement les faits plus distingues du cas

cryptorchidie et osteoporose—* aussi que

les mécanismes pathogéniques signalés
comme les causes possibles du syndrome.
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