mosomas sexuales con diversos fenotipos de talla
baja que van desde la talla baja idiopatica (TBI) al
sindrome de Léri-Weill (SLW), que asocia talla baja
con deformidad de Madelung.

Objetivos:

Presentamos una revision de los casos de alteracio-
nes del gen SHOX detectadas en familias con talla
baja de Mallorca, remitida de diversos hospitales
(Hospital Son Dureta, Son Espases y Hospital Son
Llatzer), en los ultimos 10 afios (2000-2010). Nues-
tro objetivo es averiguar la relacion entre las altera-
ciones encontradas de dicho gen vy el fenotipo que
presentan los pacientes.

Resultados:

Se han encontrado 17 familias con alteraciones del
gen SHOX: 9 delecciones, 4 mutaciones, 3 dupli-
caciones y 1 deleccion-duplicacion. La mayoria de
los pacientes presentaban SLW y/o deformidad de
Madelung (64 %), el resto de casos presentaban
TBI. En los casos con SLW y/o deformidad de Ma-
delung se encontraron 8 delecciones, 2 mutaciones
y 1 deleccion-duplicacion; y entre los casos de TBI
3 duplicaciones, 2 delecciones y 1 mutacion. En los
pacientes que cumplieron criterios para tratamiento
con somatotropina se inicioé dicho tratamiento pre-
sentando una evolucion clinica favorable.

Conclusiones:

En nuestra revision hemos observado alteraciones
del gen SHOX no soélo en SLW y/o deformidad de
Madelung, sino también en pacientes con TBI en
una proporcion similar a la referida en la bibliografia
(2-15 %). Destacar la importancia de realizar estudio
genético en pacientes con TBI. El diagndstico gené-
tico junto con la antropometria puede beneficiar al
paciente al iniciarse tratamiento con somatotropina.
En los casos de SLW, deformidad de Madelung o
tallas bajas que asocien algun otro rasgo dismorfico
la frecuencia de alteraciones de dicho gen es ma-
yor. Todavia no hemos podido establecer una clara
relacion entre el tipo de alteracion del gen SHOX y
el fenotipo presente en los pacientes.

Diabetes

P1/d2-3-021

DEBUT DE DIABETES MELLITUS TIPO 1Y CALCI-
TIOL SERICO: ATENCION A LOS NINOS PEQUE-
NOS.

M.F. Rivas Crespo, L. Mifiones Suarez.

Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo.
Introduccion:

La vitamina D es un regulador inmunoldgico cuya
deficiencia pudiera jugar un papel en la patogenia

de la diabetes mellitus tipo 1 (DM1). La alta inciden-
cia de nifios menores de 6 afios entre los nuevos
diagnosticos de DM1 suscita el estudio de la posi-
ble asociacion entre ambos hechos.

Metodos:

Estudiamos el calcitiol sérico (250HD) en los ultimos
26 debut diabéticos en nuestro centro, comparando-
los con un grupo control de 254 nifios sanos (ajusta-
do por edad, sexo y estacion anual) investigando, su
relacion con los datos mas relevantes de su debut.

Resultados:

El grupo DM1 (15 varones), de 6,85 afios de edad
(rango: 1,05-13,44), tiene once casos (42%) meno-
res de 6 afios. Once nifios (42%) se diagnosticaron
en época estival; y los 16 restantes a lo largo del
periodo ‘no estival’ cantabrico, de escasa irradia-
cioén solar. El 250HD de este grupo es menor que
el del grupo control (23,7+6,0 vs. 28,5+9,7ng/ml;
p<0,001); aunque con influencia estacional deter-
minante: Sin diferencias en temporada ‘no estival
(DM1: 21,4+4,9; control: 24,2+7,3ng/ml; p>0,05),
el periodo estival determina las diferencias (DM1:
27,3+5,9 vs. control: 34,1+£9,6 ng/ml; p< 0,01).

Los nifios <6 a. control tienen 250HD superior a los
>6a.(31,1+10,4 vs. 26,2+8,5 ng/ml; p<0,001), aun-
que en el grupo DM1 no es asi (25,7 + 9,1 vs. 23,6
+ 5,9 ng/ml; p>0,05). La diferencia global entre los
nifios <6a. DM1 y controles, significativa (p<0,05),
se debe a la elevacion de 10 ng/ml de estos Ultimos
en verano (DM1: 25,3+6,9 vs. controles: 36,6+10,5
ng/ml; p<0,05). Entre casos = 6 a. no hay diferen-
cias; tampoco entre sexos.

Es deficiente (260HD < 20ng/ml) el 42% de los
DM1 (19% de los controles); si son <6a. en invierno,
lo son el 67% (el 28% de los controles).

No hallamos correlacion de la 250HD con anticuer-
pos, sintomatologia, intensidad de acidosis ni pér-
dida aguda de peso. La HbA1c aparenta correla-
cion positiva, pero sin significacion.

Conclusiones:

Los pacientes en debut de DM1, tienen 250HD
anormalmente baja, especialmente en <6 a. y en
verano (probable escasa exposicion solar). La inci-
dencia de déficit vitaminico es el doble que en los
sanos, llegando a 2/3 en invierno.

P1/D2-3-022

INCIDENCIA DE DIABETES MELLITUS TIPO 1 EN
MENORES DE 14 ANOS EN ANDALUCIA (2000-
2009).

A.L. Gémez Gila, J.P. Lépez-Siguero y Grupo Anda-
luz de Diabetes Infantil (GADI).

HU Carlos Haya y red hospitalaria Andalucia, Sevilla.
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La diabetes mellitus tipo 1 (DM1) es una de las en-
fermedades cronicas mas prevalentes de la edad
pediatrica y su incidencia parece estar en aumento.

Objetivos:

1. Conocer la incidencia de DM1 en menores de 14
afios en nuestra Comunidad.

2. Conocer su distribucion por edades.

3. Prevalencia de cetoacidosis (CAD) como forma
de comienzo de la enfermedad.

Material y Método:

Registro hospitalario prospectivo de nuevos casos
de DM1 en menores de 14 afos entre los afios 2000
y 2009 en todos los hospitales de la Comunidad y
envio a una base de datos centralizada.

Se analizan la edad al diagnéstico, el sexo y si de-
buta en CAD o no.

Resultados:

Se han registrado 2.476 nuevos casos (1.282 nifios),
con una edad media de 8.12 +/-3.62 afios.

La incidencia media en ese periodo ha sido de
20,76/100.000 nifios menores de 14 afios /afio. La
distribucion por edades aparece en la tabla 1:

Incidencia media
0-4.99 afios 14,34
5-9.99 afos 23,46
10-13.99 afios 25,15

750 debutaron en CAD, lo cual supone un 30,29%
de los casos.

Conclusiones:

1. La incidencia de DM1 en menores de 14 afios es
elevada en nuestra Comunidad y superior a la pu-
blicada para Espafia en registros internacionales.
2. La incidencia en menores de 5 afios es similar a
la publicada como total (0-14 afios) en otros estu-
dios.

3. La frecuencia de CAD como forma de comienzo
continda siendo elevada y permanece estable a lo
largo de la década.

P1/d2-3-023

INCIDENCIA Y CARACTERISTICAS CLINICAS DE
LOS NUEVOS CASOS DE DIABETES MELLITUS
TIPO 1 EN GALICIA: ANOS 2001-2010.

J. Barreiro Conde'”, C. Heredlia ", A. Pavon®, P La-
zaro®, JL Chamorro®, P Farifia®, MM Rodicio®, A.
Cepedano”, M. Santos®, |. Quintela®, L. Rey Cor-
do®, P Cabanas”, MJ Pita™, M. Rodriguez"

Grupo de Diabetes Infantil de Galicia: " H. Clinico
Universitario de Santiago, ¥ H. Provincial. Ponteve-
dra, ® H. Materno Infantil Teresa Herrera. A Coruna,

@ H. Xeral-Cies. Vigo, ©® H. Cristal Pifior. Orense, ©
H. da Costa. Burela, 7 H. Xeral Calde. Lugo, © H.
Arquitecto Marcide. Ferrol,© H. Virxe da Xunqueira.
Cee; (" H. Comarcal. Monforte; 'V H. del Barbanza.
Riveira, Santiago/A Corunia.

Objetivo:

Conocer la incidencia, caracteristicas clinicas y
analiticas de los nifios que ingresaron en Hospita-
les de la Comunidad Gallega (Sergas) en el periodo
2001-2010.

Pacientes y Métodos:

Se incluyeron todos los nifios, de 0 a 14 afios, que
ingresaron desde el 1 de enero del 2001 hasta 31
de diciembre del 2010 y con criterios de diabetes
tipo 1. El protocolo incluia: edad, sexo, proceden-
cia, antecedentes personales y familiares de pato-
logia autoinmune, sintomas previos al debut y dura-
cion, parametros bioquimicos: glucemia, HbA1c y
criterios de cetoacidosis.

Resultados:

Se diagnosticaron 559 casos vy la distribucion es
44,3% nifas (248 casos) y 55,6 nifios (311 casos).
Por edad: a) 0-4 afios: 151 (27,1%), media de 2,7
afios (rango: 8 meses- 4,9 afios); b)5-9 afios: 179
(32,0%) media de 7,5 afios (5,1-9,9 afios) y c¢)10-
14 afos, 224 (40,8%), edad media 11,7 afios (10,2-
14,8). Diecinueve presentan celiaquia (3,3%) y
quince tiroiditis autoinmune, 6 con hipofuncion.
Antecedentes familiares, 31 tienen un familiar de
primer grado con DMt1 y DMt2 16 pacientes; 161
pacientes tienen familiares de 2° grado con DMt1
o DMt2. La incidencia supone 17.2/100.000/afo.
El 72.7% de los pacientes tenian al menos un anti-
cuerpo positivo (AAl, GAD, ICA y 1A2).

a)Grupo 0-4 afios: El tiempo medio de debut: 14,7
dias (1-24 dias). Sintomas previos: poliuria y poli-
dipsia 97,6%, nicturia o enuresis 75,4%, pérdida de
peso 68,5% y polifagia 32,5%. Glucemia 475 mg/dl,
HbA1c 8,9% y CAD en 34,4% (52 casos).

b)Grupo 5-9 afios: el tiempo medio de debut: 24,6
dias (2-68). Sintomas mas frecuentes son: poliuria
96,4%, polidipsia 94,9%, pérdida de peso 76%,
enuresis 59% y polifagia 55%. Glucemia 386,3mg/
dl, HbA1c10,9 %, CAD 29,6% (53 casos).

c)Grupo 10 a 14: el tiempo medio de debut: 28,7
dias (3-120). Sintomas que destacan son polidipsia
100%, poliuria 97%, pérdida de peso 87% y poli-
fagia 64%. Glucemia 536,4mg/dl, HbA1c 11,8% vy
CAD 24,1% (54 pacientes).

Conclusiones:

Mayor incidencia en los de 10 a 14 afos. Un ter-
cio fueron diagnosticados en CAD. Los sintomas
mas frecuentes son polidipsia, poliuria y pérdida de
peso. La incidencia se mantuvo estable a lo largo
de los diez afos.

XXXIII Congreso de la Sociedad Espafiola de Endocrinologfa Pediatrica

105



P1/d2-3-024

PERFIL METABOLOMICO EN PACIENTES PRE-
PUBERALES CON DIABETES MELLITUS TIPO 1.

J. Guerrero Fernandez", |. Gonzéalez Casado ™, C.
Barbas Arribas @, E. Ibanez Ezequiel ¥, F. J. Sefio-
rans Rodriguez ¥, R. Gracia Bouthelier

(" Servicio de Endocrinologia Pediatrica. Hospital
Infantil La Paz. Madrid, @ Facultad de Farmacia.
Universidad San Pablo CEU. Boadilla del Monte
(Madrid), ® Departamento de Bioactividad y Anali-
sis de Alimentos. Instituto de Investigacion en Cien-
cias de la Alimentacion (CIAL-CSIC). Madrid ¥ Sec-
cion Departamental de Ciencias de la Alimentacion.
Facultad de Ciencias (UAM), Madrid.

Se conocen bien los efectos de la hiperglucemia so-
bre los perfiles oxidativo y lipidico en pacientes con
Diabetes Mellitus, asi como el influjo de éstos sobre
las complicaciones microvasculares. Los avances
en metabolémica en otros terrenos, sin embargo, po-
drian ampliar nuestros conocimientos en este com-
plejo proceso fisiopatoldgico.

