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Hipercalcemia,
nefrocalcinosis y tumoración
de carpo bilateral como
primeras manifestaciones 
de sarcoidosis en un niño 
de tres años

Sr. Editor:

La sarcoidosis es una enfermedad extremadamente rara en la
infancia. La mayoría de los casos publicados corresponden a pa-
cientes adolescentes con cuadros sistémicos denominados clási-
cos o tardíos. Otra forma, de inicio precoz, afecta a menores de
4 años con una tríada típica de enrojecimiento cutáneo, uveítis y
poliartritis. No obstante, se han descrito excepcionales casos de
niños muy pequeños con sarcoidosis sistémicas que ponen en
duda dicha clasificación, tal y como ocurre en el caso que se
aporta, que además mostró una forma de inicio no habitual.

Se trataba de un niño de 3 años de edad remitido por estanca-
miento en su desarrollo ponderoestatural, anorexia, estreñimiento,

debilidad muscular y alteraciones en la deambulación. De la explo-
ración al ingreso destacaba un peso y una talla disminuidos, una hi-
potrofia muscular generalizada y la presencia de tumoraciones blan-
das en ambos carpos (fig. 1).

Los datos analíticos más importantes fueron las cifras elevadas de
calcio sérico total e iónico. Se detectó hipercalciuria, y una ecografía
renal mostró una nefrocalcinosis bilateral. Otros hallazgos relevantes
fueron unos valores de parathormona (PTH) intacta indetectables y
una elevación importante de los metabolitos de la vitamina D. La
radiografía y tomografía computarizada (TC) torácicas fueron nor-
males, y la prueba de Mantoux, negativa. Descartado el aporte exó-
geno, el niño fue diagnosticado de intoxicación endógena por vita-
mina D de causa desconocida. El paciente siguió tratamiento con
hiperhidratación, diuréticos y corticoides, y fue dado de alta con
normocalcemia. En los 3 meses siguientes ingresó en dos ocasiones
más por el mismo cuadro.

Cuatro meses después de la primera consulta comenzó con infla-
mación de rodillas, tobillos, codos y caderas, hepatomegalia, micro-
adenopatías generalizadas, febrícula y velocidad de sedimentación
globular (VSG) muy elevada, sin enrojecimiento cutáneo. Se realizó
una biopsia de la sinovial de una rodilla, en la que se observó un in-
filtrado inflamatorio inespecífico, y de un ganglio linfático inguinal
que demostró la existencia de granulomas no caseificantes con cé-
lulas gigantes con cuerpos conchoides compatibles con sarcoidosis.
Los niveles de la enzima conversora de angiotensina (ECA) estaban
muy elevados. Un examen oftalmológico demostró la presencia de
iridociclitis bilateral.

Fue tratado con ibuprofeno y con metilprednisolona durante
3 meses, remitiendo el cuadro clínica y bioquímicamente. El segui-
miento posterior es de normalidad absoluta.

La sarcoidosis en la infancia tiene dos formas de presenta-
ción clínica. Una, clásica o tardía, que se presenta principalmen-
te en adolescentes, y es similar a la del adulto pero con mejor
pronóstico. Se manifiesta como un cuadro sistémico, que afecta
principalmente a los pulmones en forma de nódulos parahiliares
bilaterales, al sistema reticuloendotelial con adenopatías genera-
lizadas y a las grandes articulaciones con inflamación. La otra
forma es de inicio precoz y afecta a niños menores de 4 años
con una tríada consistente en enrojecimiento cutáneo, uveítis y
poliartritis. El pulmón raramente resulta comprometido1. Su cur-
so a largo plazo es menos predecible, pero no tan benigno
como la forma anterior, pues se han descrito importantes com-
plicaciones e incluso la muerte por alteraciones cardíacas2. No
todos los autores aceptan esta clasificación3, pues se han des-

Figura 1. Hipotrofia muscular generalizada y presencia
de tumoraciones blandas en ambos carpos.
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crito niños muy pequeños con sarcoidosis y manifestaciones
multisistémicas como en el presente caso.

Nuestro paciente comenzó con un cuadro de hipercalcemia
con PTH suprimida y elevación de los metabolitos de la vitami-
na D, y nefrocalcinosis por una eliminación exagerada de calcio,
lo cual provocaba una nefrolitiasis que podría condicionar una
insuficiencia renal4-8. Las primeras manifestaciones de una sar-
coidosis pueden ser hipercalcemia y nefrocalcinosis9, pero no se
ha documentado que se asocien a tumoraciones de carpo bila-
terales como en este caso.

