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Resumen

Introduccion: El seudohi poparatiroidismo (PHP) hace referencia a un conjunto de patol ogias caracterizadas
por laresistencia de los 6rganos ala PTH, a causa de mutaciones o cambios epigenéticos en lavia de
sefalizacion de la PTH/rPTH atraveés de la proteina Gs& alpha;. A su vez, el PHP se subdivide en el tipo lay
Ib, este segundo (coincidente con el caso que se describe) serelacionacon laresistenciaaisladaalaPTH y
las mutaciones en el complejo GNAS, sin asociar osteodistrofia hereditaria de Albright.

Caso clinico: Se trata de unamujer de 14 afios, sin antecedentes médicos relevantes, con fenotipo y talla
normal (p37), que acude a Urgencias por un cuadro clinico de mareo, cefaleay malestar general;
objetivdndose en la analitica sanguinea, como hallazgo accidental, una hipocal cemia de 5,5 mg/dL (calcio
corregido con proteinas de 5,36 mg/dL). No existia historiafamiliar de enfermedades del metabolismo
fosfocélcico. Se procedié aingresar ala paciente con infusion intravenosa de gluconato calcico y se completd
estudio analitico mostrando: hiperfosfatemiade 8,5 mg/dL, elevacion de PTH 341 pg/dL (VN 14-100),
déficit de vitamina D de 12 ng/mL, 1-250H vit D normal, sin calciuria en orina de 24h. La edad dsea
mediante radiografia del carpo correspondia con su edad cronoldgicay no se visualizaron litiasisrenal en
ecografia. Trasiniciar tratamiento con calcio, rocaltrol y quelante del fosforo (oral), se fueron normalizando
progresivamente dichos niveles en analiticas con buena evolucion clinica. Ademas, se solicito estudio a
genética, identificando una hipometilacion en GNAS-AS1 y GNAS A/B, confirmando la sospecha
diagnostica de PHP Ib.

Discusion: Lostrastornos PHP son muy infrecuentes, de ahi laimportancia en realizar un buen diagndstico
diferencial tras la deteccion de hipocal cemia e hiperfosfastemia, para poder instaurar € tratamiento adecuado
y €l asesoramiento genético cuanto antes.
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