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TALLA BAJA POR MUTACION DEL GEN ACAN
Alvarez Casario, M., Hernandez Garcia, E.(", De
La Cdmara Morano, C.(", Ariza Jiménez, A.(".

(" Endocrinologia Pediatrica, Hospital Universitario
Reina Sofia, Cérdoba.

Introduccion

El gen ACAN se encuentra en el brazo largo del
cromosoma 15, y codifica una proteina que forma
parte del cartilago articular, protegiendo al hueso
y a la articulacion. Si se produce una mutacion en
dicho gen, se sintetiza una proteina anémala, lo
cual lleva a que el cartilago se debilite, afectandose
el crecimiento, y produciéndose una talla baja.

Es una enfermedad hereditaria, que se conoce
como osteocondritis disecante familiar, y es una
causa de talla baja.

Descripcion del caso

Se trata de una nifla de 13 afios en seguimiento
en la consulta de Endocrinologia Infantil desde los
9.9 anos, por talla baja en contexto de talla baja
familiar. Antecedentes personales: Embarazo con-
trolado y normoevolutivo. Ecografias normales. Ce-
sarea por no progresion. Edad gestacional: 40+0
s. Peso: 2560 gr (p3, -1.93 DE). Longitud: 43.5 cm
(p<1, -3.8 DE). Previamente sana Antecedentes fa-
miliares: - Talla padre: 152.6 cm (p<1, -3.88 DE).
Talla madre: 150.8 cm (p2, -2.23 DE). Talla diana:
1452 =+ 5 cm (p<1, -3.17 DE). Hermano mayor
sano y de talla normal. Varios primos por linea ma-
terna con talla baja recibieron tratamiento con GH
con buena respuesta. Exploracion actual: 13 afios
y 3 meses. Peso: 47.9 kg (p35, -0.39 DE). Talla:
133.3 cm (p<1, -4.02 DE). IMC: 26.96 % (p94, 1.59
DE). Superficie Corporal: 1.33 m?. Segmentos. Bra-
za: 133.5 cm. Talla sentado: 73.4 cm.-> ratio talla

sentado/talla: 0.551 (p71, 0.56 DE) Estadio puberal
Tanner 4.

Evolucion y conclusiones

En la primera visita, destaca una talla baja armoni-
ca (talla p<1, -4 DE). Se solicitan examenes com-
plementarios con resultados normales de analisis
basicos con funcién renal, tiroidea, hepatica, estu-
dio hormonal del eje hipotalamo-hipofisario, IGF-1,
IGFBP3 cribado de celiaquia y orina. Edad ésea
acorde a su edad cronoldgica. Cariotipo y estudio
del gen SHOX sin anomalias. También se realiza
una resonancia magnética nuclear hipofisaria sin
alteraciones. Durante el seguimiento presenta baja
velocidad de crecimiento, con mejoria en estiron
puberal y simultdneamente aceleracion de la edad
6sea. Menarquia a los 12 afios. Prondstico de talla
adulta menor que talla diana (talla proyectada de
140.1 cm, método de Bayley-Pinneau (BP): 136 =
5 cm) Comienza a acentuarse hiperlordosis lumbar
y se aprecia asimetria escapular y de flancos con
giba toracica izquierda en test de Adams. Desde los
12 afos de edad presenta dolores 0seos migrato-
rios en cuello, espalda, y ambas rodillas. Se aprecia
en telemetria: curva toracica izquierda T5-T9 17°,
apex en T7. Se solicita panel de displasia 6sea ha-
llandose una variante ¢.7276G (p.Glu2426*) en el
gen ACAN, compatible con el diagndstico de talla
baja y adelanto de edad 6sea con o sin osteoartritis
y/o osteocondritis disecante, con patrén de heren-
cia autosémico dominante. Se realiza una anamne-
sis dirigida, en la que se constata que varios tios y
sobrinos por rama paterna estan en seguimiento por
Traumatologia por dolores 6seos recurrentes e inca-
pacitantes desde edades tempranas. Se aportaran
imagenes de estudios radioldgicos y del fenotipo.

Recomendaciones
Ante una talla baja familiar, debemos indagar la
posible asociacion con otras patologias en nuestro
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paciente o alguno de los miembros de la familia,
y sospechar entre otras posibilidades mutacion del
gen ACAN ante una talla baja familiar y aparicion de
osteoartritis a una edad temprana.

SP3/d2d3-150 Crecimiento

TALLA DISARMONICA POR UNA MUTACION
MUY POCO FRECUENTE DEL GEN SHOX. DEL
FENOTIPO AL DIAGNOSTICO GENETICO

Nuevo Casals, S.(", Ruiz-Cuevas Garcia, P", Obon
Ferrer, M.?, Puerto Carranza, E.V, Lépez Bermejo,
A Mayol Canals, L.%.

(" Endocrinologia pediatrica, Hospital Universitari
Doctor Josep Trueta, Girona. @ Adjunta responsable
del Area de Genética Clinica y Consejo Genético,
Hospital Universitari Doctor Josep Trueta, Girona. ¥
Jefe de Servicio de Pediatria, Hospital Universitari
Doctor Josep Trueta, Girona.

Introduccion

La talla baja es una de las patologias mas frecuen-
tes en nuestras consultas. Dentro del estudio inicial
es muy importante medir las proporciones corpora-
les, ya que nos podrian indicar ciertas patologias
como la alteracion del gen SHOX. Presentamos el
caso de una nifia con fenotipo sugestivo de alte-
racion del gen SHOX con estudio genético inicial
normal.

Descripcion del caso / Evolucion

Nifla de 11 afios y 7 meses remitida a la consulta
por talla baja. Antecedentes personales sin interés,
nacimiento a las 40 semanas de gestacion, longitud
al nacer: 48cm (percentil (p14, -1,09DE)) y peso al
nacer 3090gr (p31, -0,51DE). Antecedente materno
de vitiligo, esclerodermia e hipotiroidismo autoinmu-
ne, tio materno con sindrome de Sjoégren, sin otros
antecedentes de interés. Talla diana familiar 156¢cm.
Menarquia a los 11 aflos y 5 meses con talla 148cm
(p39, -0,34DE), peso 56,1KG (p90, +1,39DE), talla
sentada 84,3cm, con relacion talla sentada/talla:
0,57 (p84, +1.02DE). Relacion envergadura brazo/
altura: 0,98. Discreto cubitus valgus. Hipertrofia mus-
cular en extremidades inferiores. Aporta radiografia
con edad ¢sea a los 8 afios y 3 meses concordante
con edad, no malformacién de Madelung y analitica
normal. Realizado cariotipo de sangre periférica 46
XX. Se orienta como talla disarmoénica con posible
alteracion del gen SHOX y se solicita edad 6sea
de control y estudio genético. Radiografia con hue-
s0s carpianos en cufia, deformidad triangular de
epifisis radial, 4° metacarpiano corto. Exploracion
a padre y hermano mayor con hipertrofia discreta
de gemelos. Relacion talla sentado/altura paterna:
51% (normal < 55%) y hermano relacion talla sen-
tado/altura: 55%. Estudio genético mediante Array
no muestra alteraciones del gen SHOX. Dada ex-
ploracion clinicoradioldgica muy sugestiva de al-

teracion de gen SHOX se decide conjuntamente
con genetista ampliar estudio a anélisis genético
molecular mediante secuenciacion que muestra
en heterocigosis la variante ¢.487-2A>G en el
intron 3 que se puede considerar patologica y
esté descrita en 4 pacientes de la Universidad de
Leiden asociada a enfermedad de Leri-Weill y talla
baja idiopatica. (SHOX-Database.www.SHOX.uni-
hd.de/).

El estudio genético de los padres fue negativo. En
el control a los 14 afios de edad talla final 153cm
(-1,23DE), IMC: 26,53 (+1,47DE), talla sentada:
89,3cm (+4,97 DE), Tanner 5. Hipertrofia muscular
en extremidades inferiores. Durante el seguimiento
no cumpli¢ los criterios para recibir tratamiento con
hormona de crecimiento.

Conclusiones / Recomendaciones

1- Ante la sospecha de alteracion del gen SHOX,
si el estudio mediante Array es normal, aconseja-
mos la realizacion de secuenciacion del gen. 2- Es
importante confirmar el diagnoéstico para los casos
que se pueden beneficiar de tratamiento con hor-
mona de crecimiento y para el consejo genético.
3-El seguimiento clinico de los pacientes y una
buena historia clinica donde no sdélo consten los an-
tecedentes personales, sino también los familiares
con exploracion auxologica, es primordial para el
diagnodstico de las alteraciones del gen SHOX ya
que frecuentemente el fenotipo es inespecifico en
la etapa prepuberal.

SP3/d2d3-151 Crecimiento

HORMONA DE CRECIMIENTO (GH) EN PACIENTE
CON MONOSOMIA 18Q

Castro Corral, L.V, Segovia Orti, R.®, Minguez Vi-
nardell, M., Armero Bujaldon, C.?®, Caimari Jaume,
M.,

(" Endocrinologia Infantil, Hospital Comarcal de
Inca, INCA. @ Endocrinologia Infantil, Hospital Uni-
versitario Son Espases, Palma de Mallorca.

Introduccion

Los nifios con delecion del cromosoma 18q, presen-
tan anomalias en el crecimiento con una prevalencia
del 64% de talla baja (talla < -2DE), 68% velocidad
de crecimiento por debajo de 1DE y el 50% retraso
en la maduracion ¢sea. Los factores de crecimiento
suelen estar descendidos (72% presentan déficit de
IGF-1y hasta el 83% son deficitarios de la IGF-BP3).
72% de pacientes presentan una respuesta dismi-
nuida de GH. La alteracion de la funcion tiroidea con
hipotiroidismo, es un hallazgo frecuente.

Descripcion del caso / Evolucion
Varén, remitido a Endocrinologia Infantil a los 22
meses de vida por talla baja -2.69DE. Estanca-
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miento pondero-estatural desde los 6 meses. Como
antecedentes, primer hijo fruto de gestacion por fe-
cundacion in vitro de padres sanos, no consangui-
neos. Se detecta una ventriculomegalia unilateral
en el 3° trimestre de gestacion. Nacido a término
con antropometria adecuada para su edad. En el
screening neonatal presenta elevacion TSH hasta
8,7 con descenso hasta normalizacion al mes de
vida.

Con 9 meses de vida, se deriva a neuropediatria
por hipotonia y retraso del desarrollo psicomotor.
Se solicita una resonancia magnética cerebral don-
de se detecta una hipogenesia de cuerpo calloso.
Déficit de IgA, sin asociar infecciones relevantes.
Talla diana de 170.5 + 5 cm ( -1.09 DE). La explo-
racion fisica, Peso: 10.93 kg (p9, -1.35 DE). Talla:
80 cm (p<1, -2.69 DE), P. cefalico: 45 cm (p<1,
-3.44 DE) Fenotipo peculiar. Testes en escroto de
2cc, pene normal. Estudios realizados por parte de
endocrino: Serie 6sea sin alteraciones relevantes,
Edad 6sea acorde a la cronoldgica. Analitica estu-
dio inicial: IGF1: 5,85ng/ml (valores normales para
la edad 51-289), IGFBP3: 2,98mcg/ml (valores nor-
males para la edad 0.7-3), IgA<7 mg/dl (valores
normales para la edad 50+/-24). Test de glucagon
pico de GH; 14.30ng/ml. Estudio genético, aCGH:
Delecion 18921.32- g23 de 19 Mb. A los 2 afios y
3 meses de vida, se inicia tratamiento con levoti-
roxina por TSH 5.1mUl/ml con normalizacién pos-
terior. Respecto a la talla, no cumplia los criterios
clasicos para iniciar el tratamiento con hormona
de crecimiento. Se inicia de forma privada el tra-
tamiento con GH los 2 afios y 5 meses, con talla
en -2.3DE, en espera de la aprobacion por nues-
tro hospital para iniciar tratamiento con hormona
de crecimiento fuera de ficha técnica, que resulta
aprobado. Notable mejorfa del crecimiento con GH
a dosis 0.035mg/kg/dia, presentando al afio de ini-
cio de tratamiento talla en -1.24 DE, lo que supone
un incremento de talla de +1.06DE y velocidad de
crecimiento de +2.5 DE.

Neurolégicamente se aprecia una mayor conexion
con el entorno, estableciendo a los 3 afios y medio
contacto visual e interés por objetos y es capaz de
caminar de forma autonoma. La resonancia de con-
trol no muestra cambios resefiables. Microcefalia
estable, con perimetro cefalico en -2.6DE.

Recomendaciones

Estan descritos beneficios del tratamiento con
GH, tanto a nivel de crecimiento estatural como
neuroldgico, con mejoria del coeficiente intelectual
no verbal y cambios cuantitativos en la resonancia
cerebral en los tiempos de relajacion en T1. Dada
la notable mejoria de talla y aparente mejoria
cinica neuroldgica en cuanto al grado de atencion
y conexion con el entorno en nuestro caso, se
renueva la aprobacion de tratamiento con GH.

SP3/d2d3-152 Crecimiento

RESPUESTA AL TRATAMIENTO CON HORMO-
NA DE CRECIMIENTO SEGUN EL DIAGNOSTICO
POR EL QUE SE INDICO

Garcia Navas, PV, Kortabarria Elguero, M.(", [biricu
Lecumberri, A.(V, Garcia Muro, C.*", Ruiz Del Cam-
po, M.,

() Pediatria, Hospital San Pedro de la Rioja, Logro-
no.

El tratamiento con hormona de crecimiento (GH)
estd indicado en pacientes con diferentes patolo-
gfas: déficit de GH, nifios nacidos pequefios para
la edad gestacional (PEG), sindrome de Turner,
Prader-Willi y haploinsuficiencia del gen SHOX. La
GH estimula el crecimiento de los huesos largos y
su objetivo es conseguir una normalizacion de la
talla en los pacientes que lo reciben.

Objetivos

Valorar la respuesta al tratamiento con hormona de
crecimiento segun las diferentes indicaciones por
las que se prescribe.

Material y métodos

Estudio retrospectivo descriptivo, en el que se valo-
ré la respuesta al tratamiento con GH en los pacien-
tes seguidos en las Consultas de Endocrinologia
Infantil y que finalizaron este entre los afios 2012
y 2017. Para el analisis estadistico se utilizo el pro-
grama estadistico SPSS 24.0.0.

Resultados

Se incluyeron un total de 59 pacientes, 37% varo-
nes y 63% mujeres. La edad media al inicio del tra-
tamiento fue de 10,2 + 2,8. Los diagndsticos por
los que se indico el tratamiento con hormona de
crecimiento fueron mayoritariamente dos, déficit
de GH y pequefio para la edad (PEG), ambos un
44,1%. Excepto un paciente, los demas presenta-
ron aumento de la velocidad de crecimiento tras 6
meses de tratamiento, con una media de 3.81 cm/
afio superior a la previa. Se encontraron diferencias
estadisticamente significativas en la ganancia de
talla, comparando la talla final con la talla al inicio
del tratamiento (p=0,000), con una ganancia de
+0,7 desviaciones estandar (SDS). Los pacientes
no lograron alcanzar su talla diana con una pérdi-
da de talla de -0,53 SDS, presentando diferencias
estadisticamente significativas (p=0,000). Compa-
rando los pacientes que recibieron tratamiento por
déficit de GH con los que lo hicieron por PEG, el
tratamiento se inicid6 mas precozmente en los PEG,
con una edad media de 9.05 + 2.5, mientras que
en los pacientes con déficit de GH se inici¢ a los
11.42 + 2.2 afios. En ambos grupos las SDS de talla
alcanzada, respecto a las SDS de talla al inicio del
tratamiento presentaron una mejora. Los pacientes
con déficit de GH, tuvieron una ganancia de SDS
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de talla de 0.8, mientras que los PEG lo hicieron
de 0.74 SDS, encontrandose en ambos grupos di-
ferencias estadisticamente significativas (p=0,000).
En ninguno de los 2 grupos se logro alcanzar la ta-
lla diana. No se encontraron diferencias estadistica-
mente significativas entre la talla alcanzada en los
pacientes tratados por déficit de GH vy los tratados
por PEG. La duraciéon media del tratamiento fue de
4,57 = 2,17 anos. Ningun paciente presenté com-
plicaciones.

Conclusiones

Los pacientes que recibieron tratamiento con GH
presentaron una mejora de las SDS de talla final
respecto a las SDS de talla inicial, pero no lograron
alcanzar su talla diana. Se obtuvieron los mismos
resultados analizando a los pacientes divididos en
grupos por los que se indico el tratamiento, déficit
de GH y pequefios para la edad gestacional.

P3/d2d3-153 Crecimiento

DEFORMIDAD DE MADELUNG DE APARICION EN
LA PUBERTAD

Belmonte Pintre, Z(, Marban Calzon, M.(V, Gon-
zalez Jimeno, A.(", Jiménez-Castellanos Holgado,
L. Martin Castiblanco, D.(", Resa Serrano, E.(.

() Pediatria, Hospital General Mancha Centro, Alca-
zar de San Juan.

Introduccion

La talla baja es uno de los motivos de consulta méas
frecuente en pediatria, siendo la ocasionada por
la deficiencia del gen SHOX la causa monogénica
mas frecuente de talla baja (2,5-15% de los
casos de talla baja idiopatica, TBI) SHOX actua
retrasando la diferenciacion de los condrocitos vy
la fusion del cartilago de crecimiento. La funcion
de SHOX depende del nimero de copias presentes:
un aumento en el numero de copias produciria talla
alta; y una haploinsuficiencia daria lugar a una
diferenciacion prematura de condrocitos, fusion
acelerada del cartilago epifisario y detencion
prematura del crecimiento.

Descripcion del caso / Evolucion

Nifia de 12 afios, derivada a la consulta de Endo-
crinologia Pediatrica por deformidad de ambos an-
tebrazos en dorso de tenedor, que aparecio 4 me-
ses antes coincidiendo con el inicio del desarrollo
mamario. Antecedentes familiares: hermano de 15
afnos con déficit de hormona de crecimiento e hipo-
plasia hipofisaria en tratamiento sustitutivo con GH.
Tallas normales-bajas en rama paterna y normales
en rama materna. Abuela paterna con misma de-
formidad. Talla diana: 159,2 cm. En la exploracion
fisica destaca talla normal (145.2 cm p15), acorta-
miento de braza (139.2 cm), ratio envergadura/talla
0.958, ratio talla sentado/talla 0,467 (p16). Sobre-

peso, leve retrognatia, paladar ojival, acortamiento
mesomélico de EESS con deformidad de Made-
lung, limitacion en la pronosupinacion de ambos
antebrazos, acortamiento del 4°-5° metacarpiano,
cubito valgo, angioma en pierna derecha. Tanner
[lI-IV. Entre las pruebas complementarias destaca
cariotipo 46 XX, estudio hormonal normal. Radio-
graffa de mano: triangulaciéon de carilla articular
de cubito, desplazamiento volar del carpo >20 cm,
hundimiento del semilunar 16 mm.

SP3/d2d3-154 Crecimiento

SINDROME DE KLINEFELTER CON TALLA BAJA:
A PROPOSITO DE DOS CASOS

Morales Pérez, C.(V, Riego Ramos, M.J.(, Santos
Mata, M. .V, Redondo Torres, A.l.V, Macias Ldépez,
F.

() Pediatria, Hospital de Jerez, Jerez de la Frontera.

Introduccion

El sindrome de Klinefelter (SK) es la cromosomopa-
tia sexual més frecuente y primera causa de hipo-
gonadismo hipergonadotropo primario en varones
(1/660). La etiologia es genética siendo la presen-
tacion mas frecuente 47 XXY aunque existen mosai-
cos y variantes. Presenta expresion fenotipica varia-
ble y la funcién endocrinolégica es normal hasta la
pubertad, lo que dificulta el diagndstico precoz. El
fenotipo tipico es masculino con talla alta despro-
porcionada, adiposidad abdominal, ginecomastia,
vello escaso, y testiculos pequefos. Se han des-
crito casos de SK con talla baja con y sin déficit de
GH, y asociados a PEG, que responden a GH. Pre-
sentamos a continuacion dos casos de SK asocia-
dos a talla baja (M. Bonomi, V. Rochira, D. Pasquali,
G. Balercia, E. A. Jannini, A. Ferlin. Klinefelter syn-
drome (KS): genetics, clinical phenotype and hypo-
gonadism. J Endocrinol Invest. 2017. 40:123-134).

Descripcion de casos

Caso clinico 1. Nifio de 11 afios en seguimiento por
talla baja. Antecedentes personales: Somatome-
tria al nacimiento normal. Nefrectomia izquierda a
los 2,5 afios. Hipoacusia neurosensorial izquierda.
Antecedentes familiares: Talla padre 154 cm, talla
madre 154 cm. Exploracion: Talla 131,5 cm (- 2,23
DS); Peso 24,8 kg (SDS: - 3,7 DS), no hallazgos
patologicos, estadio puberal |. Pruebas comple-
mentarias: Hemograma, Inmunoglobulinas, perfil
hepatico, renal, celiaco, lipidico, grasas en heces,
PTH y 25 OH Vitamina D normales. Perfil tiroideo,
suprarrenal, somatotropo normales (IGF 1- 165 ng/
ml). Perfil gonadal: LH 0,23 mUl/ml, FSH 0,7 mUl/
ml, Testosterona 19,35 ng/dl. Cariotipo 47XXY. Test
de liberacion de GH estimulado con glucagén: pico
GH 4,09 ng/ml. Test de liberacion de GH estimulado
con propranolol pico 6,3 ng/ml. Se incluye por tanto
en el protocolo de tratamiento con GH. Caso clinico
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2. Nifio de 13,7 afios en seguimiento por talla baja.
Antecedentes personales sin interés. Somatometria
al nacimiento normal. Antecedentes familiares: Talla
paterna 164 cm, talla materna 163 cm. Exploracion:
Talla 145.1 cm (SDS: - 2,14 DS); Peso 31,7 kg (SDS:
-2,09 DS), velocidad de crecimiento en ultimo afio
p3. No hallazgos patolégicos, pubarquia ll, testes 6
cc de aspecto normal, estadio puberal Il. Pruebas
complementarias: Hemograma, Inmunoglobulinas,
perfil hepatico, renal, celiaco, lipidico, grasas en
heces, PTH y 25 OH Vitamina D normales. Perfil go-
nadal: LH 2,5 mUi/ml, FSH 3 mUi/ml, Testosterona
2,8 ng/ml. Perfil suprarrenal, tiroideo, somatotropo
normal. IGF-1 288 ng/ml. Cariotipo 47XXY [47XY
mosaicismo. Test de liberacion de GH estimulado
con glucagon: GH pico 0,86 ng/ml. Test de libera-
cién de GH estimulado con propranolol y ejercicio:
pico 8,26 ng/ml. Comentario - A pesar de ser la cro-
mosomopatia mas frecuente y las comorbilidades
que asocia, tan solo el 10% se diagnostican antes
de la pubertad. - Aunque presentan talla alta por
aumento de la velocidad de crecimiento, estan des-
critos en la literatura casos de SK con talla baja,
como es el caso de nuestros pacientes asociando
el primero de ellos déficit de GH. - En conclusion,
destacamos que la talla baja no excluye el diagnos-
tico de SK y destacar la necesidad de realizar ca-
riotipo también en los nifios con talla baja, para evi-
tar el diagndstico tardio de estos pacientes (Sanz
Marcos N, Turdn Vifias A, Ibafiez Toda L. Sindrome
de Klinefelter de presentacion atipica. An Pediatr.
2013; 79 (2): 112-115).

SP3/d2d3-155 Crecimiento

SINDROME DE MICRODELECION 16P11.2 PRO-
XIMAL: UNA CAUSA DE TALLA BAJA

Gomez Diaz, D.7V, Molina Sudrez, R.(", Gonzélez
Diaz, J.P.

() Pediatria, Complejo Hospitalario Universitario de
Canarias, La Laguna, Tenerife.

Introduccion

El sindrome de microdelecion 16p11.2 proximal es
una anomalia cromosémica caracterizada por un
retraso en el desarrollo y el lenguaje, discapacidad
intelectual leve, trastornos del espectro autista,
rasgos dismorficos leves y predisposicion a la
obesidad. Ademas, entre las causas conocidas
de talla baja susceptibles de tratamiento con
hormona de crecimiento se encuentran aquellos
casos de trastornos del crecimiento en pacientes
pequefios para su edad gestacional sin crecimiento
recuperador.

Descripcion del caso

Se presenta el caso de un nifio de 7 afios y 7 meses
en seguimiento en nuestras consultas por talla baja.
Fue una adopcion internacional de China con 14

meses de edad, con los siguientes antecedentes
personales: Recién nacido a término (40 semanas),
pequefio para la edad gestacional (p<1, -2.76 DE),
intervenido de labio leporino en China.

