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Introduction

L’ hyperparathyroidie primaire est souvent une pathologie
sporadique. Par contre, 10% des cas sont des formes
familhiales. Celles-c1 apparaissent dans un contexte de
neoplasie endocrine multiple de type 1, de type 2A ou de
type 4, de syndrome HPT-tumeur de la machoire, dans
I’hypercalcémie hypocalciurique familiale ou 1solement
(FIHP—familial 1solated hyperparathyroidism).

Dans les cas 1solés d’hyperparathyroidie familiale, des

mutations des genes MENI, CDC73 ou CaSR ont ¢te

rapportees.
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Observation

Le patient (55 ans) — adress¢ pour prise en charge
d’hyperparathyroidie récidivante apres parathyroidectomie
(résection de 2 parathyroides) réalis¢e 12 ans auparavant

Les resultats anatomo-pathologique de 1’eépoque: hyperplasie
glandulaire

Anamnese familiale: hyperparathyroidie chez la mere et
aussi 2 de ses 3 freres; aucune autre manifestation suggestive
de neoplasie endocrine multiple de type 1 ou 2A ou de HPT-

tumeur de la machoire.

Scintigraphie parathyroidienne:
fixation aux poles inferieurs
thyroidiens

Echographie cervicale:
potentielle parathyroide au poéle

inferieur du lobe thyroidien gauche

Le geste de parathyroidectomie est e¢tendu, en gardant
uniquement une partie d’une des 2 parathyroides restantes,
toutes les 2 hyperplasiques. En post-opératoire, le bilan

phosphocalcique revient dans les normes.

Pré-op Post-op
Ca total (mmol/l, N: 2.15-2.60) 2.79 2.28
P (mmol/I, N:0.74-1.51) 0.65 0.84
PTH (ng/l, N: 4-33) 58 20
Vit D (ng/ml, N: 30-80) 22 28

Recherche genetique gene MENI :
mutation heterozygote

missense Ser253L.eu.

Exploration au niveau
hypophysaire, digestif
a la recherche d’autres

manifestations
MENI1: negative.

Manifestations fréquentes MEN 1

Discussion

La mutation Ser 253Leu est mentionnee dans un registre
suedois, dans une famille d’apparente FIHP; elle semble
coder pour une menine moins stable que le wild-type, mais

moins rapidement dégradee par rapport aux mutations

associees avec un phénotype MENI.

Nous rapportons un nouveau cas familial de FIHP avec 4
membres atteints sur 2 generations. L’absence d’autre
maladie dans le cadre d’une néoplasie endocrine multiple
de type 1 et I’age avance d’installation de
I’hyperparathyroidie plaident pour le caractere 1sole de
I’atteinte parathyroidienne. Malgre le fait qu’une
corrélation nette genotype-phénotype n’existe pas pour les
mutations MENI, 1l parait quand mé€me que certaines
d’entreelles predisposent vers le phénotype plus leger de
FIHP. Des recherches supplementaires doivent €tre menees

pour expliquer ces différences.
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