Objetivo:

El presente trabajo pretende ampliar el conocimien-
to de nuevos metabolitos diferenciadores mediante
el empleo de técnicas metaboldmicas en pacientes
pediatricos con Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) com-
parados con controles sanos (CS).

Material y Métodos:

La poblacion de estudio se compone de 50 pacien-
tes prepuberales con edades comprendidas entre
6 y 10 anos de edad, y ha sido dividida en 2 gru-
pos (16 CS y 34 DM1). Se recogen los siguientes
datos: evolucion de la diabetes, HbA1C, microal-
buminuria, perfil lipidico y perfil oxidativo (vitamina
E plasmaética, 8-isoprostano en orina y Thars), y se
evalla el perfil metabolomico en orina mediante
electroforesis capilar con detector de ultravioleta,
y en plasma mediante un espectrometro de masas
de resonancia ion ciclotron (FT-ICRMS) dotado de
un sistema de ionizacion por electrospray.

El estudio metabolémico se continta con la pro-
puesta de los compuestos candidatos, posibles
responsables de las diferencias de dicho perfil en-
tre CSy DM1.

Resultados:

No se obtienen diferencias significativas entre am-
bos grupos para microalbuminuria, perfil oxidativo
y lipidico. El perfil metaboldémico en orina muestra
metabolitos diferenciadores de ambos grupos (CS
y DM1). Asimismo, el perfil metabolémico en plas-
ma, tanto en modo negativo como en modo positi-
vo, muestra diferencias significativas entre ambos
grupos.

A continuacion, los compuestos candidatos sugeri-
dos a partir de las masas obtenidas en plasma han
permitido concluir que deben tratarse de metaboli-
tos diferenciadores que derivan, en su mayoria, del
metabolismo y la oxidacién de los &acidos grasos
como el &cido 5-tetradecenoico, el hidroxieicosatrie-
noico y el hexadecadienoico, entre otros.

Conclusiones:

El analisis de los perfiles metabdlicos esta demos-
trando ser capaz de detectar cambios mas sutiles
que los detectados por los marcadores clasicos,
asociados estos Ultimos, muchas veces, a estadios
mas avanzados de la Diabetes Mellitus.

P1/d2-3-025

MINIDOSIS DE GLUCAGON: RECURSO EFICAZ
QUE EVITA HOSPITALIZACIONES A PACIENTES
DIABETICOS TIPO 1Y CONVIENE INCORPORAR
A SU INTRUCCION PARA EL AUTOCONTROL.
M.T. Jiménez Busselo™, J. Aragé Domingo (", P. Ca-
lero Navarro .

() Hospital Infantil La Fe, Valencia; ? Centro de
Atencion Primaria Tendetes, Valencia.

Objetivo:

Medir la eficacia y seguridad de la administracion
de Minidosis de Glucagén (mdGCG) subcutaneas
en Urgencias Pediatricas (UP) a nifios diabéticos
insulino-dependientes que se presentan con nor-
moglucemia decreciente o hipoglucemia asintoma-
tica secundaria a gastroenteritis aguda y/o vomitos
persistentes; ademas, valorar si el uso de Ondanse-
tron sublingual (OSsl), iniciado en nuestra Unidad
en 2009, influyd en los resultados.

Metodo:

Estudio analitico, observacional, longitudinal y re-
trospectivo (afios 2004-2010) de la evolucion segui-
da por los pacientes diabéticos insulinizados que
acudieron a nuestras Urgencias por vomitos agu-
dos reiterados y persistentes, con o sin diarreas,
presentando normoglucemias descendentes o
hipoglucemia. Fueron separados en dos cohortes
en funcion de que hubieran recibido (grupo A) o
no (grupo B) tratamiento con mdGCG (10 ug por
cada afo de edad y dosis - minima 20 ug y maxi-
ma 150 pg - repitiendo, si se precisaba, a los 30’ y
60’-90’), pauta iniciada en nuestra Unidad en junio
de 2008. Sus evoluciones fueron comparadas, te-
niendo como variable principal a medir, el indice de
ingresos y, ademas, su estancia media hospitalaria
y el indice de fluidoterapias intravenosas (FTiv).

Resultados:

7 pacientes fueron incluidos en el grupo A (3 reci-
bieron 2 mdGCG y 4 OSsl) y 21 en el grupo B (7 de
éstos fueron atendidos entre 2009-2010: 2 recibie-
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Valoracion Edad Tiempo medio ia pre- | Nu de | Antieméti
basal media de emesis i casos (2009-2010)
Grupo A 8,8 afos 57h 82 mg/dl 7 4
Con mdGCG | (4-14) (3-8) (64-114) (3: 2 dosis) (3: OSsl)
Grupo B 7,2 anos 5h 93 mg/dl 21 3
Sin mdGCG | (1,5-12) (2-14) (42-124) (2: OSsl)
Tabla 1: Valoracion basal
Valoracién de | TiemPe medio de italizaci i 1aiv. | 2009-2010:
Resultados " N si NO si NO Antiemético
Grupo A 5,6 h (2-26) 1(%) 6 1 R 4
Con mdGCG Sin %:2.8h (14,3%) Retornos: 0 (14.4%) (3: OSsl)
Grupo B 21,6 h (2,560) 18 3 16 5
Sin mdGCG (857%) | Retomos: 1(¥) | (76,2%)

Riesgo Relativo: 1/6 = Riesgo Relativo: 3
0,166 1/5,3=0,19 (2: OSsl)
(IC 95: 0,05 - 0,49) (IC 95: 0,123 - 0,29)
RRR: 82,2%;
RAR: 61,9%
NNT: 1,61 = tratar
a 8 evita 5 FTiv

Glucemia media post-mdGCG (30-60"):
142 mg/dl (104-218)

Ascenso glucémico medio: 47 mg/dl
(18-94)

Los 3:
Hospitaliza-
cién y FTiv

RRR: 83,7%; RAR: 71,4%

NNT: 1,4 = tratar a 10 evita
7 ingresos

Tabla 2: Exposicién y andlisis de resultados

ron OSsly 1 Domperidona. La valoracién basal y el
andlisis de resultados se exponen en tablas 1y 2
respectivamente.

Conclusiones:

El uso de mdGCG es muy eficaz en el manejo de
situaciones clinicas como la descrita: a) rescata a
los pacientes del riesgo de hipoglucemia; b) casi
siempre evita la necesidad de FTiv y la hospitaliza-
cion; ¢) acorta la estancia hospitalaria sin incremen-
to de los vomitos. La administracioin de OSsl en pa-
cientes que no recibieron mdGCG en ningun caso
contribuy¢ a disuadir al facultativo de indicar FTiv e
ingreso. Es muy recomendable instruir a familiares y
pacientes respecto a este recurso, incorporandolo
a su educacon diabetoldgica para el autocontrol.

P1/d2-3-026

HIPERINSULINISMO EN LA EDAD PEDIATRICA:
REVISION DE 20 CASOS.

A. Navarro Ruiz, M. Mas Mato, M. Clemente Ledn,
M. Gussinyé Canyadell, M.A. Albisu Aparicio, A.
Carrascosa Lezcano.

Hospital Vall d’Hebron, Barcelona.

Introduccion:

El hiperinsulinismo congénito es la causa mas co-
mun de hipoglucemia persistente en el primer afio
de vida. Presenta heterogenicidad clinica y genéti-
ca. Su importancia radica en el elevado riesgo de
dafio neuroldgico irreversible al que puede asociar-
se. El tratamiento de las formas neonatales graves
con afectacion difusa, que no responden al trata-
miento médico, es controvertido.

Pacientes y Métodos:

Estudio descriptivo retrospectivo mediante la revi-
sion sistematica de historias clinicas de pacientes
diagnosticados de hiperinsulinismo en el Servicio
de Endocrinologia Pediatrica de un hospital tercia-
rio en los ultimos 11 afos; n=20, 12 varones.

Objetivos:
Describir las caracteristicas diagnosticas, estudio

etioldgico y evolucion de los pacientes diagnostica-
dos de hiperinsulinismo congénito.

Resultados:

Edad media actual 7.1 afios (0.8-10.7). Diagnosti-
cados en periodo neonatal 13 casos (1-15 dias de
vida) y 7 durante la lactancia (1-7.5 meses). Glu-
cemia media al diagnéstico 29.3 mg/dl (16-42), in-
sulinemia media en hipoglucemia 14 mcU/mL (2.3-
70.2), s6lo 1 hiperamoniemia asociada. 4 pacientes
leucinsensibles.

Tratamiento:

Todos salvo 1 tratados inicialmente con diazdxido
(dosis media inicial 14.6 mg/kg/dia), 8/19 buena
respuesta. Los no respondedores recibieron: nife-
dipino (n=3) y somatostatina (n=5). 2 casos ente-
rocolitis necrotizante: 1 neonato con nifedipino, 1
somatostatina. Tratamiento actual: enteral nocturna
continua (n=3),diazéxido (n=1). PET realizada en 2
casos (focal y focal-difuso). 3 pacientes pancrea-
tectomizados (1 focal, 2 difuso).

Estudio genético:

76% (n=13/17) mutacién en gen ABCC8 (SUR1): 8
heterocigosis (2 leucinsensibles), 5 homocigosis;
en 4 no se detectdé mutacion en ABCC8, KCNJ11,
GLUD1 ni GCK. 1 paciente pendiente de resultado,
2 no realizado.

Evolucion:

Peso a los 12 meses +1.42DE (+4.32,-3.31); a los 6
afios (n=8) +2.23 DE (-0.68,+6.19). Secuelas en 4
casos: 2 por cirugia (diabetes y esteatorrea), 1 con-
vulsiones y 1 diabetes en obeso. Exitus en 2 casos
por enfermedad intercurrente (shock cardiogénico
y candidiasis sistémica). Evolucién del metabolis-
mo hidrocarbonado en no pancreatectomizados:
76.5% (n=13) normoglucemia, 17.6% (n=3) hiper-
glucemias postprandiales y 1 caso hiper/hipoglu-
cemias.

Conclusiones:

El diagndstico y tratamiento precoz del hiperinsuli-
nismo es fundamental para evitar alteraciones neu-
rologicas posteriores.

El tratamiento médico conservador muestra buena
respuesta sin presentar las secuelas derivadas de
la cirugia.

P1/d2-3-027

INICIO INUSUALMENTE PRECOZ DE DIABETES
MODY-3 CONDICIONADO POR LA OBESIDAD.

E. Martin Campagne™, C. Roa Llamazares @, M.J.
Ballester Herrera ", E. Palomo Atance (.

(" Hospital General Ciudad Real. Endocrinologia Pe-
diatrica. Ciudad Real;® Hospital Santa Barbara. En-
docrinologia y Nutricion. Puertollano, Ciudad Real.
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Introduccion:

La incidencia de diabetes, tanto tipo 1 como tipo 2,
en la poblacioén infanto-juvenil ha aumentado en los
ultimos anos. Este incremento ha ocurrido paralela-
mente al aumento de la obesidad. La hipotesis del
acelerador considera el sobrepeso como elemento
clave en la fisiopatologia de los dos tipos de diabe-
tes. Ambas constituirian una misma entidad cuya
presentacion en el tiempo dependeria de la sus-
ceptibilidad genética. La resistencia insulinica y la
hiperglucemia asociadas a la obesidad favorecen
la glucotoxicidad de la célula B y la consecuente
insulinopenia.

Las diabetes monogénicas (MODY) cursan con
disfuncion de la célula 8 e insulinopenia y raramen-
te asocian obesidad y resistencia insulinica.
Presentamos el caso de un nifio obeso con diag-
noéstico de MODY-3 a los 6 afios y medio, una edad
inusualmente precoz.

Caso clinico:

Nifio de 6 afios y medio que consulta por obesi-
dad. Antecedentes personales: Embarazo 39+5
semanas E.G. con diabetes materna. Cesarea por
macrosomia. Peso RN: 3.840 g (P90). Longitud
RN: 50 cm. (P50), PC RN: 35 cm. (P50). No enfer-
medades previas. Antecedentes familiares: Padre
con sobrepeso. Madre con sobrepeso y diabetes
en tratamiento insulinico desde los 14 afios, con
reciente diagnostico genético de MODY-3. Explora-
cion fisica: Peso: 44,100 Kg. Talla: 130,5 cm. IMC:
25,9% (>>P97). TA: 120/80. Acantosis nigricans.
Resto normal. Tanner 1. Exploraciones complemen-
tarias: Hormonas tiroideas normales. Hipercoleste-
rolemia. HbA1c: 6,5%. SOG: Glucosa (mg/dl) a O
120, 30: 205, 60": 202, 120: 323. Insulina (Ul/ml) a
0:8,8,30: 17,2, 60: 15,3, 120": 17,5. Anticuerpos
anti-GAD, anti-IA2, antiinsulina: negativos. Péptido
C: 1,2 ng/ml. Estudio genético: mutacion V133M en
heterocigosis en el gen HNF-1a (exén 2). Evolucion:
a pesar de tratamiento higiénico-dietético, a los 8
afios, con IMC de 24,3% y HbA1c de 7% se pauta
glibenclamida 2,5 mg/24 horas. A los 2 meses pre-
senta IMC de 26,4% y HbA1c de 5,6%.

