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RESUMEN

Introduccion: El hiperparatiroidismo primario (HPP) es frecuente en mujeres
posmenopausicas, pero excepcional en la segunda década de vida. La presentacion con
fractura patolégica y la coexistencia con trombopatia congénita son escasamente
documentadas. Objetivo: Describir un caso atipico de HPP por adenoma de células
oxifilicas en una paciente de 18 afios con trombopatia congénita, que debutd con fractura
patoldgica, destacando las lecciones aprendidas en su diagndstico y tratamiento quirtrgico.
Presentacion del caso: Paciente femenina de 18 afios, con trombopatia congénita,
consulté por dolor 6seo, polidipsia, poliuria y fractura patolégica de cubito. Se evidencié
hipercalcemia (3,04 mmol/L), hipofosfatemia (0,72 mmol/L), PTH elevada (156,5 pg/mL) y
masa cervical palpable. La gammagrafia con sestamibi mostré un adenoma paratiroideo
izquierdo. Se realizé paratiroidectomia minimamente invasiva, con extirpacion de adenoma
de células oxifilicas. El postoperatorio fue sin complicaciones hemorragicas, con
normalizacion del calcio y PTH a las 24 horas. A los 6 meses, la fractura consolidd y la
paciente permanecid asintomatica. Conclusiones: El HPP por adenoma oxifilico puede
presentarse excepcionalmente en jévenes y debutar con fractura patolégica. La
trombopatia congénita no contraindica la cirugia si se planifica multidisciplinariamente. Este
caso subraya la importancia del calcio sérico ante fracturas de bajo impacto en adultos
jévenes.

ABSTRACT

Introduction: Primary hyperparathyroidism (PHPT) is common in postmenopausal women
but exceptional in the second decade of life. Presentation with pathological fracture and
coexistence with congenital thrombopathy are scarcely documented. Objective: To
describe an atypical case of PHPT due to oxyphilic cell adenoma in an 18-year-old patient
with congenital thrombopathy, presenting with pathological fracture, highlighting the
lessons learned in diagnosis and surgical management. Case presentation: An 18-year-
old female patient with congenital thrombopathy presented with bone pain, polydipsia,
polyuria, and pathological ulnar fracture. Hypercalcemia (3.04 mmol/L), hypophosphatemia
(0.72 mmol/L), elevated PTH (156.5 pg/mL), and a palpable cervical mass were found.
Sestamibi scintigraphy showed a left parathyroid adenoma. Minimally invasive
parathyroidectomy was performed, removing an oxyphilic cell adenoma. The postoperative
course was uneventful, with normalization of calcium and PTH within 24 hours. At 6
months, the fracture had healed, and the patient remained asymptomatic. Conclusions:
PHPT due to oxyphilic adenoma can exceptionally present in young individuals and debut
with pathological fracture. Congenital thrombopathy does not contraindicate surgery if
planned multidisciplinary. This case underscores the importance of serum calcium testing in
low-impact fractures in young adults.
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INTRODUCCION

El hiperparatiroidismo primario (HPP) es wuna endocrinopatia
frecuente, caracterizada por la secrecion autonoma de parathormona
(PTH), que conduce a hipercalcemia e hipofosfatemia (1:2), Su causa
mas comun es el adenoma paratiroideo solitario (80-85 % de los
casos), y afecta predominantemente a mujeres posmenopausicas,
con una incidencia maxima entre los 50 y 60 afos G4, La
presentacion clasica incluye litiasis renal, osteoporosis y sintomas de
hipercalcemia; sin embargo, en la actualidad muchos pacientes son
diagnosticados de forma incidental por alteraciones bioguimicas (®).

La presentacién del HPP en adultos jévenes es excepcional, y su
debut como fractura patoldgica asociada a trombopatia congénita no
ha sido suficientemente documentada en la literatura (). La
coexistencia de un adenoma paratiroideo de células oxifilicas en una
paciente de 18 afos con trastorno hemorragico hereditario afiade un
desafio diagndstico y terapéutico, pues obliga a un manejo
multidisciplinario para minimizar riesgos quirdrgicos (7)., Hasta la
fecha, la mayoria de las series de casos se centran en poblacion
adulta mayor, sin explorar las particularidades clinicas ni las
decisiones terapéuticas en pacientes jovenes con comorbilidades
hematoldgicas @),

El objetivo de esta presentacidn es describir un caso atipico de
hiperparatiroidismo primario por adenoma de células oxifilicas en una
paciente de 18 afios con trombopatia congénita, que debutd con
fractura patoldgica, destacando las lecciones aprendidas en su
diagndstico y tratamiento quirdrgico.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenina de 18 afos, mestiza, procedente de zona urbana,
con antecedente patoldgico personal de trombopatia congénita
(trastorno de la funcién plaquetaria no especificado), sin
antecedentes familiares de endocrinopatias ni habitos téxicos. Acudio
a la consulta de Endocrinologia en enero de 2023 refiriendo un cuadro
de dos meses de evolucidn -caracterizado por dolores Oseos
localizados en miembros inferiores, astenia, adinamia, nauseas
ocasionales, polidipsia, poliuria y estrefimiento. Negaba antecedentes
de traumatismo significativo, pero referia una caida desde su propia
altura una semana antes, tras la cual comenz6 con dolor e impotencia
funcional en el antebrazo izquierdo.

