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internacional vigente desde el afo 2006, poco frecuente,
que afecta a 1/20.000 hombres y representa el 2% de los
casos de infertilidad masculina. El fenotipo mas frecuente
es el de un varén normal, con testiculos pequefos, pero
también puede presentarse como un varén con genitales
ambiguos e incluso feminizacion. De forma constante, cursa
con atrofia testicular y azoospermia con infertilidad; en
ocasiones, asocia ginecomastia, obesidad o fallo de des-
censo testicular. El cociente intelectual no se encuentra
alterado’2.

EL 80-90% de los casos son SRY-positivos®. La presencia del
gen SRY translocado desde el cromosoma Y al brazo corto
del X conduce a la diferenciacion testicular, si bien la falta
de la region del cromosoma Y que regula la diferenciacion
posterior de las células de Sertoli conducen a una atrofia
testicular. En un 10-20% de los casos no existe gen SRY, en
cuyo caso se acompainan de anormalidades mas severas del
desarrollo sexual®.

No esta indicada la realizacion de biopsia testicular,
siendo suficiente el diagnédstico citogenético’.

El diagnostico diferencial se debe realizar principalmente
con el sindrome de Klinefelter.

Aunque la mayoria de los casos son esporadicos, también
se han publicado casos familiares, siendo preciso realizar
una historia familiar adecuada tras el diagnostico.

El tratamiento consiste en la administracion progresiva
de testosterona para evitar las consecuencias del déficit hor-
monal, tales como escasa virilizacion, reduccion de la libido
u osteopenia, entre otros.

Es siempre es necesario un asesoramiento genético ade-
cuado, asi como la valoracion psicologica en los pacientes
que lo precisen.

Con un tratamiento hormonal adecuado el pronéstico,
a excepcion de la infertilidad, en la vida adulta es exce-
lente.
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Seudohipoparatiroidismo tipo 1b: una
causa rara de sincope

Type 1b pseudohyperparathyroidism: a rare
cause of syncope
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El sincope es un fendmeno comiln en la edad pediatrica,
de origen mayoritariamente benigno'. A pesar de que la
anamnesis y el examen objetivo a menudo permiten excluir
situaciones de mayor gravedad, actualmente se recomienda
la realizacion de un electrocardiograma (ECG) al constatar
un primer episodio, esencial para la identificacion de arrit-
mias que, aunque raras, pueden ser potencialmente muy
graves’. La prolongacion del intervalo QT (QTc > 044) es un
ejemplo de arritmia que puede ocasionar sincope y muerte
prematura. Puede ser congénita (sindrome de QT largo),
resultante de alteraciones de los canales de sodio y de pota-
sio de la membrana de las células miocardicas, o adquirida,
mediada por medicamentos o drogas, isquemia miocardica,
neuropatia autondmica, hipotiroidismo, accidentes cere-
brovasculares y alteraciones electroliticas, especialmente
hipocaliemia, hipomagnesemia y, con menos frecuencia,
hipocalcemia®.

Se presenta el caso de un adolescente de sexo mas-
culino, de 15 anos de edad, con mdultiples ingresos por
sincope. Los episodios de pérdida de consciencia eran des-
critos como breves, sin prédromo ni movimientos de los
miembros o incontinencia, y no tenian relacion aparente
con situaciones de estrés o mayor actividad fisica. Se
rechazaron antecedentes patologicos relevantes y el con-
sumo de medicamentos o drogas. El examen objetivo era
normal. Fue orientado a consulta de Cardiologia, donde
se diagnostico prolongacion del intervalo QTc en lo ECG
(512ms), iniciandose tratamiento betabloqueador (ateno-
lol, 100 mg/dia).

Cerca de 2 meses después, tenia un nuevo sincope y
el ECG mostraba persistencia de la prolongacion del inter-
valo QT (fig. 1). Se efectud un estudio analitico que reveld
hipocalcemia (calcio total 4,8 mg/dl [N 8,4 a 10,2]; cal-
cio ionizado 0,31 mmol/l [N 1,2 a 1,38]); hiperfosfatemia
(77,4mg/l [N 27 a 45]) e hipomagnesemia (1,42 mEq/l [N
1,55 a 2,05]), estando dentro de la normalidad los restantes
parametros analizados.

