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Hipomagnesemia primaria con hipocalcemia
secundaria

ORPHA:30924

Sinénimos : HOMG1
HSH CIE-10 : E83.4
Hipomagnesemia causada por malabsorcion selectiva de 602014
magnesio
Hipomagnesemia intestinal con hipocalcemia secundaria
Hipomagnesemia intestinal tipo 1
PHSH

Prevalencia : <1/1 000 000

Herencia : Autosémico recesivo .

Edad de inicio o Infancia

aparicion : Neonatal
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Resumen

Definicién de la enfermedad

La hipomagnesemia primaria con hipocalcemia secundaria (PHSH) es una forma de
hipomagnesemia primaria familiar (FPH, consulte este término), que se caracteriza por
hipomagnesemia grave e hipocalcemia secundaria asociadas con sintomas neuroldgicos, que
incluyen convulsiones generalizadas, tetania y espasmos musculares. La PHSH puede ser
letal o puede dar lugar a complicaciones neuroldgicas crénicas irreversibles.

Epidemiologia

Hasta la fecha, se han descrito aproximadamente 100 casos en la literatura. Ambos sexos
resultan afectados por igual.

Descripcion clinica

Su aparicion se produce a menudo en el periodo neonatal y siempre antes del final del primer
afio de vida. En su presentacion inicial, las convulsiones generalizadas y recurrentes que son
refractarias a la terapia convulsiva convencional constituyen el sintoma predominante. Otras
caracteristicas adicionales que se observan en el periodo neonatal incluyen tetania (resistente
a la terapia con calcio), retraso en el desarrollo, agitacion, temblores, espasmos musculares, y
cianosis perioral. También puede observarse arritmia cardiaca.

Etiologia

Esta enfermedad esta causada por las mutaciones en el gen TRPM6 (9921.13), que codifica
el canal potencial receptor transitorio de cationes de potencial tipo 6 de la subfamilia M, son
responsables de esta enfermedad. El distintivo fisiopatoldgico de la PHSH es una absorcién
intestinal defectuosa de magnesio (Mg) acompafiada por la pérdida renal de Mg como
consecuencia de un defecto de reabsorcién en el tibulo contorneado distal. El defecto renal
sélo se detecta tras una prueba de sobrecarga intravenosa de Mg. La hipocalcemia parece
estar causada por la liberacion disminuida de la hormona paratiroidea (PTH) resultante de una
hipomagnesemia profunda.

Métodos diagnésticos

El diagndstico se basa en los hallazgos de laboratorio que revelan niveles de Mg en suero
muy reducidos acompafiados por hipocalcemia y niveles de PTH apenas detectables. Los
valores de calcio (Ca) en orina son normales. Los defectos renales pueden ser objetivados
tras una prueba de sobrecarga intravenosa de Mg. El diagnéstico se confirma mediante el
cribado genético de TRPM6. Se ha descrito un caso de calcificacion bilateral de los ganglios
basales mediante tomografia computarizada cerebral.

Diagnéstico diferencial

El diagnostico diferencial incluye los sindromes de Gitelman y Bartter, hipomagnesemia
familiar con hipercalciuria y nefrocalcinosis primaria sin afectaciéon ocular grave (consulte
estos términos) y raquitismo nutricional.

Consejo genético

La transmision es de caracter autosomico recesivo. Debe ofrecerse consejo genético a las
parejas en riesgo (cuando ambos individuos son portadores de una mutacién causante de la
enfermedad) informandoles de que tienen el 25% de probabilidad de tener un hijo afectado.
Manejo y tratamiento

Su manejo es fundamentalmente sintomatico y el tratamiento estandar consiste en la

administracion exclusiva de Mg de por vida. Durante las fases sintomaticas, es preferible la
administracion intravenosa o intramuscular, mientras que la terapia de mantenimiento suele



consistir en una administracion oral de altas dosis de Mg. Sin embargo, debido a los efectos
secundarios gastrointestinales, algunos pacientes requieren Mg parenteral adicional.

Prondéstico

El prondstico de la PHSH depende de la rapidez del diagnéstico. De hecho, el retraso en el
diagnéstico, o el retraso en la administracion de un tratamiento apropiado pueden dar lugar a
convulsiones que pueden resultar letales o dar lugar a complicaciones neuroldgicas cronicas
irreversibles.
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