Al examen fisico se constaté: presion arterial 110/70 mmHg,
frecuencia cardiaca 88 latidos por minuto, eupneica. En el miembro
superior izquierdo se evidencid deformidad y edema en el tercio
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medio del antebrazo, con limitacion de la movilidad activa. La
exploracion de cuello reveld6 una masa palpable, indolora, de
consistencia firme, aproximadamente 2 cm de didmetro, en la regién
anterior, desplazable con la deglucidon, en probable relacién con el
I6bulo tiroideo izquierdo. El resto del examen neuroldgico y muscular
mostrd hipotonia generalizada, sin déficit motor focal. Se trata de un
caso de hiperparatiroidismo primario (CIE-11: E21.0) con debut
atipico.

Se solicité una radiografia de antebrazo izquierdo que demostrdé una
fractura patoldgica del tercio medio del cubito, con bordes
osteoliticos. Ante la sospecha de enfermedad metabdlica ésea, se
amplio el estudio con:

Laboratorio sanguineo (valores de referencia del laboratorio local
entre paréntesis):

« Calcio sérico: 3,04 mmol/L (2,10-2,60)

« Foésforo: 0,72 mmol/L (0,87-1,45)

o Parathormona (PTH) intacta: 156,5 pg/mL (10-65)

» Fosfatasa alcalina: 3955 UI/L (30-120)

e Creatinina: 96 umol/L (40-128)

e Urea: 6,7 mmol/L (1,7-8,1)

o Vitamina D 25-hidroxi: 28 nmol/L (deficiencia: <50)

Survey Oseo: osteopenia generalizada, imagenes osteoliticas en
calota, fémures y humero izquierdo, con aspecto en "sal y pimienta"
en el craneo.

Gammagrafia paratiroidea con Tc99-sestamibi: captacion
patolégica focal en la proyeccion del lobulo tiroideo izquierdo,
sugestiva de adenoma paratiroideo.

Con el diagnostico presuntivo de hiperparatiroidismo primario
secundario a adenoma paratiroideo, se realiz6 una paratiroidectomia
minimamente invasiva por abordaje cervical anterior. Durante el acto
quirurgico se extirpd una glandula paratiroidea aumentada de tamano
(1,8 x 1,5 x 1,2 cm). El estudio histopatoldgico informdé adenoma
paratiroideo compuesto predominantemente por células oxifilicas, sin
signos de atipia ni necrosis.

El postoperatorio inmediato cursé sin complicaciones hemorragicas ni
infecciosas. A las 24 horas de la cirugia, el calcio sérico descendié a
2,25 mmol/L y la PTH a 28 pg/mL. La paciente fue dada de alta al
tercer dia postquirdrgico con suplementos orales de calcio (1000
mg/dia) y calcitriol (0,25 pjg/dia) durante dos semanas. En el
seguimiento a los 6 meses, la paciente se encontraba asintomatica,
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con niveles de calcio y PTH dentro de rangos normales, y la
radiografia de control mostré consolidacién de la fractura del cubito.

Consentimiento informado: Se obtuvo el consentimiento
informado escrito de la paciente para la publicacion de este caso
clinico, incluyendo los datos clinicos. Los autores garantizan que se
ha respetado el anonimato del paciente en todo momento. El
documento de consentimiento esta disponible para su verificacion por
el comité editorial.

