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Resumen

Introduccion: El sindrome hiperparatiroidismo-tumor mandibular (HPT-]JT) es una entidad poco
frecuente, con un patron de herencia autosémico dominante, que se caracteriza por la asociacion de
tumores paratiroideos a fibromas osificantes de mandibula, lesiones renales (tumor de Wilms) y
lesiones uterinas (leiomioma, hiperplasia endometrial). Esta causado por mutaciones germinales en
el gen CDC73/HRPT2 que codifica la parafibromina. El hiperparatiroidismo primario es la principal
manifestacion clinica, siendo la cirugia el tratamiento de eleccion. Presentamos un caso clinico de
HPT-JT seguido en las nuestras consultas.

Caso clinico: Vardn de 32 afios remitido a nuestras consultas por hipercalcemia persistente
objetivada durante un ingreso hospitalario por infarto epiploico. Presentaba antecedentes familiares
por rama materna de hipercalcemia e hiperparatiroidismo primario en su madre y su abuela,
respetivamente. En el estudio realizado en nuestras consultas se confirma la sospecha clinica de
hiperparatiroidismo primario con estudio de localizacién compatible con adenoma paratiroideo
inferior derecho. Tras descartar la coexistencia de feocromocitoma, se deriva al paciente a Cirugia,
siendo la anatomia patoldgica compatible con adenoma paratiroideo. En el estudio genético
solicitado para descartar causas familiares de hiperparatiroidismo primario se detect6 la mutacion
Arg229Tyrfs27 del gen CDC73 asociado a HPT-JT. Se amplid el estudio en familiares de primer
grado, siendo portadora de la mutacion su abuela materna y no portadores tanto su madre como su
unico hijo.

Discusion: El sindrome HPT-]JT es una entidad infrecuente caracterizada por la asociacion a
enfermedades neoplasicas potencialmente graves. La deteccion y el diagndstico precoz tanto de los
casos indices como de los familiares, es fundamental para el sequimiento de estos pacientes.
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