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RESUMEN

Las convulsiones son un trastorno frecuente en pe-
diatria y se producen en 3-5% de los nifios. Las
causas son diversas y entre ellas se hallan las de
orden metabdlico. Presentamos una paciente de 11
meses, derivada de Santa Rosa, La Pampa, por esta-
do convulsivo en estudio. Ingresé medicada con tres
anticonvulsivantes y ceftriaxona més aciclovir, con
electroencefalograma y resonancia magnética de
cerebro normales. Al examen fisico presentaba hipo-
plasia de esmalte dental, palidez y ligera hipertonia
de miembros inferiores. Los exdmenes de laborato-
rio al ingreso demostraron anemia normocitica
normocrémica, hipoglucemia, hipocalcemia, hiper-
fosfatemia y niveles bajos de PTH. Ecografia cere-
bral: calcificaciones taldmicas bilaterales y electro-
cardiograma con QT prolongado. Con diagndstico
dehipoparatiroidismo primario, se inici6 tratamien-
to con gluconato de calcio endovenoso, carbonato de
calcio como quelante del fésforo y 1, 25 dihidroxico-
lecalciferol (calcitriol), 25 mcg/dia. Se realizaron
estudios para detectar otras deficiencias glandula-
res. Queremos destacar la importancia de recordar
estas causas infrecuentes de sindrome convulsivo
para instaurar un tratamiento precoz y asf evitar
complicaciones y secuelas.
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SUMMARY

Seizures are a common disorder in pediatrics, oc-
curring in 3-5% of children. There are several causes,
including those of metabolic nature. We examined
an 11 month-old patient referred from Santa Rosa,
La Pampa province, because of convulsive status
under study. She was being treated with three
anticonvulsants, ceftriaxone and acyclovir, withno
abnormal findings in the electroencephalogram and
magnetic resonance imaging of brain. The physical
examination, showed enamel hypoplasia, pallor,
and mild hypertonia of lower limbs. On admission,
lab tests showed normocytic-normochromic ane-
mia, hypoglycemia, hypocalcemia, hyperphos-
phatemia, and low PTH levels. Brain ultrasonogra-
phy:bilateral thalamic calcifications, electrocardio-
gram with prolonged QT. After being diagnosed
with primary hypoparathyroidism, treatment with
endovenous calcium gluconate, calcium carbonate
as phosphorus chelating agent, and 1.25 dihydroxy-
cholecalciferol (calcitriol) -25 mcg / day— was initi-
ated. Tests to detect other glandular deficiencies
were performed. We want to highlight the impor-
tance of considering these infrequent causes of
convulsive syndrome to begin an early treatment,
thus avoiding complications and sequelae.
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INTRODUCCION

Las convulsiones son un trastorno fre-
cuente en la edad pediétrica, producién-
dose en 3-5% de los nifios, pero no consti-
tuyenun diagnéstico ensf, sino el sintoma
de un trastorno subyacente del sistema
nervioso central.!

Las causas son diversas y entre ellas se
hallan las de orden metabdlico, como la
hipocalcemia.

El hipoparatiroidismo primario es una
patologia infrecuente en pediatria y se
debe aladeficiente secrecién de paratohor-
mona (PTH). La PTH, junto con la vitami-
naD, sonlas principales reguladoras dela
homeostasia del calcio. Cuando los nive-
les séricos de calcio descienden, el recep-
tor medidor del calcio (localizado en los
rifiones y la gldndula paratiroides) esti-
mula la secreciéon de PTH. Esta dltima
extrae calcio y fésforo del hueso y en el
rinén reabsorbe calcio y elimina fésforo.
También a nivel renal permite la transfor-
macién de 25-hidroxicolecalciferolen1,25-
dihidroxicolecalciferol, el cual actta a ni-
vel del epitelio intestinal estimulando la
absorcién del calcio.!

Cuando la secrecién de PTH es insulfi-
ciente, se produce hipocalcemia e hiper-
fosfatemia con niveles bajos de 1,25-
dihidroxicolecalciferol.

