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61 - DIAGNOSTICO TARDIO DEL SINDROME DE KALLMAN EN UNA MUJER
ADULTA: A PROPOSITO DE UN CASO
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Resumen

Introduccion: El sindrome de Kallman se caracteriza por la asociacion de hipogonadismo
hipogonadotropo debido a un déficit de la hormona liberadora de gonadotropina (GnRh) y anosmia o
hiposmia por hipoplasia o aplasia de los bulbos olfativos.

Caso clinico: Mujer de 37 afnos con antecedentes de hipoacusia, cifoescoliosis, paralisis facial
izquierda y estenosis pulmonar con colocacién de prétesis pulmonar. Remitida a la consulta de
Endocrinologia desde Cirugia Cardiaca para estudio de hipogonadismo. En la anamnesis dirigida
refiri6 amenorrea primaria e hiposmia. En la exploracién peso de 50,4 kg, talla de 158 cm, telarquia
I1-111, vello pubiano II, adipomastia, cara cuadrada, orejas de implantacion baja y cuello alado. Ante
la sospecha clinica de hipogonadismo se solicitaron estudios hormonales y de imagen. En el analisis
se confirmo el hipogonadismo hipogonadotropo (estradiol 5 pg/ml, FSH 0,3 mUI/ml, LH 0,1 mUI/ml).
Otros resultados incluyeron: DHEAS 24,32 ng/dl, testosterona 0,06 ng/ml, PTH 73,9 pg/ml, vitamina
D 10 ng/ml, calcio 9,8 mg/dl, TSH 6,74 pUl/ml, T4 libre 1,11 ng/dl y cortisol 16,77 ng/dl. La
densitometria dsea mostré osteoporosis severa. El cariotipo fue normal. En la RMN hipofisaria se
detectd silla turca vacia y la RMN de pelvis mostré un utero hipoplasico sin ovarios visibles. Se inicié
tratamiento con teriparatida, carbonato de calcio/colecalciferol, y parches transdérmicos de
estradiol. Se solicitd estudio genético que revelé mutaciones en PROKR2 (asociado a sindrome de
Kallman) y CHD7 (vinculado a sindromes de CHARGE y Kallman). Continda en seguimiento en
consultas de Endocrinologia.

Discusion: El sindrome de Kallman suele diagnosticarse entre los 14 y los 16 afios, cuando se
consulta por retraso puberal. Nuestro caso, con un diagnodstico notablemente tardio, recalca la
importancia de sospecharlo independientemente de la edad y de diagnosticarlo precozmente para
iniciar el tratamiento adecuado y evitar complicaciones del hipogonadismo cronico.
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