Discusion:

En nuestro paciente, los factores que influyen en un
comienzo mas precoz de la diabetes son: herencia
materna con diagnostico pregestacional, exposi-
cion a hiperglucemia intrautero y tipo de mutacion.
En la exploracion destaca un signo de insulinoresis-
tencia, la acantosis nigricans. Aparte de los otros
factores, la resistencia insulinica asociada a la obe-
sidad puede haber acelerado la disfuncion de la
célula B, condicionando un inicio tan temprano de
la diabetes.

P1/d2-3-028

CETOACIDOSIS DIABETICA SEVERA AL DEBUT
TRATADA EN UNA SALA DE PEDIATRIA. ;RIES-
GO U OPORTUNIDAD?.

F. Calvo Rigual, G. Pedron Marzal, R. Rey Simodn, B.
Pérez Garcia, M. Garcia Peris.

Hospital Lluis Alcanyis. Servicio de Pediatria. Uni-
dad de Diabetes. Xativa, Valencia.

Introduccion:

En los Hospitales Comarcales no se dispone de
camas de UCI pediatrica, y el tratamiento de las
cetoacidosis se hace frecuentemente en sala. Se
describe la experiencia en el tratamiento de estos
enfermos, problemas y resultados.

Material y Métodos:

Todos los casos de cetoacidosis diabética severa
(pH al ingreso <7.10 o bicarbonato menor de 5) al
debut tratados en los ultimos 25 afios en un Hospital
Comarcal, con perfusion IV de insulina, y siguiendo
los protocolos habituales de manejo. Variables es-
tudiadas: datos demograficos, clinicos y bioguimi-
cos al ingreso, evolucion y complicaciones.

Resultados:

Once nifios entre 2 y 14 afios de edad (mediana
de 7 afos) tratados en una sala de pediatria por
cetoacidosis severa (10% de los debuts) entre los
afios 1985y 2010.

Los sintomas al ingreso estaban presentes desde
10 dias antes (rango 4-60). Escala de Glasgow de
13 (rango 9-15). Deshidratacién del 10% (rango
5-15%), concordante hemoconcentracion (hemato-
crito de 46.1 + 5.3). Glucosa al ingreso de 513 mg%
(rango 369-1068), pH de 7.01 + 0.07 y bicarbonato
de 5.17 + 1.98.

El tratamiento con infusién de insulina se mantuvo
durante 19 horas (rango 10-32), y recibieron una
media de fluidos las primeras 24 horas de 114 + 28
ml/kg. El tiempo de descenso de glucosa hasta 250
mg% fue de 5 horas (rango 2-16), y el de correccion
de la acidosis, de 14 horas (rango, 4-26). Estancia
media de 6 dias (rango 5-13).

Ningun caso preciso6 traslado a centro terciario, y
una nifia requirié ingreso en UCI local por proble-
ma quirdrgico. No hubo exitus ni casos de edema
cerebral, y las complicaciones fueron leves (2 hi-
pokaliemias).

Conclusiones:

Las cetoacidosis severas que no requieran técni-
cas propias de Unidades de Cuidados Intensivos
(ventilacién mecanica, presion venosa central, mo-
nitorizacién de presion intracraneal, etc), pueden
ser manejadas en una sala pediatrica, siempre que
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se garantice un control médico y de enfermeria
continuo, una monitorizacion constante, y un mane-
jo correcto de las pautas habituales. El tratamiento
en sala de un hospital comarcal permite establecer
desde el inicio un vinculo terapéutico con el pacien-
te y la familia.

P1/D2-3-029

TRATAMIENTO CON SULFONILUREAS EN UN
CASO DE DIABETES NEONATAL.

C. del Castillo Villaescusa, S. Pons Morales (", A.
Navarro Ruiz ¥, M. Vega Senra®, L. Castafio Gon-
zalez @, P Codonier Franch (V.

() Hospital Dr. Peset. Valencia, @ Hospital de Cru-
ces, Bilbao.

Lactante de 3 meses y medio traida a urgencias
por fiebre y somnolencia excesiva en las ultimas
8 horas. Asociaba cuadro catarral y una ingesta
abundante junto con diuresis aumentada. No otros
sintomas. Glucemia de 656 mg/dl, cetonuria 50 mg/
dl, pH 7.30, bicarbonato 14.7 mEq/l. Antecedentes
familiares: tio paterno DM1. Antecedentes persona-
les: EG 39 semanas, parto provocado por sospe-
cha RCIU con pérdida de liquido amniético. PEG
(peso al nacimiento 2.420 gr, longitud 47.5 cm). Ma-
dre fumadora durante la gestacion.

Exploracion:

Peso 4.740 gr (<p3) y talla 60 cm (p50-75). Regu-
lar estado general. Somnolienta, fontanela anterior
deprimida, palidez de piel y saliva espesa, buena
perfusion periférica y constantes normales. Resto
normal.

Evolucion:

Diagnosticada inicialmente de DM1 y tratada con
insulina, primero NPH y regular diluidas y posterior-
mente sustitucion por analogos. Anticuerpos anti-
pancreaticos negativos. HbA1c al debut 12,5% con
insulina <2mU/ml y péptido C <0.5ng/ml. Durante
su evolucion presentd hipoglucemias frecuentes
con gran variabilidad diaria y HbA1c >8% de for-
ma persistente. Asocia desde los 15 meses un tras-
torno generalizado del desarrollo afectando sobre
todo a las areas del lenguaje, con estudio de EEG,
cartograffa cerebral y PEA que muestran inmadurez
bioeléctrica cerebral con moderada afectacion de
la capacidad de atencion. RNM a los 5 y 8 afios
presentan focos subcorticales frontales en relacion
a probables lesiones hipdxico isquémicas cronicas.
A los 8 afios ante la sospecha de diabetes neo-
natal persistente (DNP) se realiza estudio genéti-
co donde se observa mutacion de novo en el gen
de la subunidad Kir 6.2 de los canales de potasio
(KCNJ11). Se inicia sustitucion de insulina por sul-
fonilureas (SU), segun protocolo de la Unidad de
Investigacion de Endocrinologia del Hospital de

Cruces. Dosis de glibenclamida creciente hasta 0.5
mg/kg/dia y posteriormente estabilizacion en 0.16
mg/kg/dia, con valoraciones clinicas y metabdlicas
alos dos y seis meses que muestran una respuesta
favorable. No precisa insulina salvo en momentos
puntuales de estrés por enfermedad y existe una
mejoria en sus capacidades y desarrollo intelectual.

Conclusiones:

Destacar la importancia del diagnéstico genético de
la DNP ya que el tratamiento con SU no sélo puede
mejorar el control metabdlico sino también el tras-
torno neuroldgico que algunos pacientes presentan.

P1/d2-3-030

INTRODUCCION DE TELEMEDICINA EN EL SE-
GUIMIENTO DE PACIENTES PEDIATRICOS CON
DIABETES MELLITUS TIPO 1.

P. Ruiz Ocaria, R. Corral Merino, J.L. Lechuga Cam-
poy, A.M. Lechuga Sancho.

Hospital Universitario Puerta del Mar, Cadiz.

Introduccion:

La telemedicina es un recurso tecnoldgico que fa-
cilita la optimizacion de la atencion en salud, aho-
rrando tiempo, rebajando costes y aumentando la
accesibilidad. Para el adecuado control de la Dia-
betes Mellitus tipo 1 (DM1) es preciso una buena
accesibilidad y comunicacion, asf como la forma-
cion continuada de los pacientes por lo que la intro-
duccion de herramientas de telemedicina en este
ambito podria ser de gran utilidad.

Objetivo:

Evaluar si el empleo de la consulta virtual mediante
correo electronico, repercute sobre el control meta-
bdlico en la poblacion pediétrica afecta de DM1 en
seguimiento en nuestro Hospital.

Material y Métodos:

Se oferta a todos los pacientes (n=87) y/o sus cui-
dadores, la posibilidad de enviar sus controles glu-
cémicos por correo electrénico entre las revisiones
presenciales. Se divide la muestra en 3 grupos de
edad segun los objetivos de HbA1c (ver tabla). En
cada grupo diferenciamos entre pacientes que en-
vian controles por correo (“Si”) y los que no envian
(“NQ”). Se comparan los niveles de Hemoglobina
Glicosilada (HbA1c) capilar antes y tras 6 meses
de la consulta virtual.
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Son los pacientes con peor control metabdlico en
cada grupo etario los que nos envian los controles
por correo electronico. El grupo de pacientes que
envia controles tiende a disminuir la HbA1c a lo lar-
go de los 6 meses, excepto en el grupo de 0 a 6
afos, que la mantiene estable.

Conclusiones:

La telemedicina es una herramienta util para el se-
guimiento de los pacientes con DM1 debido a su
accesibilidad y bajo coste, mejorando el control
glucémico bien respecto al de partida o en rela-
cién con los que no la utilizan. Este recurso podria
ayudar a reducir el numero de consultas médicas
presenciales, y potencialmente el nimero de hos-
pitalizaciones, visitas a urgencias y dias de hospi-
talizacion.

P1/d2-3-031

MUTACION DIABETES MODY 2 y MODY 3 EN LA
MISMA FAMILIA.

M. Alija Merillas”, P. Sevilla Ramos (", M.P. Lépez
Garrido @, S. Herranz Gil", N. Lopez Andrés , J.M.
Jiménez Bustos (V).

() Hospital Universitario de Guadalajara. Universi-
dad de Alcala de Henares; @ Laboratorio de Ge-
nética. Facultad de Medicina de Albacete, Guada-
lajara.

Nifio de 12 afios y 6 meses de edad y nifia de 11
afios y 2 meses en estudio por hiperglucemias en
ayunas (103 mg/dl, 109 mg/dl respectivamente).

Antecedentes familiares:

Abuelos maternos, Abuelo paterno, 2 tios paternos,
dos tios maternos, padre y hermano con Diabetes
Mellitus tipo II.

Antecedentes personales de ambos:

Sininterés. Nifio 12,6 afios. Peso 43.400 Kg. (P50),
talla 157 cm (P75), IMC: 17.6. Estadio puberal Tan-
ner 2, nifia 11,2 aflos Peso 35.7 Kg. (P10-25), talla
143 cm (P10-25), IMC: 17.5.Exploraciones com-
plementarias: Prueba de Tolerancia Oral a Glu-
cosa: a los 120 minutos glucemia de 131 mg/dl
y 109 mg/dl y basales de 83 y 82 mg/dl. Estudio
prediabetes (cetonuria y glucosuria negativo, pép-
tido C 1 ng/ml, Hb A1c 5.5y 5.4%, Ac. Negativos)
Estudio genético ambos hermanos: mutacion c.-
137_-131 dupTGGGGGT en heterocigosis en la
region promotora del gen HNF 1 a. MODY 3. El
padre y el hermano mayor presentan 2 mutacio-
nes: en el exén 2 del gen GCK Y61X (Mody 2 ) y
c.-154_-160dupTGGGGGT en heterocigosis en la
region promotora del gen HNF1a ( MOdy 3). Estu-
dio genético de la madre normal. El 2° hermano
mutacion Mody 2 de la familia, 3° hermana muta-
cién Mody 3.

Conclusiones:

Es muy infrecuente compartir mutacion para Mody
2y 3, en el mismo individuo y familia. La presencia
de una mutacién no descarta una segunda.

P1/d2-3-032

CAMPANA DE SENSIBILIZACION SOCIAL: “CO-
NOCE LOS SINTOMAS DE LA DIABETES” - PRE-
VENIR EL DIAGNOSTICO DE DIABETES EN CE-
TOACIDOSIS.

V. Salaverria Fernandez.

Fundacion para la Diabetes, Madrid.

