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ABSTRACT
Primary hyperparathyroidism: clinical case and literature review

Hypercalcemia is infrequent in pediatrics, causes include mutations of calcium sensing receptor (CaSRs),
PT adenoma or hyperplasia, D or A hypervitaminosis, inborn errors of metabolism, parenteral nutrition, and
others. Objective: To report a case of severe hypercalcemia in a adolescent due to primary hyperparathyroi-
dism. Case: Fourteen years old adolescent girl with 2 weeks of weight loss, polyuria, malaise and emotional
lability. Laboratory reveals hypercalcemia (16.6 mg/dl), hypophosphemia (2.2 mg/dl) and elevated PTH (450
pg/ml). Management of severe hypercalcemia at ICU was done. PT Scintigraphy study reveals increased
uptake in the lower pole of right thyroid lobe. Right inferior parathyroidectomy was performed and biopsy
revealed right lower parathyroid hyperplasia. Discusion: Primary hyperparathyroidism (HPT) is an uncommon
condition in children. The main causes are parathyroid adenomas or hyperplasia, frequently one or two PT
glands involved. HPT must be suspected in symptomatic hypercalcemia, nephrourinary symptoms in scholars
and adolescents (polyuria and nephrolithiasis) and in newborn with pathologic fractures and costal rosary. The
pathogenesis includes mutations in CaSRs, cyclin D1/PRAD 1 and MEN 1 genes.

(Key words: Hypercalcemia, hyperparathyroidism, primary hyperparathyroidism, calcium sensing receptor
(CaSRs), child).
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RESUMEN

La hipercalcemia es infrecuente en pediatria, existen diferentes causas que incluyen mutaciones del receptor
sensible al calcio (CaSRs), adenoma o hiperplasia de PT, hipervitaminosis D o A, errores congénitos del
metabolismo, nutricién parenteral total, etc. Objetivo: Comunicar un caso de hipercalcemia severa en una
adolescente causado por un hiperparatiroidismo primario. Caso: Escolar de 14 afios con cuadro de 2 semanas
de baja de peso, poliuria, compromiso del estado general y labilidad emocional. Los examenes revelaron hiper-
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calcemia (16 mg/dl), hipofosfemia (2,2 mg/dl) y PTH elevada (450 pg/ml). Se hospitalizé para manejo de hi-
percalcemia severa, con diagnosticos de Hiperparatiroidismo primario. Se completo estudio con cintigrama de
PT, encontrando hipercaptacion en polo inferior de I6bulo tiroideo derecho. Se realizé una paratiroidectomia
inferior derecha y la biopsia reveld hiperplasia de paratiroides inferior derecha. Discusion: El hiperparatiroi-
dismo primario es una condicion infrecuente en nifios. Las principales causas son adenomas o hiperplasia de
paratiroides, frecuentemente con 1 o dos glandulas PT comprometidas. Debe sospecharse en casos de hipercal-
cemia sintomatica, escolares o adolescentes con sintomas nefrourinarios (poliuria importante y nefrolitiasis) y
frente a un recién nacido grave, con fracturas patoldgicas o rosario costal. La etiopatogenia incluye mutaciones

del gen CaSRs, Ciclin D1/PRAD 1y el MEN 1.

(Palabras clave: Hipercalcemia, hiperparatiroidismo, hiperparatiroidismo primario, receptor sensible al cal-

cio (CaSR), nifios).
Rev Chil Pediatr 2011; 82 (4): 336-343

Introduccién

En la edad pediétrica, la hipercalcemia es
una alteracion hidroelectrolitica poco frecuen-
te a diferencia de lo observado en poblacién
adulta. La hipercalcemia se define como un
calcio total mayor a 10,5 mg/dl. En la tabla 1
se muestran los valores normales de calcio sé-
rico segin edad.! Los sintomas y signos de
hipercalcemia son variados y pueden presen-
tarse con calcemias totales > 12 mg/dl; las cri-
sis hipercalcémicas se observan con calcemias
> 15 mg/dl.12

