Endocrinol Diabetes Nutr. 2019;66(Espec Cong 2):34

Endocrinologia, Diabetesy Nutricion

Endocrinologia, Diabetes y Nutricion

180 - SINDROME DE DI GEORGE EN VARON ADULTO. A PROPOSITO DE UN
CASO

C. Lépez Nevado, M. Pazos Guerra, R. Pallarés Gasulla, E. Barrio Escribano, E. Ramos Carral, X. Pérez Candel, A. Azkutia Uribe
Echevarria, L. Herraiz Carrasco y N. Garcia de Torre Lobo

Hospital Clinico San Carlos. Madrid.

Resumen

Introduccion: El sindrome de Di George es una enfermedad autosdémica dominante, por delecién en laregion
22011.2, con una prevalencia de 1:6.000/4.000. Usualmente se diagnostica en la primera infancia por
anomalias cardiacas, inmunodeficiencia secundaria a aplasia/hipoplasia de timo o hipocal cemia por
hipoparatiroidismo. Es excepcional el diagnéstico en la edad adulta, con una presentacion clinica diferente.

Caso clinico: Varén de 47 afios sin antecedentes familiares de interés y con historia de a coholismo,
discapacidad intelectual y trastorno de la personalidad, que presenta primer episodio de hipocalcemiaen
2006 objetivandose PTH baja iniciandose suplementacion de calcioy 1-25 Vit D. Seguimiento en nuestro
Servicio desde 2008, con multiples ingresos por hiper/hipocal cemia en relacion atoma errénea de
medicacion y alcoholismo eirregular asistencia arevisiones. Durante €l seguimiento se objetiva Ac anti-PTH
negativo, sin alteraciones en otros g es hipofisarios ni en pruebas de imagen. En 2018 tras recuperar
seguimiento y descartada otras causas de hipoparatiroidismo se realiza estudio genético compatible con
sindrome delecién 22g11.2.

Discusion: Lapresentacion clinicaen el adulto del sindrome de Di George varia respecto alainfancia, siendo
mas comun |las alteraciones faciales y la discapacidad intelectual y psiquiatricay menos prevalente la
hipocalcemia (15%), con severidad y edad de inicio variable, las anomalias cardiacas y lainmunodeficiencia.
Aungue sea una entidad infrecuente es necesario descartarla en pacientes con hipoparatiroidismo y
antecedentes familiares y/o clinica compatible, sin otras causas de hipoparatiroidismo (autoinmune,
infiltrativa, quirdrgica...). El sindrome de Digeorge es una causa infrecuente de hipocal cemia, alin més en
adultos, pero debe ser estudiada en caso de hipocal cemia con antecedentes familiares o historia clinica
compatible, sin otra causa demostrable, por susimplicaciones a nivel organico y para ofrecer consgjo
genético.