Introduccion:

Segun datos de la Sociedad Espafola de Endocri-
nologia Pediatrica (SEEP), el 39.5% de los 1.169
debuts en diabetes en nifios de 0y 15 afios, produ-
cidos entre 2004 y 2008, fue con cetoacidosis. La
situacion es mas grave cuanto menos edad tienen
los nifos ya que debutan con cetoacidosis el 51,7%
de los menores de 5 afios y el 69% de los menores
de 2 afos.

Debido a que el debut en diabetes tipo 1 (DM1) con
cetoacidosis representa la principal causa de mor-
talidad en nifios con diabetes, la Fundacion para
la Diabetes y la SEEP con la colaboracion del Con-
sejo General de Colegios Oficiales de Farmacéuti-
cos inician en torno al Dia Mundial de la Diabetes la
campanfa de sensibilizacion “Conoce los sintomas
de la diabetes”.

Objetivos:

- Informar a la poblacién de los sintomas caracteris-
ticos del debut en DM1.

- Informar a familiares de nifios y adolescentes los
sintomas al debutar con DM1.

- Recordar a los profesionales sanitarios y farma-
ceuticos los sintomas del debut en DM1.

- Reducir los casos de debuts en cetoacidosis en
Espafa.

Materiales y Métodos:

e Poster en dos tamarfios

e Diptico informativo

El 11 de noviembre de 2010 se celebra rueda de
prensa para dar a conocer la campafia y se crea
sitio Web con toda la informacion de la campana:
www.fundaciondiabetes.org

Resultados:

De noviembre de 2010 a 8 de febrero de 2011:

- Distribucion de 21.000 poster y 42.000 dipticos
informativos en farmacias a través de 54 Colegios
Oficiales de Farmacéuticos espafioles.

- Distribucion de 6.000 poéster en consultas de pe-
diatria y endocrinologia pediatrica.

- Casi un centenar de impactos en prensa escrita,
y audiovisual.
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- Méas de 8.186 paginas vistas del sitio Web creado
para la campafa y difusion en redes sociales.

- Difusion de campafia en Ministerio de Sanidad y
Consejerias de Sanidad.

Conclusiones:

Los canales elegidos para realizar la difusion de la
campana permiten llegar directamente al publico
objetivo, y cuenta con el apoyo de profesionales
que pueden ayudar a identificar el debut en diabe-
tes, con el principal objetivo de reducir los casos de
cetoacidosis en Espafa.

P1/d2-3-033

MUTACIONES EN EL GEN ABCCS8: DIABETES
NEONATAL (DN) E HIPERINSULINISMO CONGE-
NITO (HIC).

G.M. Lou Francés™, P. Diaz Fernandez (", V. Reba-
ge Moisés @, L. Castario Gonzélez ©®, G. Pérez de
Nanclares ®, M. Rodriguez Rigual (V.

(" Unidad de Diabetes Infantil. Hospital Universitario
Miguel Servet. Zaragoza. ® Unidad de Neonatolo-
gia. H. U. Miguel Servet. Zaragoza. ¥ Hospital de
Cruces. Vizcaya.

Introduccion:

Mutaciones del gen ABCC8 (codifica la subunidad
SUR1 del canal de KATP), dependiendo del caréac-
ter activante o inactivante, pueden originar DN o
HIC, respectivamente. La DN se define como hiper-
glicemia en los primeros seis meses de vida, en au-
sencia de autoinmunidad pancreética, precisando
insulinoterapia durante al menos 15 dias. El hiperin-
sulinismo congénito (HIC) neonatal se caracteriza
por un cociente insulina/glucosa (1/G) préximo a 0.5
y es la causa mas frecuente de hipoglucemia per-
sistente en recién nacidos y en los primeros meses
de vida.

Objetivos:

Describir el tratamiento, evolucion y genética de
dos casos con mutaciones diferentes en el gen
ABCCS8.

Material y Métodos:

Presentamos un caso de DN ftransitoria tratado
mediante infusion subcutanea continua de insuli-
na (ISCI). Y un caso de HIC tratado con diazéxido,
con evolucién hacia una diabetes hipoinsulinica. Se
hizo el estudio genético de los pacientes y familia-
res directos.

Resultados:

Caso 1 (DN): PRN 2.900 g. Diagnosticado a los 40
dias con cetoacidosis: pH 7.26, glucemia 1.026 mg/
dl. Insulina 2 mcU/ml, péptido C 0.64 ng/ml, acs.
antiGAD 0.2 U/mly HbA1c 8.2%. La secuenciacion
del gen ABCC8 muestra en el paciente y en su pa-

dre mutaciéon en heterozigosis: Glu1506Gly, exén
37. La ISCI logré un excelente control metabdlico
(HbA1c 6%) y remitio a los 7 meses.

Caso 2 (HIC): PRN 4.180g. Aspecto macrosémico.
A las dos horas de vida se detecta hipoglucemia 15
mg/dl con insulina 59 microUl/ml. Cociente 1/G 3.97.
Ausencia de cuerpos cetonicos y relacion acidos
grasos libres/cuerpos ceténicos elevada. El estudio
genético detectdé mutacion de novo en heterozi-
gosis: Thr1515Ala, exdn 37. Inicialmente presenta
buena respuesta a diazdxido, del cual logra pres-
cindir intermitentemente. A los cinco afios presenta
hiperglicemias y la SOG confirma evoluciéon a dia-
betes hipoinsulinica.

Conclusiones:
Mutaciones en el gen ABCC8 pueden tener una ex-
presion clinica diferente.

En la DN la ISCI es un instrumento terapéutico que
permite un control efectivo y sencillo.

Mutaciones inactivantes en los canales de pota-
sio pueden determinar a largo plazo una pérdida
progresiva de la masa de células beta por posible
apoptosis, por ello se debe controlar la posible evo-
lucion a diabetes en estos pacientes.

P1/d2-3-034

DIABETES MELLITUS Y SINDROMES GENETI-
COS ASOCIADOS. UN MODELO UNICO PARA EL
CONOCIMIENTO DE LOS MECANISMOS GENE-
TICOS IMPLICADOS EN ESTA ENFERMEDAD.

C. Navarro Moreno (", M.R. Benavides Roman @, F.
Cariabate Reche @ A. Vicente Pintor®, F. Viela Enri-
quez @, M. Mohmed Ahmed.

() Hospital Universitario de Fuenlabrada-1. Fuen-
labrada-1, Madrid @ Empresa Publica Hospital de
Poniente-2, El Ejido-2. Almeria.

Existen distintos sindromes genéticos asociados a
la diabetes mellitus (DM). Esta asociacién es poco
frecuente, pero aporta informacion Unica para es-
tudiar las bases genéticas del metabolismo hidro-
carbonato.

Caso clinico:

Nifia de 2 aflos y 4 meses con poliuria, polidipsia y
estancamiento ponderal desde hace dos semanas.
Sin antecedentes de interés.

Exploracion fisica:

Peso: 8100 kg (-3'6DS), talla: 77’5 cm (-3'8DS). Mall
estado general, respiracion aciddtica y mucosas
secas. Leve estupor. Fenotipo peculiar, con pabe-
llones auriculares antevertidos y de implantacion
baja.
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Exploraciones complementarias:

- Bioguimica: glucemia 682 mg/dl, sodio 125 mEg/l,
potasio 5’7 mEqgy/l, triglicéridos 242 mg/dl, colesterol
213 mg/dl.

- Gasometria capilar: ph 7’13, pCO2 20 mmHg,
HCO3 6’7 mmol/L, EB -20'6 mmol/L.

- Glucosuria y cetonuria.

- Radiografia de térax normal.

- HbA1C 11'1%.

- Péptido C 0’25 ng/ml (0'90-4 ng/ml).

- Anticuerpos de DM: negativos.

- HLA clase Il: positivo un alelo protector de DM (HLA
DQA1*0102), y los de susceptibilidad negativos.
Se diagnostica debut de DM tipo 1B con cetoacido-
sis diabética, y se estudia la talla baja asociada. Se
descartan fibrosis quistica y celiaquia; funcion tiroi-
dea, IGF-1 e IGFBP-3 normales; y el cariotipo diag-
nostica sindrome de Turner (ST) (isocromosoma
pseudodicéntrico X de brazo largos, con sexo cro-
mosoémico femenino (46,X,psuidic(X)(p11.2)[15]).
Los estudios cardioldgico, otorrinolaringologico,
oftalmolégico y renal son normales. La ecografia
muestra Utero pequefio, sin visualizarse ovarios. Se
determina FSH 39'84 mUI7ml, LH 12 mUIl/ml y es-
tradiol <20 pg/ml.

Conclusiones:
Hay soélo 4 casos descritos de ST asociado a DM
tipo 1, siendo éste el de aparicion mas precoz.

Esto permite investigar mecanismos de destruccion
de las células B al margen de la autoinmunidad. De-
ben existir genes en el cromosoma X involucrados
en la funcion de estas células. Se ha observado re-
lacion entre enfermedades metabdlicas en el ST y
la presencia de un isocromosoma del brazo largo
del cromosoma X, que podia deberse a la haploin-
suficiencia de genes en el brazo corto, o a la so-
breexpresion de genes en el brazo largo que esca-
parian a la inactivacion, esta afirmacion la apoya el
hecho de que exista también mayor incidencia de
DM, el sindrome de Klinefelter (47XXY).

P1/d2-3-035

EVOLUCION DE CAD AL DEBUT EN NAVARRA
TRAS IMPLANTACION DE CAMPANA PREVENTI-
VA.

S. Berrade Zubiri, M. Oyarzabal Irigoyen, M. Chue-
ca Guindulain, A. Sola Mateo, G. Echarte Urtasun,
M. Aizpdn Armendariz.

Complejo Hospitalario de Navarra, Pamplona.

Introduccion:

El 39% de los nifios y adolescentes diagnosticados
de Diabetes tipo 1 en nuestro pais debutan en si-
tuacion de CAD (Grupo de Trabajo de Diabetes de
la SEEP).

En Enero de 2009 se pone en marcha en Navarra

la campafia “Conoce los sintomas de la Diabetes”,
destinada a la deteccion precoz de nuevos casos.

Objetivos:

- Valorar la frecuencia de CAD al debut de DM1 en
Navarra entre 2009-2010.

- Analizar caracteristicas de CAD al debut por gru-
pos de edad, lugar de diagnostico y caracteristicas
familiares.

- Comparar la frecuencia actual con datos epide-
miolégicos previos (1996-2008).

Material y Métodos:

- Estudio retrospectivo de nifios y jévenes diagnos-
ticados de DM 1 en nuestro hospital entre 2009-
2010.

- Datos epidemiolégicos del debut de Diabetes 1
en menores de 15 afios en Navarra, periodo 1996-
2008.

- Andlisis estadistico: SPSS.

Resultados:

Entre 2009-2010 debutaron 43 nifios, 20 varones y
23 mujeres, con una edad media de 9 afios (rango:
20 meses-14.4 afios), 10 casos menores de 5 afos.
El 30.2 % debutaron en cetoacidosis (CAD): leve
(n=2), moderada (n=6) y grave (n=5). No hubo
diferencias significativas de debut en CAD por sexo
ni grupos de edad; en cambio, el debuten CAD era
significativamente mas elevado en los casos diag-
nosticados en Urgencias y que habian realizado al-
guna consulta previa.

En estos dos ultimos afos ha habido un descenso
de CAD al debut respecto al periodo 1996-2008 (el
30.2 % frente al 36.8%) aunque sin significado es-
tadistico.

Conclusiones:

Los datos sugieren que la campafia ha conseguido
un descenso de CAD al debut, aunque su frecuen-
cia en edad pediatrica sigue siendo muy elevada.

Es necesario intensificar y mantener el esfuerzo divul-
gativo de la enfermedad en distintos ambitos, espe-
cialmente en centros de salud, colegios y farmacias.

P1/d2-3-036

LIPODISTROFIA PARCIAL COMO CAUSA DE FRA-
CASO PANCREATICO EN LA EDAD PEDIATRICA.
R.M. Pacheco Gonzdlez, P. Prieto Matos, G. de la
Fuente Echevarria, Y. Perales Vinagre, D. Martin
Hernéndez, E. Alvarez Aparicio.

Hospital Universitario de Salamanca.

Introduccion:

La lipodistrofia es una causa rara de diabetes. Pre-
sentamos el caso de una nifia diagnosticada de
sindrome de Koébberling-Dunnigan que presentd
desde la edad pediatrica una importante clinica.

112 Rev Esp Endocrinol Pediatr 2011; 2 (Suppl) // doi: 10.3266/Pulso.ed.RevEspEP2011.vol2.SupplCongSEEP



Caso clinico:

Paciente, mujer de 10 afos de edad, sin antece-
dentes familiares ni personales de interés, remitida
desde su centro de salud por pérdida de la grasa
del abdomen y piernas y ensanchamiento del torax
y cuello de meses de evolucion.

