Rev Clin Esp. 2017;217(Espec Congr):1359

Revista Clinica Espaiiola

https://www.revclinesp.es

V-111 - PSEUDOPSEUDOHIPOPARATIROIDISMO Y BRAQUIDACTILIA TIPO E: UN
RETO DIAGNOSTICO CON REPERCUSION CLIiNICA

J. Modesto Dos Santost, L. Badiola Urquiagal, M. Pastrana Calderén?, J. Poblet Florentinl, D. Pérez Parral, I. Leturia Delfradel,
S Albas Sorrosall y L. Huete Alaval

IMedicina Interna. Complejo Hospitalario de Navarra. Pamplona (Navarra).2Facultad de Medicina. Universidad de Navarra.
Pamplona (Navarra).

Resumen

Objetivos. El diagnostico diferencial entre un pseudopseudohi poparatiroidismo (PPHP) y la braquidactiliade
tipo E es un reto diagnostico. Dada la asociacion de dichas patologias con alteraciones hormonales o
sindromes complejos y su repercusion, resulta conveniente elaborar un algoritmo diagndstico para facilitar el
manejo de dichos pacientes.

Material y métodos: Se presenta unarevision descriptiva del diagnostico diferencial del PPHPy dela
braquidactilia de tipo E, evaluando parte de la bibliografia disponible hasta e momento junto con la
presentacion de un caso clinico ilustrador de la problematica planteada.

Resultados: El pseudopseudohi poparatiroidismo (PPHP) (u osteodistrofia hereditaria de Albright (OHA) con
déficit de la proteina Gs sin resistencia hormonal) es un sindrome con multiples manifestaciones clinicas
definidas, entre las que destaca €l acortamiento de los 4° y 5° dedos de manosy pies. Es una entidad rara, de
herencia autosdmica dominante y prevalenciaincierta, cuya patogenia viene definida por un patron de
herencia concreto. Debido alaimpronta genomica, si la mutacion de la proteina Gs? es transmitida por la
linea paterna el paciente presentara PPHP mientras que si viene de lalinea materna se manifestara como un
pseudohipoparatiroidismo (PHP). Ante la presencia de un fenotipo determinado y compatible (fenotipo de
Albright) procede €l estudio analitico como diagnostico diferencial de ambos, considerando el estudio de las
mutaciones en la subunidad alfa codificada por el gen GNASL. Por otro lado, la braquidactiliade tipo E es
unaentidad caracterizada por € acortamiento de manos y/o pies; que puede aparecer de manera aislada
(asociada a mutaciones del gen HOXD13) o en & contexto de otros sindromes; inclusive el propio PHP.
Dentro de su espectro clinico, destaca la presencia de afectacion 0sea inespecifica sin ser 1a braguidactilia un
criterio constante.

Discusion: El espectro clinico fenotipico del PPHPy el de la braquidactiliatipo E aislada es similar,
pudiendo presentar braquidactilia afiadida o no a estatura bgja. El diagnéstico diferencial debe realizarse por
las consecuencias clinicas que conllevan. Los rasgos diferenciadores entre un PPHP y un PHP incluyen la
afectacion iénicay hormonal (calcio, fésforoy PTH) asi como la ausencia de otra sintomatol ogia en el
primero. Esta distincion implica un cambio en €l manegjo y tratamiento de |os pacientes. Afiadido a este reto,
la braquidactilia tipo E posee un fenotipo parecido a de las anteriores entidades, pudiendo estar asociada a
enfermedades sistémicas que repercuten en el prondstico y descendencia. Por ello, y dadala dificultad de
diagnostico diferencial basado en el fenotipo, consideramos que se debe establecer un adecuado algoritmo
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diagndstico entre ambas entidades. Al ser los criterios analiticos no concluyentes parala distincion entre un
PPHP y una braquidactiliatipo E, €l estudio del patrén hereditario (con determinacion del gen GNASL y
HOXD13 respectivamente) resulta de vital importancia.

Conclusiones:. El diagnostico diferencial entre el PPHP'y la braquidactiliatipo E es amplio, al considerar su
similitud fenotipicay clinica, por o que la historiafamiliar y el patron de herencia orientan al tipo de
estudios genéticos y analiticos que se deben solicitar.
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