Las causas de hipercalcemia difieren entre
neonatos, lactantes y nifios mayores (tablas 2
y 3)%. Las manifestaciones clinicas también
difieren segun la edad, siendo en neonatos y
lactantes inespecificas. En general, la hiper-
calcemia sintomatica se puede manifestar con
nauseas, vomitos, anorexia, compromiso de
conciencia (desde irritabilidad, somnolencia
hasta estupor y convulsiones); poliuria que
puede llegar hasta la diabetes insipida nefro-

Tabla 1. Valores normales de calcio sérico,
segun edad

Edad (afnos) Calcemia total (mg/dl)

0-1 8,8-11,3

1-5 9,4-10,8

6-12 9,4-10,3
12-20 (mujeres) 8,8-10
12-20 (hombres) 9,1-10,2

Modificado de Steven Ay cols.?
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génica, por estimulacion de receptor sensible
al calcio (CaSRs) en el tubulo colector renal,
con la consiguiente disminucion de la expre-
sion de las aquaporinas 2 a nivel de la mem-
brana apical; nefrocalcinosis, bradicardia y
debilidad muscular proximal. El electrocardio-
grama puede mostrar bradicardia sinusal con
acortamiento de QT. En neonatos podemos
encontrar también deformidades esqueléticas
severas, rosario costal y fracturas patolégicas,
que demuestran la alteracion en la mineraliza-
cién 6seay la intensa actividad osteoclastica??.
La causa méas frecuente en recién nacidos es
la hiperplasia de glandulas paratiroides (PT) y
la mas grave es el hiperparatiroidismo neona-
tal severo, por mutacion inactivante de los dos
alelos que codifican el CaSRs?.

El objetivo del presente trabajo es dar a co-
nocer el caso de una adolescente previamente
sana, que presentd hipercalcemia sintomatica
causada por un hiperparatiroidismo primario.

Caso clinico

Paciente de 14 afios 2 meses, de sexo fe-
menino, sin antecedentes morbidos personales
de importancia. Padres y tres hermanas sanas,
y abuelo paterno con Diabetes Mellitus tipo 2.
Menarquia a los 12 afios. Historia actual carac-
terizada por una semana de fiebre intermitente
y disuria, diagnosticandose en forma ambula-
toria infeccién urinaria febril que se traté con
cefradoxilo. A pesar del tratamiento antibidti-
co persistio febril, agregandose dolor retroes-
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Tabla 2. Causas de hipercalcemia en neonatos y
lactantes
Hipercalcemia en neonatos y lactantes

I. RNPT con lactancia materna o férmula sin suplementacion
de fosfato

IIl. Nutricién parenteral total

IIl. Hiperparatiroidismo
- Hiperplasia de PT (paratidoides) congénita
- Hipoparatiroidismo materno

IV. Mutaciones inactivantes del gen del CaSRs
- Hipercalcemia hipocalciurica familiar
- Hiperparatiroidismo neonatal severo

V. Condroplasia metafisiaria de Jansen
VI. Hipervitaminosis D

VII.

Persitencia de PTHrP (péptidos relacionado a la PTH)
VIII.Sindrome de Williams / Hipercalcemia infantil idiopatica

IX. Errores congénitos del metabolismo (deficiencia de lactasa,
intolerancia disacaridasas, sindrome de Bartter)

X. Hipofosfatasia
XI. Sindrome de IMAGe
XIl.

Sindrome de Down
Xlll. Hipotiroidismo congénito severo
XIV. Hipercalcemia Materna

XV. Intoxicacion por Vitamina A

Modificado de Steven Ay cols.?

ternal punzante, labilidad emocional, dolor ab-
dominal intermitente tipo colico, constipacion
(7 dias), baja de peso (3 kilos en 3 semanas) y
poliuria. Después de 21 dias de evolucion se
hospitalizé con el diagnostico de sindrome fe-
bril prolongado.