A la exploracién presenta un peso, talla e IMC en
limites normales. Destaca amplitud del térax a ex-
pensas de partes blandas, con cuello de bufalo; li-
podistrofia de abdomen y extremidades inferiores;
pseudohipertrofia muscular de extremidades infe-
riores e importante acantosis nigricans en ingles,
axilas y cuello.

En las pruebas complementarias se objetiva leve
alteracion lipidica (triglicéridos 189 mg/dl), leptina
en limite bajo (9,8 ng/ml), insulina elevada (46 ulU/
ml), con niveles normales de HbA1C. Se realiza
una sobrecarga oral de glucosa (SOG) con niveles
de 100, 171, 126 y 168 mg/dl a los 0, 30, 60 y 120
minutos, respectivamente. En el estudio hormonal
destaca un leve hiperandrogenismo analitico.

Con la sospecha de lipodistrofia congénita parcial
(sindrome de Koébberling-Dunnigan), se le pauta
tratamiento con Metformina y se le recomiendan
medidas higiénico-dietéticas.

En su evolucién pospuberal se aprecia una estea-
tosis hepatica con aumento de enzimas hepaticas,
hipertrigliceridemia (400 mg/dl), mayor hiperandro-
genismo analitico, y en una nueva SOG se observa
unos niveles de glucosa de 109, 222, 210, 223,194
mg/dl, y de insulina de 105,168, 6,7 y 7 U/ml a los
0, 30, 60, 90 y 120 minutos. Los niveles de lepti-
na estan bajos (8,1 ng/ml) y presenta alteracion en
marcadores inflamatorios y de riesgo cardiovascu-
lar (adiponectina, IL6 y TNF alfa). Los hallazgos de
RMN concuerdan con el diagndstico.

Se realiza estudio genético en el que se encuentra
una mutacion en el gen LMNA.

Conclusion:

El sindrome de K&bberling-Dunnigan es una causa
rara de diabetes. Se sospecha clinicamente por la
ausencia del tejido adiposo parcial, hipertriglice-
ridemia y resistencia a la insulina que puede pro-
gresar a diabetes. Su tratamiento esta orientado al
control de las alteraciones metabdlicas; la adminis-
tracion de leptina es una opcién que esta en fase
de ensayo clinico.

P1/d2-3-037

TRASFERENCIA DE INSULINA A GLIMEPIRI-
DA EN EL TRATAMIENTO DE DIABETES MELLI-
TUS NEONATAL PERMANENTE POR MUTACION
E227K EN EL GEN KCNJ11.

M. Martin Frias", L. Castafio Gonzalez @, N. Alvarez

Gil ", R. Yelmo Valverde (V, MA. Alvarez Gémez (7,
R. Barrio Castellanos (.

(™ Unidad de Diabetes Pediatrica. Hospital Univer-
sitario Ramon y Cajal. Madrid; @ Laboratorio de
Genética Molecular. Hospital de Cruces. Unidad de
Investigacion. Baracaldo (Vizcaya).

Introduccion:

La Diabetes Mellitus Neonatal (DMN) por mutacion
del gen KCNJ11 responde al tratamiento con sul-
fonilureas (SU). Hasta la actualidad se ha utilizado
la glibenclamida en 2-3 dosis; pero la evidencia de
su riesgo cardiovascular plantea la necesidad de
probar otro tipo de SU (Riddle.JCEM2010). La gli-
mepirida, SU de 3% generacion, tiene acciéon pro-
longada, menor riesgo hipoglucémico y no riesgo
cardiovascular conocido.

Objetivo:

Evaluar la respuesta al cambio de tratamiento de
insulina por glimepirida en un preescolar con DMN
permanente por mutacion del gen KCNJ117.

Paciente/Métodos:

Nifio de 18 meses de edad diagnosticado de DMN
a los 62 meses. Debut con hiperglucemia (452 mg/
dl, HbA, 11,3%) y cetosis, sin acidosis ni sintomas
cardinales. Estudio de autoinmunidad pancreética
negativo. Desarrollo psicomotor lento sin episodios
convulsivos, con estudio de electroencefalograma
y electromiograma normal. Tratamiento inicial con 3
dosis de insulina-aspartica preprandial (0,47U/kg/
dia) sin precisar insulina basal, con buen control me-
tabolico y sin hipoglucemias graves (HbA1c media
5,6%). Madre y abuela materna diagnosticadas de
DM alos 16 y 29 afos, tratadas con insulina. Detec-
tada mutacion E227K en la secuenciacion del gen
KCNJ11, previamente descrita (Edghill. JCEM 2007),
en las tres generaciones, que confirma diagnostico
de diabetes monogénica. Para la evaluacion de la
respuesta del cambio de insulina por glimepirida
se realizd, antes y un mes después: test glucagon
para péptido-C, HbA, , monitorizacion continua glu-
cosa intersticial (MCG) durante 7 dias con sistema-
IPRO™2(Medtronic-Minimed) y automonitorizacion
de glucemias capilares domiciliarias.

Resultados:

Se consiguié buen control glucémico con una Unica
dosis de glimepirida (0,6mg=0,06mg/Kg) en ayu-
nas. La MCG mostré ausencia de excursiones glu-
cémicas significativas. Mejoria subjetiva de calidad
de vida de paciente y familia.

“["Test glucagon
(basalipico) |
péptido-C (%)

(ng/ml)

MCG (IPRO™2) 7 dias

glucemia

(mediaDE)
(rango)
110£16
(70-178)
118424

Automonitorizacion domiciliaria

>140mg/dl
n (ABC)

<70mg/dl
n (ABC)

Ayunas/postDE/postCO/postCE
(mgdl, mediaDE)

Insulina 0,711 54 11(0,6) 0(0) 118+14/118+12/116+23/125+28

Glimepirida 0,9/2,5 52 (61-182) 15(2,9) 1(0,05) 110£0/105+12/98+20/119+27

DE=desviacion estandar, n=nimero, ABC=4rea bajo curva, DE=desayuno, CO=comida, CE=cena
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Conclusiones:

En la DMN por mutacion E227K en el gen KCNJ11,
la glimepirida mejora la secrecion de insulina y per-
mite un buen control metabdlico de forma cémoda
y segura.

P1/d2-3-038

DIABETES NEONATAL ASOCIADA A SINDROME
DE MARTINEZ-FRIAS DEBIDO A MUTACION EN
RFX6.

A.C. Barreda Bonis'”, E. Bermudez de Castro Lo-
pez ™, J. Guerrero-Fernandez (", F. Santos Simarro
@, R. Gracia Bouthelier ", A. Campos Barros (7.

() Servicio de Endocrinologia Infantil, Hospital Uni-
versitario La Paz, Madrid; @ Instituto de Genética
Meédica y Molecular (INGEMM), Hospital Universita-
rio La Paz, IdiPAZ, UAM y CIBERER, ISCIII, Madrid.

Introduccion:

El sindrome de Martinez-Frias (SMF) es un cua-
dro autosémico recesivo muy poco frecuente aso-
ciado a atresia duodenal, hipoplasia pancreatica,
hipoplasia o atresia biliar extrahepatica, malrota-
cion intestinal, hemocromatosis neonatal, diabetes
neonatal, retraso del crecimiento intrauterino y, en
ocasiones, fistula traqueoesofagica. Recientemen-
te se han identificado mutaciones en el gen RFX6,
codificante de un factor de transcripcion que dirige
el desarrollo embrioldgico del pancreas endocrino,
en 5 pacientes con SMF que presentaron un déficit
completo de hormonas pancreaticas endocrinas.

Caso clinico:

Recién nacida mujer, hija de padres consanguineos
de etnia gitana, que durante los primeros dias de
vida presenta los siguientes diagndsticos: retra-
so del crecimiento intrauterino, atresia duodenal y
malrotacién intestinal (precisa tres intervenciones
quirdrgicas), ausencia de vesicula biliar, colestasis
e insuficiencia hepatica asociada a deposito hepa-
tico de hierro. Desde las 12 horas de vida presenta
hiperglucemia mantenida que precisa tratamiento
con insulina (inicialmente por perfusion y posterior-
mente, por via subcutanea). En las analiticas reali-
zadas, la insulina y el péptido C son indetectables.
En las ecografias abdominales no se visualiza la
cola del pancreas.

Estudios moleculares:

El andlisis de las secuencias exoénicas, transiciones
intron/exén y promotor proximal del gen RFX6 me-
diante HRM y secuenciacion revelo la presencia de
una mutaciéon puntual en homocigosis, ¢.541C>T,
que altera el aminoacido codificado (p.R181Q), en
el exdon 4 de RFX6. La mutacion, afecta a un residuo
filogenéticamente conservado localizado en el do-
minio de union a ADN de la proteina, anulando su
capacidad de unién a ADN.

Seguimiento:

Actualmente la paciente tiene 7 meses y continta
ingresada con el objetivo de mejorar el estado nu-
tricional y conseguir un adecuado control de la dia-
betes antes del alta.

Conclusiones:

Se ha propuesto la realizacion de un trasplante
(pancreatico aislado o multivisceral), pero dada la
escasa supervivencia descrita en este sindrome
(maximo 300 dias) y las multiples complicaciones
asociadas, se ha desestimado esta opcion. Se re-
comienda el estudio molecular de RFX6 en pacien-
tes con diabetes neonatal asociada a atresia duo-
denal e hipoplasia pancreatica y déficit multiple de
hormonas pancreéticas.

P1/d2-3-039

TRATAMIENTO COMPARATIVO CON DISTINTOS
TIPOS DE INSULINA.

M. Torres Rico, M.M. Nuriez Cardenas, A. L. Gdmez
Gila.

Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

Introduccion:

En los Ultimos afios se han modificado las caracte-
risticas demogréficas de la poblacion con diabetes
mellitus tipo 1 (DM 1) en la edad pediatrica y se
han ampliado las opciones terapéuticas disponi-
bles.

Objetivo:

Estudiar retrospectivamente los pacientes con DM 1
vistos en consulta de endocrinologia pediatrica de
un hospital de tercer nivel en el afio 2009.

Material y Método:

Revisamos 178 historias clinicas de pacientes (100
varones/78 mujeres) con al menos dos afios de
evolucion de la enfermedad. Dividimos la muestra
en 3 grupos segun el tipo de insulina basal: gru-
po 1 en tratamiento con NPH (67; 37.6%), grupo
2 con glargina (88: 49.4%) y grupo 3 con detemir
(23; 12.9%). Todos tenfan asociado un analogo de
accion rapida (AAR).

Analizamos:

Edad, IMC, HbA1c, nimero de hipoglucemias gra-
ves, numero de bolos al dia, dosis de insulina y dis-
tribuciéon de la misma (basal y bolo).

Realizamos estudio analitico-descriptivo mediante
los test estadisticos de ANOVA, Kruskal-Wallis, U
de Mann-Withney y test de comparaciones multi-
ples.

Resultados:
Se reflejan en las tablas 1y 2.
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Tabla 1:

Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3 Total
Edad media (afios) |4,28+/-2,49 |7,62+/-3,22 |4,41+/-2,2 |5,95+/-3,29
IMC (kg/m2) 18.01+/-3.02|20.05+/- 18.05+/-2.41|19.00+/-3,64
4.07

IMC (SDS) 0,16+/-0,89 |0,02+/-1,31 |-0,04+/-1,04 |0,07+/-1,14
HbA1c (%) 7.46+/-1.04 |7.60+/-0.9 |7.90+/-0.67 |7,60+/-0,96
Hipoglucemia grave |10 6 4 20
(n)
Tabla 2: dosis de insulina

Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3 Total
Dosis total (Ul/kg) |0.88+/-0.45 |0.89+/-0.32 0.89+/-0.25 38,94+/-21,61
% basal 64.57+/-18.1 |47.96+/-11.43 | 60.98+/-14.24 |55,90+/-16,58
N° bolos (media) 3,83 4,08 3,25 3,88

p < 0.001 entre 1y2, p =0,001 entre 2y 3. p= 0,07 entre 1y 3

Conclusiones:

- La edad media de la muestra analizada es inferior
a la habitualmente descrita.

- El grupo tratado con glargina tiene mayor edad
que los otros dos.

- El grupo tratado con glargina recibe mayor dosis
de insulina en bolo y menor dosis de basal con res-
pecto a los otros dos grupos.