Asimismo, tras su adopcion ha sido intervenido
de: fisura palatina completa, polidactilia izquierda
(pulgar con tres falanges vy metacarpiano
accesorio) y criptorquidia. Por otro lado, durante
su seguimiento se detecta: retraso mental
moderado (Cl 58), sordera neurosensorial
bilateral, microcefalia grave y talasemia minor.
Antropometria: Peso 14.6 kg (p<1, -2.4 DE). Talla
106.2 cm (p<1, -3.71 DE). Velocidad de crecimiento
4.4 cm/afio (p6, -1.64 DE). Perimetro cefalico 45.5
cm (-5 DE). En la exploracion fisica destacan:
microcefalia, cicatriz secundaria a intervencion de
fisura palatina, ptosis palpebral izquierda, orejas
grandes y tono muscular disminuido a nivel global.
Resto sin hallazgos de interés. Se realiza estudio
hormonal (incluyendo perfil tiroideo) y despistaje de
celiaquia, sin objetivarse alteraciones, manteniendo
una edad 6sea acorde a la edad cronologica du-
rante su seguimiento. No se evidencian anomalias
en el estudio espectroscopico ni en la resonancia
magnética craneal, a excepciéon de la microcefa-
lia. Se solicita estudio genético, detectandose una
delecion en la region 16p11.2, asociada a un com-
ponente de susceptibilidad, que podria explicar el
fenotipo del caso.

Por otro lado, se detecta una duplicacion en la re-
gion 2q13 de significado incierto. Dado que pre-
senta una talla baja secundaria a CIR con creci-
miento no recuperador, se inicia tratamiento con
hormona de crecimiento hace 2 afos, actualmen-
te a una dosis de 0.040 mg/kg/dia, obteniéndose
escasa respuesta (velocidad de crecimiento de 4
cm/afio). Recibe ademas seguimiento y tratamien-
to multidisciplinar (Endocrinologia, Neuropediatria,
Rehabilitacion, Otorrinolaringologfa, Logopedia,
Psicologia).

Conclusiones

Los arrays y otras técnicas moleculares son Utiles
para guiar el diagnostico de pacientes con talla baja
y fenotipo dismarfico. La relacion entre genotipo y
fenotipo del Sindrome de microdelecion 16p11.2
proximal es indeterminada.

En ocasiones se recomienda el estudio genémico
de los progenitores para averiguar el origen, de
novo o heredado, de la alteracion detectada y
aquellas de significado incierto, no siendo posible
este estudio en nuestro paciente. Los pacientes con
sindrome de microdelecion 16p11.2 se benefician
de seguimiento y tratamiento multidisciplinar.
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SP3/d2d3-156 Hipotalamo / Hipdfisis
PANHIPOPITUITARISMO POR MUTACION EN
LHX3

Torrabias Rodas, M.(", Nunes, T.F™", Vifolas, M.(",
Costa, A.", Sellares, E.(V, Campos, A.?.

() Pediatria, Hospital Universitari de Vic, Vic. ? En-
docrinologia molecular, Hospital la Paz, Madrid.

Introduccion

El panhipopituitarismo se manifiesta como déficit
combinado de hormonas hipofisarias (DCHH) y su
presentacion clinica puede ser muy heterogénea
en funcion de los déficits y puede asociar malfor-
maciones viscerales. La etiologia de esta patologia
incluye alteraciones de factores de transcripcion
que intervienen en el desarrollo de la hipdfisis, y
patologia perinatal (hipoxia, parto traumatico). El
DCHH tipo 3 (OMIM 221750) esta producido por
mutaciones recesivas en el gen del factor de trans-
cripcion LHX3, factor que interviene en la formacion
y diferenciacion de las células de la adenohipdfisis,
del sistema neuroendocrino y auditivo.

Descripcion del caso

Nifla de 1 mes que consulta por ictericia, colesta-
sis y rechazo del alimento. Padres consanguineos.
Antecedentes perinatales: nacida a término (41.3)
con peso (37659) vy talla (48 cm) adecuados para
la edad gestacional, sufrimiento fetal, distrés respi-
ratorio, hipoglucemias corregidas con suplemento
endovenoso de glucosa (aporte maximo 5 mg/kg/
min), hiponatremia e ictericia que requiri¢ fototera-
pia 3 dias. Cribaje de hipoacusia alterado que pos-
teriormente se confirma y prueba del talén normal.
En la exploracion destaca ictericia, hernia umbilical,
cutis marmorata, rasgos toscos, fontanela anterior
muy grande, retraso ponderoestatural y cifosis dor-
sal. El andlisis de sangre muestra hipotiroidismo
central (TSH <0.010 mU/ml, T4 < 0.25 ng/dl) am-
pliandose el estudio de hormonas hipofisarias en
hipoglucemia (45 mg/dl): FSH <0.2mU/ml, LH <0.2
mU/ml, prolactina 0.2 ng/ml, ACTH 17 pg/ml, cor-
tisol 11.2 mcg/dl, GH <0.1 ng/ml, IGF1 <34ng/ml.
Con el diagnoéstico de panhipopituitarismo se reali-
za RMN que muestra adenohipdfisis hipoplasica y
normalidad de médula espinal y vertebral. Recibe
tratamiento con hidrocortisona, tiroxina y GH con
remision de la sintomatologia, excepto leve retra-
SO psicomotor, sordera neurosensorial, leve retraso
ponderoestatural y cifosis. Con dichos hallazgos
se realiza estudio genético que muestra una muta-
cion en el factor de transcripcion LHX3 (C.587C>A)
sin sentido en homocigosis en el paciente y en
heterocigosis en ambos progenitores.

Conclusiones

Segun la literatura, y considerando la correlacion
genotipo/fenotipo, en un paciente con DCHH que
asocia sordera neurosensorial y limitacion de la

rotacion de la columna cervical se recomienda
incluir en el diagndstico diferencial el DCHH tipo
3 y dirigir el estudio molecular a investigar muta-
ciones en LHX3 como primera opcion. En el caso
que presentamos la afectacion de la columna es
dorsal en lugar de cervical, por lo que sugerimos
considerar la mutaciéon en LHX3 ante afectacion de
cualquier nivel de la columna vertebral.

SP3/d2d3-157 Hipotalamo / Hipdfisis

TUMOR SUPRASELAR Y TALLA BAJA: (CAUSAY
CONSECUENCIA?

Murioz Pérez, 5., Alvarez Gil, N.(V, Lépez Andrés,
N.@).

() Pediatria, Hospital Universitario de Torrejon de
Ardoz, Torrejon de Ardoz. @ Servicio de Pediatria,
Hospital Universitario de Guadalajara, Guadalajara.

Descripcion del caso

Varén de 13 afios y 2 meses remitido a la consulta
de Endocrinologia Pediatrica por disminucion de la
velocidad de crecimiento. No tiene antecedentes
de interés. En la somatometria al nacimiento des-
taca una longitud en -2,42 SDS. Tiene una talla dia-
na en -1,84 SDS. En la primera visita presenta una
talla de 132 cm (-3,39 SDS), Tanner | y una edad
6sea (EQO) de 11 afios y medio. Se le solicita una
analitica donde se objetiva LH y testosterona en
rango prepuberal y factores de crecimiento en ran-
go normal para su edad. Es catalogado de retraso
constitucional del crecimiento y desarrollo (RCCD)
por presentar EO retrasada e iniciar pubertad a los
14 anos. Presenta mala velocidad de crecimiento el
primer afo de seguimiento por lo que a los 14 afios
y 3 meses se le realiza test de estimulo de GH re-
sultando no patoldgico. Mejoria de la velocidad de
crecimiento en los 3 afios siguientes, aunque ejecu-
ta estirén puberal pobre (11 cm aproximadamente
en total) atribuido a su condicién de recién nacido
pequefio para la edad gestacional. Se da de alta de
nuestra consulta a los 18 afios con los diagnosticos
de RCCD y talla baja. En este momento, talla: 151,6
cm (-4,06 SDS), Tanner V. Tres meses después, el
paciente acude a urgencias por cefalea migrafiosa
de dos horas de evolucion, desviacion de la comi-
sura bucal, defecto visual y alteraciéon de la sensi-
bilidad de extremidades izquierdas. Refiere cefalea
episodica de un mes de evolucion. La TC urgente
no presenta alteraciones. A las 48 horas se le rea-
liza una resonancia magnética (RM) cerebral que
revela lesion expansiva extraaxial selar-supraselar
compatible con craneofaringioma. Pautan trata-
miento con dexametasona para disminuir el edema
perilesional e interconsultan a Endocrinologia. El
estudio hormonal revela panhipopituitarismo (déficit
de TSH, ACTH, LH, FSH y probable GH) e hiperpro-
lactinemia probablemente por efecto tallo. Inician
tratamiento sustitutivo con Levotiroxina. Se intervie-
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ne en dos tiempos: reseccion transfenoidal parcial
completandose con reseccion transcraneal. Como
complicacion de la segunda intervencion aparece
diabetes insipida central pautandose para ello Des-
mopresina. La anatomia patoldgica revela un tumor
germinal no germinomatoso tipo tumor saco vitelino
a nivel supraselar. RM postquirdgica: reseccion in-
completa con diseminacion a nivel del tronco del
encéfalo. El paciente recibe quimioterapia. A los
6 meses del diagnodstico se objetiva elevacion de
alfa-fetoproteina y en la RM cerebral se puede ver
progresion meningea e hidrocefalia. Al mes ingresa
en medicina interna por deshidratacion hiponatré-
mica e infeccion respiratoria con posterior exitus.

Discusion

Los tumores de células germinales representan el
3-4 % de los tumores cerebrales primarios en ni-
nos. Los pacientes con tumores que surgen en la
region supraselar a menudo presentan deficiencias
hormonales sutiles o0 manifiestas, y es posible que
tengan prédromos prolongados que duran meses
0 afos. ¢Es posible que nuestro paciente presen-
tase dicha lesion organica durante su seguimiento
en nuestra consulta y fuese el responsable de su
talla baja? ¢ Pudo nuestro paciente completar la pu-
bertad a costa de la beta- hCG producida por los
tumores germinales?

SP3/d2d3-158 Hipotalamo / Hipdfisis
PROLACTINOMA Y TALLA BAJA, ; QUE, COMOY
CUANDO TRATAR?

Nuevo Casals, S.(V, Ruiz-Cuevas Garcia, P, Puer-
to Carranza, E.'V, Lépez Bermejo, A.(Y, Mayol Ca-
nals, L.,

(" Endocrinologia pediatrica, Hospital Universitari
Doctor Josep Trueta, Girona. @ Jefe de servicio de
Pediatria, Hospital Universitari Doctor Josep Trueta,
Girona.

Introduccion

La talla baja es una de las patologias mas comu-
nes en la consulta de endocrinologia pediatrica. En
la edad pediatrica los adenomas hipofisarios son
poco frecuentes. El prolactinoma es el tumor hipofi-
sario mas frecuente en adultos pero es muy raro en
pediatria siendo mas prevalente en nifias.

Presentamos un caso de talla baja con déficit de
hormona de crecimiento que podria ser secundario
a un prolactinoma sin hipogonadismo asociado. El
uso de hormona de crecimiento es controvertido en
estos pacientes ya que la talla deberia mejorar tras
el tratamiento del prolactinoma.

Descripcion del caso / Evolucion
Varon de 14''2 afios de edad derivado por talla
baja con talla 152cm (p1,5, -2,18 DE). Peso: 47,9KG

(p13,6, -1,1DE). Velocidad de crecimiento: 2,82cm/
afio (p7,2, -1,46DE). Tanner 3 con volumen testicu-
lar 15 ml bilateral. Antecedentes personales y fa-
miliares sin interés, no antecedente de RCIU vy talla
diana familiar168,5cm. Consta crecimiento normal
hasta los 7 anos con velocidad de crecimiento en
percentil 50 y enlentecimiento posterior. Aporta ana-
litica donde destaca; FSH: 2,84 mUl/mL, LH: 1,41
muUl/mL, testosterona 0,69mcg/L, TSH: 5,77mUl/l,
Somatotropina:  0,05ng/mL, IGF-1:  230ng/mL,
IGFBP3: 4,5mcg/mL. Edad 6sea: 14 afios con edad
cronolégica 14 afios y 6 meses. Se realiza analitica
sanguinea donde se objetiva prolactina: 302 mcg/L.
Resto de estudio normal. Test de glucagon patolo-
gico. Se realiza RMN cerebral que muestra microa-
denoma de 6x 6 x 5mm que deforma levemente la
mitad derecha del suelo de la silla turca. Analitica
de control con prolactina 304mcg/L y ausencia de
macroprolactina, TSH: 4,99mUI/L y T4L:1ng/dL.

En colaboracion con el servicio de endocrinologia
de adultos se decide iniciar tratamiento con caber-
golina segun protocolo, disminuyendo la prolactina
a 7,82 ng/mL al mes del inicio del tratamiento. Dado
el mal prondstico de talla final realizamos tratamien-
to con hormona de crecimiento una vez normaliza-
dos los niveles de prolactina con control de RNM
hipofisaria a los 6 meses de evolucion.

Discusion del caso

Nuestro paciente fue derivado por talla baja. En
el estudio ademas de un déficit de hormona de
crecimiento se objetivd una hiperprolactinemia.
Valores de prolactina > 200mcg/L son sugesti-vos
de macroadenoma (tumor >1cm). La macropro-
lactinemia forma parte del diagnéstico diferencial.

En nuestro caso llama la atencion la presentacion
de unos niveles tan elevados de prolactina en un
varén, en presencia de un microadenoma y con
alteracion concomitante de hormona de crecimiento
sin  hipogonadismo que suele ser la primera
manifestacion en los prolactinomas. Dado el mal
pronostico de talla final se nos planted la duda de la
necesidad de iniciar conjuntamente el tratamiento
con cabergolina y hormona de crecimiento. Hay
muy poca informacion en la literatura sobre el
tratamiento combinado.

Conclusiones

1- Los prolactinomas son tumores hipofisarios poco
frecuentes, que debemos tener en cuenta en el
diagndstico diferencial de la talla baja. 2- Aunque
hay poca experiencia en el tratamiento concomi-
tante con cabergolina y hormona de crecimiento
se puede plantear en casos con mal prondstico de
talla final haciendo un control estricto de niveles de
prolactina y RNM hipofisaria.
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SP3/d2d3-159 Hipotalamo / Hipdfisis

SINDROME DE MORSIER: A PROPOSITO DE UN
CASO

Molina Sudrez, R.(", Gémez Diaz, D.(V, Galvarro Ma-
rin, J.M.(V, Gonzalez Diaz, J.P(".

() Pediatria, Complejo Hospitalario Universitario de
Canarias, La Laguna, Tenerife.

Introduccion

La displasia septo-6ptica (DSO) se caracteriza por
una triada clasica (30% de los pacientes) definida
por: hipoplasia del nervio 6ptico, anomalias de las
hormonas hipofisarias y defectos de la linea media
(agenesia del septum pellucidum y/o del cuerpo
calloso). La etiologia suele ser desconocida, pero
se han descrito casos debidos a la influencia de
factores ambientales (abuso de alcohol y drogas 6
maternidad temprana) y casos familiares, asociados
a mutaciones en los genes: HESX1, SOX2,
SOX3y OTX2 (presentes en <1% de los pacientes).

Descripcion del caso

Lactante de 6 mesesy 15 dias remitida por sospecha
de DSO. Como antecedentes personales, fue una
RNT (41+6 semanas), GEG (4125 gramos: p95,
1.74 DE), con diagnéstico prenatal de displasia
de septum pellucidum y discreto engrosamiento del
cuerpo calloso. Ingreso neonatal por sospecha de
corioamnionitis (cultivos negativos) e hipoglucemia.
Screening metabdlico normal.  Otoemisiones
acusticas superadas. Durante su ingreso, se realiza
ecografia transfontanelar, en la que se evidencia
la ausencia de septum pellucidum, con discreta
ventriculomegalia, sin otras malformaciones de la
linea media (cuerpo calloso normal) ni alteraciones
de la migracion neuronal. Antropometria: Peso 7.3
kg (p30, -0.53 DE). Talla 64.5 cm (p17, -0.96 DE).
Perimetro cefélico 43.5 cm (p57). Velocidad de cre-
cimiento normal (p73, 0.64 DE). En la exploracion
fisica, destacan la presencia de: epicantus interno
bilateral, estrabismo, nistagmo y pupilas medias,
sin respuesta a reflejo luminoso. No fija ni sigue
con la mirada. Resto de exploracion fisica normal.
Desarrollo psicomotor normal, aunque con limita-
ciones secundarias al déficit visual, por lo que se
encuentra en seguimiento en Rehabilitacion. En el
estudio hormonal se objetiva IGF-1 <15 ng/ml (- 2
DE), con IGFBP-3, perfil tiroideo y resto de hormo-
nas dentro de parametros normales. En la RMN
craneal se comprueba la ausencia del septum pe-
llucidum, asi como hipoplasia de: quiasma optico,
de porciones mas proximales de ambos nervios
opticos y del infundibulo hipofisario. Se realiza valo-
racion por parte de Oftalmologia, visualizandose hi-
poplasia papilar bilateral, con una visiéon inferior a
0.1 por ambos ojos. Se solicita la secuenciacion
del gen HESX1, asi como el estudio genético del
gen SOX2, sin detectarse variantes patogénicas en
la codificacion de ambos genes. Por todo lo ante-

riormente descrito, el diagndstico en esta paciente
se establece porque cumple los tres rasgos de la
triada clésica, recibiendo seguimiento y tratamiento
multidisciplinar en el momento actual (Endocrinolo-
gfa, Rehabilitaciéon, Neuropediatria, Oftalmologia).
No se ha objetivado aun ningun déficit hormonal
con traduccion clinica.

Conclusiones

Para establecer el diagnostico de displasia septo-
Optica se han de cumplir, al menos, dos de los tres
rasgos de la triada clasica. El déficit hormonal méas
frecuente es el de GH, asociandose en menor me-
dida con: hipotiroidismo, insuficiencia suprarrenal
y diabetes insipida. El manejo multidisciplinar es
imprescindible, mejorando el prondstico cuanto
mas precoz se haga el diagnostico.

SP3/d2d3-160 Hipotalamo / Hipdfisis
DEFICIENCIA COMBINADA DE HORMONAS HI-
POFISARIAS: VARIABILIDAD CLINICA Y EVOLU-
TIVA

Gonzélez Gayén, L.V, Ascaso Matamala, A.M.(",
Trujillano Lidon, C.L.7", Llorente Cereza, M.T.", Re-
vuelta Cabello, A.(V, Bueno Lozano, M.G.(".

(" Endocrinologia Pediatrica, Hospital Clinico Uni-
versitario Lozano Blesa, Zaragoza.

Introduccion

El hipopituitarismo engloba situaciones clinicas que
cursan con deficiencia de secrecion de una o varias
hormonas hipofisarias. Su prevalencia es 45,5
casos por cada 100000 personas. La presentacion
clinica es heterogénea y varia desde cuadros
graves de hipoglucemia o colestasis neonatales,
hasta presentaciones tardias. Se presentan tres
casos de hipopituitarismo cuyo motivo de consulta
fue retraso de crecimiento progresivo desde los dos
afios sin antecedentes familiares de talla baja. Se
discute su evolucion, la importancia de la prueba
de imagen y diagnoéstico molecular.

Descripcion del caso

Caso 1 Nifia de 3,5 afios, embarazo y parto sin
incidencias. Peso: 2820 g (P10, -0,9 s.ds para P50,
longitud: 49 cm (P25, -0,6 s.d.s para P50). Talla
diana: 156,1 cm (P10, -1,34 DE para p50). Talla:
84,6 cm (Caso 2: Niha de 6,8 afos, embarazo y
parto sin incidencias. Peso 3075 g (P30, -0,55 s.d.s
para P50), longitud 49,5 cm (P43, — 0,19 s.d.s para
P50). Talla diana: 161 cm (P31 -0,50 s.d.s para
P50). Talla: 101,4 cm (Caso 3 Nifia de 13,2 afios.
Embarazo y parto normal.Peso: 3300 g (P51, +0,05
s.d.s para P50), longitud 49 cm (P32, -0, 49 s.d.s
para P50). Prepuber. Talla: 113 cm (PROP1. Con 14
anos precisa anadir al tratamiento hidroaldosterona
(5 mg/m2/dia) por clinica de cansancio, cortisol
basal de 2.44 pg/mL y tras estimulo con ACTH de
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17,50 mcg/dL.A los 16 afios inicia tratamiento de su
hipogonadismo. Talla adulta: 158,7 cm.

Conclusiones

El hipopituitarismo es una entidad poco frecuente
cuyo espectro fenotipico y evolutivo es variable.
La prueba de imagen orienta hacia el diagnostico
genético a realizar. El estudio molecular, si es
positivo, permite predecir la evolucion clinica del
paciente y realizar consejo genético, aunque su
rentabilidad actual esté en discusion.

SP3/d2d3-161 Hipotalamo / Hipdfisis
ESTANCAMIENTO PUBERAL COMO UNICO SiN-
TOMA DE MACROPROLACTINOMA

Orés Milian, M.E.(V, Pérez Diaz, A.J.", Garzén Lo-
renzo, L., Alfaro Iznaola, C.©®, Sanchez Del Pozo,
J.® Garcia-Vao Bel, C.™.

(" Endocrinologia pediatria, Hospital del Tajo, Aran-
juez. @ Endocrinologia pediatria, Hospital Univer-
sitario 12 de Octubre, Madrid. © Endocrinologia
pediatria, Hospital Universitario Rey Juan Carlos,
Méostoles. @ Pediatria, Hospital del Tajo, Aranjuez.

Los adenomas hipofisarios suponen < 2% de los
tumores intracraneales en edad pediatrica. Dentro
de éstos, los prolactinomas son los mas frecuentes,
superados en la primera década por los adenomas
productores de ACTH. Los prolactinomas en
ninos presentan un comportamiento mas agresivo,
mayor tasa de crecimiento y extension extraselar
con respecto a la época adulta. Su diagndstico en
varones peripuberales se basa en el retraso de
aparicion de caracteres secundarios con niveles
de prolactina (PRL) elevados que, normalmente,
guardan correlacion con el tamafio tumoral, siendo
sugestivos de macroprolactinoma (mayor de 1
cm) niveles > 200 ng/ml. Los sintomas compresivos
son frecuentes en pacientes prepuberales. La
confirmacién diagnoéstica la obtenemos con
la resonancia magnética cerebral (RMN) con
contraste. El tratamiento de primera linea en
ausencia de efecto masa o compromiso visual
son los agonistas dopaminérgicos reservando la
cirugia para casos de resistencia. Presentamos
dos casos de macroprolactinoma en varones con
estancamiento puberal.

Caso 1 Vardon de 16 aflos en seguimiento por talla
baja (p <1; -3.1 DE). Antecedente de pequefio
para edad gestacional (PEG) con crecimiento
recuperador, criptorquidia intervenida
y cifosis con ortesis tipo Taylor. Inicialmente
no planteado tratamiento con hormona de
crecimiento (GH) por mantener velocidad de
crecimiento normal y perfil analitico incluido eje
somatotropo normal a pesar de test de estimulo
patolégico. Iniciada pubertad y adrenarquia a los

13 afios con progresion lenta (volumen testicular
maximo 6-8 ml a los 16 afios 5 meses) y niveles
de gonadotropinas basales y testosterona en limite
bajo, asi como edad ¢sea retrasada 1.5-2 afios
(Greulich & Pyle). En relacion con disminucion de
velocidad de crecimiento durante seguimiento, se
solicita nueva analitica donde se objetiva PRL de
947.5 ng/ml (basal y 30 minutos), resto de hormonas
de eje hipofisario normales salvo gonadotropinas
en limite bajo. Se realiza RNM que confirma
diagnostico de macroprolactinoma: masa selar de
1.86 x 1.50 x 1.50 cm con realce heterogéneo y
efecto masa en regién quiasmatica e hipotalamica,
no invasion. No presenta cefalea o alteraciones de
la vision. Se remite a Hospital de referencia donde
comienza tratamiento con cabergolina en pauta
creciente, dosis actual 2.25 mg/semana. Desde
inicio hace 10 meses: descenso de PRL (actual
87.2 ng/ml) y de tamafio tumoral y aumento de
valores de gonadotropinas y testosterona, aunque
sin cambios notables en caracteres secundarios.