Al ingreso destacaba orina completa nor-
mal, hemograma con 14 000 leucocitos (VN
4 000-10 000 GB), 62% de segmentados. He-
matocrito 39% (VN 37-44%), PCR: 43,2 mg/I
(hasta 5 mg/l), electrolitos plasmaéticos norma-
les, creatinina 0,62 mg/l (VN 0,4-1,0 mg/l),
BUN 11,9 mg/dL (VN 7 a 20 mg/dL), calce-
mia total 16,6 mg/dL (VN 8,5 a 10,2 mg/dL)
y corregida 17,2 mg/dl, fosfemia 2,2 (VN 2,4
a 4,1 mg/dl), magnesio 1,2 mg/dL (VN 1,7 a
2,2 mg/dL) y hemocultivos negativos. De los
examenes de imagenes destacaban radiografia
de torax y de cavidades paranasales normales,
ecografia abdominal con hiperecogenicidad
renal bilateral inespecifica, resto dentro de li-
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Tabla 3. Causas de hipercalcemia en mayores
de 2 anos y adolescentes

Hipercalcemia en nifios mayores de 2 afos y adolescentes.
I. Ingesta excesiva de calcio

Il Deplecién de fosfato

Il Nutricién parenteral

IV.  Hiperparatiroidismo

- Primario Adquirido
- Adenoma
- Hiperplasia
- Carcinoma

- Genético
- Hipercalcemia Hipocalciurica Familiar
- MEN lylla

- Hiperparatiroidismo terciario (autébnomo)

V. Hipervitaminosis D: exceso de ingesta, VIH y enfermeda-
des granulomatosas (sarcoidosis, tuberculosis, histoplas-
mosis, coccidiomycosis)

VI.  Sindrome de Williams

VII. Hipercalcemia Idiopatica infantil
VIIl. Condroplasia Metafisiaria de Jansen
IX.  Inmovilizacién

X.  Neoplasias (Hematoldgicas, tumores éseos primarios,
tumores metastaticos con osteolisis, tumores secretores
de PTHrP, prostaglandinas, citokinas y factores de creci-
miento)

XI.  Enfermedad hepatica
Xll.  Hipertiroidismo

XIIl. Insuficiencia suprarrenal
XIV. Feocromocitoma

XV. Drogas: tiazidas, litio, retinoides sistémicos, teofilina,
acido acetilsalicilico

XVI. Sindrome de leche alcali

XVII. Acidosis tubular renal (ATR)
Modificado de Steven A. y cols 3

mites normales. Se traslado a la Unidad de Pa-
ciente Critico (UPC) del Hospital Dr. Exequiel
Gonzélez Cortés, para estudio y manejo de su
hipercalcemia severa.

Ingreso afebril, Glasgow 15, hemodinami-
camente estable, con episodios de bradicardia
sinusal asintomatica. EI manejo agudo de su
hipercalcemia se realizd6 con hiperhidrata-
cion, corticoides endovenosos (hidrocortiso-
na), aporte de fosfato monopotasico, con lo
cual se produjo un descenso progresivo del
calcio y regularizacion del resto de los electro-
litos (tabla 4).
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Tabla 4. Caso clinico, examenes de laboratorio

Dias desde el comienzo 1 3

del estudio

Calcio total (mg/dl) 16,6 15,4 121
Fosforo (mg/dl) 2,0 2,6

PTH (pg/ml) 450

Ca U/ Crea U* 0,17

Calciuria/ Creatininuria.

La parathormona (PTH) fue de > 450 pg/
ml (VN 14-72), con calcemia de 15,4 mg/dl y
fosfemia de 2,6 mg/dl; calciuria/creatininuria
0,17. Dentro del estudio de segunda linea se
solicitd ecografia cervical que resulté normal,
se repitid la ecografia abdominal que mostré
lesiones focales esplénicas maltiples hipoeco-
génicas de < 3 mm; nefromegalia bilateral con
buena diferenciacion corticomedular. La to-
mografia axial computada (TAC) de abdomen
y pelvis mostré mdltiples lesiones hipodensas
focales esplénicas de caracter indeterminado,
por lo cual se sugirié descartar proceso linfo-

Volumen 82 - Numero 4

22

cirugfa

24 30 36 48
8.3 8,8 8,5 9,1
3,0 5,2 4,5 4,3
82,4 1741 70,1
0,003

Figura 1. Cintigrama Tc99mMIBI de PT reveld
leve concentracion anormal del trazador en re-
lacion polo inferior de I6bulo tiroideo derecho,
sospechoso de adenoma paratiroideo derecho.

proliferativo o de caracter infeccioso.