Con la administracion por via intravenosa de calcio y mag-
nesio, y después de calcio, magnesio y calcitriol por via
oral, se experimento una progresiva reduccion del intervalo
QT. El estudio complementario mostré un marcado aumento
del valor de parathormona (PTH) (357 pg/ml [N -10 a 65]),
con funcion renal y dosificacion de 1,25-dihidroxivitamina D
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Figura 1

normales. La conjugacion de hipocalcemia, hiperfosfatemia
y PTH elevadas sugeria seudohipoparatiroidismo (PHP).

La PTH es responsable del mantenimiento del equili-
brio fosfocalcico y cuando esta hormona se produce de
forma insuficiente (hipoparatiroidismo) o hay resistencia a
su accion en los organos objetivo (PHP), existe una reduc-
cion significativa de los niveles plasmaticos de calcio y un
aumento de los niveles de fosforo*®. En el PHP, los valores
de PTH estan elevados por hiperproduccion refleja®.

El PHP es una enfermedad raray se deriva de alteraciones
de la transduccion de la sefal tras la conexion de la PTH a sus
receptores*. Dependiendo de las mutaciones o las modifica-
ciones del imprinting que afectan a las vias de transduccion
de senal, pueden surgir diferentes subtipos de PHP: la, Ib,
Icy II>7 (tabla 1).

Los pacientes con PHP la suelen presentar una conste-
lacion de caracteristicas fenotipicas (baja estatura, cara
redonda, braquidactilia, obesidad, osificaciones ectopicasy,
en ocasiones, retraso mental), que conjuntamente se deno-
minan osteodistrofia hereditaria de Albright (OHA)”. En el
PHP Ib la resistencia hormonal parece circunscribirse a la
accion de la PTH en los tubulos proximales renales y, por
eso, los pacientes no presentan las alteraciones fenotipicas
de OHA® 10, El diagnéstico del PHP tipo Ib suele ser tardio,
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Persistencia de la prolongacion del intervalo QTc tras tratamiento con atenolol.

ya que a menudo las manifestaciones surgen Unicamente
durante la pubertad, estadio en que aumentan las necesida-
des de calcio. El PHP Ic es una forma mas rara, caracterizada
por la presencia de OHA y resistencia hormonal multiple*”.
En el PHP Il, como las alteraciones de transduccion de la
senal son distales a la produccion del AMPc, se produce un
aumento del AMPc tras la administracion exégena de PTH?.

En el paciente presentado no eran evidentes alteraciones
que sugirieran OHA, la dosificacion de las restantes hormo-
nas era normal y no se observo elevacion del AMPc urinario.
De este modo, se planted la sospecha de que podia tra-
tarse del subtipo Ib, solicitandose la evaluacion del patron
de metilacion del gen GNAS, que mostré la ausencia de
metilacion del exon A/B del alelo materno, confirmando el
diagnostico de PHP tipo Ib.

El tratamiento de la hipocalcemia grave debe efectuarse
con administracion por via intravenosa de calcio y, si fuera
necesario, también deben ser corregidas la hipomagne-
semia, la hiperfosfatemia y la alcalosis*. A largo plazo,
se administra calcio por via oral y vitamina D activa y
se recomienda la vigilancia bioquimica (calcio, fdsforo,
PTH, creatinina) y urinaria (calcio, creatinina) a cada 3
meses y el estudio radioldgico regular para exclusion de
nefrocalcinosis*>°.

