Pseudohypoparathyroidie : a propos d’un cas.
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Introduction

- La pseudohypoparathyroidie correspondent a
des diverses situations clinico-biologiques dont le
point commun est la resistance des tissus cibles a
la parathormone.

-On en distingue plusieurs varietés selon
I'existence ou non d'un phenotype dysmorphique
et la résistances a d’autres hormones et selon les
reponses des voies de signalisation hormonale a
I'apport exogene de |la parathormone.

-Nous rapportons ici un cas de cette atteinte

revelée par une fracture pathologique.

Observation

- Patiente agée de 13 ans, issue d'un mariage
non consanguin,

- aux antécedents familiaux : un syndrome de
Fahr chez un frere decede a I'age de 16ans ;

- consultant pour une fracture de la diaphysaire
femorale suite a une chute simple.

- 'examen clinique a été sans particularite, avec
découverte au bilan  Dbiologique: une
hypocalcémie a 53mg/l, avec une albuminemie
correcte associee a une hyperphosphoremie; une
parathormonémie élevee a 92 ng/mL.

-Par alilleurs, un complement de bilan a ete
realisé revelant la présence d'une hypothyroidie
faisant evoquer des anomalies biomoléculaires de
la proteine Gs mediatrice du recepteur de la PTH
et de la TSH. L'etude genetigue n'a pas éte

realisée-non disponible a notre niveau-.

Discussion

J Les pseudohypoparathyroidies sont tres rares, dues a des allies
genetigues de peénétrance et d'expressivité variable (tableau 1)
resultant d'une resistance des tissus cibles a l'action de Ia
parathormone.

J Leur comprehension fait appel a une meilleure connaissance des
recepteurs a 7 domaines transmembranaires de la proteine G, des

effecteurs et des seconds messagers intra-cellulaires.

Tableau |

CLASSIFICATION DES PSEUDOHYPOPARATHYROIDIES

Types Ostepdystrophie Resistance Anomalies Test a la PTH Defaut genetique
de pseudo- d"Albright homonale biclogiques
hypoparathyroidie multiple *

AMPc urinaire  Phosphatune

3 Ou Oui Oui Pas Pas
daugmentation d augmentation
Anomalie du gene GNAST,
codant pour la
cous-unite o de la

Freudopsaudo- Oui Inconstante Mon Aupmentation Augmentaton proteine G stimulatrica;
hypoparathyroidie empreinte genomique
b Mon Non Chui Faz Pas Anomale d'un promoteur
d'augmentation d'augmentation du gene du récepteur de
a FTHPTHrP?
C Oui Chui Chui Faz Pas sous-unite a de la
d'augmentation d'augmentation proteing G

stimulatrice normake ;
anomalie de M'adanylata
cyclace !

I Inconstante Non Ow  Aupmentation Pas Anomalie d'un second

d"augmentation ~ messager
intracellulaire !

Conclusion

-La pseudohypoparathyroidie est une maladie rare dont le
diagnostic est souvent tardif. Le risque Iimmediat est
I'hypocalcemie, facilement corrigée par le traitement vitamino-

calcique.

-La prise en charge implique la prévention des complications liées a
la maladie et au traitement et le depistage des cas familiaux en se

basant sur une enquéte étiologique moléculaire poussee.
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