Caso 2 Varéon de 15 afios en seguimiento por
obesidad (indice de masa corporal (IMC) p> 99; +
4.02 DE) e hipogonadismo (testiculos de 4 ml con
pene hipoplasico). Antecedente de prematuridad
de 34 semanas y PEG. En analitica se detecta
hipogonadismo hipogonadotropo y PRL 367.2 ng/
ml (basal y 30 minutos). No cefalea ni alteraciones
visuales. Se solicita RNM: lesion intraselar de 1.33
x 1.29 x 1.19 cm con captacion heterogénea.
No alteracion de quiasma Optico. Tras 6 meses
de tratamiento con cabergolina en hospital de
referencia (dosis actual 3 mg/semana) presenta
discreta disminucion de PRL que persiste > 300 ng/
ml, eje gonadal y exploracion fisica similar.

Conclusiones

La determinacion de PRL es necesaria en el estudio
de hipogonadismo seguida de RNM con contraste
de hipdfisis en caso de elevacion de la misma
confirmada. - Los sintomas por compresion son
poco frecuentes en edad peripuberal, tendremos
que prestar atencion no soélo al inicio sino a la
progresion de crecimiento de los caracteres
secundarios en varones.

SP3/d2d3-162 Hipotdlamo / Hipdfisis

REACCION ANAFILACTICA POR ANALOGO DE
GNRH

Bonet Alcaina, M.(V, Ortigosa Gémez, S.(V, Pérez
Sanchez, J.@.

() Pediatria, Hospital del Mar, Barcelona. ' Pedia-
tria, Corporacio Sanitari Parc Tauli, Sabadell.

Introduccion
La anafilaxia es la reaccion alérgica méas grave
que puede producirse, se instaura rapidamente
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(minutos u horas) tras la exposicion al alérgeno
y puede ser mortal. El diagndstico es clinico, vy
se caracteriza por la asociacion de sintomas que
afectan simultaneamente a dos o mas érganos. La
afectacion cutéanea es la mas frecuente, seguida
por la respiratoria, abdominal, neurologica vy
cardiovascular. La gravedad de un episodio es
impredecible y debe tratarse de forma agresiva y
precoz. El tratamiento de eleccion es la adrenalina
intramuscular. Como factor de riesgo para la
aparicion de reacciones graves se incluyen el
asma, atopia, anafilaxia previa y la exposicion al
antigeno por via parenteral. Los analogos agonis-
tas de la hormona liberadora de gonadotropina
natural (GnRH) se usan en pediatria en su forma
depot como tratamiento de la pubertad precoz
central (PPC) y también para su diagndstico (test
hormonal). La reaccién anafilactica se describe
como efecto adverso poco frecuente, existiendo en
pediatria solo 2 casos reportados en la literatura.
Su aparicion determina que esté contraindicado su
uso y el de cualquier otro analogo de GnRH. Descri-
bimos dos casos de reaccion anafilactica tras ad-
ministracion de triptolerina por via IM que motivaron
la suspension del mismo.

Descripcion caso

Caso n® 1. Nifia de 7 afos y medio con diagndstico
de PPC en tratamiento con analogo de GnRh que
presenta a los 20 minutos de la segunda dosis ad-
ministrada en el ambulatorio exantema pruriginoso
generalizado, inflamacion conjuntival, edema de
manos, pies y labios, dolor abdominal y sensacion
de “opresion en la garganta”, que precisa de la ad-
ministracion de adrenalina IM y corticoides orales.
En sus antecedentes consta asma en la primera in-
fancia.

Caso n° 2. Nifia de 9 afios en tratamiento con hor-
mona de crecimiento y analogo de GnRh con el
objetivo de mejorar prediccion de talla adulta, que
presenta de forma inmediata tras la segunda do-
sis, administrada en su domicilio, enrojecimiento de
cara y cuello, tos con sensacion de ahogo, mareo y
nauseas que cede a los pocos minutos sin precisar
medicacion. No antecedente de asma u atopia.

Conclusiones

La reaccion anafilactica frente a analogo de GnRH
es un efecto adverso poco frecuente pero poten-
cialmente grave. La administracion de anélogos de
GnRh debe realizarse siempre en un centro médico
y por personal capacitado para reconocer y tratar
de forma inmediata una reaccion anafilactica. Es
importante conocer que los nifios con antecedente
de alergia, asma mal controlado o episodios previos
de anafilaxia, presentan mayor riesgo de una reac-
cion anafilactica frente a los anélogos de GnRH.

SP3/d2d3-163 Hipotdlamo / Hipdfisis

CASO CLiNICO CRANEOFARINGIOMA EVOLU-
CION COMPLETA HASTA TALLA FINAL

Naranjo Gonzalez, C.(", Alkadi Fernandez, K.V, Pé-
rez Gomez, L., Gutiérrez Buendia, D.?", Bertholt
Zuber, M.L.?V, Freijo Martin, C.™.

(" Hospital Universitario Marqués de Valdecilla,
Santander.

Introduccion

Los craneofaringiomas son tumores infrecuentes,
localizados en silla turca o paraselares. Producen
sintomas neuroldgicos, visuales o por afectacion
del eje hipotalamo-hipofisario, con importante mor-
bimortalidad, a pesar de su histologia benigna.

Caso clinico

Varon remitido con 10,88 afos de edad para valora-
cion de crecimiento. Talla p50 desde el nacimiento
y hasta los 3 afnos de edad. Posteriormente, presen-
ta estancamiento ponderal. Antecedentes persona-
les: Sin interés. No PEG. Talla genética 171,02 cm.
Exploracion 12 visita: Talla 137,3 cm (-1,03 SDS).
Fenotipo normal. Pene 6x2 cm. Testes 6 ml. Edad
6sea (EO) 10,75 afos, prondstico talla final (PTF)
171,60 cm. Evoluciéon: Acude a control clinico, don-
de se observa caida progresiva del percentil de
talla. Edad cronolégica (EC) 13,6 afios: Peso 40,1
kg, talla 147,17 cm (-1,77 SDS), Velocidad Creci-
miento 3,09 cm/afio, Tanner G2, P2, testes 8-10 ml.
Se estudia secrecion de hormona de crecimiento
(GH) (con talla -1.81 SDS): Test insulina-hipoglu-
cemia con pico GH 3,18 ng/ml, IGF1 226 ng/ml,
gonadotropinas hipofisarias y TSH normales. Test
glucagén con pico GH 2,86 ng/ml. Se realiza RMN
cerebral donde se observa lesion quistica supra-
selar, que desplaza tallo hipofisario, con captacion
de contraste en anillo, que sugiere craneofaringio-
ma. EC 13,96 afios: Se realiza reseccion subtotal
del tumor. Postoperatorio inmediato: diuresis muy
abundante. Analitica: Natremia 160 mEg/L, ACTH
<5 pg/ml (<50); T4, 0,71 ng/dL (VN 0,77-1,76); TSH
0,06 mIU/L (VN 0,35-5,5); Cortisol 3 ug/dL (VN 4,3-
22,4); LH <0,1 mUl/ml (VN 1,5-20,3); FSH 0,5 mUl/
ml (VN 1,4-18,1); testosterona 0,05 ng/ml (VN 2,41-
8,27); PRL 12,0 ng/ml (VN 2,10-17,7). Inicia trata-
miento con desmopresina 120 mcg/dia, levotiroxina
50 mcg/dia e hidrocortisona 10 mg/dia. EC 14,86
afios: EO 13,5 afios con PTF 169,68 cm. Explora-
cion: Pene G2, testes 8 ml, gran complejo que li-
mita su vida. Inicia testosterona 50 mg/4 semanas,
con escasa respuesta. EC 15,27 afos: Talla -2,27
SDS, RMN control sin cambios. EC 15,54 afios: Ta-
lla 154,4 cm (-2,43 SDS), EO 13,75 afios con PTF
168,90 cm. Inicia tratamiento con somatotropina
0,025 mg/kg/dia. Mal cumplimiento, por rechazo de
las inyecciones. EC 19,1 afios: transicién a adultos,
Talla 170,6 cm (0,89 SDS), Testes 8-10ml, P2-3. Tra-
tamiento: levotiroxina 150 mcg/dia, hidrocortisona
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15 mg/dia, desmopresina 120 mcg/dia, testostero-
na 250 mg/4 semanas y GH 0,024 mg/kg/dia.

Conclusion

La RMN cerebral es obligada cuando ambos picos
de secrecion de GH en las pruebas de estimulo
son muy bajos. El incumplimiento terapéutico
en tratamientos prolongados, puede contribuir a
resultados no satisfactorios, por lo que la adherencia
es un factor clave a reforzar en la préactica clinica
diaria.

SP3/d2d3-164 Hipotalamo / Hipdfisis

AGENESIA DE CUERPO CALLOSO E HIPOPITUI-
TARISMO

Alvarez Gil, N., Mufioz Pérez, S.(V, Lépez Andrés,
N.@,

() Pediatria, Hospital universitario de Torrejon, Torre-
jon de Ardoz. ® Pediatria, Hospital universitario de
Guadalajara, Guadalajara.

Introduccion

El hipopituitarismo congénito se define como el
déficit aislado o combinado de los diferentes ejes
hormonales hipotalamo hipofisario. La clinica
puede ser muy heterogénea, desde cuadros
graves de hipoglicemia o colestasis neonatales,
hasta presentaciones tardias con retardo puberal,
hipogonadismo hipogonadotropo, impotencia o
infertilidad. En ocasiones, estos déficits hormonales
pueden ir asociados a defectos estructurales del
cerebro y de la linea media como la agenesia del
cuerpo calloso.

Descripcion del caso

Se presenta el caso de una nifia de 8 afios y 8
meses derivada desde neurologia donde era
seguida por agenesia de cuerpo calloso, por T4
libre baja y TSH normal. No referia polidipsia ni
poliuria ni nicturia. Adecuada ingesta. No astenia.
Estrefiimiento. No presentaba intolerancia al
frio ni aumento de peso ni piel seca. Adecuada
velocidad de crecimiento. Ritmo de suefio normal.
Como antecedentes personales, nacida de
embarazo controlado de curso normal. Parto a
término, con forceps. PRN: 3,200 g. No REA. En
periodo neonatal fue ingresada durante 4 dias por
hipoglucemias. Screening endocrinometabdlico
negativo. Desarrollo psicomotor normal. Como
antecedentes familiares, la madre media 170 cm
con menarquia a los 12 afios y el padre media
192 cm. Ambos sanos y no consanguineos. En la
exploracion fisica se objetivd peso: 24.8 kg (-0.97
DE). Talla: 125 cm (-1.26 DE). IMC: 15.87 % (p25,
-0.68 DE). Talla diana: 174.5 + 5 cm (1.74 DE).
Tension arterial y frecuencia cardiaca normal.
Fenotipo sin alteraciones. Tiroides no palpable no
bocio. Tanner I. Se extrajo analitica con hormonas

hipofisarias FSH <0.3 LH <0.1 (prepuberales),
Prolactina 32.8, GH 0.27, IGFBP-3 suero 2.06, IGF-I
<25, Cortisol 6.8, ACTH 21.3, TSH 3.589, T4 libre
0.6. Se diagnosticé de hipotiroidismo central y se
inicié tratamiento sustitutivo con levotiroxina 37,5
mcg al dia con ajustes posteriores de dosis segun
valores de T4 libre. EVOLUCION A los 10 afios y
7 meses se objetivd descenso de velocidad de
crecimiento ( -3.58 DE) con edad 6sea 8 afios y
10 meses. Se realizo test de estimulo de hormona
de crecimiento con clonidina con pico maximo de
0,24. Persistiendo velocidad de crecimiento baja,
se realizd segundo test de estimulo con propanolol
ejercicio también patoldgico, diagnosticandose
de déficit de hormona de crecimiento y empezé
tratamiento con hormona de crecimiento a los 12
afnos. A los 13 anos con edad ¢sea de 12 anos,
no presentaba ningun signo puberal, por lo que se
realizé control analitico con hormonas hipofisarias
basales: funciéntiroideanormosustituida, Prolactina:
18,9 IGF1: 136 IGFBP3: 4,34 iones, osmolaridad
plasma y orina normales. ACTH: 13,1 cortisol: 1,2
y se realizé test de LHRH con pico de LH menor de
0,1. Diagnosticandose de insuficiencia suprarrenal
secundaria e hipogonadismo hipogonadotropo.
Inicié tratamiento con hidrocortisona (8 mg/m?) y
a los 6 meses se comenzd con la induccion de la
pubertad con parches de estrégenos con buena
evolucion.

Conclusiones

Las anomalias anatémicas y los déficits hormonales
se correlacionan con la ontogenia del desarrollo
hipofisiario. El caso descrito podria deberse a
una mutacion en alguno de los multiples factores
de transcripcion que intervienen en el desarrollo
de la hipdfisis y la linea media. Es importante, la
coordinacion entre los servicios de neurologia
y endocrinologia para el seguimiento clinico de
estos pacientes teniendo en cuenta que los déficits
hormonales pueden aparecer gradualmente y por
tanto, el requerimiento de nuevos tratamientos
sustitutivos.

SP3/d2d3-165 Hipotalamo / Hipdfisis
MACROPROLACTINOMA COMO CAUSA DE RE-
TRASO PUBERAL

Puente Ubierna, L.(", Ruiz Garcia, E.'", Garcia Ber-
mejo, A.(", Royo Gémez, M.,

() Endocrinologia Pediatrica, Hospital Infanta Elena,
Valdemoro.

Introduccion

Los adenomas hipofisarios son una patologia
infrecuente en edad pediatrica, suponen <4% de
los tumores intracraneales, con una incidencia
anual, que se estima entre 0,1-4,1/100000 nifos.
De todos ellos, el prolactinoma es el mas frecuente
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en la edad pediatrica, sobre todo en las segunda
década de la vida, ya que supone hasta el 50% de
estos tumores. Debe sospecharse ante un paciente
con retraso puberal, galactorrea, o deceleracion
de velocidad de crecimiento por hipogonadismo
hipogonadotropo secundario a hipersecrecion de
prolactina.

Descripcion del caso

Paciente de 15 afiosy 6 meses, con antecedentes de
epigastralgia y cefalea recurrente, que es derivado
a la consulta por su pediatra, para valoracion de
retraso puberal. Talla en p 75 desde nacimiento,
con estancamiento a partir de los 11 afios, hasta
p 10 actual. Pubarquia y axilarquia a los 12 afos
y 13 afos respectivamente, sin asociar crecimiento
testicular. Refieren episodio previo autolimitado de
galactorrea. A la exploracion se objetiva Tanner G1
P3, con testes de 3cc. Se realiza edad 6sea acorde
a edad cronolégica. Se realiza estudio analitico
donde destaca FSH 2.32 mUI/ml, LH < 0.07 mUl/
ml, testosterona 0.28, PRL 776.38 ng/mL.

Ante dicho resultado se solicita RM craneal que
objetiva tumoracion hipofisaria de 18x21x21mm,
desplazando quiasma Optico, compatible con
macroadenoma quistico. Resto de ejes hormonales
con normalidad. Ante los hallazgos mencionados
se inicia tratamiento con cabergolina a 0.5mg/
semanales, objetivando normalizacion de los
niveles de prolactina y disminucion significativa del
adenoma >50% tras un mes de tratamiento. Tras 5
meses de tratamiento, el paciente mantiene lamisma
dosis de farmaco con buena tolerancia, objetivando
disminucién de los niveles de Prolactina a 0.6 ng/
ml y aumento de la LH a 0.9 mUl/ml. Clinicamente,
presenta un Tanner G2P3 4cc/3cc.

Conclusiones

Describimos este caso clinico, por la infrecuente
asociacion de macroprolactinoma como etiologia
de retraso puberal en varones. Precisa de una alta
sospecha clinica para su diagnostico. El trata-
miento de eleccion son los agonistas dopaminér-
gicos, siendo la cabergolina el mas utilizado. La
cirugia se reserva principalmente para pacientes
con mala respuesta al tratamiento médico, efectos
secundarios importantes o sintomas compresivos
graves.

SP3/d2d3-166 Hipotdlamo / Hipdfisis

PUBERTAD PRECOZ CENTRAL: LA EDAD ES IM-
PORTANTE

Puerto-Carranza, E.”, Nuevo Casals, S.V, Ruiz-
Cuevas Garcia, P", Mayol Canals, L.(".

() Pedlatria, Hospital Universitari Doctor Josep True-
ta, Girona.
Introduccion

La pubertad precoz es de origen central (PPC) en
el 98% de los casos. La mayoria son idiopéaticas,
sobre todo en nifas (80-90%). La PPC secundaria a
lesiones del sistema nervioso central (SNC) es mas
frecuente a edades tempranasy en el sexo masculino
(40-75%). El hamartoma hipotalamico es la lesion
del SNC que con mayor frecuencia causa pubertad
precoz en ambos sexos. Los pacientes pueden estar
asintomaticos, presentar clinica endocrinoldgica
como PPC o neuroldgica como epilepsia o crisis
geléasticas. Se describe el caso de una paciente con
signos de pubertad precoz a la edad de 4 afios.

Descripcion del caso / Evolucion

Nifla de 4 afios y 5 meses, sin antecedentes de
interés, que acude por telarquia bilateral intermitente
de aparicion hace 6 meses. A la exploracion fisica
destaca S2-3 bilateral, P1A1, con el resto de
exploracion normal. Peso: 18,2 kg (+0,09SD), talla:
109,2 cm (+0,73SD) y velocidad de crecimiento:
10,5 cm/a (+3,25SD). Las hormonas basales
tienen valores prepuberales, la ecografia pélvica
es normal para la edad y la edad 6sea evidencia
un adelanto de 2 afnos. Ante dichos hallazgos, se
sospecha pubertad precoz, que se confirma con
un pico de LH 12,6 mUI/ml a las 3 horas en el test
de leuprolide. Se solicita RMN de hipdfisis que es
compatible con hamartoma del tuber cinereum.
La paciente no presenta otra clinica asociada
al hamartoma por lo que se decide tratamiento
conservador con analogos de GnRH y seguimiento
mediante RMN semestral. A los 6 meses se objetiva
regresion del boton mamario y estabilidad en la
resonancia magnética.

Conclusiones

La PPC suele ser idiopatica en la mayoria de
las nifas, no obstante, una edad de aparicion
temprana y la rapida progresion clinica, nos tienen
que hacer sospechar la presencia de lesiones en
el SNC. Los analogos de la GnRH son la primera
linea de tratamiento del hamartoma, reservando
la intervencion quirdrgica para aquellos casos
con clinica por compresion o convulsiones que no
responden a tratamiento médico.

SP3/d2d3-167 Hipotalamo / Hipdfisis

¢{QUE PUEDE ESCONDER UNA PUBERTAD PRE-
COZ CENTRAL?

Navarro Albert, A.(V, Del Castillo Villaescusa, C.(",
Navarro Ruiz, A.(), Pons Herndndez, E.".

() Hospital Dr. Peset Valencia, Hospital Dr. Peset,
Valencia.

Introduccion

La pubertad precoz consiste en la aparicion de
los caracteres sexuales secundarios antes de los
8 afos en las niflas y de los 9 afios en los nifios y
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constituye un motivo frecuente de derivacion a la
consulta de endocrinologia. Segun el origen de la
misma la podemos clasificar en central, periférica y
mixta siendo la de origen central la mas frecuente.
Predomina en el sexo femenino, y pese a que la
etiologia mas frecuente es la idiopatica, cuando
afecta a los varones existe mayor riesgo de que sea
secundaria a patologia organica, siendo de interés
la realizacion precoz de una RMN cerebral para
descartarlo.

Descripcion del caso

Escolar varéon de 7+ 6 afos de edad, sin
antecedentes personales ni familiares de interés,
que acude remitido por su pediatra a consultas de
endocrinologia por pubertad precoz. Los padres
refieren aparicion de vello pubico a los 7 afios y
aumento progresivo del tamafio testicular desde
entonces sin asociar axilarquia ni olor corporal.
Refieren cefalea leve muy puntual sin signos de
alarma. No refieren cambios comportamentales,
hiperfagia, voémitos, disminucién de agudeza
visual, ingesta de farmacos. No clinica de poliuria-
polidipsia. A la EF presenta peso 47 kg (p97), talla
151 cm (p97) TA:124/68 mmHg FC: 100 Ipm Minimo
acné y vello axilar. Vello pubico abundante, ambos
testes de 10 y 8 cc y pene aumentado en grosor y
longitud (lll), estadio de Tanner 3-4. No manchas
café con leche ni estigmas cutaneos. Abdomen
blando y depresible sin masas ni megalias, resto
EF por aparatos normal. Exploracion neurologica
normal. Ante sospecha de pubertad precoz se
realiza analitica sanguinea (hemograma normal,
TSH2,93; FSHO0,9; LH 1,8; progesterona 0,2,
17-hidroxiprogesterona 1,27 ; testosterona total 4;
dehidroepiandrosterona-sulfato 231, prolactina 14,
GH 0,29, IGF-1 470. Se realiza EO mano izquierda
que corresponde a 13 anos y se completa estudio
con ecograffa abdominal (normal) y RM cerebral
en la que se objetiva una tumoracion hipotalamica
derecha de unos 10x 10 mm que por las
caracteristicas radioldgicas sugiere el diagnostico
de astrocitoma pilocitico. Control oftalmolégico
normal. Se remite a Hospital de referencia para
valoracion, estudio y tratamiento y se inicia
tratamiento con analogo de GnRh. EVOLUCION
En hospital de referencia se inicia tratamiento con
analogo de GnRh (decapeptyl). Se comenta el caso
con neurocirugia quienes ante las caracteristicas de
la lesion y ausencia de efecto masa deciden actitud
expectante respecto a intervencion quirdrgica
y seguimiento multidisciplinar. Por parte de
oncologia, ante sospecha de astrocitoma pilocitico
de bajo grado, deciden no iniciar tratamiento
quimioterapico con seguimiento clinico/radioldgico.
Se realizan controles periddicos en los que se vigila
el desarrollo puberal y la velocidad de crecimiento,
asi como controles analiticos en los que se obje-
tiva la supresion del eje hipofisiario-gonadal, ajus-
tando periddicamente la dosis de decapeptyl que

se mantiene hasta la actualidad. En los sucesivos
controles radioldgicos la lesion permanece estable
y el paciente asintomatico.

Conclusiones

Importancia de investigar en el contexto de una
pubertad precoz central, sobre todo en nifos, la
existencia de patologia tumoral. Bibliografia: L.
Soriano-Guillén 'y J. Argente. Pubertad precoz
central: aspectos epidemiolégicos, etiologicos
y diagnostico-terapéuticos.An  Pediatr  (Barc).
2011,;74(5): 336.e1-336.€13. - Harrington MR et al.
Definition, etiology and evaluation of precocious
puberty. Up to date, Dec 2016.

SP3/d2d3-168 Diabetes

RELACION VACUNACION DE LA TBG E INCIDEN-
CIA DE DM TIPO 1A EN LA POBLACION PEDIA-
TRICA

Sarasua Miranda, A.(Y, Diez Lopez, 1.V, Lorente
Blazquez, 1.V, San Juan, M.®V, Sola, C.?®, Ogueta
Lana, M.,

() Servicio de Pediatria, HU Araba, Vitoria. @ Salud,
Euskal Jaurlaritza - Gobierno Vasco, Vitoria. ¥ Kali-
tateko eta Informazio Sistemetako Zuzendariordet-
za, Euskal Jaurlaritza - Gobierno Vasco, Vitoria.

La vacuna BCG (bacilo de Calmette-Guérin), utili-
zada contra la tuberculosis puede ser la respues-
ta para miles de pacientes con diabetes tipo 1.
Un estudio publicado recientemente por Vacci-
nes explica que este medicamente podria controlar
la enfermedad (D. Faustman) ya que la reactividad
de BCG ayudaria a eliminar células T con actividad
contra los islotes pancreaticos La BCG es una
vacuna que cuesta alrededor de US$1 y tiene mas
de 75 afios en el mercado. Se prepara a partir de
la bacteria Mycobacterium bovis, que causa la tu-
berculosis en el ganado vacuno y estéa relacionada
con la cepa humana, el Mycobacterium tuberculo-
sis. Aunque parece que podria tener un efecto so-
bre la poblacion que ya hubiera debutado, existen
dudas de cémo se modifica la incidencia de dia-
betes en poblacién vacunada vs no. Euskadi fue
la ultima CCAA donde se retira en el siglo XXI la
BCG del calendario ordinario oficial. La tasa de co-
bertura era del 98%. En otras regiones de Espafia
se retird hace méas de 35 afos. La incidencia de
DM tipo1a en Euskadi ha sido una de las mas bajas
publicadas en nuestro pais DOI: 10.1016/j.anpe-
di.2013.12.010 (S. Conde) 11.6 casos/105 junto a
CCAA con una mayor prevalencia histérica de TBC
como Asturias vs a mas de 22/105 casos en CCAA
como ambas Castillas, Canarias...etc donde se re-
tird la BCG hace decenios. Actualmente y como en
otras CCAA se sigue poniendo en grupos seleccio-
nados de riesgo (contactos, nifios inmigrados).
Pacientes y métodos
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Estudio incidencia pacientes < 15 afos con
Diabetes Mellitus tipo 1 desde Enero del 2012
hasta la actualidad en los diferentes Unidades
asistenciales de la region - OSI. Estudio longitudinal
variables epidemioldgicas utilizando datos de
agencia Gobierno Vasco, Departamento de salud y
EUSTAT. Estudio T-student para medias de muestras
apareadas, p:0.05 SPSS 19.0.