Tabla 1 Diagndstico diferencial de los diferentes tipos de seudohipoparatiroidismo

Calcio Fosforo PTH OHA  Resistencia 4+ AMPc urinario  Actividad Gsa

plurihormonal tras PTH

PHPla | 0 0 Si Si No Alterada-mutacion GNAS
PHPIb | i it No No No Alterada-alteracion de la metilacion GNAS
PHPIc | 0 0 Si Si No N
PHP II l 0 0 No No Si N
PPHP N N N Si No Si Alterada-mutacion GNAS

AMPc: monofosfato ciclico de adenosina; Gsa: subunidad « de la proteina G estimuladora; N: normal; OHA: osteodistrofia hereditaria de
Albright; PHP: seudohipoparatiroidismo; PPHP: seudoseudohipoparatiroidismo; PTH: parathormona.
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Absceso hepatico por Streptococcus
constellatus

Liver abscess due to Streptococcus
constellatus
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El absceso hepatico es una entidad poco frecuente en
la etapa infantil en la que se ha observado un aumento
de casos en los ultimos anos debido al aumento de los
viajes al extranjero, asi como la inmigracion procedente de
zonas endémicas. Los pocos casos encontrados suelen tener
etiologia amebiana y factores de riesgo"?.

Se trata de un varon de nacionalidad espafola de
18 meses, sin antecedentes de interés, que consulta por
fiebre (maximo 38°C) de 3 dias de evolucion y dolor
abdominal. No referia viajes al extranjero ni traumatismo
abdominal previo. La exploracion fisica evidenciéo una
temperatura de 36,9°C, regular estado general, abdomen
distendido, timpanico, depresible, doloroso a la palpacion
en el hipocondrio derecho y el epigastrio. El resto de la
exploracion fue normal.

Se realizaron las siguientes pruebas complementarias:
hemograma: leucocitos 27.220 ./l (neutrofilos 62,6%, lin-
focitos 18%, monocitos 18,2%), hemoglobina 11,3g/dl,
hematocrito 33%, plaquetas 454.000/ul, PCR 19,63 mg/dl,
VSG 60mm/h, bioquimica y enzimas hepaticas: norma-
les, coagulacion: normal, excepto fibrindgeno de 842,2
ng/dl. Abdomen simple anteroposterior: efecto masa a nivel
periumbilical. Ecografia abdominal: liquido libre en ambos
flancos. Se visualiza en el lobulo hepatico izquierdo una
masa avascular, heterogénea, de 5 x 3cm, que desplaza

estructuras vecinas (fig. 1). Ante este hallazgo, el aumento
del perimetro abdominal, la tendencia a la hipotension y el
decaimiento progresivo del paciente, se decide realizar una
laparoscopia exploradora, donde, tras la diseccion del epi-
plon adherido a la pared anterior y el higado, se visualiza
salida de pus del segmento anteromedial del lobulo hepa-
tico izquierdo compatible con absceso hepatico. Se lleva
a cabo la limpieza exhaustiva de la cavidad y el drenaje
Jackson-Pratt, y se toman muestras para cultivo. Se soli-
cita serologia parasitaria, coprocultivo y estudio parasitario
en heces, resultando ambos negativos. Se realiza u estudio
cardiologico que fue normal. El hemocultivo fue negativo
y el cultivo de absceso resulté positivo a Streptococ-
cus constellatus (S. constellatus). Ademas del tratamiento
con drenaje quirtrgico, recibi6 meropenem 240mg/8 h y
metronidazol 150mg/8 h hasta resultado de cultivo del
absceso. Tras ello, se inicia tratamiento con amoxicilina-
clavulanico 100mg/kg/6 h hasta completar 3 semanas. El
paciente evolucion¢ satisfactoriamente, desapareciendo la
fiebre y la sintomatologia, y con resolucion total del absceso
en 4 semanas. Dado lo inusual del caso, se realiz6 un estudio
inmunologico (cuantificacion de inmunoglobulinas séricas,
recuento leucocitario T y B y estudio de subpoblaciones y
niveles séricos de factores del complemento C3, C4, CH 5),
siendo este normal. Hasta el momento, el paciente no ha
presentado nueva infeccion bacteriana grave.

Los abscesos pidgenos hepaticos son infecuentes en ninos
y generalmente se presentan en varones. Existe predispo-
sicion tras traumatismo, en pacientes inmunodeficientes,
diabéticos o afectados de anemia drepanocitica’?2. Se loca-
lizan comUnmente en el lobulo hepatico derecho, si bien
nuestro paciente lo presento en el izquierdo y no pre-
sentaba factores de riesgo. Los patogenos implicados son
cocos grampositivos, anaerobios y enterobacterias, siendo
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