Posteriormente, el paciente desarrolló un cuadro de poliartritis,
adenopatías generalizadas y aumento del tamaño de las tumora-
ciones de los carpos, similares a las de la artritis reumatoide juve-
nil, pero sin enrojecimiento cutáneo. El antecedente de sus hiper-
calcemias no era muy concordante con esa enfermedad y sí con
la sarcoidosis, motivo por el que se practicó una biopsia de sino-
vial y de un ganglio linfático, con lo que se estableció el diagnós-
tico. La afectación articular en la sarcoidosis interesa de forma se-
mejante y a las mismas articulaciones que la artritis reumatoide,
de ahí que puedan ser confundidas si no se efectúa una biopsia4.

Está descrita la elevación de las concentraciones de ECA. Consti-
tuye un marcador de actividad y predice las recaídas y las remisio-
nes. Ésta es sintetizada por las células epiteliales de los granulomas
y proporciona una aproximación a su masa total4. El diagnóstico
definitivo se basa en la biopsia de algún tejido afectado. Nuestro
paciente tenía en un ganglio linfático los granulomas de células epi-
teliales no caseificantes característicos de esta enfermedad.

El tratamiento se lleva a cabo con corticoides sistémicos. El
más empleado es la prednisona en dosis de 1-2 mg/kg/día. Se
da durante 1 o 2 meses y, posteriormente, se va reduciendo la
dosis en otros 2 o 3 meses más4. Si el paciente recae puede rea-
lizarse un nuevo ciclo de corticoides o administrar otro inmu-
nosupresor. El más prometedor parece ser el metotrexato por
vía oral en dosis de 10-15 mg/m2/semana durante varios meses.
No parecen producirse efectos adversos importantes10.

En nuestro paciente la respuesta a los corticoides ha sido satis-
factoria, aunque persiste la nefrocalcinosis bilateral. No obstante,
y dado el pronóstico tan incierto en niños tan pequeños, debe
ser seguido durante toda su vida para controlar posibles recaídas.
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Carcinoma medular
de tiroides familiar

Sr. Editor:

El carcinoma medular de tiroides familiar es una neoplasia
poco frecuente que se hereda con carácter autosómico domi-
nante1,2 con degeneración maligna en el 100%3,4 de los casos y
que se debe a hiperplasia de las células C del tiroides5-7. Entre
las diversas sustancias que produce se encuentra la calcitonina
cuya determinación se utilizaba como método diagnóstico1-6,8. El
descubrimiento de mutaciones en el protooncogén RET permite
el diagnóstico precoz1-7,9 y el planteamiento de tiroidectomía en
un estadio temprano de la enfermedad1-3,7,9,10.

Niña de 23 meses con antecedentes de carcinoma medular de ti-
roides en rama materna. El análisis genotípico de la madre, prima y
de nuestra paciente mostró una mutación en el codón 634 del exón
11 del protooncogén RET. Otros miembros de la familia tenían afec-
tación tiroidea (mutación no estudiada) o fallecimiento posiblemen-
te por causa tiroidea (fig. 1).

La exploración física al ingreso fue normal. Las exploraciones
complementarias realizadas mostraron un hemograma, bioquímica,
ionograma, perfil tiroideo y catecolaminas normales. Los niveles de
calcitonina fueron inferiores a 11 pg/ml (normal, hasta 14 pg/ml).

Se realizó seguimiento de la niña en consulta, y se observó un au-
mento de calcitonina a los 3 años y 9 meses, por lo que se decidió
su ingreso para intervención quirúrgica. Las exploraciones previas a
la cirugía (ecografía tiroidea, radiografía de tórax y esqueleto, cate-
colaminas y perfil tiroideo) fueron normales, salvo la calcitonina,
que presentó unas concentraciones de 21 pg/ml. Se realizó tiroi-
dectomía total.

La anatomía patológica del tiroides mostró hiperplasia nodular
con focos de células C distribuidos en los 2 lóbulos sin mitosis ni ati-
pias francas. Se objetivó también una lesión indicativa de inicio de
infiltración (carcinoma medular inicial) por afectación de la vaina
perineural de un nervio (fig. 2). A las 12 h de la cirugía, la paciente
presentó hipocalcemia de 7,4 mg/dl con manifestaciones clínicas
de estridor inspiratorio y disfonía, que fue tratada con calcio, man-
teniéndose en controles posteriores la calcemia dentro de límites
normales. En la actualidad, la niña se encuentra asintomática preci-
sando tratamiento sustitutivo con hormona tiroidea.