Resultados

Desde la retirada de la BCG se han diagnosticado
359 casos nuevos de DM tipola en < 15 afios. La
distribucion por origen-comarca es la de tabla. A
considerar que el EQUIPO de OSI CRUCES es el
que lleva la mayor parte de los pacientes de su
entorno, aunque el origen domiciliario de los nifios
no sea especificamente su comarca sanitaria-OSl|
La incidencia calculada a raiz de estos datos, con
una media poblacional infantil a lo largo del periodo
del estudio de 284.011 menores en Euskadi es de
12.63 casos por 10° (diferencias no significativas de
0.62 con IC al95%). Si se valora la poblacion menor
de 6 afios, sin cobertura ya universal de las regiones
que se dispone este dato la incidencia sube a 13.42
casos por 10° (diferencias no significativas de 0.08
con IC al95%).

Conclusiones

Asumimos que este estudio puede plantear
algunas deficiencias: escaso tamafio muestral, la
limitacion de los afios de seguimiento. Demuestra
que, aunque se haya dejado de vacunar y existe un
pequefio repunte, no significativo a nivel estadistico,
no podemos atribuir, al menos de momento, un
efecto deletéreo negativo o positivo en la incidencia
de casos de Dm tipo1a al hecho de haber dejado
de ser la cobertura de BCG universal para nuestra
poblacion infantil.

SR3ld2d3-169 Diabetes

MAS QUE UNA MODY 5

Valls, A.(", Real, N.(, Blanco, 1., Bel, J.(, Murillo,
M.,

(1 Servicio de Pediatria, Hospital Universitari Ger-
mans Trias i Pujol, Badalona. ® Servicio de Gené-
tica clinica, Hospital Universitari Germans Trias i
Pujol, Badalona.

Introduccion

La diabetes MODY (maturity-onset diabetes of the
young) es un tipo de diabetes monogénica que se
presenta habitualmente durante la adolescencia y
en adultos jévenes. Caracterizada por mutaciones
en genes implicados en el desarrollo y la funcion
de la célula beta pancreédtica y con herencia
autosdémica dominante, aunque puede haber
mutaciones de novo. La prevalencia de MODY es
baja (1 al 4% de los casos de diabetes en pedia-

tria), siendo las formas mas frecuentes la MODY 3
(58%) y la MODY 2 (22%). La MODY 5 es un sub-
grupo raro (2-6% de todas las MODY) y se carac-
teriza por la mutaciéon del factor de transcripcion
HNF1B (hepatocytic nuclear factor homebox pB).
Mutaciones en este gen dan lugar a una afectacion
mutisistémica, siendo las manifestaciones mas
frecuentes las anomalias renales y genitourinarias
ademas de la diabetes monogénica. A pesar de
que la MODY 5 esta bien definida clinicamente, la
asociacion con el sindrome de delecion del 17g12
€S poco conocida.

Descripcion del caso / Evolucion

Adolescente mujer de 16 afios visitada en
urgencias por deteccion de hiperglucemia
(glucosa 318mg/dL) en analitica de rutina. Refiere
polifagia, polidipsia y poliuria discretas de 2 meses.
Antecedentes de retraso global del desarrollo
leve, alteracion de la conducta y déficit de
atencion tratados con risperidona y metilfenidato.
No antecedentes familiares de relevancia. En la
exploracion presenta peso y talla normales para
la edad (IMC 22.27), exploracién normal excepto
fenotipo peculiar con frente ancha vy fisuras
palpebrales pequefias. Se realiza analitica que
confirma hiperglucemia (glucosa 452mg/dL), sin
cetosis y se inicia insulinoterapia pauta basal/
bolus. Presenta hemoglobina glicosilada (HbA1c)
de 16,2%, anticuerpos (GAD e IA2) negativos vy
test de reserva pancreatica con péptido ¢ basal
0.5ng/mL y estimulado 1,5 ng/mL mostrando buena
reserva insulinica. Los requerimientos de insulina
disminuyen progresivamente de 0.6 a 0.2Ul/kg/dfa
durante los siguientes 18 meses, con hipoglucemias
frecuentes y disminucion de la HbA1c hasta 5.7%
pudiendo suspender la insulina. Ante sospecha
de diabetes monogénica, se solicita estudio que
muestra una delecion completa del gen HNF1B
en heterocigosis, confirmando una MODY 5. Se
amplia estudio con ecografia y TAC abdominales
que muestran un rifidbn Unico sin otras anomalias
en 6rganos abdominales ni pélvicos. Las analiticas
muestran funcién renal, hepatica y pancreética
exocrina sin alteraciones. Ante los hallazgos
fenotipicos y el retraso del desarrollo se amplia
estudio genético confirmandose una delecion
en el 17912 con pérdida de 1,5Mb. Actualmente
sigue tratamiento con sulfonilurea (dosis méaxima
120mg/d) con aceptable control glucémico.

Conclusiones y Recomendaciones

El sindrome de delecién 17g12 es una enfermedad
raracon afectacion multisistémicay gran variabilidad
en expresion y penetrancia. Se caracteriza por
diabetes MODY 5, anomalias estructurales o
funcionales renales y genitourinarias, atrofia pan-
creatica, alteraciones hepaticas y trastornos del
neurodesarrollo y neuropsiquiatricos. La diabetes
monogénica es poco comun en pediatria y muchas
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veces infradiagnosticada o mal diagnosticada
como DM1 o DM2. El diagnéstico de MODY debe
ser sospechado en pacientes con historia familiar
de diabetes y que no cumplen las caracteristicas
de DM1 0 DM2. En el caso de diagnéstico de MODY
5 se deberia tener en cuenta otras alteraciones
sistémicas, especialmente si se engloba dentro del
todo.

SP3/d2d3-170 Diabetes

TRANSICION DESDE LA UNIDAD DE DIABETES
INFANTIL A LA DE ADULTOS EN ADOLESCENTES
CON DIABETES MELLITUS TIPO 1. PROGRAMA
DE EDUCACION DIABETOLOGICA. TALLERES DE
RECICLAJE

ltza Martin, N.(", Gonzalez Pérez De Villar, N.®, Es-
tepa Fernandez, M.V.®, Gémez Fuster, T.), Herranz
De La Morena, L.?, Gonzalez Casado, ™.

(" Endocrinologia Infantil, Hospital Universitario La
Paz, Madrid. @ Endocrinologia, Hospital Universi-
tario La Paz, Madrid. ® Diabetes Infantil, Hospital
Universitario La Paz, Madrid. * Jefe de Servicio En-
docrinologia Infantil, Hospital Universitario La Paz,
Madrid.

Introduccion

El paso de los pacientes pediatricos con Diabetes
Mellitus Tipo 1 (DM1) a Unidades de Adultos tiene
lugar durante la adolescencia, periodo caracteriza-
do por cambios tanto psicolégicos como fisiolégi-
cos en el que se incrementa el riesgo de complica-
ciones cronicas. El periodo de transicion persigue
conseguir la capacitacion adecuada para el cambio
de la dependencia a la autonomia y las responsabi-
lidades de la vida adulta. Para facilitar este paso, es
recomendable que el equipo terapéutico que trata
a pacientes adolescentes con DM1 aborde de for-
ma especifica las peculiaridades inherentes a esta
etapa, tanto desde el punto de vista familiar y psico-
social como médico. Objetivo: Describir la puesta
en marcha de un programa de Transicion estructu-
rado y progresivo de pacientes con DM1 desde la
consulta de Endocrinologia Pediatrica a la Unidad
de Diabetes del Adulto llevado a cabo durante el
ano 2018 en un Hospital Terciario.

Materiales y métodos

Estudio retrospectivo. Revision de los pacientes
transferidos desde la consulta de Endocrinologia
Infantil a la unidad de Adultos durante el afio 2018
tras la puesta en marcha del protocolo de Transi-
cion. El programa estructurado consiste en 4 talle-
res practicos orientados al reciclaje de contenidos
diabetoldégicos adaptados a la edad de los pacien-
tes, una sesion de acogida conjunta con el servicio
de Adultos y una reunion de ambos equipos médi-
cos antes de que el paciente tenga la primera visita
en la Unidad de Adultos.

Resultados

Durante el afio 2018 se transfieren 21 pacientes
desde la Unidad de Diabetes Infantil al servicio de
Adultos. La mediana de edad en el momento de la
transicion fue de 18,1 afios (RIQ 17,8-18,5), el tiem-
po desde el debut, de 7 afios (RIQ 5-10), la HbA1C
previa fue de una mediana de 7,5% (RIQ 6,6-8,2),
el 24% de los pacientes eran portadores de ISCI, el
33% de los pacientes asistio a los 4 talleres de reci-
claje y la sesidon de acogida, el 47% se ausentd en
al menos una ocasion y el 19% en dos o0 mas oca-
siones. EI 100% de los pacientes estudia y vive con
sus padres en el momento de la transicion. Realizan
encuestas de satisfaccion el 90% de los pacientes,
todos ellos estan de acuerdo con el momento en el
que se realiza la transicion, el 68% confia en que lo
hablado en la consulta es confidencial, el 94% con-
sidera que ha recibido apoyo emocional suficiente,
el 100% sabe cémo y con quién contactar en caso
de problema, al 89% le parecié muy Util los talleres
y la sesion conjunta de acogida y el 26% afiadiria
algun concepto o harfa algin cambio en el mismo.

Conclusiones

Los pacientes transferidos a la Unidad de Adultos a
través del programa de Transicion han tenido buena
experiencia con los talleres de reciclaje y conside-
ran positivo el paso estructurado y progresivo a la
Unidad de Adultos. Es necesario mas tiempo para
comparar los resultados obtenidos tras la puesta
en marcha de este protocolo y medir el impacto de
este programa en el control metabdlico y la adhe-
rencia de estos pacientes en los afos siguientes a
la Transferencia.

SP3/d2d3-171 Diabetes

DIABETES MELLITUS TIPO 1 EN EL AREA SUR DE
LA PROVINCIA DE PONTEVEDRA: EVOLUCION
EPIDEMIOLOGICA EN LOS ULTIMOS 20 ANOS
Padin Vazquez, V.M., Taboas Ledo, M.FV, Rey
Cordo, L.V, Chamorro Martin, J.L.(".

() Pediatria, Hospital Alvaro Cunqueiro, Vigo, Vigo.

Objetivo

Conocer las caracteristicas clinicas, analiticas y
epidemioldgicas de los pacientes con inicio de
Diabetes Mellitus tipo 1 de 0 a 14 afios en el Area
Sur de la Provincia de Pontevedra en los Ultimos 20
afios (enero 1999 a diciembre 2018). Comparar las
caracteristicas en los distintos grupos de edad (0-4,
5-9y de 10-14 afios) y en las 2 décadas de estudio
(1999-2008, 2009-2018).

Material y métodos

Estudio descriptivo retrospectivo de los pacientes
con edad menor a 15 anos ingresados por incio de
Diabetes Mellitus tipo 1 en el Complejo Hospitalario
de Vigo durante el periodo de tiempo referido.
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Resultados

Durante este periodo se diagnosticaron de Diabetes
Mellitus tipo 1 247 pacientes con una incidencia de
16 nuevos casos/100.000/afo. La distribucion por
sexos fue similar (51.4% varones, 48.6% mujeres)
asi como la distribucion a lo largo del afio con un
ligero predominio durante el invierno (27.5%). La
edad media al debut fue de 7.78 afios. EI 90 %
de los pacientes presentaban clinica cardinal con
tiempo medio de evolucion de 26 dias. El 28%
presentd cetoacidosis diabética (CAD) al ingreso.

En cuanto a los parametros analiticos se observo
un nivel medio de glucemia, insulina, péptido C y
HbA1c al ingreso de 470 mg/dL, 6.35 pU/ml, 0.7
ng/mL y 11.32% respectivamente. Los anticuerpos
fueron positivos en el 82.2% con mayor prevalencia
de anticuerpos IA2 seguidos de antiGAD (58.5%
y 51.7% respectivamente). La distribucion por
subgrupos de edad fue la siguiente: 0-4 afios
23.9%, 5-9 afios 38.1% ,10-14 afos 38.1%. El
subgrupo de nifios de 0-4 afios fue el grupo
con mas porcentaje de CAD (33.3% del total del
subgrupo) y con menor tiempo medio de evolucion
clinica (15 dias). No se encontraron diferencias
en los demas parametros analiticos ni clinicos. Al
dividir la muestra en 2 décadas, se observd un
ligero aumento de incidencia en los Ultimos afios
(16.6 casos nuevos/100.000/ario frente a los 15.35
en la primera década). Hay una ligera disminucion
del porcentaje de CAD en la segunda década
(27.97% frente a 29.8%) y del porcentaje de nifios
menores de 5 afios (19.1% frente al 29.7%). Hay
un aumento del tiempo medio de evolucion de la
clinica en la segunda década (30.15 dias frente a 21
dias). La edad mediay la estimacion de parametros
analiticos y clinicos fue similar en ambos periodos
de tiempo. En relacion al metabolismo lipidico, la
media de triglicéridos y colesterol al ingreso fueron
de 150.94 y 177.57 mg/dl respectivamente. Se
observa un nivel medio de Vitamina D en rango bajo
de la normalidad (20.54 ng/ml), parametro que se
comenzo6 a estudiar a partir del 2013.

En su evolucion el 2.9% asocié enfermedad celiaca
y en el 7% se detectaron anticuerpos antitiroideos.
El 7.28% asociaba antecedentes familiares de 1°
grado de DM tipo 1.

Conclusiones

Se observa un ligero aumento de incidencia de DM
1 en el Area Sur de la Provincia de Pontevedra en
los Ultimos afnos con menor porcentaje en nifios me-
nores de 5 afos. La mayor incidencia esta en grupo
de niflos de 5 a 14 afios. El 28% presentd CAD y ha
disminuida su incidencia en los Ultimos afios.

SP3/d2d3-172 Diabetes

NUEVAS FORMAS DE ADMINISTRACION DE
INSULINA Y RESULTADOS GLUCEMICOS EN
PACIENTES PEDIATRICOS CON DM1: UN PRO-
TOCOLO DE ESTUDIO BAJO UNA OPTICA DE
EQUIDAD EN SALUD

Jeronimo Dos Santos, TV, De Mata Donado Cam-
pos, J.@, Argente, J.®, Rodriguez Artalejo, F.?.

(" Endocrinologia Pediatrica, Hospital del Nifio Je-
sus, Madrid. @ Medicina Preventiva y Salud Publi-
ca, Universidad Auténoma de Madrid, Madrid.
Pediatria & Endocrinologia Pediatrica, Hospital del
Nifio Jesus, Madrid.

Objetivos

El empleo de la infusion continua de insulina
subcutanea (ICIS) ha aumentado sensiblemente
entrelos pacientes en edad pediatrica. Sin embargo,
la eleccion por el uso de la ICIS versus inyecciones
multiples diarias (IMD) puede no estar basada
simplemente en criterios clinicos (mejor control
de la hemoglobina glicosilada y/o una alta tasa de
hipoglucemias), sino en factores socioeconémicos,
los cuales pueden producir desigualdades en la
oferta de la asistencia sanitaria. Un protocolo de
estudio en esta teméatica propone conducir una
revision sistematica y meta-andlisis de la literatura
para (i) valorar los efectos del uso de la ICIS vs. IMD
y los resultados glucémicos (hemoglobina glicosila-
da, frecuencia de hipoglucemias y de cetoacidosis)
entre pacientes jovenes con diabetes tipo 1, y (ii)
identificar los determinantes de salud relacionados
con la desigualdad por el uso de la ICIS e IMD.

Metodos

El protocolo estd basado en las guias clinicas
para la adecuada conduccién de una revision
sistematica y meta-andlisis: el Preferred Reporting
Items for Systematic Reviews and Meta-Analysis
Protocols (PRISMA-P), y el PRISMA-E (PRISMA-
Equity 2012 Guidelines). Los estudios incluidos
se extrajeron de registros en diabetes, estudios
observaciones y ensayos clinicos aleatorizados
publicados entre los afios 2000 y 2018 que valo-
raron los efectos del uso de la ICIS frente a la IMD,
con los resultados glucémicos analizados a través
de una ¢ptica de equidad en salud. El acrénimo
PROGRESS (Lugar de Residencia, Raza o Etnia,
Ocupacion, Género y Sexo, Religion, Nivel educa-
cional, Status socioeconémico, y Capital social) es
un marco que auxilia en la identificacion de facto-
res de desigualdad y estratifica la poblacion estu-
diada en diferentes gradientes sociales segun los
resultados esperados. Precisamos tres hipotesis
diferentes para cada uno de los factores de des-
igualdad: (1) gradiente social positivo: cuando los
mejores resultados glucémicos se encuentran en
el grupo social mas favorecido: (2) gradiente social
negativo: cuando los mejores resultados glucémi-
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cos se detectan en el grupo social menos favore-
cido; (3) gradiente social neutro: cuando no hay
diferencias en los resultados glucémicos entre los
grupos. La extraccion de los datos sera a partir de
estudios recopilados de las plataformas MEDLINE,
EMBASE y CENTRAL. La seleccién de los estudios
se efectla a través del informe de los resultados
glucémicos (hemoglobina glicosilada) y los efec-
tos adversos esperados (frecuencia de hipogluce-
mias y cetoacidosis). La revision y seleccion de los
estudios se efectla independientemente por dos
investigadores. El andlisis de subgrupo se realiza
segun las variables PROGRESS. El protocolo de es-
tudio esta registrado en la plataforma PROSPERO
(CRD42018116474).

Resultados

De los 944 estudios encontrados por la estrategia
de busqueda creada, 111 estan siendo analizados
bajo los criterios de inclusion y exclusion. Los
primeros resultados estan previstos para finales de
marzo de 2019. Conclusion Los resultados extraidos
a través de una revision sistematica y meta-analisis
bajo la dptica de equidad en salud podran aportar
fundamentos para entender no solo los efectos
del uso de la bomba de infusiéon de insulina en los
resultados glucémicos, sino las lagunas existentes
en la definicion de la poblacion diana para el uso de
dicha tecnologia.

SP3/d2d3-173 Diabetes

NUEVAS TECNOLOGIAS EN DIABETES: ;APRO-
VECHAMOS TODA LA INFORMACION QUE NOS
BRINDAN?

Gonzalez Garcia, A.(Y, Gonzdlez De Buitrago Ami-
go, J.(), Camarena Pavdn, N.?, Alvarez Mateos,
M.C.@, Acosta Hurtado, C.”, Sanchez Conejero,
M.,

() Pediatria, Hospital San Pedro de Alcantara, Ca-
ceres. @ Hospital San Pedro de Alcantara, Cdceres.

Introduccion

Las nuevas tecnologias aplicadas a diabetes
(bombas, sensores y sistemas integrados) tienen
una penetracion cada vez mayor, especialmente en
la edad pediatrica. La instauracion de las mismas
requiere del adecuado adiestramiento de paciente
y cuidadores, asi como de tiempo suficiente en
la consulta para la descarga de dispositivos y la
correcta interpretacion de los resultados. llustramos
a través de un caso clinico la importancia de
optimizar tiempo y recursos mediante la apropiada 'y
completa valoracién de la informacion descargada.

Descripcion del caso

Puber de 15 afios con diabetes mellitus tipo 1 de 10
anos de evolucion, en tratamiento con ISCI desde
hace 3 afios y con sistema integrado (MiniMed

640G®, Medtronic) desde hace 2 arios. Necesidades
habituales de insulina 0,87 Ul/kg/dfa. La familia
contacta con el equipo diabetolégico para informar
del aumento en numero de hipoglucemias durante
las vacaciones estivales pese a los diversos ajustes
en la configuraciéon que han realizado. Refieren
que el paciente llega a realizar sorprendentemente
ingestas copiosas en presencia de la familia sin
necesidad de bolus (han confirmado la ausencia
de insulina activa) y permanece gran parte del
dia con la infusion basal detenida, presentando
a pesar de todo hipoglucemias recurrentes. Han
verificado la ausencia de autoinyeccion de insulina
directamente con pluma al haber controlado el
acceso a las mismas. También han revisado el
historial de bolus en la infusora, confirmando bajas
necesidades (0,57 Ul/kg/dia). Niegan incremento
significativo de la actividad fisica, acceso a otros
farmacos, conductas purgativas u otra clinica
diferente a la sintomatologia de las hipoglucemias.
En consulta, se procede a la descarga del sistema
integrado. La valoracion pormenorizada de los
ultimos dias confirma las bajas necesidades de
insulina y frecuentes hipoglucemias. El analisis
de frecuencia de llenado de la canula revela,
no obstante, elevadas cantidades de insulina
consumidas en el purgado del sistema que llega
a realizar una media de 4-6 veces diarias. Al
reinterrogar a la familia, los padres reconocen
efectivamente haberse sorprendido de la
necesidad del paciente de cargar cantidades de
insulina en el reservorio muy superiores a las, en
apariencia, requeridas ultimamente, y que atribuian
a la frecuente necesidad de purgar burbujas que
referia el adolescente. Se concluye (asi es admitido
finalmente por el paciente) que las hipoglucemias
son secundarias a la administracion encubierta de
bolus por el adolescente a través de purgados de
catéter y canula. Se realiza interconsulta a Salud
Mental, siendo valorado en la unidad de trastornos
de la conducta alimentaria. Se recuerda a los pa-
dres la importancia de descargar el sistema regu-
larmente, instruyéndoseles nuevamente en la ade-
cuada lectura e interpretacion de datos.

Conclusiones

La extensa informacion que proporciona la
descarga de los diferentes dispositivos debe ser
evaluada, cribada e interpretada en un tiempo
en consulta habitualmente escaso. Destacamos
la importancia de descargar siempre todos los
dispositivos y la necesidad de disponer del tiempo
necesario para ello en la revision del paciente con
diabetes. Seguir una rutina sistematica a la hora de
evaluar las descargas permite optimizar tiempo y
recursos, detectando problemas que pueden ser
abordados sin solicitud de estudios innecesarios.
Aconsejamos instruir a la familia en la descarga de
sus dispositivos y en la valoracion de los datos para
un mejor autocuidado.
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SP3/d2d3-174 Diabetes

BETA-TALASEMIA Y DIABETES MELLITUS TIPO
1. ¢ QUE MARCADOR DE CONTROL METABOLI-
CO UTILIZAR?

Gonzalez Montes, N.D.®V, Mingo Alemany, C.?,
Leodn Carifiena, S.®, Moratalla Jarerio, E.), Fernan-
dez Montesinos, A.), Moreno Macian, F.

() Pediatria, Hospital Universitari i Politecnic La Fe,
Valencia. ® Endocrinologia Pediatrica, Hospital Uni-
versitari i Politecnic La Fe, Valencia.

Introduccion

La determinacion de la hemoglobina glicosilada
(HbA1c) es el método de elecciéon de control meta-
bdlico en pacientes diabéticos. Los trabajos DCCT
(diabetes control and complications trial) y UKPDS
(estudio prospectivo de diabetes de Reino Unido)
correlacionan los valores de HbA1c con la apari-
cion de complicaciones cronicas. Las variantes de
la hemoglobina pueden interferir con los ensayos
de HbA1c basados en HPLC (high performance li-
quid chromatography), que es el método usado en
la mayoria de laboratorios.

Descripcion del caso

Paciente varon de 8 afnos con antecedente de
beta-talasemia mayor (mutaciones 1VSI-1G62279A
y ¢.77-78insG en CD8/9) y diabetes mellitus tipo 1
con debut a los 6 anos. Desde el debut sigue trata-
miento con multiples dosis con glargina y lispro. Es
portador de un medidor continuo de glucosa inters-
ticial que refleja algun pico postprandial, pero resto
de valores en objetivo. Valores de HbA1c (determi-
nada por HPLC) en torno a 7.5-8.5%. En tratamiento
con quelante de hierro y terapia transfusional cada
2-3 semanas, mantiene cifras de ferritina en torno a
1300-1400ng/mL.