Se plantearon entonces los siguientes diag-
nosticos: a) Hipercalcemia en estudio: Hiper-
paratiroidismo ¢Primario?, Observacion ¢neo-
plasia oculta?; b) Sd febril prolongado en es-
tudio, de etiologia ¢infecciosa? ¢neoplésica?.

Dentro del estudio realizado destaco la se-
rologia positiva IgM para Bartonella Henselae,
confirmando una Enfermedad por Arafiazo de
Gato, que explicaba el sindrome febril prolon-
gado y las lesiones esplénicas encontradas en la
TAC, indicandose tratamiento con macrolidos.

Para completar el estudio de la hipercalce-
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mia con PTH elevada se realizé un cintigrama
PT con Tc99ImMIBI (Sestamibi-Tc99) que de-
mostré leve concentracion anormal del traza-
dor en relacién polo inferior de I6bulo tiroideo
derecho, sospechoso de adenoma paratiroideo
derecho. El cintigrama 6seo reveld captacion
focal de radiofarmaco en la calota (hiperosto-
sis frontal interna) y resto del examen normal.
Se completé el estudio para descartar Neopla-
sia Endocrina Mdltiple (NEM) encontrandose
Prolactina: 35,3 ng/mL (VN: 2 a 29 ng/mL),
TSH: 1,45 uU/ml (0,4-4,2 uU/mL), T4L: 0,91
ng/dl (VN 0,8-2,7 ng/dL), IGF-1: 348 ng/ml
(VN: 359-639). Se difiri¢ el estudio del eje su-
prarrenal por estar con tratamiento corticoidal.

Se realiz6 una paratiroidectomia inferior
derecha a los 22 dias de hospitalizacién. La
evolucién postquirdrgica fue sin incidentes,
con normalizacion de electrolitos (Ca y P). Al
sexto dia postquirtrgico se dio el alta, en trata-
miento con corticoides en dosis sustitucion (12
mg/m?/dia). La biopsia revel6 una hiperplasia
de paratiroides.

Acudi6 a control ambulatorio a los 4 dias
del alta en policlinico de endocrinologia, en-
contrandose a la paciente en buenas condi-
ciones generales, con IMC 17,65 (p24), talla
140 cm (p6) y asintomatica. Al examen fisi-
co destacaba la tiroides normal y una cicatriz
cervical en buenas condiciones, mamas Tanner
IV, vello pabico Tanner Ill. Los exdmenes de
control como Ca, P, FA, PTH estaban dentro
de rangos normales. La Densitometria Mineral
Osea de columna volumétrica mostré z-score
-0,7, columna cervical z-score -1y cuerpo to-
tal z-score -2,0. A los 15 dias post quirdrgico
se control6 con un cintigrama paratiroideo que
resultdé negativo para adenoma/hiperplasia.
Mantiene corticoides en dosis minima de sus-
titucion, con controles de cortisol matinal, en
espera de probar suficiencia suprarrenal.

Los diagnosticos finales fueron: Hiperpara-
tiroidismo Primario por Hiperplasia de Parati-
roides Inferior Derecha, Osteopenia secunda-
ria, Enfermedad por Arafiazo de Gato tratada,
Adolescente Eutrofica.

Se realizd una revision sistemética de la
literatura en las bases de datos de Pub Med,
RIMA y Scielo, utilizando las palabras claves
hipercalcemia, hiperparatiroidismo, hiperpara-
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tiroidismo primario, receptor sensible al calcio
(CaSR) y nifios.

Discusion

El hiperparatiroidismo es un estado de hi-
persecrecién de paratohormona (PTH) por las
glandulas paratiroides (PT). Se clasifica en
primario, cuando existe excesiva secrecion de
PTH debido a una hiperplasia, adenoma o car-
cinoma de PT; secundario a hipocalcemia o de-
ficiencia de Vitamina D y el llamado terciario,
debido una funcién auténoma de las glandulas
PT generalmente después de un hiperparatiroi-
dismo secundario de larga evolucién, como en
la enfermedad renal cronica®.