- No se observan diferencias significativas entre los
3 grupos en cuanto al resto de parametros anali-
zados.

P1/d2-3-040

EL DiA A DiA DE LOS NINOS CON DIABETES ME-
LLITUS TIPO 1 EN SALAMANCA.

C. Tobar Chaves, F. Manzano Recio, P. Prieto Matos.

HCUS-Servicio de Pediatria. Salamanca.

Introduccion:

La salud global de los niflos con DM1 debe abor-
darse de una forma multidimensional, desde el
punto de vista psicosocial, sanitario, académico y
familiar, que permitira ofrecer una atencion integral
que garantice su desarrollo y bienestar.

Material y Métodos:

Encuesta nueva, especifica de DM1 y CVRS, rea-
lizada a 50 nifios y sus padres, en edades entre 3
y 14 anos. La encuesta consta de 30 preguntas
que abarcan aspectos sobre el control metabdlico,
la calidad de vida, el uso de los recursos asf como
satisfaccion con la atencion sanitaria.

Resultados:

1. Control metabdlico: El 82% de los nifios tiene
buen control metabdlico. Los errores al aplicar la
medicacion y efectos adversos son mas frecuen-
tes en 10-14 afos (47,8%). El 19% no toma medi-
das al realizar ejercicio que influye negativamen-
te en su control metabdlico (P=0,028). Tan sdlo
el 12% de encuestados acudid a urgencias por
problemas relacionados con su diabetes y el 2%
fue ingresado por cetoacidosis. 2. La calidad de
vida es percibida por los menores y/o sus padres
como similar o superior a otros nifios en un 78%.
El 32% de los nifios no pudo realizar alguna ac-

tividad recreativa, lo que se refleja en la percep-
cion de calidad de vida inferior en el 63,6% de
ellos (P=0,046). Un 12% debe realizar el control
de glucemia fuera del aula de clase y el 4% oculta
su enfermedad en el Instituto. 3. Recursos: en or-
den de frecuencia, los recursos mas utilizados son
la educadora y el endocrino y la Asociacion de
Diabetes. El 78% de encuestados se sienten bien
educados en el autocontrol, lo que se demuestra
en un mejor control metabolico (HbA1C<8%) en el
87,2% (P=0,043).

Conclusiones:

1. La percepcion de calidad de vida de la mayo-
ria de nifos con DM1 es buena a pesar de verse
limitados un tercio de ellos para asistir a activida-
des recreativas escolares. 2. La gran mayoria tiene
buen control metabdlico y frecuentan muy poco el
servicio de urgencias. 3. Se debe disponer de sani-
tarios en el ambito escolar y excursiones asi como
dedicar mas tiempo a la educacién diabetolégica
de los nifos de 10-14 afios.

P1/d2-3-041

CARACTERISTICAS DE LA DIABETES MELLITUS
TIPO1 AL DEBUT. EVOLUCION DE LA PATOLOGIA
DURANTE LOS ULTIMOS 19 ANOS EN UN HOSPI-
TAL DE REFERENCIA DE SEGUNDO NIVEL.

M.L. Bertholt, E. Maldonado Ruiz, M.C. Gonzélez
Torroglosa, S. de la Torre Santos, G. Rubiera Pérez,
J. E. Fernandez Alonso.

Complejo Asistencial de Palencia. Palencia.

Objetivos:
Describir las caracteristicas y evolucion del debut
diabético en nuestra provincia.

Material y Métodos:

Estudio descriptivo retrospectivo de todos los pa-
cientes menores de 19 afos, que debutaron con
DBT1 (diabetes 1) desde 1991 hasta 2009.

Resultados:

De 75 pacientes, se eliminaron 8 por falta de da-
tos. Incidencia anual 17,8/100.000, sin constatarse
tendencia descendente-ascendente en el tiempo.
Total de la muestra (n=67): 49,3% varones y 50,7%
mujeres; 57,8% medio urbanoy 42,2% procedencia
rural. Media de edad: 9,7afos (+4,58): 16% de 0-4
afios, 30,5% de 5-9, 38.5% de 10-14y 15% de 15-18
afios. Lactancia materna 18 (75%) de 24 pacientes
interrogados. Antecedentes personales: 96% sin
interés, 2 menarquia reciente, 1 enfermedad celia-
ca. Antecedentes familiares: 37% sin interés, 34,3%
DBT2, 17,9% DBT1, 6% DBT gestacional, 4,5% otra
enfermedad autoinmune. Clinica predominante: po-
liuria, polidipsia, pérdida de peso (82%); mediana
de dias de evolucion: 25,5 dias (p25-75 13,0-48,7).
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Dos pacientes presentaron sintomas neuroldgicos.
Mortalidad y secuelas neuroldgicas 0%. Media de
estancia hospitalaria: 9,53 dias (+3,18). Debutaron
con cetoacidosis 27 pacientes (40%), una de cada
tres fue grave (14% del total). No se constaté ten-
dencia descendente en la incidencia de cetoacido-
sis al debut (p=0,6). Media de glucemia 425,94mg/
dl (x152,97), media de pH 7,27 (+0,13), media de
bicarbonato 16,99mEg/l (+8,18), media de hemo-
globina glicosilada (HbA1c) 11,96% (x2,12). En
18 casos se solicitd péptido C: normal en 8 niflos
(44%), bajo en 10(56%). Anticuerpos anti-células
B-pancreaticas: en 26 pacientes se realizaron anti-
islote (2 positivos); en 22 anti-GAD (14 positivos);
en 15 anti-lIA2 (9 positivos); y en 9 anti-insulina (3
positivos). Otros anticuerpos solicitados: anticuer-
pos anti-tiroglobulina 19 pacientes (2 positivos), an-
ti-TPO 30 pacientes (6 positivos), anti-endomisio 18
pacientes (2 positivos), anti-reticulina 4 pacientes
(1 positivo); anti-gliadina 14 pacientes (2 positivos),
anti-transglutaminasa 17 pacientes (1positivo). Al
debut: una tiroiditis autoinmune y una enfermedad
celiaca (diagnosticada previamente). Resto de anti-
cuerpos realizados durante el seguimiento.

Conclusiones:

En nuestro medio, la incidencia de DBT1 y de ce-
toacidosis como forma de presentacion, ha perma-
necido estable en los uUltimos 19 afios. El tiempo
entre inicio de los sintomas y diagnoéstico es, en
muchos casos, elevado. Debemos aumentar la for-
macion sobre la enfermedad para intentar disminuir
la incidencia de cetoacidosis al debut.

P1/d2-3-042

VACUNACION DE GRIPE EN NINOS CON DIAG-
NOSTICO DE DIABETES MELLITUS TIPO 1.

M.J. Rivero Martin, M.J. Alcazar Villar, D. Montes
Bentura, C. Navarro Moreno.

Hospital Universitario de Fuenlabrada. Fuenlabra-
aa, Madrid.

Introduccion:
Los pacientes con DM son uno de los llamados
“grupos de riesgo” para la infeccién por gripe.

En Espana las recomendaciones de vacunacion
antigripal en nifios incluyen a > 6 meses con enfer-
medades croénicas, incluida DM. A pesar de esto,
muchos grupos de riesgo no tienen una buena co-
bertura vacunal.

Objetivos:

El objetivo principal de este trabajo ha sido deter-
minar la tasa de vacunacion contra la gripe en el
grupo de pacientes con DM tipo 1 en seguimiento
en el Servicio de Pediatria del Hospital Universitario
de Fuenlabrada. Como objetivos secundarios de-

terminar si el tiempo de evolucién de la enfermedad
y la edad modifican esta tasa de vacunacion.

Material y Métodos:

Se presenta un estudio transversal descriptivo, es-
tudiando la tasa de vacunacion frente a gripe en
diciembre de 2010 (Campafia de vacunacion anti-
gripal en la Comunidad de Madrid: 1 octubre-30 de
noviembre).

Grupo de estudio: pacientes con diagnoéstico de
DM tipo 1 en seguimiento en el Hospital de Fuen-
labrada en 2010.

Resultados:
37 pacientes han sido seguidos en consulta de dia-
betes infantil en el afio 2010.

La proporcion varones/mujeres es de 23/14.

La edad media de los pacientes fue 9,7 afos (DE:
4,04) y el tiempo de evolucion de la enfermedad 3
anos (DE: 2,4).

19 (51,35%) pacientes han sido vacunados contra
la gripe en 2010, y 24 (64,86%) en 2009.

No hay diferencias en cuanto a la edad en vacuna-
dos y no vacunados.

Los nifios con un tiempo de evoluciéon entre 3y 6
afios son los menos vacunados (22%), frente a 56%
de menos de 3y mas de 6 afios de evolucion.

El 25% de los niflos con DM tipo 1 son de familias
inmigrantes; de estos, el 22,1% se ha vacunado de
gripe frente al 62,9% de los espafioles (p=0,08).

Conclusiones:

La cobertura vacunal frente al virus de la gripe es
escasa en nuestro medio, aunque superior a la re-
ferida para el territorio espariol (36,68%).

El distinto comportamiento entre 2009 y 2010 ten-
dria relacion con la alerta social que generd la gri-
pe A en 2009. Es necesaria la recomendacion de
vacunacion antigripal a pacientes diabéticos.

P1/d2-3-043

DETERMINACION DE LA HBA1C EN PACIENTES
PEDIATRICOS CON DIABETES MELLITUS: COM-
PARACION DEL VARIANT Il TURBO Y EL DCA
VANTAGE.

M.L. Llempen Lopez ™, A. Gémez Gila ", T. Herrera
del Rey @, C. Gonzalez Merino .

(" Unidad de Endocrinologia Pediatrica - Hospital
Infantil - Hospitales Universitarios Virgen del Rocio,
@ Servicio de Analisis Clinicos - Hospitales Univer-
sitarios Virgen del Rocio, Sevilla.
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La hemoglobina glicada (HbA1c) es la piedra an-
gular del control en pacientes diabéticos, dada su
relacion directa con los niveles previos de glice-
mia y con la aparicion de complicaciones a largo
plazo. Mas aun, en 2010 la American Diabetes
Association ha introducido este parametro como
criterio diagnostico de diabetes. La HbA1c puede
ser medida por dos tipos basicos de métodos: el
inmunoensayo y la cromatografia liquida de alta
eficacia (HPLC). Las determinaciones se pueden
realizar en laboratorios de referencia o a través de
equipos portatiles o a pie de consulta (point of care
assays) que permiten la disponibilidad inmediata
de resultados.

Objetivo:
Comparar las cifras de HbA1c con el Variant Il Tur-
bo y el portatil DCA Vantage.

Material y Métodos:

Se analizaron 69 muestras de nifios con diabetes
mellitus tipo 1 y tipo 2 controlados en un hospital
terciario durante el afio 2010. Las muestras de san-
gre venosa, obtenidas simultineamente, fueron
procesadas con ambos métodos. Los resultados
fueron analizados estadisticamente utilizando el co-
eficiente de correlacion de Pearson, el método de
Bland & Altman y el anélisis de regresion de Pas-
sing Bablock.

Resultados:

La HbA1c obtenida por ambos métodos tiene una
alta correlacion (r=0.9662, p<0.001). La media de
las diferencias obtenida por el andlisis de Bland
Altman es de 0.37 + 0.45. En la comparaciéon de
métodos con la regresion de Passing Bablock se
obtuvo la siguiente ecuacion: Laboratorio= 0.4 +
1.0 x Portéatil, ordenada (IC 95%): 0.4 (-0.37, 0.40),
pendiente (IC 95%): 1.0 (1.0, 1.1).

Conclusiones:

Los valores de HbA1c en pacientes diabéticos en
edad pediatrica obtenidos con el Variant Il Turbo y
el portatil DCA Vantage tienen una buena correla-
cion. Ademas, ya que no existe error proporcional
ni error constante, los valores son intercambiables.

P1/d2-3-044

DETERMINACION DE LA HBA1C EN PACIENTES
PEDIATRICOS CON DIABETES MELLITUS: COM-
PARACION DEL VARIANT Il TURBO Y EL DCA
2000.

M.L. Llempen Loépez™, A. Gomez Gila ", T. Herrera
del Rey @, C. Gonzalez Merino ™.

(" Unidad de Endocrinologia Pediétrica - Hospital
Infantil - Hospitales Universitarios Virgen del Rocio,
@ Servicio de Analisis Clinicos - Hospitales Univer-
sitarios Virgen del Rocio, Sevilla.