Este cuadro puede deberse a aplasia o
hipoplasia de las paratiroides (asociadas
con frecuencia al sindrome de Di George
(sindrome velocardiofacial), asociarse a
trastornos mitocondriales (por ejemplo,
sindrome de Kearnes Sayre), posquirtr-
gicos, genéticos (por ejemplo, trastorno
autosémico dominante como en la muta-
cién del receptor medidor del calcio,® tras-
tornos autosémicos recesivos como el aso-
ciado con rasgos dismorficos o ligados al
cromosoma X), idiopdticos, o autoinmu-
nes (por ejemplo, paratiroiditis aislada o
con poliendocrinopatfa autoinmunitaria-
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candidiasis-distrofiaendodérmica,?enlacual
el hipoparatiroidismo se asocia con mayor
frecuencia a candidiasis y enfermedad de
Addison; pero también se pueden producir
muchos otros trastornos, algunos de los cua-
les no se manifiestan hasta la edad adul-
ta.>*>*El propésito de esta comunicacién es
tener presente causas poco frecuentes de
sindrome convulsivo, a fin de iniciar el trata-
miento precoz y evitar complicaciones.

HISTORIA CLINICA

Paciente de 11 meses de edad, de sexo
femenino, derivada de Santa Rosa, provincia
de La Pampa, para realizar diagnéstico y
tratamiento dela patologia de base, luego de
presentar estado convulsivo.

Como antecedentes cabe sefialar que se
trataba de una paciente nacida antes del
término, sin antecedentes perinatolégicos
de importancia, que comenzdé al quinto mes
de vida con episodios de convulsiones
atipicas, ténico-clénicas generalizadas, el
dltimo de los cuales evolucioné a estado
convulsivo. Permaneci6 tres dfas en UCIP
donde se asumié como encefalitis, se
policultivé, se medicé con ceftriaxona 100
mg/kg/d, aciclovir 30 mg/kg/d, difenilhi-
dantoina 10 mg/kg/d, fenobarbital 10 mg/
kg/d y dcido valproico 25 mg/kg/d, y re-
quirié 3 dias de asistencia respiratoria me-
cénica (ARM). Tantolos hemocultivos, como
elurocultivoy el cultivo de LCR se informa-

FoTtoGraFiA. Ecografia transfontanelar en la que se observan imdgenes
compatibles con depdsito de calcio a nivel del tdlamo

ron como negativos. Presentaba una reso-
nancia magnética (RMN) de cerebro y un
electroencefalograma normales.

La madre refiri6 crisis de hipertonia, pau-
sas respiratorias frecuentes (luego interpre-
tadas como espasmos laringeos) e irritabili-
dad. Presentaba antecedentes familiares de
diabetes y una tia epiléptica fallecida por
estado convulsivo.

Alingreso anuestra unidad la paciente se
encontraba en buen estado general, afebril,
somnolientay con palidez generalizada. Peso:
7,730 kg (Pc 10 -25); talla: 68 cm (Pc 10);
perimetro cefélico: 44 cm (Pc 50 -2 DE). Se
observo ligera hipertonia de miembros infe-
riores y una tnica pieza dental con hipopla-
sia de esmalte, el resto dentro de pardmetros
normales.

El laboratorio de ingreso informé: glébu-
los blancos (GB), 10.500 mm? N: 28%; L: 53%;
M: 13,6%; E: 4,6%); hematdcrito (Hto) 23;
hemoglobina (Hb) 7,9 g%; volumen corpus-
cular medio (VCM) 79; plaquetas 319.000.
Glucemia 0,51 g/1; urea 0,11 g/1; calcio 4,13
g/dl; fésforo 7,9 mg/dl; magnesio 1,6 mg/
dl; fosfatasa alcalina (FAL) 392 U/1; fenobazr-
bitalemia 35 ng/ml; estado dcido bdsico
(EAB): pH 7,34; pCO, 48 mmHg; PO, 46,9
mmHg; bicarbonato (Bic) 22,6 mEq/1; exceso
de base (EB) - 3,1; saturacién (Sat) 80,4%;
sodio 141 mmol/1; potasio 3,95 mmol/1; clo-
ro 104 mmol/l; calcio iénico 0,69 mmol/l;
PTH 11,07 pg/ml (VN: 15 - 65).

ECG: QT prolongado (0,52)

Ecografia cerebral: Imagenes ecogénicas
puntiformes con sombra actstica posterior
en ambos tdlamos compatibles con calcifica-
ciones, (ver Fotografin).

Por anamnesis, los datos clinicos y de labo-
ratorio se asumi6 el cuadro como hipoparati-
roidismo primario y comenzamos tratamiento
con gluconato de calcio 10%, 1 ml/kg/dia EV,
hasta normalizar valores de calcemia (luego
continuamos con carbonato de calcio como
aporte, lejos de las comidas), carbonato de
calcio 500mg/ dia VO (como quelante de f6sfo-
ro) y calcitriol 25 meg/dia, VO.