La incidencia de hiperparatiroidismo pri-
mario (HPT 1°) en poblacién pediatrica aln es
desconocida, algunas han reportado incidencia
de alrededor de 1 por cada 200 000 a 300 000
nifios®. Otros autores han descrito que 5% del
total de HPT 1° se presentan en poblacién
pediatrica en igual proporcién en hombres y
mujeres®. En la poblacion adulta el HPT es el
tercer desorden endocrino mas frecuente, con
incidencia en los ultimos 20 afios entre 20-30
por 100 000 personas al afio®. Se ha observa-
do una tendencia a la disminucion en la inci-
dencia en adultos los ultimos afios, las causas
no estan bien establecidas; se cree que el uso
de terapia hormonal de reemplazo en mujeres
post menopausicas, cambios dietarios y la dis-
minucién de radiacion ionizante de cabeza y
cuello, podrian ser factores contribuyentes®®.

Dentro de las causas de HPT 1° estdn la
hiperplasia, los adenomas y carcinomas de
PT. Los adenomas son la principal causa en
adultos (75-85%), siendo lo mas frecuente un
adenoma unico de una glandula PT superior
(dos glandulas comprometidas 2-12% y tres a
cuatro glandulas < 1%); 15% de los pacientes
presentan hiperplasia multiglandular, menos
del 1% carcinoma de PT, glandulas ectdpicas
se pueden observar en el 4-16% de los casos,
siendo el mediastino, es6fago y bajo el angulo
de la mandibula los lugares mas comunes®. En
las distintas cohortes pediatricas se ha descri-
to mayor frecuencia de compromiso de las 4
glandulas que adenomas Unicos.%’
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La etiopatiogenia de esta enfermedad es
bien conocida. Se han descrito mutaciones
del CaSRs, este receptor es codificado por un
gen ubicado en el cromosoma 11, se ubica en
la superficie de las células PT y su funcién es
preservar la homeostasis del calcio censando
los valores de éste en el plasma y regulando la
secrecion de PTH. La mutacion de éste gen ge-
nera una alteracién en el set point del receptor,
que se vuelve “insensible” a las variaciones
de la calcemia, generando asi un aumento de
la secrecion de PTH con hiperparatiroidismo
y aumento de la masa de tejido PT. Este tipo
de mutacion se observa en hiperplasia, ade-
nomas e hiperparatiroidismo neonatal severo
(HPTNS)?, Otra causa descrita es la mutacion
del gen Ciclin D1/Prad 1 un oncogén ubicado
en el cromosoma 11g13 que codifica la ciclin
D1, proteina que acta en el ciclo celular; se
genera una sobreproduccion de esta proteina
con la consiguiente hiperplasia o adenoma de
paratiroides; esta mutacion es responsable del
20-40% de adenomas esporadicos (no fami-
liares)!. Otra mutacion descrita es la autoso-
mica dominante inactivante del gen MEN 1,
gen supresor de tumores ubicado en el cromo-
soma 11, esta mutacion produce adenoma de
PT, neoplasia enteropancreatica, hipofisiaria y
suprarrenal, entidad conocida como Neoplasia
Endocrina Multiple tipo 1 (MEN 1), responsa-
ble del 20% de adenomas esporadicos de PT y
5% de casos familiares. Otro gen involucrado
es el protooncogen RET que codifica para una
proteina tirosina kinasa, responsable del MEN
2A (Neoplasia Endocrina Mdltiple tipo 2A), la
cual se caracteriza por neoplasia medular de
tiroides (95% casos), feocromocitoma (5% ca-
sos) e hiperparatiroidismo en 20% pacientes.
El HPT es usualmente leve y asintomaético en
los pacientes con MEN 2A y secundario a hi-
perplasia multiglandular*?.

El hiperparatiroidismo neonatal severo
(HPTNS) es una entidad poco frecuente y
grave que se produce por mutacion autoso-
mica recesiva del gen que codifica el CaSR,
produciendo hiperplasia de paratiroides (ge-
neralmente las 4 comprometidas), con hiper-
calcemia grave, importante compromiso dseo,
deformaciones como rosario costal, fracturas
patol6gicas, lo que demuestra gran altera-
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cion de la mineralizacion dsea y actividad os-
teoclastica intensa®“.