Conclusion / Recomendaciones:

En los pacientes con betatalasemia se encuentran
incrementados los niveles de HbA2. La determina-
cién de HbA1c por HPLC tiene la desventaja de
interpretar la HbA2 como Hb glicosilada, debido a
que presentan un punto isoeléctrico similar. Esto da
lugar a una sobreestimacion del valor de la HbA1c.
Una alternativa para valorar el control metabdlico de
la diabetes en pacientes con patologia eritrocitaria
es la determinacion de proteinas glicosiladas como
la albumina o la fructosamina. Pero no existen estu-
dios suficientes para establecer una relacion entre
los valores de fructosamina y el riesgo de desarro-
llar complicaciones crénicas de la diabetes. Los
medidores continuos de glucosa intersticial pueden
ser una herramienta Util para valorar el control me-
tabolico en aquellos pacientes con alteraciones es-
tructurales de la Hb en los que la determinacion de
HbA1c pueda estar sobre o infraestimada.

SP3/d2d3-175 Diabetes

PRIMER ANO DE INSTAURACION SISTEMATICA
DE MONITORIZACION FLASH DE GLUCOSA EN
NUESTRA COMUNIDAD AUTONOMA: CARACTE-
RISTICAS BASICAS DE LA POBLACION, COSTOS
Y SATISFACCION

Bertholt Zuber, M.L.(V, Freijo Martin, C.(, Naranjo
Gonzélez, C.(", Palenzuela Revuelta, 1., Pozas Ma-
riscal, S.V.

(" Unidad de Endocrinologia Pediatrica. Servicio de
Pediatria, Hospital Universitario Marqués de Valde-
cilla, Santander.

Introduccion

El sistema flash de monitorizacién de glucemia ha
supuesto un cambio significativo en el control de
pacientes con diabetes tipo 1 (DM1). Su implanta-
cion sistematica mediante cobertura por el sistema
publico de salud en nuestra comunidad autbnoma
ha supuesto un gran avance en cuanto a acceso
ecuanime a las prestaciones.

Objetivos

Describir las caracteristicas basicas de la pobla-
cién pediatrica (<18 afios) diagnosticada de DM1
que utiliza el sistema flash de monitorizacion de
glucemia, tras un afno de implantacion sistematica
en nuestra comunidad. Valorar el grado de satis-
faccion y posibles inconvenientes. Evaluar el coste
econdmico y compararlo con el método tradicional.

Material y métodos

Estudio descriptivo retrospectivo de todos los pa-
cientes menores de 18 afios en seguimiento por
DM1 en nuestra comunidad auténoma entre el 01-
01-2018 y el 31-12-2018 que utilizan monitorizacion
flash. Descripcion de caracteristicas basicas de la
poblacion a estudio. Calculo de costes correspon-
dientes a dicho periodo y comparacion con el gas-
to supuesto en tiras reactivas, de haber utilizado el
método tradicional.

Resultados

En el periodo estudiado, el numero de pacientes
menores de 18 afos en seguimiento por DM1 en
nuestra comunidad auténoma fue de 120 (60 varo-
nes y 60 mujeres). Se excluyeron 3 pacientes por
utilizar otros sistemas de monitorizacion continua; 2
mujeres y 1 varén; todos menores de 5 afios. Otros
13 pacientes, por utilizar el método tradicional de
monitorizacion mediante glucemias capilares (8 va-
rones y 5 mujeres): 11 por cuestion estética, 1 por
desprendimiento repetitivo del aposito antes de 15
dias y otro por dermatitis de contacto al adhesivo;
11 del grupo 12-18 anos y dos de 5-11 afios. Final-
mente, la muestra se compuso de 104 pacientes
que utilizan el sistemma de monitorizacion flash: 25
de ellos, desde el momento del debut. La edad me-
dia actual fue de 12,5 +3,9 afios: <5 afios 4.8% (5),
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5-11 afios 34,6% (36) y 12-18 afios 60,6% (63). El
tiempo de evolucion de DM1 fue de 4,8 +3,6 afos.
La edad media al inicio de la monitorizacion flash
fue de 11,3 £4 afios. Al momento de iniciarse la fi-
nanciacion por parte del sistema de salud publica
37% (39) ya utilizaban este sistema mediante auto-
financiacion. De la muestra analizada solo 18,3%
(19) realizaban glucemias capilares frecuentemen-
te (confirmacion hipo/hiperglucemia) y 25% (26) no
lo hacian nunca. Confirmaciéon de hipoglucemias:
27,9% (29) frecuentemente y 20,2% (21) nunca. Re-
gistro de insulinas: 50% (52) frecuentemente y 1%
(1) nunca. En cuanto al grado de satisfaccion: alto
en 86,5% (90) y moderado en 13,4% (14). La ma-
yoria (87.5%) no presentd ningun problema, 11,5%
(12) desprendimiento del apdsito antes de los 15
dias 'y 1% (1) dermatitis de contacto. No se registré
ningun evento adverso grave atribuible al uso de
esta tecnologia. El coste econdmico durante el afo
2018 fue de 124.404,15 euros (104 pacientes con
sistema flash y 13 sistema tradicional). Suponiendo
un consumo medio de 6 tiras reactivas al dia, con
glucemias capilares, el gasto hubiera correspondi-
do a 42.277,95 euros.

Conclusiones

La implantacion sistematica del sistema flash de
monitorizacion mediante financiacion publica ha
supuesto un aumento considerable en el gasto
comparado con el sistema tradicional. Sin embar-
go, el alto grado de satisfaccion y la mejoria en la
calidad de vida por parte del paciente y su familia,
justificarfa dicho gasto.

SP3/d2d3-176 Diabetes

DIAGNOSTICO PRECOZ DE LA DIABETES MELLI-
TUS RELACIONADA CON LA FIBROSIS QUISTICA
Redondo Torres, A.L(, Morales Pérez, C.(", Riego
Ramos, M.J.(", Gomez-Pastrana Duran, D.(", Santos
Mata, M.A.(", Macias Lépez, F.J.(".

() Servicio de Pediatria, Hospital del S.A.S. de Jerez
de la Frontera, Jerez de la Frontera.

Introduccion

El aumento de la supervivencia de la fibrosis
quistica (FQ) ha supuesto un incremento de las
comorbilidades como la diabetes mellitus, cuya
prevalencia aumenta con la edad (7% en menores
de 10 afios y 23% entre 11 y 20 afios). Las causas
son la insulinopenia por las alteraciones de la célula
beta y la resistencia insulinica que encontramos
en estos pacientes. El diagndstico de la diabetes
relacionada con la fibrosis quistica (DRFQ) se basa
en los criterios de diabetes de la American Diabe-
tes Association, debiendo realizarse un cribado
con test de tolerancia oral a la glucosa (TTOG) des-
de los 10 anos. No obstante, la introduccion de la
monitorizacion continua de glucosa retrospectiva

(MCG-R) puede detectar anomalias glucémicas
mas precozmente, lo que permitiria un diagndstico
y tratamiento mas tempranos™.

Descripcion del caso

Paciente varéon de 13 afios diagnosticado de FQ a
los 3 meses de edad con dos pruebas del sudor
positivas y mutaciones del gen CFTR: DeltaF508/
N1303K. Con 11 afios presentd glucemia basal de
105 mg/dL, HbA1c del 6% y TTOG con glucemia a
las 2 horas de 130 mg/dL. Se realizé una MCG-R
(con el dispositivo iPro2 de Medtronic) que objetivo
3 valores de glucemia postprandial mayores de 200
mg/dL y 16% del tiempo total con glucemia mayor
de 140 mg/dL. Segun el TTOG no tenia criterios de
diabetes. pero al realizar la MCG-R observamos
que nuestro paciente cumplia los criterios del Royal
Brompton Hospital de Londres® para diagnosticar
DRFQ e iniciar insulinoterapia (mas de 2 picos de
glucemia postprandial superiores a 200 mg/dL y
mas del 10% del tiempo con glucemia por encima
de 140 mg/dL). Se decidi6 iniciar tratamiento
con insulina degludec siguiendo una evolucion
favorable, de forma que 4 meses después una
nueva MCG-R no mostré ningun pico postprandial
mayor de 200 mg/dL y solo el 1% del tiempo estuvo
por encima de 140 mg/dL, ademas no presentd
ninguna hipoglucemia. Actualmente sigue en
tratamiento con degludec y esta monitorizado con
un sensor de glucosa intersticial (FreeStyle Libre de
Abbott).

Conclusiones

La insulinoterapia con pauta bolus-basal es el
tratamiento recomendado para la DRFQ, teniendo
un doble objetivo: mejorar el estado nutricional (que
implica mejora de la funcion pulmonar) con el efecto
anabdlico de la insulina y disminuir la incidencia
de complicaciones microvasculares®. Hemos pre-
sentado un caso de DRFQ con alteraciones en la
MCG-R pero un TTOG normal, por lo que decidi-
mos iniciar tratamiento con insulina degludec por
su farmacocinética mas estable y menor riesgo de
hipoglucemias, retrasando la terapia con bolos pre-
prandiales o repaglinida oral hasta ver la evolucion
con la MCG-R. Creemos que nuestro caso refleja
la necesidad de la MCG-R tanto en el diagnostico
precoz como en el seguimiento de estos pacientes.
Bibliografia: 1) Clemente M, Bilbao L, Moreno-Gal-
dé A, Campos A, Gartner S, Yeste D, Carrascosa A.
Oral glucose tolerance test and continuous glucose
monitoring to assess diabetes development in cys-
tic fibrosis patients. Endocrinol Diabetes Nutr. 2018;
65(1):45-51. 2) Bridges N, Alexander S, Spowart
K. Cystic fibrosis-related diabetes [Internet]. Ro-
yal Brompton & Harefield NHS Foundation Trust.
2018 [consultado 6 de febrero de 2019]. Disponible
en:  https://www.rbht.nhs.uk/care-children-cystic-
fibrosis-cystic-fibrosis-related-diabetes. 3) Moran
A, Pillay K, Becker DJ, Acerini CL. Management
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of cystic fibrosis-related diabetes in children and
adolescents. In ISPAD clinical practice consensus
guidelines compendium 2014. Pediatric Diabetes.
2014; 15 (Suppl. 20):65-76.

SP3/d2d3-177 Diabetes

¢{MEJORA EL CONTROL GLUCEMICO TRAS LA
FINANCIACION DE SISTEMAS MONITORIZACION
TIPO FLASH EN PACIENTES PEDIATRICOS CON
DIABETES TIPO 1?

Parra Rodriguez, A.(", Sanchez Moreno, S.(V, San-
chez-Villares Lorenzo, C.? Goémez Recio, L. Ro-
dilla Rojo, E.N.®, Martin Alonso, M.(, Garcia Igle-
sias, D.(V, Sanchez Pino, M.E(" Prieto Matos, P(".

(" Pediatria, Hospital Universitario de Salamanca,
Salamanca. @ Pediatria, Centro de Salud Ciudad
Rodrigo, Salamanca. ©® Pediatria, C.S. Béjar, Sala-
manca. @ Pediatria, C.S. San Juan Salamanca, Sa-
lamanca.

Objetivos

Valorar si, ahora que los sistemas de monitorizacion
continua de glucosa tipo flash estan financiados
por nuestra comunidad y el coste del sensor no es
un impedimento, mejoraran los objetivos de control
glucémico.

Material y métodos

Estudio retrospectivo de los pacientes con DM tipo
1 de las consultas de Endocrinologia infantil en
nuestro hospital y los datos de su seguimiento en
Atencion primaria. Criterios de inclusion: llevar el
sensor desde hace mas de 6 meses, con uso ma-
yor del 70% del tiempo. Datos recogidos: demogra-
ficos, asi como hemoglobina glicosilada (HbA1c),
glucemia media, desviacion estandar (DS) y coe-
ficiente de variacion (CV), nimero de escaneos
diarios, porcentaje de tiempo en rango, asi como
tiempo en hipoglucemia e hiperglucemia al inicio,
3 meses y 6 meses de recogida. De 79 pacientes
que han solicitado el sensor Free Style®, 19 pacien-
tes cumplen los criterios de inclusion y fue sobre
los que se hizo el estudio, siendo varones el 48%,
con una mediana de edad de 11 afios, y un tiempo
de evolucion desde el diagndstico de 2 afos y 4
meses, estando 11 de los 19 pacientes con infusion
subcutanea continua de insulina. Se analizan los re-
sultados con SPSS v23.

Resultados

Analizando la muestra en su conjunto no podemos
demostrar diferencias significativas en Hba1c, ni di-
ferencias entre glucemias medias comparando es-
tas al inicio, a los 3 meses y a los 6 meses de iniciar
la monitorizacion financiada. Si se aprecia descenso
en las desviaciones estandares, pero no podemos
demostrar significacion estadistica. Si existen dife-
rencias estadisticamente significativas en el coefi-

ciente de variacion entre los 3 meses y los 6 meses
de instaurada la financiacion del sistema flash. Con
el tiempo se objetiva también un descenso en el nu-
mero de escaneos, aunque no de forma estadistica-
mente significativa. Discreto aumento del tiempo en
rango, menor tiempo en hipoglucemia y descenso
de hiperglucemias, aungue no podemos demostrar
significacion estadistica. Estudiando de forma sepa-
rada los nifios con multiples dosis de insulina (MDI)
se objetiva ligera disminucion en la cifra la glucemia
media, asi como de la desviacion estandar, pero sin
significacion estadistica que tampoco se puede de-
mostrar en la disminucion del niumero de escaneos,
y del tiempo en hiperglucemia de este grupo. Si se
demuestra un cambio significativo en el coeficiente
de variacion de los 3 a lo 6 meses. En el grupo de ni-
Aos tratados con infusion soélo se intuye disminucion
leve del tiempo en hiper e hipoglucemia, pero no
podemos demostrar significacion estadistica.

Conclusiones

Con nuestro estudio demostramos mejoras en los
parametros de variabilidad glucémica con el uso
prolongado del sensor tipo flash, a expensas sobre
todo de la poblacién tratada con MDI. Aumentar el
tiempo de seguimiento y el numero de pacientes,
podria demostrar el beneficio real en el control del
nino diabético.

SP3/d2d3-178 Diabetes

DIABETES MELLITUS TIPO Il EN PEDIATRIA A
PROPOSITO DE DOS CASOS

Salomon Moreno, B.", Bezanilla Lépez, C.7.

() Pediatria, Hospital Universitario Fundacion Alcor-
con, Alcorcon.

Introduccidn

La Diabetes Mellitus tipo Il, previamente exclusiva
de la edad adulta, se diagnostica con frecuencia
creciente en pediatria desde hace tres décadas,
secundario al incremento de obesidad infantil. La
prevalencia en nuestro medio es menor que la
descrita en Estados Unidos o Europa (0-0,75%).
Padecerla supone una disminucion de la esperanza
devidaentornoa 15 afiosy unriesgo de enfermedad
severa microvascular y cardiovascular mayor que
en Diabetes Mellitus tipo |. El tratamiento se basa
en dieta y ejercicio. Cuando no se consiguen objeti-
VOS es preciso recurrir a tratamiento farmacolégico.
Metformina e insulina son los unicos claramente
descritos como seguros y eficaces en pediatria.

Descripcion del caso / Evolucion

Presentamos el caso de un varon de 8 afios, natural
de Republica Dominicana, previamente sano
excepto obesidad. Derivado a urgencias por clinica
cardinal (polidipsia y nicturia) durante dos semanas
y glucemia al azar de 303mg/dl. Padre diabético
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no filiado. Presenta: Peso 77,9kg (6,58DE), IMC
32,42% (5,18DE), acantosis nigricans marcada en
axilas y cuello, estrias en caderas y muslos. A su
llegada se objetiva ausencia de cetosis o acidosis.
El estudio analitico muestra: glucosa 314 mg/dl;
HbA1c calculada 7.8 %, insulina: 81.79 pUl/ml,
pe?ptido C: 3.10 ng/ml, y autoinmunidad negativa.
Siendo diagnosticado de Diabetes Mellitus tipo 1.
En el despistaje de comorbilidades se confirma es-
teatosis hepatica, dislipemia e Hipertension arterial.
Al alta tratamiento con dieta y ejercicio. Y a su her-
mana de 16 afios, de mismo origen, obesa, con an-
tecedentes de olimoenorrea/hipermenorrea, por lo
demas asintomatica. A la exploracion: Peso 147.6
kg (9.32 DE), IMC 52.92 % (10.01 DE), acantosis ni-
gricans. Ante antecedente familiar y datos clinicos
de resistencia a la insulina se realiza analitica en
ayunas: Glucemia 336mg/dl, HbA1c calculada 9.7
%, Insulina: 58.96, Péptido C: 2.20 y autoinmunidad
negativa. Se completa estudio siendo diagnostica-
da de Hipertension arterial tipo 1, SAHOS severo,
dislipemia y esteatosis hepatica. Ante persistencia
de alteracion del metabolismo hidrocarbonatado a
pesar de dieta se pauta tratamiento con Metformi-
na, ademas de Enalapril, CPAP nocturna y cambios
en estilo de vida. En ambos casos no se consigue
adherencia a las recomendaciones.

Conclusiones / Recomendaciones

En aquellos casos en los que fracasa el tratamiento
con dieta y ejercicio 0 no se consigue adherencia
ha de plantearse tratamiento farmacolégico, pero el
arsenal terapéutico en pediatria es escaso. Otros
antidiabéticos orales como Inhibidores de alfa-
glicosidasa, tiazolidas, DPP-4 inhibidores o GLP-1
agonistas, SGLT inhibidores utilizados en diabetes
tipo Il en adultos con éxito podrian ser evaluados
como posibles alternativas terapéuticas para nues-
tros pacientes. El aumento de la incidencia que vi-
vimos nos obliga a insistir en promocion de la salud,
crear equipos multidisciplinares para su adecuada
atencion, desarrollar guias terapéuticas y adaptar
nuestra atencion a los nifios que pertenezcan a mi-
norias étnicas de riesgo.

SP3/d2d3-179 Diabetes

FRECUENCIA Y CARACTERISTICAS CLINICAS DE
LOS PACIENTES CON DIABETES MELLITUS TIPO
2 ENTRE 0-14 ANOS EN NUESTRO HOSPITAL
Martin Talavera, M.(", Jiménez Cabeza, S.(", Gomez
Gila, A.L.@® Garcia Garcia, E.®.

() Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.
@ Endocrinologia Pediatrica, Hospital Universitario
Virgen del Rocio, Sevilla.

Introduccion y objetivos
Existe una alarma cada vez mayor sobre el incre-
mento de la diabetes mellitus tipo 2 (DM2) en la

edad pediétrica en las ultimas dos décadas, sobre
todo en determinadas zonas geogréficas y etnias.
En muchas ocasiones el diagnoéstico diferencial
entre diabetes mellitus tipo 1 y tipo 2 puede ser
dificil. Analizamos los casos de nuestro hospital.

Material y métodos
Estudio descriptivo de los pacientes que debutan
con DM2 en nuestro centro en los ultimos 10 afios.

Resultados

De 290 pacientes diabéticos solo hay 5 pacientes,
es decir, el 1,7% con diagnodstico de DM2. Son
caracteristicas comunes en todos ellos los
antecedentes familiares de DM2 y/o obesidad
excepto en uno, que presenta como patologia de
base predisponente un sindrome de Prader Willi.
Todos presentaban al debut un percentil de indice
de Masa Corporal > 99 (entre 2,7 y 9,4 DE) y todos
los casos cumplen criterios de sindrome metabdlico.
Respecto a la clinica, un paciente debuté como
hiperglucemia asintomatica, tres con clinica
cardinal de diabetes y uno con cetosis. En todos los
pacientes los anticuerpos anti-IA2 fueron negativos
siendo los anticuerpos anti-GAD positivos en uno de
ellos. Actualmente sélo uno recibe tratamiento con
insulina, uno con antidiabéticos orales y tres son
tratados Unicamente con pautas de alimentacion
saludable y actividad fisica. Destacar que 3/5 han
sido diagnosticados en los ultimos 2 afios.

Conclusiones

A pesar del aumento de la incidencia de DM2 en la
edad pediatrica en la ultima década a nivel mundial
y mas acusada en paises desarrollados, en nuestro
centro sigue siendo una entidad poco frecuente,
observando un incremento de la misma en los
ultimos anos.

SP3/d2d3-180 Diabetes

ViA CLINICA DE DIABETES: UNA HERRAMIENTA
UTIL EN PEDIATRIA

Berrade Zubiri, S.(Y, Chueca Guindulain, M./V, An-
drés Sesma, C.(Y, Burillo Sanchez, E.(V, Sola Ma-
teos, A.(V, Dura Travé, T.(V.

() Pediatria, Complejo hospitalario de Navarra,
Pamplona.

Introduccion

Una via clinica es un instrumento organizativo que
busca la estandarizacion de la asistencia que debe
recibir un paciente, con el objetivo de disminuir la
variabilidad en la practica clinica entre profesionales
y mejorar la atencion y gestion de enfermedades
cronicas. La diabetes es una enfermedad compleja
que requiere atencion continuada y coordinada de
un equipo multidisciplinar, y podria beneficiarse de
esta herramienta.
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Objetivo
Evaluar la via clinica implantada en nuestro servicio
y describir las caracteristicas de la misma.

Material y métdos

En la elaboracion de la via clinica de Diabetes
infanto-juvenil de la Unidad de Diabetes del CHN
hemos participado: 2 endocrino pediatras, 2
educadoras, 1 trabajadora social, 1 psicologa y 1
dietista. El protocolo de referencia utilizado ha sido
la guia de diabetes en la infancia y adolescencia
de la ISPAD, junto con las recomendaciones del
proyecto SWEET.

Resultados

Se llevaron a cabo varias reuniones de trabajo,
elaborando una matriz que recoge la protocolizacion
del manejo secuencial de la atencion al nifo con
diabetes desde el debut hasta su paso al servicio
de adultos. A nivel asistencial se establece una
cronologia de seguimiento: al debut (manejo en
Urgencias/ UCIP y Planta), educacion diabetolégica
(ingreso entre 3-5 dias, consulta de enfermeria al
alta, 1°y 2° dias no presenciales y dias 3, 7, 15y 30
presenciales, consulta médica a lo 15 dias), circuito
asistencial endocrinolégico (consultas presencia-
les cada dos meses, médico o enfermera de for-
ma alternativa) y atencion continuada (consultas de
enfermera a demanda). Intervenciones protocoliza-
das de otros profesionales: psicélogo (al debut, a
los 6 meses vy al afio), trabajadora social (al debut),
dietista (al afio de debut) y oftaimélogo (fondo de
ojo anual). Se han elaborado distintos documentos:
actuacion al debut, manejo de complicaciones agu-
das (disponibles en la carpeta de protocolos de Ur-
gencias del CHN), protocolo de educacion diabeto-
l6gica al debut, programa educativo de colocacion
de ISCl y otras tecnologias, protocolo del nifio con
diabetes en el colegio y programa de organiza-
cion de los campamentos de verano. Se entregan
diversos informes para la familia y profesionales
relacionados con el nifio: informe médico y de cui-
dados de enfermeria tras el debut y posteriormente
de forma anual (analitica y fondo de 0jo), informes
sobre episodios de descompensacion o cambios
terapéuticos, informes evolutivos del paciente a los
15 afios (cambio de pediatra a médico de familia) y
a los 18 afios (paso a adultos).

Ademas, se entregan documentos informativos
para el Centro de Salud (material para el autocon-
trol) y para el colegio. Actividad docente: sesiones
sobre diabetes dirigido a personal de urgencias y
hospitalizacion, charlas a padres, taller de recicla-
je de ISCI y cursos tedrico-practicos a profesores
coordinado con el Departamento de Educacion.

Valoracion del funcionamiento de la via clinica: re-
union mensual del grupo participante en el segui-
miento de los nifios con diabetes.

Comentarios

1.- La utilizacion de una via clinica aumenta la
calidad asistencial, ya que promueve actuaciones
basadas en la evidencia cientifica disponible.

2.- La via clinica fomenta la coordinacion
multidisciplinar y optimiza la atencion de procesos
cronicos complejos mediante la estandarizacion de
la asistencia clinica. 3.-Se trata de una herramienta
muy poco utilizada en pediatria y la diabetes puede
ser una de las enfermedades candidatas para su
desarrollo y difusion.

SP3/d2d3-181 Diabetes

CARACTERISTICAS DE LA ENFERMEDAD CELIA-
CA EN PACIENTES CON DIABETES MELLITUS
TIPO-1

Hidalgo Sanz, J.(V, Rubio Sanchez, P", Rubio Abe-
lla, M.(V, Ferer Lozano, M.(", Lou Francés, G. .(".