La hemoglobina glicada (HbA1c) es la piedra an-
gular del control en pacientes diabéticos, dada su
relacion directa con los niveles previos de glicemia
y con la aparicion de complicaciones a largo plazo.
Més aun, en 2010 la American Diabetes Association
ha introducido éste parametro como criterio diag-
nostico de diabetes. La HbA1c puede ser medida
por dos tipos basicos de métodos: el inmunoensayo
y la cromatografia liquida de alta eficacia (HPLC).
Las determinaciones se pueden realizar en labora-
torios de referencia o a través de equipos portatiles
0 a pie de consulta (point of care assays) que per-
miten la disponibilidad inmediata de resultados.

Objetivo:

Comparar las cifras de HbA1c obtenidas con el Va-
riant Il Turbo y el portatil DCA 2000 en pacientes
pediatricos con diabetes.

Material y Métodos:

Se analizaron 533 muestras de nifios con diabetes
mellitus tipo 1 y tipo 2 controlados en un hospital
terciario durante los afios 2007-2010. Las muestras
de sangre venosa, obtenidas simultdneamente, fue-
ron procesadas con ambos métodos. Los resulta-
dos fueron analizados estadisticamente utilizando
el coeficiente de correlacion de Pearson, el método
de Bland & Altman y el analisis de regresion de Pas-
sing Bablock. Se compard las muestras globalmen-
te y por subgrupos segun el afio.

Resultados:

La HbA1c obtenida por ambos métodos tiene una
correlacion estadisticamente significativa (r=0.9456,
p<0.001). La media de las diferencias obtenida por
el andlisis de Bland & Altman es de 0.39 + 0.68. En
la comparacion de métodos con la regresion de Pas-
sing Bablock se obtuvo la siguiente ecuacion: Porté-
til= -0.4+1.0xLaboratorio y un error constante (orde-
nada que no incluye al cero): ordenada (IC 95%): -0.4
(-0.40,-0.25), pendiente (IC 95%): 1.0(0.98,1.0). En el
anédlisis por subgrupos se encontré un error constan-
te en el subgrupo 2007 (n=273): ordenada (IC 95%):
-0.4 (-0.40,-0.40), y ningun error en el subgrupo 2008-
2010 (n=260): ordenada (IC 95%): -0.4 (-0.40,-0.23),
pendiente (IC 95%): 1.0 (0.92,1.0). Test de Cusum: no
desviacion significativa de la linealidad.

Conclusiones:

Los valores de HbA1c en pacientes diabéticos en
edad pediatrica obtenidos con el Variant Il Turboy el
portatil DCA 2000 tienen una alta correlacion. Estos
valores presentan un error constante requiriendo un
factor de correccion en el subgrupo 2007 mientras
que a partir del 2008 al 2010 los valores obtenidos
por ambos métodos son intercambiables.
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P1/d2-3-045

VALORACION DEL DESARROLLO SOMATICO EN
UNA MUESTRA DE PACIENTES DM-1 Y COMO
PUEDEN ORIENTAR SOBRE EL CUMPLIMIENTO
DIETA/INSULINA.

M.D. Canas Redondo ", A. Beisti Ortego @, N. Gi-
labert Martinez", J.I. Perales Martinez®, G.M. Lou
Francés®, M. Rodriguez Rigual®.

(1 Servicio de Pediatria. Unidad de Endocrinologia
Infantil. Hospital General Universitario de Alicante.
Alicante. ? Unidad de Diabetes Pediatrica. Hospital
Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion:

Es muy trascendente valorar periédicamente en los
pacientes con diabetes su desarrollo, en cuanto a
velocidad de peso (VP) y talla (VT) ya que la con-
juncion de éstos y el control metabdlico obtenido
nos orientan sobre el cumplimiento del tratamiento,
fundamentalmente del balance dieta/insulina.

Objetivos:

En una cohorte de pacientes DM-1 relacionar el de-
sarrollo somatico con el control metabdlico y basa-
dos en ello sospechar cual es el fallo del tratamien-
to en los casos de mal control.

Material y Métodos:

1.Estudiamos en un corte transversal 120 pacien-
tes: 46,7% mujeres y 53,3% varones. Prepuberes
35% y puberes 65%. Subdivididos en: Afios de evo-
lucion <5 afios (51,6%), 5-10 afios (36,6%) y >10
afios (11,6%); y Grupos de edad <6 afios (5,8%),
6-10 afios (28,3%) y 11-17 anos (65,8%). Se ana-
lizan las desviaciones estandar (SDS) de: talla, VT
(controles trimestrales), peso, VP, IMC y HbA1c
(subgrupos HbA1c >6<8%).

2.Hallando la diferencia de SDSVT-SDSVP conside-
ramos que han engordado en exceso cuando ésta
es <-1y adelgazado en exceso si >+1. En estos
grupos analizamos: sexo, estadio puberal y HbA1c.

Resultados:

1.Edad: 12,43+3,8. Afios de evolucion: 5,37+3,77.
HbA1c(DCA 2000): 7,99+1,46%.

Todas las SDS estudiadas estan dentro de la nor-
malidad. Resaltamos las diferencias significativas:
Los prepuberes crecen menos (-0,95+1,98) que
los puberes (0,13+1,73) (p0,003). Comparando los
subgrupos de HbA1c se observa menor incremen-
to de peso cuando HbA1c <8% [VP -0,53+1,85 vs
grupo HbA1c >8% 0,44+1,57 (p0,035) y SDSIMC
-0,21+0.87 vs 0,18+1,12 (p0,035)]

2.Valorando el grupo que ha engordado (40% del
total) respecto al que ha adelgazado (28,3%) ha-
llamos diferencia significativa en la HbA1c media
(8,49+1,65 vs 7,62+1,32) (p0,01). El 58.3% de los
que han engordado presentan HbA1c >8%, exis-
tiendo mayor proporcién de mujeres (53.6%) y pu-

beres (67.9%). El 23,5% de los que han adelgazado
presentan HbA1c >8%, siendo la mayoria varones
(62.5%) y puberes (75%).

Conclusiones:

1. Relacionamos peor control metabdlico con au-
mento de VP e IMC.

2. El excesivo aumento de peso y mal control meta-
bdlico es mas frecuente en mujeres puberes. Posible
causa: excesos dietéticos con escasa insulinizacion.
3. La excesiva disminucion de peso y mal control
metabdlico es mas frecuente en varones puberes.
Posible causa: omisién de dosis de insulina.

P1/d2-3-046

ESTUDIO EPIDEMIOLOGICO DE DIABETES TIPO
| EN LA REGION COVA DA BEIRA vs SALAMANCA.
F. Manzano Recio, L. Santos Videira, P Dominguez
Manzano, P. Prieto Matos, M. Martin.

Hospital Universitario de Salamanca; Hospital Cova
da Beira, Portugal.

Introduccion:

La diabetes tipo1 es la alteracion metabdlica mas
frecuente en la infancia y adolescencia, con con-
secuencias importantes para el desarrollo fisico y
emocional de los niflos. Los diagndsticos en dia-
betes estan creciendo, e interesa el control de los
casos para gestionar recursos y hacer prevencion.

Objetivos:

Conocer la incidencia de diabetes en nifios <15
afios en Cova da Beira (Portugal), compararla con
la media nacional portuguesa, con otros paises v,
la provincia de Salamanca. Detectar factores que
pueden influir en el debut diabético.

Pacientes y Métodos:

Es un estudio retrospectivo de 10 afios de duracion,
(1999-2008), descriptivo y observacional, de todos
los nifnos que presentaron un diagnoéstico de DM,
en la regién de Cova da Beira en el periodo de 1999
a 2008, dividido en dos de cuatro afios cada uno: pA
y pB. Los datos fueron recogidos de la historia cli-
nica al debut y se incluyen: edad, sexo, residencia,
estacion de debut etc. Se estudian las incidencias
medias anuales, por edad, sexo, periodos y global.

Resultados:

Durante el periodo de estudio fueron identificados
31 casos con DM1, 14 mujeres y 17 varones. La
edad media al debut es de 8,32 afios. Los meses
con mas casos son Febrero y Diciembre. La poli-
dipsia esta presente en 90,3% de casos y 10,5%
de nifos presentan cetoacidosis. Las incidencias
anuales varian entre 15,31/10%afio y 38,38/10%afio.
La incidencia media en pA es de 21,49/10%aro y
en pB de 26,59/10%afo y la incidencia media de
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todos los afos fue de 23,8/10%afio. El aumento de
incidencia fue menor en el grupo de 0-4 afios y ma-
yor en el de 10-14. Salamanca presenta incidencias
semejantes, en periodos también semejantes: me-
dia: 22,10 (minima: 7,17; maxima: 26,28); pA=18,61
y pB=25,6810%afio.

Conclusiones:

La incidencia media de nifios con DM1 en la re-
gion Cova da Beira, en el periodo estudiado fue de
23,8/10%ano. Es considerada una incidencia eleva-
day superior alos datos divulgados por otras fuentes
para otras regiones de Portugal e incluso de Espa-
fia. Salamanca ciudad limitrofe con la zona estudia-
da tiene una incidencia media de 22,10/10%afio.
Es semejante a los resultados de paises del Norte
de Europa y se observa un aumento en la inciden-
cia durante el periodo de estudio, sobre todo en el
grupo de mayor edad.

P1/d2-3-047

IMPACTO DEL TRATAMIENTO CON ANALOGOS
DE INSULINA EN EL CONTROL METABOLICO DE
LA DM1 EN NINOS Y ADOLESCENTES.

A. Eguireun Rodriguez, S. Iparraguirre Rodriguez, |.
Sanz Fernandez , G. Grau Bolado, A. Vela de Sojo
|. Rica Echevarria.

CIBERDEM. Endocrinologia Pediatrica. Servicio Pe-
diatria. Hospital de Cruces, Barakaldo. Bizkaia.

En la dltima década se ha generalizado el uso de
anédlogos de insulina (Al) en el tratamiento de la dia-
betes tipo 1 infantil (DM1). Con ellos se consigue
mejorar el perfil farmacocinético de las insulinas
convencionales y, tedricamente, las limitaciones que
éstas presentaban en el tratamiento (hiperglucemia
postprandial e hipoglucemias). La mejoria del control
metabdlico secundario al empleo de analogos en pa-
cientes pediatricos no esta claramente demostrada.

Objetivo:

Valorar el impacto del tratamiento con Al en el con-
trol metabdlico de nifios y adolescentes con DM1,
en un hospital terciario.

Pacientes y Metodologia:

Hemos comparado el control metabdlico (HbA1c
media anual) de dos cohortes de pacientes con
DM1 de mas de dos afos de evolucion, controlados
en los anos 2000 (n=82) y 2008 (n=76). El equipo
sanitario (3 médicos y 1 educadora), la educacion
diabetoldgica y los objetivos de tratamiento fueron
los mismos en ambos periodos de tiempo. La dife-
rencia entre las dos cohortes radica en el uso de Al:
en el ano 2000 solo el 21,5 de los pacientes utiliza-
ban andlogos de insulina rapida; en el aflo 2008,
el 100% de los pacientes utilizaban analogos de
insulina rapida y el 40% anéalogos de insulina lenta.

Resultados:

La muestra global incluye a 158 pacientes (53%
nifas; 23,5% menores de 10 afios) con una edad
media de 12,6+3,4 afos, una evolucion de la dia-
betes de 4,9+2,6 afios y una media de HbA1c anual
de 8,1%=1,2. Acuden a la consulta 4,1+0,8 veces
al aflo y en cada visita se determina la HbA1c (mé-
todo DCA 2000). Los pacientes de las dos cohor-
tes no difieren en edad, sexo, proporcion de nifios
pequefios ni en n° de visitas anuales. El tiempo de
evolucion es mayor en la cohorte del 2008 (5,3+3,1
vs 4,4+2 afios; p= 0,03)

Control metabdlico:

La media de HbA1c no muestra diferencias esta-
disticamente significativas entre ambas cohortes
(8,2 vs 7,9%). La proporcion de nifios con HbA1c
< 7,5% es mayor en la segunda cohorte (31,7% vs
48,7 p =0,022).

Conclusiones:

El uso generalizado de anélogos de insulina tiene
un efecto pequefio pero beneficioso en el control
metabdlico de la DM1, en nifios y adolescentes.

P1/d2-3-048

ENFERMEDAD CELIACA (EC) Y ENFERMEDAD
TIROIDEA AUTOINMUNE (ET) EN UNA POBLA-
CION DE NINOS DIABETICOS INSULINO DEPEN-
DIENTES.