A diferencia del adulto, en que la hipercal-
cemia es generalmente asintomatica y consti-
tuye un hallazgo de laboratorio, los pacientes
pediatricos son sintomaticos en mas de un 70%
de las ocasiones. Los sintomas y signos son
secundarios a la hipercalcemia crénica, como
astenia, compromiso del estado general, pér-
dida de peso (39%); manifestaciones renales
(41%) como hipercalciuria, nefrolitiasis y sin-
drome de diabetes insipida nefrogénica; mani-
festaciones musculoesqueléticos (16%) como
atrofia muscular, debilidad, hiperreflexia y
osteoporosis; manifestaciones gastrointestina-
les (25%) como nauseas, vomitos y dolor ab-
dominal; y sintomas neuropsiquiatricos (8%)
como irritabilidad, demencia y confusion. La
hipercalcemia asintomatica se describe sélo en
un 18% de los nifios>®. En nuestra paciente los
sintomas que mas destacaron fueron baja de
peso, astenia, compromiso del estado general,
poliuria, dolor abdominal, constipacion e irri-
tabilidad.

Dentro de los examenes de laboratorio en
poblacion pediatrica, se describe hipercalcemia
con valores entre 11,2 a 18 mg/dl (en el HPNS
se han descrito calcemias totales de hasta 25
mg/dl), la paratohormona (PTH) generalmente
se encuentra elevada o dentro de rangos norma-
les lo cual se considera anormal en el contexto
de una hipercalcemia, las elevaciones pueden
ser leves (80-90 pg/ml) o alcanzar niveles hasta
1500 pg/ml (VN 14-72 pg/ml), nuestra pacien-
te debutd con PTH en rango intermedio 450 pg/
ml. La fosfemia y la Vitamina D se encuentran
normal en la mayor parte de los casos. Hiper-
calciuria se observa en més del 70% de los ni-
fios con HPT 1° con relacion calciuria/creatini-
nuria alterada para la edad.

El estudio con imagenes es fundamental
para el diagndstico y tratamiento de esta en-
fermedad, en poblacion infantil se ha descrito
una sensiblidad de alrededor de 84% en la eco-
cografia doppler de cuello para diagnosticar
aumentos de tamafio de glandulas PT, al com-
binar el cintigrama con metoxiisobutylinitrilo
(MIBI)/Tc® con el Eco Doppler la sensibilidad
aumenta hasta 90%°>*%. La DMO puede mos-
trar osteopenia u 0steoporosis.
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Dentro de los diagndsticos diferenciales
estan todas las causas descritas anteriormente
de hipercalcemia (tablas 2 y 3). Un diagnés-
tico importante de mencionar en un paciente
con hipercalcemia y elevacion moderada de
PTH es la Hipercalcemia Hipocalcitrica fa-
miliar, condicion benigna producida por una
mutacion autosdmica dominante del CaSR
pero con penetrancia incompleta a nivel renal
y de PT. En esta, se produce hipersecrecién de
PTH pero con hipocalciuria, por aumento de
la reabsorcion tubular de calcio. Generalmente
son pacientes asintomaticos y el diagnostico se
realiza muchas veces después de una paratiroi-
dectomia fallida o cuando existen antecedentes
familiares®.

Con respecto al tratamiento en poblacion
adulta existen consensos y criterios claros de
tratamiento médico y quirdrgico**®, Cuando
el HPT es sintomatico el tratamiento es siem-
pre quirdrgico, pero frecuentemente se realiza
tratamiento conservador. En poblacién pedia-
trica no existen consensos sobre su manejo
debido a la baja incidencia, pero los expertos
recomiendan®® siempre un manejo quirdrgico
con exploracién cervical bilateral, debido al
gran nimero de pacientes en éste grupo etareo
con compromiso poliglandular; la cirugia mi-
nimamente invasiva adin es discutible en éste
grupo. La cirugia debe ser realizada por ciru-
janos con experiencia en cabeza y cuello®. El
ideal es medir durante la cirugia PTHi (PTH
intacta) ya que con una disminucién del 50%
bajo el valor basal del paciente, después de
5-10 minutos de exéresis de las glandulas, se
considera una paratiroidectomia satisfactoria®.