(" Unidad de Diabetes pediatrica, Hospital Infantil
Miguel Servet, Zaragoza.

Introduccion

La enfermedad celiaca (EC) se caracteriza por una
inflamacion autoinmune croénica del intestino delga-
do superior, producida por intolerancia al gluten en
individuos genéticamente predispuestos. Esta enti-
dad se asocia a otras enfermedades autoinmunes,
en especial, a la diabetes mellitus tipo 1 (DM1) por
lo que es importante conocer los efectos que puede
generar en la misma.

Material y métodos

Se ha realizado un estudio de casos y controles re-
feridos a los pacientes controlados en el servicio de
Diabetes pediatrica de un hospital terciario nacidos
entre enero de 1988 y diciembre de 2018. Se ha
seleccionado a los pacientes con DM1 que mos-
traban marcadores de EC positivos en los controles
anuales rutinarios, comparandolos con pacientes
controles de mismo sexo, edad, tipo de tratamiento
y momento diagndéstico. Obteniendo una muestra
de 33 pacientes en cada grupo. Los efectos de la
dieta exenta de gluten fueron comprobados me-
diante el control de los marcadores de celiaquia,
control auxolégico, metabdlico y analitico en el mo-
mento del diagnostico, en el momento de la negati-
vizacion de marcadores de EC y a los 5 afios de su
negativizacion.

Resultados

La prevalencia de pacientes con DM-1 y celiaquia
es de un 9%. Aunque marcadores de celiaquia po-
sitivos y DM-1 es del 11%. La edad al debut DM1
fue 6,7+ 3,7 afios y la edad al debut de DM1 con EC
ha sido de 8,5 + 3,7 afios. En el 42% de los pacien-
tes con marcadores de celiaquia positivos, se de-
tecto la serologia positiva en el momento de debut
de la diabetes a pesar de estar asintomaticos (97%
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de los casos sin sintomas). Se han negativizado los
marcadores de celiaquia en el 63,8% de los pacien-
tes a los 13,66 + 9,2 meses después del inicio de
una dieta exenta de gluten. Asociacion de celiaquia
y DM-1 con otra patologia autoinmune en el 17%.

Conclusiones

El cribado de EC en el diagnéstico DM1 es (til para
su diagnostico precoz. La edad de inicio de DM1
con EC es menor que en la poblacion general con
DM1. Los celiacos con DM-1 asocian mas patologia
autoinmune, déficit IgA, acs tiroideos, tiroiditis.

SP3/d2d3-182 Diabetes

AUTOINMUNIDAD EN NUESTROS PACIENTES
DIABETICOS

Regueras Santos, L., Ferndndez Rodriguez,
AN, Fernandez Villar, A.M.(V, Quiroga Gonzélez,
R.(" Martinez Badas, J.P(".

(" Servicio de Pediatria, Complejo Asistencial de
Ledn, Leon.

Objetivos

Describir  la  presencia de autoinmunidad
pancreatica, tiroidea y relacionada con la celiaquia
asociada a diabetes mellitus (DM) tipo 1 en una
poblacion pediatrica.

Material y métodos

Se realiza estudio observacional retrospectivo
mediante la revision de historias clinicas de los
pacientes con diagnostico de debut diabético
entre los afios 2007 y 2017, diagnosticados en
un hospital de tercer nivel. Se recogen variables
epidemioldgicas, clinicas y analiticas.

Resultados

Se analizaron un total de 64 pacientes con una me-
dia de edad al diagnéstico de 8.15+/-3.41 afios,
siendo el 50% varones. La mayoria debutd en los
afios 2009 y 2015 (14.1%) de forma predominante
en el mes de marzo (14.1%). La duracion media de
la sintomatologia previa al diagnéstico fue de 39.2+/-
39.7 dias. La hemoglobina glicosilada media al de-
but fue 11.17+/-2.17%, asociando acidosis metabo-
lica el 35.9%. El 28.1% contaban con antecedentes
familiares de DM tipo 1, el 71.9% de DM tipo 2 vy el
42.2% de enfermedades autoinmunes, sobre todo
patologia tiroidea. En relacion a la autoinmunidad
para DM, el 54.7% presentaban anticuerpos anti-IA2
positivos, el 40% anti-GAD y el 25% antiinsulina, con
un titulo medio de 15.2+/-21.1 U/mL, 11.8+/-12.9 U/
mL y 4.7+/-6.8 U/mL, respectivamente. El 14.6%
asociaban hipercolesterolemia (cifra media de co-
lesterol 256+/-64.8 mg/dL). En referencia a la pato-
logfa autoinmune asociada, la hallada de forma mas
frecuente fue la relacionada con la glandula tiroidea
(14.2%) detectada tanto en el estudio diagnéstico

del debut diabético como previamente. La TSH me-
dia inicial fue de 6.7+/-1.8 mU/L y hasta el 15.6%
presentaban anticuerpos antitiroideos positivos, con
una cifra media de anticuerpos antitiroglubulina de
291.3+/-304.7 U/mL y de anticuerpos antiperoxidasa
de 745.9+/-412.8 U/mL. El 4.7% necesit6 tratamien-
to con levotiroxina a una dosis media de 66.6+/-38.2
microgramos. La enfermedad celiaca se evidencio
hasta en el 10.9% de nuestros pacientes, con cifras
de anticuerpos antitransglutaminasa tisular de 48+/-
47.8 U/mL y de anticuerpos antigliadina de 32.2+/-
48 U/mL. Ninguno de nuestros pacientes asociaba
sindrome de Down.

Conclusiones

La base fisiopatolégica fundamental de la DM
tipo 1 viene determinada por fendémenos de
autoinmunidad por lo que no resulta extrafio su
intensa relacion con la patologia autoinmune. En
nuestra cohorte la patologia tiroideay la enfermedad
celiaca aparecen en una frecuencia similar a la
encontrada en la literatura. Resulta imprescindible
la investigacion precoz de la patologia autoinmune
asociada de forma mas frecuente a la DM tipo 1 con
el fin de evitar complicaciones posteriores.

SP3/d2d3-183 Diabetes

SISTEMA DE MONITORIZACION Y TRATAMIEN-
TO DE LOS PACIENTES PEDIATRICOS CON DIA-
BETES MELLITUS TIPO 1 DIAGNOSTICADOS EN
NUESTRO HOSPITAL

Fernandez Villar, A.M.(Y, Ferndandez Rodriguez,
ANV, Regueras Santos, L., Quiroga Gonzalez,
R.(V. Martinez Badas, J.P(".

() Servicio de Pediatria, Complejo Asistencial de
Ledn, Ledn.

Introduccion

La diabetes mellitus es una de las enfermedades
cronicas, dada la cronicidad de la enfermedad es
fundamental un adecuado seguimiento y acom-
panamiento del paciente, una buena educacion
diabetologica, control de niveles de hemoglobina
glicosilada y tratamiento y monitorizacion adaptado
a cada paciente. Objetivo: Revisar los sistemas de
monitorizacion de glucemia mas utilizados vy los tra-
tamientos mas frecuentes y definir su relacion con
un mejor control glucémico.

Material y métodos

Se realiza un estudio observacional descriptivo re-
trospectivo mediante la revision de historias clinicas
de la unidad de endocrinologia infantil, recogiendo
el tratamiento pautado tipo y modo de administra-
cion, el tipo control glucémico, si esta con monito-
rizacion continua, y el control de la diabetes con
la HbA1c de los pacientes menores de 14 afios
que debutaron con DM tipo 1 entre los afios 2007 y
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2017. Los datos se analizan con el programa infor-
matico SPSS.

Resultados

Se analizaron a 64 pacientes con DM tipo 1A, mitad
varones (32) con una edad media al debut de 8,14
afios (DS 3,4). La media de afios de seguimiento
desde el debut fue de 3,8 afios (DS 1,74). La in-
sulina rapida mas usada Aspart (57%) seguida de
Glulisina (26%), Lispro (14%) y Insulina regular (Ac-
trapid &) (1,6%). Insulina lenta méas usada Glargina
(83,64%), seguida de Detemir (16,36%). La hemog-
lobina glicosilada media (HbA1c) fue de 9,35 (DS
+-1,74), el 83% con una HbA1c >9, 8,33 entre 8-9,
4,16 entre 7-8 y 4,16 menor de 8. El uso de bom-
ba de infusién continua de insulina (BICI) en algun
momento del seguimiento se observé en el 25% de
los pacientes, con una media de inicio de 19,18 me-
ses (DS) tras el diagnoéstico. No se observaron di-
ferencias entre HbA1c antes y después del uso de
bomba (7,94% +- 0,90DS y 7,96% +- 0,82DS). Un
94 % de los pacientes usa en algun momento siste-
mas de monitorizacion continua de glucosa, siendo
el mas utilizado el tipo “flash” con HbA1c antes y
después de su uso de 7,90% +-1,09 DS y 7,79%
+- 1,08 DS respectivamente. En nuestra muestra 15
pacientes ingresaron en al menos una ocasion tras
el diagndstico (24%) por complicaciones derivadas
de su patologia (el 25 % portadores de (BICI). El
81% de los pacientes mantienen normopeso para
la edad en el seguimiento.

Conclusiones

En nuestra muestra los pacientes se encuentran en
niveles adecuados de peso. El sistema de monitori-
zacion continua mas usado es el “flash” dado que
esta incluido en la seguridad social. EI motivo de
ingreso mas frecuente fue el asociado con la pato-
logia de base. En aquellos pacientes que iniciaron
tratamiento con BICI o sistemas de monitorizacion
continua de glucosa del tipo “flash” no se observa
variacion importante de la cifra de HbA1c antes y
después de su empleo, por tanto, ademas de optimi-
zar los tratamientos disponibles, la educacion cons-
tituye un pilar basico en el tratamiento de la diabetes.

SP3/d2d3-184 Diabetes

DEBUT DE DIABETES MELLITUS TIPO 1 PEDIA-
TRICO, EVOLUCION EN 10 ANOS

Fernandez Villar, A.M.?, Fernandez Rodriguez,
A.N.7V, Regueras Santos, L., Quiroga Gonzélez,
R.(" Martinez Badas, J.P.

() Servicio de Pediatria, Complejo Asistencial de
Ledn, Leon.

Introduccion
El manejo del debut diabético es una de las ur-
gencias pediatricas que requiere mayor rapidez

diagndstica e instauracion precoz del tratamiento.
El objetivo de este estudio es revisar los debuts dia-
béticos en un periodo de 10 afios para valorar si
ha habido cambios en el tratamiento, duracion de
ingreso o diagnostico precoz.

Material y métodos

Se realiza un estudio observacional descriptivo
retrospectivo mediante la revision de historias cli-
nicas, recogiendo las caracteristicas clinicas y epi-
demioldgicas de los debuts diabéticos en menores
14 afios entre los afios 2007 y 2017. Los datos se
analizan con el programa informatico SPSS.

Resultados

Se conforma una cohorte de 64 pacientes, con una
edad media al debut de 8,14 afios (DS 3,4), homo-
geneidad en la muestra para sexo (32 varones y 32
de sexo femenino). La edad media de debut fue de
8,14 afios (+/- 3,4 DS). El nUmero medio de debuts
por afio fue (n 5,81 +- 2,48 DS) con un maximo en
el 2009 y 2015 (n=9), y un minimo en el 2013 (n=1).
No observandose un incremento ni descenso pro-
gresivo del numero de debuts. Las épocas del afo
que mas debuts hubo fueron los meses de invierno
(n19) y verano (n 17). Viéndose que los nifios mas
pequefios debutaron principalmente en invierno.
Un 30% de nuestra muestra requirieron ingreso en
UCIP (n 20). La media de dias de ingreso fue de
6,43 dias (+/- 2,50 DS). EI PH detectado al ingreso
medio fue de 7,29 (+/- 0,11 DS). De los pacientes
con acidosis presentaron acidosis grave el 26%,
moderada 34% vy leve 39%. La glucemia media
429,44 mg/dl (+- 137 DS), la insulina media obser-
vada en nuestras pacientes fue de 10,23 mg/dl (+-
18,29DS). Al realizar andlisis de las correlaciones
de las distintas variables analiticas y las necesida-
des de insulina que necesitaron por kg se evidencio
correlacion positiva con los cuerpos ceténicos (R
+0,374, p<0,05) y negativa con la cifra de bicar-
bonato (R-0,326 , p 0,012), no asi con las cifras de
glucosa al debut.

Ademas, se correlaciond la pérdida de peso al de-
but con la cantidad de insulina lenta que precisa-
ban al alta (R 0,438, p 0,08). Se objetivé que la cifra
de insulina en sangre y la cantidad de peso perdido
al debut, tenfan una correlacion también estadisti-
camente significativa.

Conclusiones

En nuestro medio no se esta objetivando un incre-
mento en el numero de debuts por afio, en los ul-
timos 10 anos. A nivel estacional no hay ninguna
estacion que tenga una mayor frecuencia, aunque
parece que los nifios pequefos tienen con mas fre-
cuencia el debut en invierno probable relacion con
los virus. La gran mayoria de los pacientes debu-
tan sin cetoacidosis o acidosis leve, probablemente
por la alta sospecha y mejoria en el diagnostico. La
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cifra de bicarbonato y de cuerpos cetonicos son los
que mas se correlacionan con las necesidades de
insulina por kg y no asi las cifras de glucosa.

SP3/d2d3-185 Suprarrenal
HIPERALDOSTERONISMO FAMILIAR TIPO1
COMO CAUSA DE HIPERTENSION ARTERIAL
Sarasua Miranda, A.(Y, Len Aguilera, J.C.®), Diez
Lopéez, 1.®, Carballares Pérez, J.(.

() Pediatria, Hospital Universitario Araba, Vitoria-
Gasteiz, Alava. @ Pediatria Nefrologia, Hospital Uni-
versitario Araba, Vitoria-Gasteiz, Alava. @ Pediatria
Endocrino, Hospital Universitario Araba, Vitoria-
Gasteiz, Alava.

Introduccion

El hiperaldosteronismo primario como causa de hi-
pertension arterial representa actualmente menos
del 1% de la poblacién hipertensa. Se caracteriza
por hipertension, supresion de la actividad renina
plasmatica y aumento de la excrecion de aldoste-
rona. Los subtipos mas frecuentes de hiperaldos-
teronismo primario son: el adenoma productor de
aldosterona, el hiperaldosteronismo idiopatico bi-
lateral y como causas menos comunes el hiperal-
dosteronismo familiar (tipos I-1l), hiperplasia adre-
nal unilateral y tumores ectépicos productores de
aldosterona. El hiperaldosteronismo familiar tipo |
se debe a la mutacion de los genes: CYP11B2 co-
dificante para la aldosterona sintasa y CYP11p1
codificante para la 11p-hidroxilasa responsable de
la sintesis de aldosterona en la zona fascicular su-
prarrenal, dependiente de ACTH. La administracion
de corticoide inhibe la secrecion excesiva de aldos-
terona y por ello se denomina hiperaldosteronismo
sensible a glucocorticoides.

Descripcion del caso

Niflo de 10 afios y 3 meses valorado en consulta
de Endocrinologia Infantil por desarrollo pube-
ral adelantado. A la exploracion fisica presenta:
Pes0:49.4Kgrs (>p90) Talla:160.6 cm (>p90) IMC
19.1 TA:149/71, FC55/min. Pubarquia 2 y axilarquia
1 de Tanner, testes de 5-6 cc en bolsa. Anteceden-
tes personales: parto a término, antropometria neo-
natal normal, no otros antecedentes personales de
interés. Antecedentes familiares: madre HTA desde
los 20 afios en tratamiento con Indapamida, edad
de menarquia 13 afios, talla 160.3 cm (-0.1SDS).
Padre talla 173cm (-0.4SDS). Examenes comple-
mentarios: edad osea 13 afios G-P (+3 afios ade-
lantada respecto a cronoldgica). MAPA: valores de
tension arterial sistolica y diastélica por encima de
P95. Descanso nocturno superior al 10%y carga de
TAS superior al 50%. Analitica: Bioquimica normal
(K 4.3 mEqg/L,pH 7.35,Bic 27.6mE/L,EB 1.2mmol/L)
hemograma normal. TSH 3.24 fEU/mL [0.35 - 4.94]
T4 libre 1.15 ng/dL [0.7 - 1.7], Cortisol Total 16.7

fEg/dL [ 4 — 20) Testosterona total 0.4 ng/mL, LH
1 U/L,FSH 0.9 UI/L,DHEA-Sulfato 248 mcg/dL [ 24
- 247 ], Beta-HCG <0.6 UI/L, progesterona 17-OH
1.50 ng/ml [ 0.1 - 0.9 ]. Renina <0.3 ng/mL/h; Al-
dosterona 394 pg/mL [ 35-300]. Ausencia de albu-
minuria en orina. Catecolaminas Orina: resultado
normal Ecografia abdomino-pélvica: sin hallazgos
significativos. Fondo de ojo: Normal ECG y Ecocar-
diografia normal Estudio genético: Se detecta gen
hibrido CYP 11 B1-CYP 11 B2 Juicio diagnéstico:
*Hiperaldosteronismo familiar tipo | o suprimible
con corticoides.

Evolucion

En la actualidad 15 afos y 4 meses inicia tratamien-
to con prednisona 2.5mg/dia y espironolactona
25mg/dia . Peso: 74 kg (p90) Talla: 187 cm (p97)
IMC: 21,16, TA ESI 139/73,ESD 140/65 mmHg, FC:
67 Ipm.

Conclusiones

La determinacion del cociente aldosterona/acti-
vidad renina plasmatica> 20mg/dl como prueba
de screening consigue detectar mayor numero de
casos de hiperaldosterismo primario, aunque la
prevalencia actual es baja estudios realizados de-
muestran una prevalencia cercana al 5-20% en po-
blacion hipertensa.

SP3/d2d3-186 Suprarrenal

LESION QUISTICA SUPRARRENAL BILATERAL:
UN RETO DIAGNOSTICO

Martin Rivada, A.(", Gémez Diaz, D.(", Pozo Roman,
J.(V, Guemes Hidalgo, M.(V, Martos Moreno, G.A®,
Argente, J.(V.

() Servicio de endocrinologia pediétrica, Hospital
Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid.

Introduccion

El hallazgo de lesiones quisticas suprarrenales, es-
pecialmente bilaterales, es excepcional en Pedia-
tria. Su diagndstico diferencial es amplio e incluye
entre otras posibilidades: quistes parasitarios, epi-
teliales (quistes verdaderos), endoteliales (quistes
vasculares), mesoteliales, dermoides y pseudo-
quistes (residuo encapsulado de hemorragia su-
prarrenal) que, en ocasiones, pueden tener un ori-
gen tumoral; entre estos ultimos, los asociados a:
neuroblastomas, ganglioneuromas, feocromocito-
mas 0, mas raramente, a adenomas o carcinomas
corticosuprarrenales.

Descripcion del caso

Varéon de 10 aflos de edad, de origen rumano, sin
antecedentes personales ni familiares de interés,
remitido por episodios de cefalea, de tres meses
de evolucion, acompanados de palidez y sudora-
cion, asi como de cifras elevadas de tension arte-
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rial (190/130 mmHg). La funcién renal, el estudio
cardioldgico y la radiografia de térax no muestran
alteraciones. En la ecografia abdominal, se apre-
cian, en las glandulas suprarrenales, dos masas
bilaterales de 57 y 27 mm de diametro, respecti-
vamente. Dichas lesiones presentan en la RM, un
comportamiento quistico, con nivel liquido en su
interior y captacion de la capsula sin evidencia de
polos sdlidos. Los niveles de normetanefrina [>
2400 pg/ml (VN: <196)] y de cromogranina A [806
ng/ml (VN: <100)] en plasma, se encuentran anor-
malmente elevados. Con la sospecha diagndstica
de feocromocitoma bilateral, se solicitan estudios
complementarios, incluyendo: estudio de extension
mediante PET-TC con 18-fluor dopa como trazador,
sin presencia de metastasis. La secuenciacion del
gen VHL, identifica una mutacion patogénica de
novo, en el exén 1 (¢.250G>C/p.Val84Leu). Tras la
preparacion prequirdrgica con bloqueo alfa (fenoxi-
benzamina) y posterior bloqueo beta (atenolol), se
realiza suprarrenalectomia bilateral laparoscopica,
que curso sin complicaciones. El estudio anatomo-
patoldgico confirmé el diagndstico de feocromoci-
toma bilateral.

Conclusiones

Los feocromocitomas son tumores muy infrecuen-
tes en la edad pediatrica y, las formas quisticas,
una presentacion excepcional que resultaria, pro-
bablemente, de un répido crecimiento tumoral con
necrosis secundaria. La presentacion de un feo-
cromocitoma en la infancia, mas aun si es bilateral
(sincrénico o asincroénico), debe sugerir una base
genética y, en nuestro caso, por las caracteristicas
secretoras (noradrenalina) y su mayor frecuencia,
una enfermedad de Von Hippel Lindau, como pri-
mera posibilidad diagnostica.

SP3/d2d3-187 Suprarrenal

PUBARQUIA MUY PRECOZ E HIPERTENSION
ARTERIAL, LA IMPORTANCIA DE LA EXPLORA-
CION FiSICA

Sdnchez Lépez-Gay, J.*, Momblan De Cabo, J.J.?,
Gomez Llorente, J.L.”?, Rodriguez De La Cruz, E.(7,
Fernandez Rosales, N.(V, Bonillo Perales, A.¢.

() Hospital Torrecardenas, Almeria. @ Unidad de
Endocrinologia Pediatrica, Hospital Torrecardenas,
Almeria. © Jefe de Servicio de Pediatria, Hospital
Torrecadrdenas, Almeria.

Introduccion

El adenoma suprarrenal es un tumor raro y agre-
sivo que tiene una incidencia de 0.2-0.3 casos/
millén habitante/afio, siendo mas frecuente en
mujeres menores de 5 anos. Los sintomas con los
que puede cursar son sindrome de Cushing (obe-
sidad, hipertension arterial (HTA), hirsutismo, cara
de luna llena, irritabilidad...) y/o sintomas virilizan-

tes (pubarquia, hipertrofia de clitoris...), y son de
aparicion brusca.

Descripcion del caso

Lactante mujer de 6 meses que consulta por apa-
ricion de vello pubico y en labios mayores desde
hace 1 mes, sin otra sintomatologia acompariante.
Antecedentes familiares y personales sin interés.
A la exploracién fisica, con antropometria normal
y ademas de los hallazgos ya comentados, desta-
caban aspecto cushingoide, hipertrofia de clitoris,
hepatoesplenomegalia de 2 traveses de dedo e hi-
pertension arterial 124/83 mmHg (p>99; 3.56/4.14
DE). Iniciamos el estudio bésico de pubarquia pre-
coz, donde se observd elevacion de testosterona,
androstendionay, sobre todo, deshidroepiandroste-
rona-sulfato (por encima de 1000 mcg/dl). Ante es-
tos hallazgos solicitamos ecografia abdominal don-
de se describia una formacion nodular de aspecto
solido, hipoecoica y heterogénea de 5x4x3.5 cm a
nivel suprarrenal derecho. Se instaurd tratamiento
con captopril a 0.7 mg/kg/d, consiguiendo un ade-
cuado control, y se ampli6 el estudio: confirmando
elevacion de androstendiona, renina y aldosterona,
normalidad de cortisol con corticotropina descen-
dida, catecolaminas séricas y urinarias normales, y
elevacion de enolasa. En la resonancia magnética
se objetivaba la lesién descrita (encapsulada y con
realce periférico), y en la gammagrafia suprarrenal
no existia depdsito de contraste que sugiriera la
existencia de un tumor de estirpe neuroendocrina
enterocromafin. Ante estos hallazgos, y de acuerdo
con el Servicio de Cirugia infantil, se llevé a cabo
una suprarrenalectomia parcial derecha, con extir-
pacion completa del tumor. La anatomia patolégica
confirmé la existencia de un adenoma suprarrenal
con capsula integra sin invasion vascular (perfil in-
munohistoquimico: positividad intensa y difusa de
inhibina y sinaptofisina, Melan A Focal y aislado,
Ki67 (10%)). Se establecen por tanto los diagnésti-
cos de Adenoma suprarrenal funcionante virilizante
e hipertension arterial secundaria a hiperaldostero-
nismo hiperreninémico. Evolucion: A los 6 meses de
la extirpacion, se produce una regresion de los sig-
nos de virilizacion, y se normalizan las cifras analiti-
cas y de tension arterial, permitiendo la retirada del
antihipertensivo.