Se ajustaron las dosis de medicacién has-
ta normalizar la calcemia y tener fosfatemia
endescenso. La paciente no presenté convul-
siones ni otro signo de hipocalcemia durante
su internacién. Se realizaron curvas de
glucemia preprandial y posprandial con re-
sultados en limites inferiores a lo normal. Se
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realizé fondo de ojo y examen con lampara
de hendidura con resultados normales y con
el EEG se comenz el descenso gradual de
anticonvulsivantes. El ecocardiograma
bidimensional y la evaluacién cardiolégica
fueron normales.

Ante posibles asociaciones con otras dis-
funciones glandulares se solicité: cortisol:
15,5 ng/dl (VN: 5 - 23 ng/dl); anticuerpos
antisuprarrenales: negativos; anticuerpos
tiroideos antiperoxidasa: negativos; somato-
medina13ng/ml(VN11-206); THS9,9 mUI/
1(VN <5 mUI/1); T4 libre 1,3 ng/dl (VN: 0,8-
2 ng) y prueba de TRH patolégica; se diag-
nosticé un hipotiroidismo subclinico que se
medicé con tiroxina 50 mcg/dfa.

La paciente fue dada de alta luego de 15
dias de internacién con posterior seguimien-
toconel Servicio de Endocrinologia del Hos-
pital Gutiérrez.

DISCUSION

Nuestra paciente comenzé a los 5 meses
de vida con una convulsién atfpica; por ante-
cedentes familiares se presumié epilepsia y
se indicé tratamiento con fenobarbital sin
realizar una pesquisa minima para detectar
otras causas de convulsiones.

A los 11 meses debié ser internada en
terapia intensiva por presentar estado con-
vulsivo y desde alli fue derivada a nuestro
servicio para realizar diagnéstico de la pato-
logia de base.

Como antecedentes se destacaban una tia
con diagndstico de epilepsia, fallecida de
estado convulsivo y un primo diabético tipo
I. Los padres y hermanas eran sanos.

Conel diagnoéstico de hipoparatiroidismo
primario comenzamos el tratamiento con
calcio como aporte y como quelante del f6s-
foroy 1,25-dihidroxicolecalciferol.* Simult4-
neamente iniciamos la pesquisa de otras de-
ficiencias glandulares y patologias posible-
mente asociadas, lo que permitié detectar un
hipotiroidismo subclinico.

Como mencionamos previamente, las
convulsiones son un trastorno frecuente en
la infancia. En la mayoria de los casos se
deben a convulsiones febriles o a epilepsia,
pero frente a un nifio que debuta con una
convulsién deberia examinarse la posibili-
dad de que ésta se debiera a un desorden
metabdlico.”

Si bien estos casos son muy raros (4 de

cada 100.000 recién nacidos vivos),®el diag-
nodstico resulta esencial, ya que algunos
responden a un tratamiento especifico; tam-
bién, otros corresponden a trastornos ge-
néticos con el correspondiente riesgo de
recurrencia.””’

La anamnesis siempre es fundamental.
Sonimportantes los antecedentes familiares,
laedad de comienzo delas crisis, sus factores
precipitantes y particularmente, no olvidar
que los trastornos endocrinolégicos y meta-
bélicos se acomparian de otros signos clini-
cos caracteristicos (en nuestra paciente, fue-
ron manifestaciones tipicas la irritabilidad,
los espasmos laringeos y la hipoplasia del
esmalte dental).

Inicialmente deberia solicitarse hemogra-
ma completo, glucemia, calcemia, ionogama,
estado dcido-base, lactato y piruvato, amoni-
nemia, CPK, enzimas hepa’ticas, uremia, ori-
na completa, cuerpos ceténicos y acetato en
orina.”

Por la edad de comienzo, las manifesta-
ciones clinicas y los datos de laboratorio,
concluimos que el cuadro de nuestra pacien-
te correspondié a una poliendocrinopatia de
etiologia seguramente autoinmune. El diag-
nostico definitivo se realizard a mediano o
largo plazo; serealizard un seguimiento orien-
tado a fin de detectar precozmente otras
deficiencias glandulares, muchas de las cua-
les pueden no manifestarse hasta la edad
adulta.*?

Queremos destacar la importancia de no
olvidar estas etiologfas que, aunque infre-
cuentes, tienen un tratamiento sencillo, con la
posibilidad de evitar complicaciones y secue-
las si realizamos un diagnostico precoz. m
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