Con respecto al tratamiento médico es im-
portante mencionar que en casos de hipercal-
cemia grave y sintomaética, como ocurrio en
nuestra paciente, se debe realizar un manejo
agudo de la hipercalcemia en unidades de pa-
cientes critico. EI manejo agudo de la hipercal-
cemia escapa al objetivo de nuestra revision y
se puede encontrar en referencia 17%.

Interesante es comentar la experiencia del
Johns Hopkins Hospital’, entre los afios 1984
y 2001, donde se reportaron 16 pacientes en-
tre 10,5 y 20 afios con HPT 1, de los cuales
eran 7 mujeres y 9 hombres; dentro de los
examenes destacaban calcemias entre 10,6-14
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mg/dl y la PTH entre 31-2 130 pg/ml, sélo en
71% de los pacientes se realizo cintigrama con
Sestamibi Tc%; del total 11 pacientes (69%)
tenian adenoma de 1 paratiroides, 1 paciente
(6%) con adenoma de 2 PT y 4 (25%) pacien-
tes con present6 hiperplasia de 4 PT; en todos
los pacientes se realiz6 manejo quirurgico y el
diagnostico definitivo se confirmé con la ana-
tomia patoldgica. Los franceses reportaron su
experiencia entre los afios 1984 y 2004° con 55
casos de HPT 1°, de los cuales 11 (20%) eran
neonatos que presentaban calcemias entre 11
y 25 mg/dl y PTH entre 56 y 2214 pg/ml; el
estudio genético del CaSR se realiz6 en tres
pacientes encontrandose alterado s6lo en 2,
con mutaciones del exén 3 (mutacion Y161c,
correspondiendo a un fenotipo de HPT 1° neo-
natal moderado) y del exén 7 (C582Y, que co-
rresponde a un fenotipo mas severo); dentro de
los sintomas encontrados se describen hipoto-
nia, dificultad en la alimentacion, distress res-
piratorio, deformaciones toracicas, muchos de
estos sintomas son inespecificos y se observan
en otras patologias del recién nacido. De los 55
pacientes con HPT 1° 44 pacientes (80%) eran
nifios, 26 mujeresy 18 hombres, con edad que
fluctuaba entre 6 y 18 afios, con una maxima
incidencia entre los 13 y 16 afios; los sintomas
predominantes (41%) fueron nefrourolégicos
(nefrolitiasis, poliuria, hematuria, diabetes in-
sipida nefrogénica), sintomas generales (39%)
como astenia y pérdida de peso, 16% de los
pacientes presentaron sintomas musculoes-
gueléticos y 8% neuropsiquiatricos (depresion,
irritabilidad). La calcemia al diagnostico varid
entre 11 a 18 mg/dl y la PTH entre 24 a 1 500
pg/ml; en dos pacientes se diagnéstico MEN 1,
20 pacientes presentaron adenomas de PT, 11
hiperplasia y 3 tejido PT ectdpico; se realizd
eco doppler en el 100% de los pacientes y cin-
tigrama de PT en 33%; el manejo fue quirar-
gico en el total de los casos, siendo no exitoso
en 5 casos, en los cuales hubo que reintervenir;
se realiz6 PTHi en 6 pacientes y 40% de los
pacientes se presentaron hipocalcemia sinto-
matica post operatoria.

Podemos concluir, que a diferencia de la
poblacién adulta en pediatria el hiperparatiroi-
dismo primario es una patologia poco frecuen-
te, sintomatica y grave en la mayor parte de
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los casos; que las causas mas frecuentes son
hiperplasia 0o adenoma de paratiroides, que
debe sospecharse en casos de hipercalcemia
sintomatica, en escolares o adolescentes con
sintomas nefrourinarios (poliuria importan-
te y nefrolitiasis) y frente a un recién nacido
grave, con fracturas patoldgicas o rosario cos-
tal. Siempre se debe tener presente el estudio
de otros ejes por posible neoplasia endocrina
multiple (NEM).
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