Conclusiones

El adenoma suprarrenal funcionante es un tumor
infrecuente, que precisa realizar un diagnéstico di-
ferencial con otros tumores mas frecuentes, como
el neuroblastoma. Su evolucion es rapida, pero su
evolucion es favorable tras la cirugia si no hay me-
tastasis. Recomendaciones: Nuestro caso demues-
tra la importancia de prestar atencion en la explo-
racion fisica. Son factores de buen prondstico: la
edad de aparicion menor de 4 afios, diametro me-
nor de 10 cm, presentacion unilateral, y ausencia
de metastasis.
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SP3/d2d3-188 Suprarrenal

INSUFICIENCIA SUPRARRENAL PRIMARIA COM-
PLETA POR MUTACION EN EL GEN CYP11A1
Parada, T.V, Campos, A.(, Clemente, M.(V, Mogas,
E.™, Arciniegas, L.V, Yeste, D.(".

(" Endocrinologia Pediatrica, Hospital Vall d Hebron,
Barcelona.

Paciente de 5 afios que ingresa en UCIP deriva-
do de hospital comarcal con sospecha de shock
séptico de origen abdominal debido a apendici-
tis aguda perforada. Refieren inicio de cuadro de
gastroenteritis aguda a la que se ha ido afadien-
do malestar general, hipoglucemia e hipotension.
Recibe reposicion electrolitica, antibioticoterapia,
suero glucosado y hidrocortisona a dosis de es-
trés por hipotension refractaria a volumen. Previo a
hidrocortisona se extrae cortisol basal que resulta
<0,5 mcg/dl. Niegan administracién de corticoides
topicos e inhalados los dias previos. Ademas, se
detecta un Na inicial de 126.9 mmol/L, que corrige
con hidratacién y aporte de Na a 4 meqg/kd/ dia, con
valores posteriores dentro de lo normal. Se realiza
laparoscopia con extraccion de apéndice sin sig-
nos de inflamacion. Como antecedentes familiares
destaca hipotiroidismo materno autoinmune en tra-
tamiento. Como personales, refieren dos ingresos a
los 3 afios y 4 afios por hipoglucemia cetésica (36
mg/dl) en contexto de gastroenteritis. Ya en planta,
se observa hiperpigmentacion de nudillos, encias
y genitales. Dada la sospecha de insuficiencia su-
prarrenal primaria se realizan mas estudios comple-
mentarios, donde destacan corticotropina >1500
pg/mL, renina 0.3 ng/ml/h, aldosterona <0.97 ng/
dl, androstendiona <0.1 ng/ml DHEA-S <3.17 ug/
dl,17-hidroxiprogesterona <0.03 ng/ml DHEA 0.1
ng/ml, anticuerpos anti células suprarrenales nega-
tivos. Acidos grasos de cadena muy larga con valo-
res dentro de la normalidad con lo que se descarta
adrenoleucodistrofia ligada a X. Se descartan ade-
mas alteraciones tiroideas y de los metabolismos
hidrocarbonado y fosfocalcico. Progresivamente se
va disminuyendo la dosis de hidrocortisona hasta
niveles sustitutivos (10 mg/m2/dia) y posterior al ob-
tener el resultado de Aldosterona <0.97 ng/dl, Reni-
na 0.3 ng/mi/h con niveles sustitutivos de hidrocor-
tisona se inicia suplementacion con fludrocortisona.

Actualmente se encuentra estable, mucho mas ac-
tivo y menos pigmentado. Presenta buena curva
pondoestatural. Se realiza estudio genético hallan-
dose en el gen CYP11A1 dos mutaciones patogé-
nicas en heterocigosis - ¢.940G> A p. (Glu314Lys)
en el exén 5, de origen paterno - y ¢.1402G> C p.
(Ala468Thr) en el exdn 8, de origen materno.

Conclusiones
El primer signo de insuficiencia suprarrenal pue-
de ser desencadenado en forma de crisis adrenal,

siendo diagndstico diferencial de otras patologias
con clinica de vomitos, deshidratacion, dolor abdo-
minal e hipotension grave. En este caso, la explora-
cion fisica y el contexto de hipotension refractaria a
volumen nos condujo hasta el diagndstico. Lo que
permitid un diagnostico y un tratamiento precoz y
oportuno. Dado a que las formas genéticas son
las mas comunes, por muy tarde que aparezca la
expresion clinica, se debe considerar siempre el
estudio genético, sobre todo al descartar la causa
inmunologica.

SP3/d2d3-189 Suprarrenal

DEFICIT FAMILIAR AISLADO DE GLUCOCORTI-
COIDES

Cancela Muniz, V., Artola Aizalde, E.(", Pacho Be-
ristain, N.@), Rocandio Cilveti, B.(".

() Pediatria, Hospital Universitario Donostia, Donos-
tia. ? Pediatria, Hospital Zumarraga, Zumarraga.

Introduccion

El déficit familiar de glucocorticoides es una enti-
dad poco frecuente, con herencia autosémica re-
cesiva, en la que estan implicados varios genes.
Consiste en un defecto en la accién de la ACTH
para estimular la sintesis de glucocorticoides, sin
déficit de mineralocorticoides.

Descripcion del caso

Nifia por la que consultan desde UCIP a los 4 me-
ses de vida por hipoglucemia e hipocortisolemia.
Antecedentes familiares: Padres sanos. Primos
hermanos. Procedentes de Pakistan. Dos herma-
nas mayores. Una de ellas con retraso ponderoes-
tatural y del desarrollo psicomotor. Antecedentes
personales: a las 23 horas de vida ingresa en la
Unidad Neonatal por sospecha de infeccion neo-
natal. Al ingreso presenta glucemia de 8 mg/dl,
precisando aporte i.v. de glucosa. Posteriormente
normalizacion de las glucemias. A los 2 meses y
19 dias acuden a Urgencias por tos y un vomito.
En la Rx de térax condensacion LSD. En la analitica
presenta una glucemia de 19 mg/dl que remonta
tras dos bolos de SG 10%. Durante su estancia en
UCIP presenta empeoramiento respiratorio progre-
sivo desarrollando un SDRA. La paciente presenta
una hipotonia, realizandose estudio metabdlico con
resultado normal. RM craneoespinal normal. Elec-
tromiograma normal. A los 4 meses (13 dias tras el
alta), consulta por tos y vomitos. Analitica con glu-
cemia 66 mg/dl que se normaliza tras bolo de glu-
cosa. Se diagnostica de bronquiolitis y neumonia
multifocal. Se realiza analitica hormonal completa:
cortisol <0,1 mcg/dl, ACTH 1385 pg/ml, aldostero-
na normal. Se realiza IC a Endocrinologia. Se diag-
nostica de insuficiencia suprarrenal primaria y se
inicia tratamiento sustitutivo con hidrocortisona oral
a 10 mg/m2/dia. Se diagnostica de trastorno de la
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deglucion con aspiraciones al arbol bronquial. Se
realiza estudio genético para el déficit familiar ais-
lado de glucocorticoides. La paciente presenta una
mutacion en el gen MC2R en homocigosis. Los pa-
dres y una hermana son portadores de la mutacion
en heterocigosis.

Evolucion

Tras inicio de tratamiento sustitutivo y realizacion
de gastrostomia, mejoria de la hipotonia y de los
procesos respiratorios graves, sin presentar nuevos
episodios de hipoglucemia.

Recomendaciones

El déficit familiar de glucocorticoides es una entidad
poco frecuente. Ante hipoglucemias de repeticion
coincidiendo con infecciones, con cortisol bajo,
ACTH elevada y con normalidad de los iones se
debe sospechar.El tratamiento es sustitutivo con
glucocorticoides orales.

SP3/d2d3-190 Misceldanea
HIPERTRIGLICERIDEMIA NEONATAL GRAVE: A
PROPOSITO DE UN CASO

Carrascon Gonzdlez-Pinto, L.V, Sanz Ferndndez,
M., Mora Sitjid, M.(", Tolin Hernani, M.), Rodriguez
Sdanchez, A.(V, Rodriguez Arnao, M.D.™.

() Endocrinologia Pediatrica, Hospital General Uni-
versitario Gregorio Marafion, Madrid. ? Digestivo
Pediatrico, Hospital General Universitario Gregorio
Mararion, Madrid.

Introduccion

La hiperquilomicronemia familiar o hiperlipidemia
de tipo | es un trastorno del metabolismo lipidico
responsable aproximadamente del 50% de casos
de hipertrigliceridemia primaria grave en la infancia.
Es una enfermedad de herencia autosémica
recesiva, causada por un déficit cuantitativo y/o
cualitativo de lipoproteinlipasa (LPL). La incidencia
es de 1/10.000 habitantes. Se han descrito mas de
200 mutaciones en el gen LPL y, con menos fre-
cuencia, en otros cofactores como APOC2, GPI-
HBP1y LMF1. Se caracteriza por niveles plasmati-
cos de triglicéridos en ayunas mayores de 1000mg/
dl asociados a xantomas eruptivos, lipemia retina-
lis, hepatoesplenomegalia o pancreatitis.

Caso clinico

Neonato de 20 dias de vida que acude a urgencias
por sindrome febril sin foco infeccioso aparente. A
la exploracion fisica presenta fenotipo peculiar y
hepatomegalia de 2 traveses. Se extrae analitica
sanguinea en la que se observa plasma de aspecto
lipémico (textura de la sangre, espesa, viscosa y de
color anaranjado). La analitica muestra triglicéridos
18990 mg/dl, colesterol 1.235 mg/dL, AST 115
U/L. Ante estos se hallazgos de decide ingreso

a dieta absoluta con sueroterapia intravenosa
para estudio y tratamiento por hiperlipemia grave.
Antecedentes personales: diagnoéstico de CIR
en tercer trimestre con huesos largos cortos. EG:
37+2Sem. Antropometria al nacimiento: Peso 2210
(P5), PC 33,5 cm (P50-75), talla 43 cm (P<10).
Antecedentes familiares: padres primos primeros
(ambas abuelas hermanas). Ambos progenitores
presentan colesterol LDL en limite alto de la
normalidad. Hermana de 2 afos sana. Ictus en
dos familiares de segundo grado con edad <60
anos. En el estudio lipidico se objetiva ademéas de
la hipertrigliceridemia e hipercolesterolemia grave,
la presencia hiperquilomicronemia (quilomicrones
8.030 mg/dl), hipobetalipoproteinemia asociadas
(APO B 97 mg/dL), Lipoproteina (a) <3 mg/dL.
Ecografia abdominal es normal. Ingresa en UCIP
para plasmafiltracién  por hipertrigliceridemia
extrema. Presenta descenso progresivo de las
cifras de triglicéridos y colesterol, con buena
respuesta a la fluidoterapia y al inicio de heparina
sodica. Tras el procedimiento presenta colesterol
121 mg/dL, triglicéridos 166 mg/d y quilomicrones
88 mg/dl. Se inicia alimentacién con formula de
bajo contenido lipidico (monogen) y se afiade al
tratamiento resincolestiramina y omega 3. Con
la reintroduccion de la alimentacion presenta
importantes limitaciones que dificultan el avance
nutricional por aumento de triglicéridos de forma
paralela al aumento de aportes enterales. Se realiza
estudio genético con panel NGS de genes de
Quilomicronemia Familiar (TruSeq en Universidad
de Malaga): No se han encontrado mutaciones
causales. Incluye LPL, GPIHBP1, LMF1, APOC2,
APOA5, APOB, APOCS3, APOE, GALNT2, GCKR.
Pendiente de array CGH para completar estudio
genético.

Evolucion / Comentarios

Continda seguimiento ambulatorio con controles
analiticos seriados con cifras objetivo de
triglicéridos inferiores a 400 mg/dL con el fin de evitar
complicaciones asociadas (pancreatitis aguda). En
los primeros meses de vida la restriccion calorica
condiciond un estancamiento ponderal marcado,
con un peso mantenido por debajo de percentil 1.
El inicio precoz de la alimentacion complementaria
(con limitacion de grasas de 10 g/dia) ha permitido
el aumento caldrico diario sin repercusion sobre
las cifras de triglicéridos con evidente mejoria
pondoestatural. En el momento actual mantiene
cifras de triglicéridos en torno a 200-300mg/dl en
tratamiento Unicamente con omega 3.

Recomendaciones
La ausencia de mutaciones genéticas en los genes
descritos hasta el momento y la alta sospecha
clinica en casos como el descrito, abre el estudio
a nuevos genes candidatos responsables de la
regulacion lipidica.
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SP3/d2d3-191 Miscelanea

HIPERCALCEMIA HIPOCALCIURICA FAMILIAR
Cusco Fernandez, M.J.(V, Lépez Capapé, M., Lu-
jan Martinez, J.@, Tarjuelo, 1., Gonzalo, H.(V, Jimé-
nez, J.©.

(" Endocrinologia pediatrica, Hospital Sanitas La
Moraleja, Madrid. ® Nefrologia pediatrica. Servicio
Pediatria, Hospital Sanitas La Moraleja, Madrid.
Pediatria, Hospital Sanitas La Moraleja, Madrid.

Introduccion

La Hipercalcemia Hipocalciurica Familiar (FHH)
es una causa infrecuente de hipercalcemia en la
edad pediatrica. Es el resultado de una mutacion
inactivante en el gen del receptor sensible al calcio
(CaSR), localizado en el brazo largo del cromoso-
ma 3, y se hereda de forma autosémica dominante.
En esta entidad el CaSR tiene una sensibilidad al
calcio disminuida, precisando niveles mas eleva-
dos de calcio para actuar. Por tanto la FHH se ca-
racteriza por la elevacion moderada del calcio total
y iénico, junto con una PTH elevada o inadecuada-
mente normal, y una baja excrecion urinaria de cal-
cio. Los casos heterocigotos habitualmente no pre-
sentan sintomas y se suelen diagnosticar de forma
incidental o por cribado de familiares de afectados.
Tiene una evolucion benigna, solo se han descrito
algunos casos de pancreatitis o condrocalcinosis
en la edad adulta. Sin embargo, las situaciones de
homocigosis pueden suponer una hipercalcemia
neonatal grave.

Descripcion del caso

Nifia de 11 meses de edad, derivada a endocrinolo-
gfa infantil desde la consulta de neuropediatria por
deteccion de hipercalcemia en analitica rutinaria.
Nacida de embarazo y parto normal con adecuado
peso al nacimiento y periodo neonatal inmediato sin
incidencias. Ingreso al mes de vida por bronquioli-
tis y seguimiento en Neurologia desde los 5 meses
por crisis comiciales, con diagnéstico de epilep-
sia infantil familiar (mutacion en el exén 2 del gen
PRRT2 en heterocigosis). Sigue tratamiento con ox-
carbazepina con buena evolucion sin crisis y desa-
rrollo psicomotor normal. Antecedentes familiares:
padres no consanguineos; hermano y padre con
coreoatetosis y portadores de la misma mutacion
que la paciente. Madre y abuela materna nddulos
tiroideos. Como hallazgo analitico se encuentra
hipercalcemia, con hemograma, glucosa, iones,
perfil renal y hepatico normales. Gasometria veno-
sa normal. Funcion tiroidea normal. Se amplia estu-
dio, confirmando la hipercalcemia (Ca total 11 mg/
dL, Ca i6nico 1.38 mmol/L), con fosforo y magne-
sio en limites altos de la normalidad (5.4 y 2.5 mg/
dL respectivamente), asi como elevacion de PTH
(100 pg/mL). 250H-Vitamina D en rango de insufi-
ciencia leve (28.8 ng/ml). La excrecion urinaria de
calcio (aclaramiento del calcio entre aclaramiento

de creatinina) resulté 0.001 mg/100 ml GFR (<0.01),
confirmandose asi la hipocalciuria. Ecografia renal
sin hallazgos. Se realizd analitica de sangre y ori-
na a ambos progenitores, detectandose en el pa-
dre calcemia normal (Calcio plasmatico de 9.4mg/
dL, i6nico 1.27mmol/L, fésforo 3.4mg/dL), insufi-
ciencia de 250H-vitamina D (13 ng/mL); elevacion
discreta de PTH (70 pg/mL) y excrecion urinaria de
calcio disminuida (0.0039). A dia de hoy estamos
pendientes de recibir el resultado del estudio gené-
tico. Conclusion: Es fundamental realizar una ade-
cuada orientacion diagndstica en pacientes con
hipercalcemia; siendo importante el conocimiento
de esta entidad para el diagndstico diferencial con
el hiperparatiroidismo primario. Se debe sospechar
la HHF en casos con algin miembro familiar afecto
y/o la deteccion de una excrecion urinaria de calcio
disminuida, completando posteriormente con estu-
dio genético para su confirmacion.

SP3/d2d3-192 Misceldnea

¢EL SINDROME DE DUMPING ES FRECUENTE
EN NUESTRAS CONSULTAS?

Parra Rodriguez, A.(V, Sdnchez Moreno, S.7V, Gutie-
rrez Marqués, S.(", Martin Alonso, M.(", Exposito De
Mena, H.(, Torres Peral, R.(".

() Pediatria, Hospital Universitario de Salamanca,
Salamanca.

Descripcion del caso

Presentamos 7 pacientes, 5 de ellos nifias, que en
el estudio de alteraciones glucémicas con amplia
sintomatologia vagal en el contexto postquirdrgico
tras funduplicatura tipo Nissen (7/7) y gastrostomia
(6/7) fueron diagnosticados de sindrome de Dum-
ping. La mediana de edad al diagnéstico fue de 2
afos y seis meses. El tiempo medio desde la ciru-
gfa hasta el inicio de la clinica, fue de 30 dias. En
el momento del diagndstico la clinica que presen-
taron fue astenia, sudoracion, palidez, y nauseas
postprandiales. Se constataron hipoglucemias en
el domicilio, en un paciente durante su ingreso
en UCIP, y en otro caso fue un hallazgo casual en
una analitica. El diagnostico, a la vez que clinico,
se complement¢ solicitando vaciamiento gastrico
(VG) mediante Gammagrafia DTPA-99mTc (6/7) y
sobrecarga oral de glucosa/ tolerancia (SOG) (3/7).
En el VG se observo vaciado gastrico rapido (5/6).
En la SOG se detectd hiperglucemia postprandial
inmediata con descenso de la glucemia de forma
tardia (mas alla de los 120 minutos). Los pacientes
presentaban cifras de insulina y péptido C basales
normales.

Evolucion y conclusiones

El tratamiento de inicio en todos ellos se hizo
con medidas dietéticas, en concreto harina de
maiz o avena, que fue suficiente para el control
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de sintomas y glucemias en dos pacientes,
precisando iniciar acarbosa (dosis inicial entre 2 y
4,4 mg/kg) en los otros cinco por persistencia de
la clinica. En 4 de ellos se ha podido retirar a los
8 meses por mejoria, permaneciendo uno de ellos
con el tratamiento en la actualidad. La mediana
de tiempo de seguimiento es de 2 afios 8 meses.
Recomendaciones: EI SD aparece de manera
precoz tras la cirugia gastrica, generalmente con
resolucion tras la instauracion de las medidas
terapéuticas comentadas en un plazo inferior al
afno desde el diagnostico, por lo que conviene
plantearse la existencia de esta entidad en el
diagnostico diferencial de alteraciones glucémicas
en pacientes sometidos a cirugfa gastrica. El VG y
la SOG pueden ser de utilidad en el diagnéstico,
sin embargo esta Ultima conviene hacerla mas
prolongada para objetivar la hipoglucemia. El
tratamiento dietético mejora la sintomatologia, pero
en ocasiones es preciso afiadir acarbosa como
coadyuvante de forma temporal ajustada a cada
comida, siendo en nuestra muestra un farmaco
seguro con efectos secundarios poco relevantes.
En la infancia los sintomas de Dumping precoz son
menos marcados o ausentes, siendo importante
diagnosticar pronto las hipoglucemias, con el fin de
evitar crisis convulsivas y dafio neuroldgico, sobre
todo en pacientes con comorbilidad neurolégica
donde pueden pasar inadvertidos.

SP3/d2d3-193 Misceldnea

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AL
CROMOSOMA X. DESCRIPCION DE UN PACIEN-
TE DE DIAGNOSTICO PRECOZ

Arciniegas, L.V, Fabregas, A.(V, Yeste, D.(", Parada,
TV, Clemente, M.(V, Campos, A.(".

(" Endocrinologia pediatrica, Hospital Universitari
Vall d'Hebron, Barcelona.

Introduccion

El raquitismo hipofosfatémico ligado al cromosoma
X, comprende el 80% de los casos de los raquitis-
mos hereditarios que afecta a los nifios desde los
primeros meses de vida. El diagndstico suele ser
tardio hasta que se observa un retardo de creci-
miento y/o deformidades ¢seas.

Descripcion del paciente

Varén de 7 meses de edad derivado a la Consulta
externa de endocrinologia pediatrica por hallaz-
go de fosforo bajo (3 mg/dl) en analitica de rutina.
Como antecedentes patolégicos destaca prematu-
ridad (33 semanas de gestacion), con enterocolitis
necrotizante que requirié reseccion intestinal (20
cm fileon distal) con anastomosis término-terminal
fleo-cdlica. Controlado por la Unidad de Soporte
nutricional presenta raquitismo que no responde
a suplementos de vitamina D. Como antecedentes

familiares destaca la madre con historia de raqui-
tismo ‘resistente a la vitamina D’ en la infancia. En
la exploracion fisica destaca antropometria normal
y genu varum. Se realiza radiografia de mufieca
que objetiva engrosamiento de la metéfisis cubital
con concavidad en forma de copa, compatible con
raquitismo. Se solicita analitica que objetiva nive-
les normales de calcio y magnesio, hipofosfatémia
grave (2.6 mg/dl) con perdida renal de fosfato en
orina, elevacion de la actividad de la fosfatasa al-
calina, valores de vitamina D en el limite bajo de
la normalidad y parathormona levemente elevada.
Ante la sospecha de raquitismo hipofosfatémico fa-
miliar se solicita el estudio genético, que demuestra
una mutacion del gen PHEX. Se detecta la varian-
te €.1324G>T; p. V442P en homocigosis, cambio
no descrito previamente, con alto valor predictivo
patogénico. La madre presenta la misma variante
patogénica del gen PHEX. Evolucion: Se inici6 tra-
tamiento con sales de fosfato oral y forma activa
de vitamina D. Presenta una correcta evolucion.
Conclusion: La orientacion diagnéstica de raqui-
tismo hipofosfatémico de origen genético, requiere
un alto indice de sospecha clinica. En los pacien-
tes con malabsorcion intestinal, la historia familiar
debe alertarnos de un posible origen genético ante
la sospecha de pérdidas renales de fosfato. La se-
cuenciacion del gen PHEX es diagndstico definitivo
de esta patologia.

SP3/d2d3-194 Miscelanea

TUMOR PRODUCTOR DE B-HCG NO TODO LO
QUE VEMOS ES LO QUE CREEMOS

Fernandez Montesinos, A.(Y, Moratalla Jarefio, E.(7,
De Mingo Alemany, C.(", Ledn Carifiena, S.(", Herre-
ro Garcia, A", Moreno Macian, F.".

(" Endrocrinologia pedidtrica, Hospital Universitario
La Fe, Valencia.

Introduccion

La pubertad precoz periférica es una entidad que
puede ser producida por diversas causas, lo que
condiciona el tratamiento. Es muy importante la
orientacion adecuada para llegar al diagnostico
etioldgico.

Descripcion del caso / Evolucion

Nifilo de 7 afios de edad que presenta pubarquia y
aumento del tamafio del pene de 6 meses de evo-
lucion. A la exploracion se observa pene puberal
en estadio Ill-IV, volumen testicular bilateral 6 mL
y pubarquia Il. En la analitica inicial se objetiva va-
lores de testosterona y de B.HCG elevados (2,530
ng/mL y 4,3 mU/mL respectivamente), con FSH 0,1
mU/mL y LH <0.1 mU/mL. Antigeno carcinoembrio-
nario y alfefetoproteina negativos. Ante la sospecha
de pubertad precoz periférica secundaria a tumor
productor B-HCG de se solicita una RM cerebral en
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la que como unico hallazgo se aprecia un quiste
en la glandula pineal de 1,3 x 0,65 x 0,75 cm, que
no muestra nodularidad mural, ni componente so-
lido asociado. La imagen es similar a los quistes
hallados de forma incidental, considerados como
variantes normales del desarrollo. Otras pruebas
realizadas son: - Edad ¢sea, acorde a edad cro-
nolégica. - Test de ACTH que descarta hiperplasia
suprarrenal congénita. - Test de GnRH que mues-
tra pico maximo de 6,1 mU/mL (probable pubertad
precoz central secundaria a una pubertad precoz
periférica). - Ecografia abdominal y testicular nor-
mal. El resultado de las pruebas hace sospechar
tumor productor de B-HCG. Se realiza RM toréacica,
abdominal, pélvica y raquidea en la que no se ha-
llan lesiones tumorales. Se recoge muestra de LCR
para estudio, observandose B-HCG 8,4 mU/mL. La
elevacion de B-HCG en LCR y sangre, con cocien-
te B-HCG LCR/sangre de 1.9, sugiere que el tumor
productor de B-HCG se halle en el SNC. En espera
de una nueva RM cerebral de control se decide ini-
ciar tratamiento con ketoconazol con adecuada dis-
minucion de los niveles de testosterona hasta 0.139
ng/mL. Se repite la RM cerebral a los 2 meses que
no muestra cambios de quiste pineal. Se opta por
biopsiar la lesiéon pineal y en la cirugia se decide
la exéresis completa. El estudio anatomopatoldgico
es compatible con un tumor de células germinales
tipo germinoma. Tras descartar con una nueva RM
cerebral y espinal captaciones sugestivas de dise-
minacion leptomeningea, se inicia tratamiento qui-
mioterapico segun protocolo para germinoma no
metastasico y se suspende tratamiento con ketoco-
nazol. Actualmente continda tratamiento quimiote-
rapico. El tamafo y el estadio puberal del pene ha
disminuido considerablemente.

