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INTRODUCCION

La hipercalcemia del lactante autosoOmico recesivo es un trastorno del metabolismo
fosfocalcico Inusual. Se debe a mutaciones en el gen CYP24A1 que reduce o elimina la
enzima 24 hidroxilasa encargada de transformar la vitamina D a su forma iInactiva. Se
caracteriza por hipercalcemia de Inicio temprano, hipofosfatemia, hipercalciuria,
disminucion de hormona paratiroidea y nefrocalcinosis medular. Las manifestaciones tipicas
son: fallo de medro, hipotonia, vomitos, estrenimiento y/o poliuria.

CASO CLINICO

Lactante de 6 meses que Ingresa por hipercalcemia grave. Sin antecedentes
familiares de interés. Embarazo controlado y de curso normal. Ingreso a las
12 horas de vida por riesgo Infeccioso e hiperbilirrubinemia no Inmune.
Seguimiento en digestivo por fallo de medro y sospecha de IPLV por lo que se
realiza analitica de control destacando hipercalcemia grave (Calcio serico 16.6
mg/dL).

Se decide Ingreso presentado en analitica: normocalciurea, hipofosforemia,
hormona paratiroldea baja, 25 hidroxivitamina D elevada y 1,25
hidroxivitamina D normal. En ecografia abdominal se aprecian nefrocalcinosis
medular. CGH-array normal. Niegan error de dosificacion de vitamina D. Se
pauta hiperhidratacion disminuyendo cifras, pero persistiendo la hipercalcemia
en controles posteriores. Se aprecia en ecografia renal. Ante la no
normalizacion de valores de calcio se decide estudio genetico presentando dos
variantes patogenicas en heterocigosis en el gen CYP24Al. Se iIndica
restriccion en la Ingesta de calcio, evitar la exposicion solar e ingesta
abundante de liquidos y se programa seguimiento estrecho

CONCLUSIONES

La hipercalcemia idiopatica infantil es una enfermedad rara. Aunque la causa mas frecuente
de hipercalcemia en los lactantes es Ilatrogenica, por Intoxicacion por vitamina D, no
debemos olvidar en el diagnostico diferencial, otras causas menos prevalentes, sobre todo si
se asoclan a otras alteraciones como: hipotonia, fallo de medro o no normalizacion de los
valores de calcio tras la retirada de la vitamina D.