DISCUSION

El presente caso describe una forma infrecuente de HPP por su
presentacion en una paciente de 18 anos con trombopatia congénita,
que debutd con fractura patolégica. Aunque el HPP es comun en
mujeres posmenopausicas (1:2), su aparicion en la segunda década de
vida es excepcional; la literatura reporta menos del 1 % de los casos
por debajo de los 30 afios (3:11), La edad temprana obliga a descartar
sindromes hereditarios como la neoplasia endocrina multiple (NEM) o
el hiperparatiroidismo familiar aislado, los cuales no se evidenciaron
en esta paciente por la ausencia de antecedentes familiares y de
otras neoplasias endocrinas (12),

El adenoma de células oxifilicas representa entre el 3 % y el 10 % de
todos los adenomas paratiroideos (13), A diferencia de los adenomas
de células principales, suelen ser mas pequefios y pueden asociarse
con hipercalcemia variable, aunque clasicamente se ha descrito una
menor producciéon de PTH por unidad de masa (13), En este caso, la
paciente presentdé una hipercalcemia marcada (3,04 mmol/L) y una
PTH francamente elevada (156,5 pg/mL), lo que sugiere una alta
actividad secretora a pesar de la estirpe oxifilica, hallazgo poco
comun gque merece ser destacado (1),

El debut con fractura patoldgica constituye una forma de presentacién
clasica pero hoy infrecuente en paises con diagndstico bioquimico
temprano (16), En regiones con acceso limitado a estudios de rutina,
hasta el 25 % de los pacientes aun se diagnostican tras
complicaciones 6seas o renales (®), Este caso recuerda que, incluso en
pacientes jovenes, el HPP debe considerarse ante fracturas de
repeticion o de baja energia, especialmente si se acompafia de
hipercalcemia o hipofosfatemia (),

La coexistencia de trombopatia congénita afiadi® un desafio
terapéutico. La cirugia paratiroidea, aunque minimamente invasiva,
conlleva riesgo hemorragico (. La literatura recomienda una
evaluacién preoperatoria por hematologia, con disponibilidad de
derivados plaquetarios o antifibrinoliticos segun el defecto especifico
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(10), En esta paciente, la intervencién se realizd sin complicaciones,
probablemente por la naturaleza leve de su trombopatia y el uso de
medidas de hemostasia local. No obstante, este caso subraya la
necesidad de un enfoque multidisciplinario (endocrindlogo, cirujano,
hematdlogo) en pacientes con comorbilidades hemorragicas (°:10),

En comparacion con otros casos publicados de HPP en adultos
jovenes, la mayoria reporta adenomas de células principales vy
sintomas inespecificos (fatiga, dolor 6seo vago) que retrasan el
diagndstico una media de 2 afos (7). Nuestra paciente fue
diagnosticada en semanas gracias a la aparicién de la fractura, lo que
facilitd una intervencidn quirudrgica precoz. Este contraste resalta el
valor de un examen fisico minucioso (deteccidon de masa cervical) y
de la solicitud de calcio sérico ante cualquier fractura patoldgica en
jovenes (18),

Desde el punto de vista del manejo, la paratiroidectomia
minimamente invasiva guiada por gammagrafia con sestamibi es el
estandar de oro para adenomas Unicos localizados (7). La
normalizacién del calcio y la PTH a las 24 horas confirmé el éxito
quirdrgico. El seguimiento a 6 meses demostré consolidacion 6sea y
remision completa, similar a la evolucidon reportada en series de
pacientes jovenes (18),

Una limitacion de este caso es la falta de estudio genético para
descartar mutaciones en MEN1, CASR o CDC73, dado que la
presentaciéon antes de los 30 afios justifica esta pesquisa (19),
Asimismo, no se realizd una determinacion de la excrecién fraccional
de calcio para descartar hipercalcemia hipocalciurica familiar, aunque
la clinica y los niveles de PTH hacen improbable este diagndstico (29),
A pesar de estas limitaciones, el caso aporta lecciones practicas: (i) el
HPP puede presentarse en adolescentes con fracturas de bajo
impacto; (ii) la trombopatia congénita no contraindica la cirugia si se
planifica adecuadamente; (iii) el adenoma oxifilico puede cursar con
hipercalcemia severa, contrario a lo que se cree clasicamente.

CONCLUSIONES

El hiperparatiroidismo primario por adenoma de células oxifilicas
puede presentarse excepcionalmente en pacientes de la segunda
década de vida y debutar con fractura patoldgica, como se evidencio
en este caso. La asociacibn con trombopatia congénita no
contraindica la paratiroidectomia minimamente invasiva siempre que
se realice una planificacién multidisciplinaria y medidas de
hemostasia adecuadas, lo que permiti6 un postoperatorio sin
complicaciones hemorragicas. La normalizacion del calcio y la
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parathormona a las 24 horas de la cirugia, junto con la consolidacion
0sea a los 6 meses de seguimiento, confirman la eficacia y seguridad
del tratamiento quirdrgico incluso en jovenes con comorbilidades.
Este caso subraya la importancia de solicitar calcio sérico y considerar
el hiperparatiroidismo primario en el diagndstico diferencial de
fracturas patoldgicas en adultos jovenes, especialmente cuando se
acompafian de sintomas constitucionales o masa cervical palpable.
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