M. Carmona Ruiz, A.L. Gomez Gila, E. Fernandez
Hernandez, R. Rodero Prieto, B. Jiménez Crespo.

HIU Virgen del Rocio (Sevilla), Instituto Hispalense
de Pediatria, (Sevilla) HIU Virgen del Rocio, H. Juan
Ramon Jiménez (Huelva).

Introduccion:

La diabetes mellitus tipo 1 (DM1) es considerada
una patologia de riesgo para desarrollar otras enfer-
medades de tipo autoinmune como la enfermedad
celiaca (EC) o enfermedad tiroidea autoinmune (ET).

Objetivo:

Estimar la prevalencia de EC y ET en nifios diag-
nosticados de DM1 tanto al debut como a lo largo
del tiempo.

Pacientes y Método:

Estudio descriptivo transversal realizado en el 2007,
con datos recogidos retrospectivamente en un hos-
pital de tercer nivel de 199 nifos diagnosticados de
DM1 entre los afos 1993-2007. Registramos: sexo,
afio de nacimiento, fecha debut DMH1, enferme-
dades previas, anticuerpos antitransglutaminasa
(aTg), antigliadina (AG), antiendomisio (AE), anti-
tiroperoxidasa (AbTPO), antitiroglobulina (AbTG),
TSH al debut y anualmente, realizaciéon de biopsia
intestinal y dieta sin gluten.
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Resultados:
Tabla 1
Diagndstico (n/%) 2007 (n/%)
Enfermedad celiaca 3 (1.5%) 9 (4.5%)
aTg 5 (1.5%) 7 (3.5%)
AE 4 (2.1%) 6 (3.1%)
11 (5.7%)

AG 3 (1.6%)
Biopsia intestinal -

Dieta sin gluten

TSH > 10 mcU/ml
AbTPO positivos
AbTG positivos
Tratamiento |-Tiroxina

12 (6%)

9 (4,5%)

6 (3%)

30 (14.9%)
30 (14.9%)
11(5,4%)

44 (21.8%)
20 (9.9%)

Conclusiones:

- La frecuencia de autoinmunidad tiroidea positiva,
hipotiroideos y celiacos es similar a la descrita en
la literatura (y algo superior a lo comunicado por
nuestra Unidad en 1997).

- Es mas frecuente encontrar autoinmunidad positi-
va que alteraciones en la funcion tiroidea. En oca-
siones se negativiza en los primeros anos de evolu-
cion de la DM1.

- Realizar el cribado para EC sélo al diagnoéstico
puede llevar a un menor reconocimiento de la mis-
ma en nifios con DM1.

- Consideramos que es recomendable realizar un
despistaje periddico de EC y de ET.

P1/d2-3-049

DIABETES MELLITUS Y OTRAS ENFERMEDA-
DES AUTOINMUNES.

A. De La Puente Arévalo (", E. Bermudez de Castro
Lopez ™, M. Algar Serrano ™, I. Polanco Allué @, |.
Gonzalez Casado (", R. Gracia Bouthelier (V.

(1 Servicio de Endocrinologia Infantil, Hospital Uni-
versitario La Paz, Madrid; @ Servicio de Gastroente-
rologia Infantil, Hospital Universitario La Paz, Madrid.

Introduccion:

Hay una asociacion bien establecida entre Diabe-
tes Mellitus tipo 1 (DM1) y otras enfermedades au-
toinmunes. La prevalencia de enfermedad celiaca
(EC) en pacientes pediatricos con DM1 se ha esti-
mado entre el 3y el 6%.

Objetivos:

Determinar las caracteristicas principales de los
pacientes con DM1 del Servicio de Endocrinologia
Pediatrica del Hospital Infantil La Paz y estudiar la
asociacion de la DM1 con otras enfermedades au-
toinmunes, principalmente la EC. Comparar si hay
diferencias significativas en la HbA1C entre los dife-
rentes grupos de diabéticos establecidos.

Meétodos:
Es un estudio descriptivo retrospectivo. La pobla-
cion de estudio son 257 pacientes diabéticos.

Resultados:
La edad media actual de nuestros pacientes es de
12,7 afos. El 50,2% son hombres y el 49,8% mu-

jeres. El 47,1% del total presentan antecedentes
familiares de enfermedades autoinmunes. Del to-
tal de diabéticos el 87,5% tienen DM 1. La edad
media de diagndstico de la DM es de 6,56 afios.
La media de evolucion de la diabetes en nuestros
pacientes es de 6,1 afios. El 55,5% debutaron con
sintomas tipicos, el 31,1% en forma de cetoaci-
dosis y en el 13,2% de los casos fue un hallazgo
casual. La Hb glicosilada media es de 7,66%. El
porcentaje de pacientes diabéticos con anticuer-
pos antitransglutaminasa (ATG) positivos (con biop-
sia intestinal normal o patolégica) es de 12,8%. El
porcentaje de pacientes con enfermedad tiroidea
(ET) es de 6,2%. El 1,5% de pacientes presenta an-
ticuerpos anti células parietales positivos o gastritis
atréfica. El 0,7% presenta hepatitis autoinmune y
el 0,7% presenta artritis idiopatica juvenil o artritis
reumatoide. Si hablamos de la HbA1C al realizar
el analisis comparativo se encuentran diferencias
significativas (p<0,05) entre distintos grupos (sélo
DM1, DM1+EC, DM1+ET, DM+EC+ET y DM con
anticuerpos antitiroideos positivos). La HbA1C méas
alta corresponde a los pacientes con anticuerpos
antitiroideos positivos (sin enfermedad tiroidea, es
decir con TSH y T4 normales).

Conclusiones:

La deteccion precoz de estas enfermedades au-
toinmunes asociadas a la DM reducira significati-
vamente la mortalidad y morbilidad de estos pa-
cientes. Y para acabar una reflexion: jmejoraria la
HbA1C de los pacientes diabéticos con anticuer-
pos antitiroideos positivos tratandolos con LT4 a
dosis no supresora de TSH?

P1/d2-3-050

PERFIL OXIDATIVO EN PACIENTES PREPUBE-
RALES CON DIABETES MELLITUS TIPO 1.

I. Gonzélez Casado ", J. Guerrero Fernandez (7,
L. Salamanca Fresno ™, FJ. Sefiorans Rodriguez @,
G. Reglero Rada ©®, R. Gracia Bouthelier ¥

() Servicio de Endocrinologia Pedidtrica. Hospital
Infantil La Paz. Madrid. @ Seccion Departamental
de Ciencias de la Alimentacion. Facultad de Cien-
cias (UAM). Madrid, ©® Instituto de Investigacion en
Ciencias de la Alimentacion (CIAL). Facultad de
Ciencias (UAM). Madrid.

Los efectos de la hiperglucemia sobre los perfiles
oxidativo y lipidico en pacientes adultos con Diabe-
tes Mellitus tipo 1y 2 son bien conocidos, asi como
también el efecto de éstos sobre las complicacio-
nes microvasculares. Dicho conocimiento es mas
limitado en pacientes pediatricos con Diabetes Me-
llitus tipo 1 de corta evolucion.

Objetivo:
El presente trabajo pretende contribuir en la com-
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prension de tales cambios en pacientes pediatricos
con Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) comparados con
controles sanos (CS).

Material y Métodos:

La poblacion de estudio se compone de 50 pacien-
tes prepuberales con edades comprendidas entre
6y 10 afios de edad, y ha sido dividida en 2 grupos
(16 CSy 34 DM1). Se recogen los siguientes datos:
evolucion de la diabetes, HbA1C, microalbuminu-
ria, perfil lipidico y perfil oxidativo (vitamina E plas-
matica, 8-isoprostano en orina y malonil-aldehido
mediante Tbars).

Resultados:

No se obtienen diferencias significativas entre am-
bos grupos para microalbuminuria y perfil lipidico
pero si (p<0.001), como es esperable, para HbA1C.
El perfil oxidativo que mide indirectamente los efec-
tos de la peroxidacion lipidica mediante la determi-
nacion de vitamina E (cociente con lipidos totales),
8-isoprostano en orina y malonil-aldehido tampoco
muestra diferencias entre DM1 y CS.

Conclusiones:

La normalidad obtenida en nuestro trabajo de los
parametros que miden indirectamente el efecto
de la peroxidacion lipidica coincide con aquellos
estudios que demuestran igualmente normalidad
del perfil oxidativo en pacientes pediatricos con
DM1 de corta evolucion, mientras que difiere con
el resultado de aquellos otros que han recogido
pacientes con DM1 avanzada o recién debutada.
Estas discrepancias permiten concluir que el perfil
oxidativo se altera en el debut, mejora con el con-
trol inicial y vuelve a empeorar conforme avanza la
enfermedad.

P1/d2-3-051

DELECCION EN EL GEN ZPF57, ASOCIADA A
DIABETES NEONATAL TRANSITORIA.

M.J. Pelaez Cantero”, F. Giron Fdez-Crehuet (", MJ
Martinez-Aedo Ollero (", G. Pérez de Nanclares @.
JP Ldpez Siguero ™.

() Hospital Materno-Infantil, Malaga, ® Hospital de
Txagorritxu, Vitoria.

Introduccion:

La diabetes neonatal transitoria (DNT) es una en-
fermedad poco frecuente, asociada a alteraciones
en laregion 6g24. La més rara es la pérdida de me-
tilacion (20%). En el 50%, la hipometilacion de la
region 6924 no es aislada, sino que también afecta
a otros loci. Existen genes cuya funcién es llevar
a cabo y mantener la metilacion del DNA en fases
precoces del desarrollo embrionario. Su alteracion,
conlleva pérdida de metilacion en distintos loci. El
gen ZPF57 es uno de ellos.

Caso clinico:

Lactante de 1,16/30 meses, con fallo de medro des-
de el 7° dia de vida e hiperglucemias desde los 22,
sin cetosis, que requirieron insulinoterapia. Fue un
RNAT, PEG (2.300 g) y talla 49.5 cm (p50) de raza
arabe, sin incidencias durante el embarazo. Los pa-
dres son primos hermanos, sin ningun antecedente
de interés. Tiene una hermana sana. En la explora-
cion fisica destacaba deshidratacién, desnutricion
(Peso 2.800 g), macroglosia y hernia umbilical re-
ductible. La insulinoterapia se fue reduciendo hasta
suspenderse al afio de vida. La HbA1c maxima fue
7.5%. Ha presentado buena ganancia de peso y ta-
lla (p97 en ambos). Actualmente presenta cifras de
glucemia basal alterada, sin otras alteraciones ana-
liticas ni en la exploracién. En el estudio genético
se detectd hipometilacion en diferentes regiones:
6924, 627, 7p12, 7932, y 20913, asi como una
delecion en homocigosis en el gen ZPF57. Los pa-
dres son portadores de dicha delecion. Entre las re-
giones hipometiladas, destaca ademas, la 20g13,
asociada con pseudohipoparatiroidismo 1b, si bien
nuestro paciente, no presenta clinica de ésta.

Conclusion:

Describimos un caso de DNT, de etiologia poco fre-
cuente, como es la mutacion del gen ZPF57, de he-
rencia autosémica recesiva, que conlleva pérdida
del imprinting materno en diferentes loci, entre los
que esta la region 6924, responsable de la DNT. Es
obligado el seguimiento, ante el riesgo de DM en
los proximos anos, asi como otras patologias, so-
bretodo un pseudohipoparatiroidismo 1b. El conse-
jo genético es importante, dado el riesgo de recu-
rrencia (25%). La macroglosia y la hernia umbilical
podrian explicarse por la hipometilacion del 7p12.

Gonadas

P1/d2-3-052

ANOMALIA DE LA DIFERENCIACION SEXUAL
OVOTESTICULAR. A PROPOSITO DE UN CASO
CON MOSAICISMO 45X0-46 XY-46 XY ISODICEN-
TRICO.

M. De Toro Codes™, |I. Leiva Gea®; G. Martinez
Moya"; MJ. Martinez-Aedo Ollero®; JP. Lépez Si-
guero ®; J. De la Cruz Moreno ™.

() Complejo Hospitalario de Jaén. © Hospital Costa
del Sol, Marbella. ® Hospital Carlos Haya, Malaga.

Introduccion:

Una de las alteraciones estructurales mas frecuen-
tes del cromosoma Y es el cromosoma Y isodicén-
trico (idic). Es un cromosoma inestable que suele
asociarse con una linea celular 45X0. En estos pa-
cientes se han descrito diferentes fenotipos (feno-
tipo Turner, ambigledad genital, varones fenotipi-
camente normales con azoospermia y/o talla baja)
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