Conclusiones / Recomendaciones

La localizacion mas frecuente de los tumores
productores de B-HCG es intracraneal, fundamen-
talmente la region pineal y supraselar. El gradiente
positivo de B-HCG en LCR respecto sangre sugiere
que la produccion primaria se debe localizaren SNC.
Los quistes pineales, aunque mayoritariamente
se traten de un hallazgo casual, nos deben hacer
sospechar patologia ante una clinica sugestiva.

SP3/d2d3-195 Miscelanea

DIAGNOSTICO DE HIPERCOLESTEROLEMIAS:
¢CRIBADO SELECTIVO O UNIVERSAL?

Lacamara Ormaechea, N.(, Martinez Badas, 1.7,
Balseiro Campoamor, M.(", Manso Pérez, A.(V, Ros
Pérez, P™.

() Pediiatria, Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda.
Objetivo

La hipercolesterolemia (HC), tanto familiar mono-
génica como poligénica, es motivo frecuente de

consulta en endocrinologia. La HC familiar es
un trastorno genético con potencial riesgo de
enfermedad cardiovascular (ECV) prematura de
ahi la importancia de un diagndstico y tratamiento
precoz. Para su diagnostico actualmente se
recomienda el cribado selectivo, aungque algunos
autores proponen el cribado universal a los 8-10
afos. El objetivo de nuestro estudio fue analizar
la eficacia del diagnéstico actual de los nifios y
adolescentes valorados por hipercolesterolemia en
un afo en nuestra consulta.

Material y métodos

Estudio retrospectivo de pacientes valorados en
2018 en consulta de Endocrinologia Pediatrica
por hipercolesterolemia definida por valores de
colesterol total (CT) > 200 mg/dl y/o c-LDL > 160
mg/dl (método enzimatico colorimétrico Advia
2400, Siemens, Munich). Se recogieron datos
demograficos, edad (actual y al diagndstico),
motivo de diagndstico, antecedentes familiares
(AF) de HC o ECV precoz, causas secundarias de
HC, estadio puberal, tratamiento recibido y niveles
de CT, c-LDL y c-HDL. Los valores se expresan en
media+-DE y para comparaciones de variables
cuantitativas se utilizé la t de Student. Se considera
significacion estadistica p<0.05.

Resultados

Se recogieron 70 pacientes con hipercolesterolemia
(26 varones) con edad media al diagnéstico
de 8.2+3.3 afios y media de seguimiento en consulta
de 2.8+2.1 afios. En 39/70 (55.7%) el diagndstico
se realizo por hallazgo casual en analitica realizada
por otro motivo y 18 de ellos tenfan AF. En 21/70
(30%), el diagndstico fue por cribado selectivo (4
de ellos con diagnoéstico molecular de mutacion
heterocigotaenreceptorde LDL)yen 10/70(14.3%),
por causas secundarias (3 de ellos tenian AF). Asi,
el 60% (42/70) tenian AF y sin embargo el cribado
selectivo se realizd en un 30% (21/70). Excluyendo
a los pacientes con causas secundarias, no hubo
diferencias significativas en los valores de CT de
los diagnosticados por hallazgo casual o cribado
selectivo (246.7 + 35.5 vs 269.9 = 58, p0.06), aun-
que los valores de c-LDL si fueron significativamen-
te mayores en los pacientes del cribado selectivo
(196.6 + 30.5 mg/dl vs 162.4 + 27.3 mg/dl; p 0.01).
Tanto el CT como el c-LDL de los pacientes diag-
nosticados de HC con AF (cribado selectivo y ha-
llazgo casual) fueron significativamente mayores de
aquellos que no tenfan AF (CT. 261.8 + 47.9 mg/
dl vs 234.8 + 34.6 mg/dl; p 0.01 y C-LDL: 184.2 +
50.5 vs 148.2 + 38.9 mg/dl; p 0.003). La edad me-
dia de diagndstico fue significativamente menor en
el grupo con AF (7.3+3.5 vs9.7+2.9 afios, p 0.015).
No hubo diferencias en valores segun estadio pu-
beral. Respecto al tratamiento: 6 pacientes (8.6%)
recibieron estatinas (5 del cribado selectivo, 2 de
los cuales habian recibido previamente resinas de
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colesterol y un paciente diagnosticado por hallazgo
casual pero con AF).

Conclusiones

1.- El cribado selectivo es un método diagnostico
eficaz, aunque parece que la adherencia a
esta préactica clinica es baja en nuestro medio
2.- La existencia de AF condiciona edades mas
tempranas de diagnostico y valores mas elevados
de CT y c-LDL, lo que apoya un cribado selectivo
que permita un diagnoéstico y tratamiento precoz.

Bibliografia

Diagnostico y tratamiento de la hipercolesterolemia
familiar en Espafia: documento de consenso. P
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terolemia familiar: cribado, diagndstico y tratamien-
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SP3/d2d3-196 Metabolismo y nutricion
ACTIVIDAD FiSICA, ALIMENTACION Y ADIPOSI-
DAD

De Lamas Pérez, C.(V, Bedoya Carpente, J.¢), Vaz-
quez Cobela, R.®, Aguilera Garcia, C.¥, Gil Cam-
pos, M.®), Bueno Lozano, G.©, Leis Trabazo, R.(7).

M IDIS - Universidade de Santiago de Compostela.
CiberObn, Santiago de Compostela. @ IDIS - Hospi-
tal Clinico Universitario de Santiago de Compostela,
Santiago de Compostela. @ Pediatria, IDIS - Hospi-
tal Clinico Universitario de Santiago de Composte-
la, Santiago de Compostela. ¥ Instituto de nutricion
- Universidad de Granada. CiberObn, Granada. ©
Pediatria, IMIBIC - Hospital Reina Sofia. CiberObn,
Cordoba. © Pediatria, Hospital Lozano Blesa. Cibe-
rObn, Zaragoza. (7 Pediatria, IDIS - Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela. CiberO-
bn, Santiago de Compostela.

Objetivos

Estudiar la relacion de los patrones de actividad
fisica y alimentarios con la composicion corporal y
el grado de adiposidad.

Material y métodos

Estudio epidemioldgico observacional de disefio
transversal en 813 pacientes entre 6 y 14 afios que
acudenalasconsultas de nutriciény/oendocrinologia
infantil en 4 hospitales espafioles de tercer nivel en el
que se valoran a través de cuestionarios los patrones
de actividad fisica y alimentacion y se comparan con
resultados de composicion corporal y adiposidad
a través de antropometria y DEXA. Para el estudio
estadistico se empled el paquete SPSS.

Resultados
Los porcentajes de masa grasa son significativa-
mente mas bajos tanto en los varones como en las

mujeres que cumplen con las recomendaciones
para actividad fisica moderada/intensa de la OMS.
Al correlacionar tanto la actividad fisica moderada
como vigorosa con la composicion corporal medida
por DEXA, observamos una correlacion negativa
entre la actividad moderada y el porcentaje de
grasa total -0,256 (p<0,0001) y, también entre la
actividad vigorosa y el porcentaje de grasa total
-0,133 (p=0,003). En cuanto al porcentaje de masa
magra se refiere, éste aumenta significativamente
con la practica de actividad fisica (p<0,0001).
Al comparar el indice de masa corporal vemos
que, de forma significativa, son los nifios vy
adolescentes con sobrepeso los que tienen un
mejor cumplimiento de las recomendaciones de
los alimentos desaconsejados (p=0,001). Para el
estudio conjunto de actividad fisica y alimentacion
se agrupan los pacientes en tres conglomerados
atendiendo a cuatro variables: actividad fisica
moderada, actividad fisica intensa, alimentos
aconsejados y alimentos desaconsejados. En el
conglomerado 3 (mayor nivel de actividad fisica y
cumplimiento de las recomendaciones de alimentos
aconsejados pero no de los desaconsejados) solo
hallamos el 8,7% de los sujetos. Un porcentaje
significativamente mayor de Normopeso
pertenecen a este conglomerado, frente a los
nifos con sobrepeso y obesidad, observandose
de esta forma que a mayor grado de adiposidad
menor pertenencia a este conglomerado (p=0,038).
También podemos observar que en el conglomerado
2 (mejor cumplimiento de recomendaciones
nutricionales y nivel de actividad fisica por
debajo de las recomendaciones), son los nifios
con normopeso los que se encuentran en menor
porcentaje respecto a los que presentan sobrepeso
y obesidad (p=0,038). Los nifios del conglomerado
3 presentan niveles significativamente mas
elevados de colesterol HDL (p=0,028) y mayor
cantidad de masa magra total y menor porcentaje
de masa grasa total (p<0,0001) respecto a los de
los otros 2 conglomerados.

Conclusiones

La combinacion de actividad fisica frecuente y
alimentacion saludable se relaciona con un menor
grado de adiposidad y un aumento de los niveles
de HDLc.

SP3/d2d3-197 Metabolismo y nutricion
DIAGNOSTICO PRECOZ. LA IMPORTANCIA DEL
CRIBADO NEONATAL

Minguez Vinardell, M.®V, Castro Corral, L., Segovia
Orti, R.®, Armero Bujaldon, C.@, Caimari Jaume,
M.@,

() Pediatria, Hospital comarcal de Inca, Inca. ® En-
docrinologia pediatrica, Hospital Universitario Son
Espases, Palma de Mallorca.
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Introduccion

Las enfermedades endocrino-metabdlicas provo-
can importantes problemas de salud, y pueden
cursar desde formas asintomaticas hasta formas
muy graves. El programa de cribado neonatal tiene
por objetivo detectar precozmente estas patologias
y prevenir de forma temprana las secuelas irrever-
sibles.

Descripcion del caso

Presentamos el caso de una lactante de 12 meses,
que acude a un hospital comarcal por episodio de
mirada fija, desviacion de la cabeza e hipotonia.
Desde hacia 24 horas, estaba mas decaida, con
rechazo de la ingesta y habia realizado un vomito.
A la llegada a urgencias, inicia movimientos tonico-
clénicos de hemicuerpo izquierdo. Se estabiliza, se
extrae analitica y se administra una dosis de dia-
zepam endovenoso. Se detecta glicemia de 7 mg/
dl, se administra bolo de SG 10%, cediendo el epi-
sodio convulsivo y presentando normalizacion de
la glicemia. En la analitica destaca leucocitosis de
28800 (neutrdfilos 80%), PCR 1,3 mg/dly PCT 17,45
ng/ml. Equilibrio acido-base normal, 1actico 15 mg/
dl. Cuerpos ceténicos y glucosa en orina negativos.
Ante la sospecha de sepsis, se realiza TC craneal,
ecografia abdominal y puncién lumbar y se inicia
cefotaxima endovenosa. Las exploraciones com-
plementarias, tanto las pruebas de imagen como
el analisis del LCR son normales. En la exploracion
fisica presenta un fenotipo normal, sin organome-
galias, genitales femeninos normales con Tanner 1.
Durante el ingreso se pauta sueroterapia con suero
glucosalino, manteniendo glucemias dentro de la
normalidad. Con los datos analiticos no se puede
descartar metabolopatia por lo que se deriva al
hospital de tercer nivel. Se realiza estudio metabdli-
co con aminoacidos y acidos organicos en sangre y
orina: concentraciones de carnitina libre y total muy
disminuida en sangre y niveles elevados de acilcar-
nitinas de cadena media. El resultado es compa-
tible con deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa
de cadena media (MCAD). Tras el diagndstico se
inicia tratamiento con carnitina y adaptacion de la
dieta evitando ayunos prolongados. La paciente
ha requerido algun ingreso por gastroenteritis por
escasa ingesta. Al diagnostico se realiza estudio
metabdlico del resto de hermanos. Se descarta
patologia en la hermana de 12 afios y hermano de
5 afios, pero confirma alteracion en la hermana de
7 afos no diagnosticada previamente. En esta se
realiza el estudio genético que confirma que am-
bas hermanas presentan el déficit de MCAD. Se ha
identificado la mutacion familiar indicada en homo-
cigosis que da lugar a la sustitucion de lisina por
acido glutamico en la posicion 329 de la proteina
(p.Lys329Glu). Al afio y medio del diagnéstico, la
madre da a luz a otra hermana, y de forma inmedia-
ta se realizan las pruebas metabdlicas que descar-
tan patologia.

Conclusiones

Con el desarrollo de este caso queremos hacer
énfasis en la importancia de la deteccion precoz
de las enfermedades hereditarias del metabolismo
diagnosticadas en el cribado neonatal. Es necesa-
rio el estudio de los trastornos de la beta oxidacion
de los &cidos grasos, porqué a pesar de su baja
incidencia, son enfermedades que pueden ser le-
tales y que se pueden evitar, lo que hace todavia
mas justificable su diagnéstico de forma precoz. En
nuestra comunidad, en Baleares, en el ano 2016,
el cribado se amplié de 3 a 7 enfermedades, entre
ellas la MCAD. En el caso de nuestro paciente de-
butd antes de la puesta en marcha del nuevo proto-
colo. Al contrario, en el caso de su hermana que ya
se pudo descartar de forma precoz.

SP3/d2d3-198 Metabolismo y nutricion
HIPOGLUCEMIAS RECIDIVANTES EN LA INFAN-
CIA

Gonzalez Garcia, AV, Gonzalez De Buitrago Ami-
go, J.®, Camarena Pavon, N.?, Acosta Hurtado,
C.@, Sanchez Conejero, M.??, Basso Abad, B.@.

() Pediatria, Hospital San Pedro de Alcantara, Ca-
ceres. ? Hospital San Pedro de Alcantara, Caceres.

Introduccion

El hiperinsulinismo congénito es un grupo
heterogéneo de trastornos genéticos caracterizados
por una alteracion en la regulacion de la secrecion
de lainsulina que conlleva episodios recurrentes de
hipoglucemia. Presentamos el caso de una lactante
de dos meses diagnosticada de hiperinsulinismo
congénito a partir del estudio por hipoglucemias
recidivantes.

Descripcion del caso

Antecedentes personales: Embarazoy parto normal.
Periodo neonatal sin incidencias, con glucemias
normales. Pruebas metabdlicas normales. Desa-
rrollo ponderoestatural y psicomotor normal.
Antecedentes familiares: sin interés. Enfermedad
actual: Lactante de dos meses derivada a nuestro
hospital para continuar tratamiento y estudio de
hipoglucemia. Habia ingresado siete dias antes
en su hospital de referencia por episodio de
hipotonia y mirada fija de segundos de duracion,
con respuesta a estimulos, pero con tendencia
al suefio, objetivandose glucemia capilar en ese
momento de 37 mg/dl. Durante el ingreso contindia
presentando  hipoglucemias, con cetonemia
siempre negativa, a pesar de aportes orales vy
aportes intravenosos de glucosa (8,7 mg/kg/min),
por lo que se asocio tratamiento con hidrocortisona,
con buena respuesta inicial, reapareciendo las
hipoglucemias al intentar la retirada del tratamiento.
Al ingreso en nuestro hospital presenta constantes
dentro de la normalidad y exploraciéon por aparatos

Rev Esp Endocrinol Pediatr 2019;10 (Supp! 1)

184



Posteres sin defensa

normal. A las 24 horas del ingreso comienza de
nuevo con hipoglucemias. Se extrae muestra
critica en uno de los episodios (glucemia 36 mg/
dl), en el que destacan insulinemia 26,88 pUl/ml
(cociente insulina/glucosa 0,74), péptido C 4,84 ng/
ml y cetonemia negativa. Resto del estudio analitico
de sangre y de orina segun protocolo con valores
dentro de la normalidad. Se realiza test de glucagon
en una de las hipoglucemias, con resultado positivo.
RMN abdominal normal. Precisa aportes maximos
de glucosa intravenosa durante el ingreso de
13,5 mg/kg/min. Ante la sospecha diagndstica de
hiperinsulinismo se inicia tratamiento con diazoxido,
precisando aumentar la dosis hasta 15 mg/kg/dia.

Excelente respuesta al tratamiento, permitiendo
suspender el aporte intravenoso y dar de alta con
aporte enteral suplementado con dextrinomaltosa.
La paciente mantuvo inicialmente evolucion
favorable. Como efectos secundarios asociados
al tratamiento presenta hipertricosis y edema
palpebral, por lo que se inicid tratamiento con
hidroclorotiazida. Un afio después experimen-
ta reaparicion de las hipoglucemias, requiriendo
incrementar dosis de diazéxido hasta 18 mg/kg/
dia. Ante dicho empeoramiento se decide realizar
18-Fluoro-Dopa PET-TAC, objetivandose captacion
difusa del pancreas sin evidencia de lesiones fo-
cales. Se descubre entonces error en la prepara-
cion del farmaco, que una vez subsanado permite
disminuir nuevamente la dosis. Estudio genéti-
co molecular hasta el momento negativo (genes
ABCC8, KCNJ11, HNF4A y GLUD1), pendiente
de resultado de panel de secuenciacion masiva.
Actualmente la paciente mantiene glucemias nor-
males, con buen control metabdlico y desarrollo
psicomotor normal.

Conclusiones

El hiperinsulinismo congénito es la causa mas
frecuente de hipoglucemia recurrente en la
infancia. Se debe sospechar ante el hallazgo de
hipoglucemias recidivantes a pesar de aportes
altos de glucosa, con cetonemia negativa y test de
glucagon positivo. El estudio genético confirma el
diagndstico, siento la mas frecuente la mutacion del
gen ABCCS8, aunque hasta en un 50% de los casos
no se consigue la confirmacion genética.

El tratamiento farmacolégico de eleccion es el
diazéxido, aunque existen casos refractarios que
precisan intervencion quirdrgica. Resulta esencial
el diagndstico precoz para evitar las consecuencias
de las hipoglucemias recurrentes, especialmente a
nivel del neurodesarrollo, asi como un seguimiento
estrecho para vigilar las posibles complicaciones
asociadas a la enfermedad y al tratamiento.

SP3/d2d3-199 Metabolismo y nutricion

¢INFLUYE EL EJERCICIO FiSICO EN LA ESTEA-
TOSIS HEPATICA DE NUESTROS PACIENTES
OBESO0S?

Quiroga Gonzalez, R.”, Ferndandez Rodriguez,
A.N.7", Regueras Santos, L., Iglesias Blazquez,
C.7", Pineda Ramos, M.E.®, Terroba Seara, S.(".

(" Servicio de Pediatria, Complejo Asistencial de
Ledn, Leon. @ Servicio de Radiologia, Complejo
Asistencial de Ledn, Leon.

Objetivo

Comparar la influencia a nivel hepatico y metabélico
de un programa de ejercicio fisico reglado en nifios
diagnosticados de obesidad en consultas externas
de un hospital de tercer nivel.

Material y métodos

Ensayo clinico aleatorizado en el que se compa-
raron dos grupos de pacientes obesos segun si
acudieron a un programa de ejercicio fisico reglado
durante 3-9 meses dos dias a la semana (Grupo A)
0 no (Grupo B). Se analizaron datos clinicos, ana-
liticos y ecogréaficos (con modo elastografia). Se
comparo la influencia del deporte en las distintas
comorbilidades antes y después del programa.

Resultados

Se recogieron un total de 43 pacientes. En el Grupo
A participaron 26 (60%) de los cuales eran nifias
un 50%, mientras que en el Grupo B un 36% eran
nifas. No habfa diferencias significativas entre la
edad media de ambos grupos: 10.5 +/- 2.27 afios
(Grupo A) y 11+/-2.05 afios (Grupo B), tampoco en
el IMC inicial 26.91Kg/m (+2.63DE segun Hernan-
dez 1998) Grupo A, frente a 26,57kg/m2 (+2.46DE
segun Hernandez 1998) en el grupo B, ni tras el en-
trenamiento siendo 27,99Kg/m2 (+2.96 DE segun
Hernandez 1998) vs 26,26Kg/m2 (+2.31DE segun
Hernandez 1998) respectivamente. Los resultados
analiticos obtenidos fueron similares en ambos gru-
pos tanto al inicio como tras intervencion a excep-
cion de la GGT que disminuyé 2,5 Ul/L de forma
estadisticamente significativa (p 0.03) y el indice
HOMA que disminuyé 0,68 puntos en el Grupo A.
En la ecografia inicial se detectaron un total de 12
pacientes (27.9%) con esteatosis hepatica (11 con
patréon difuso y 1 con patrén geografico), poste-
riormente soélo un 25% del total (9 patrén difuso);
siendo esta disminucion estadisticamente significa-
tiva en las nifias (p 0.04). 3 de los 4 pacientes en
los que desaparecié la esteatosis formaban parte
del Grupo A. A todos ellos se les realizé una elas-
tografia, siendo el valor medio inicial de 3.96 kPa
(+/-0.78DE), en 8 pacientes se detecto fibrosis he-
patica grado 1, en uno grado 2 y en otro grado 3;
posteriormente el valor medio descendi6 a 3.86Kpa
(+/-0.78DE) y sdlo 6 pacientes presentaban fibrosis
grado 1, resultando esta mejoria estadisticamente
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significativa (p 0.01). De los pacientes que manifes-
taron disminucion o desaparicion de fibrosis todos
pertenecian al Grupo A, excepto uno.

Conclusiones

En nuestra consulta los nifos obesos presentan
enfermedad por higado graso no alcohdlico en un
27.9%. Constatamos que el grupo que acudié de
forma regular a un programa de ejercicio fisico re-
glado presentd disminucion del indice HOMA y del
grado de fibrosis 0 desaparicion de la esteatosis.

SP3/d2d3-200 Metabolismo y nutricion
RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AL
CROMOSOMA X (HLX): A PROPOSITO DE UN
CASO

Gea Ros, J.M.(, Pérez Yuste, P(", Squittieri Rosetti,
cm.

(" Pediatria, Hospital Marina Baixa de Villajoyosa,
Villajoyosa.

Introduccion

El HLX es una enfermedad hereditaria ocasiona-
da por mutaciones inactivadoras en gen PHEX,
que causa raquitismo y/o osteomalacia por un in-
cremento de los niveles del factor de crecimiento
fibroblastico FGF-23 que impide una reabsorcion
adecuada del fosfato en el tubulo renal proximal e
interfiere en la hidroxilacion renal de la vitamina D.

Descripcion del caso

Nifa de 6 a. 11 m. de edad controlada desde el na-
cimiento por HLX. Antecedentes familiares: Abuela
paterna, padre y hermana, hija de la primera pareja
del padre, diagnosticados de HLX. Antecedentes
personales: 1? gestacion, parto inducido a las 38s
4d por CIR, no instrumentado. APGAR: 9/10. PN:
2230 gr (- 2.33 DE). L: 44 cm (- 3.07 DE). PC: 33 cm
(- 0.75 DE). El estudio del gen PHEX confirma que
es portadora heterocigota de la mutacion c.733-
?_c.1645+7 dup que consiste en la duplicacion de
un fragmento que incluye los exones 7-15 y se aso-
cia a HLX. Evolucion: A los tres meses de edad se
inicia tratamiento con solucion de Joulie (35 mg/Kg/
dia) y alfacalcidiol (44 ng/Kg/dia). En el primer afio
presenta hiperparatiroidismo que se soluciona au-
mentando la dosis de alfacalcidiol. A los 5 afios pre-
senta hipercalciuria sin hipercalcemia, reduciendo
la dosis de Calcitriol de 0.750 a 0,500 mg/dia. En el
siguiente control persiste hipercalciuiria y en eco-
grafia reanl se aprecian signos de posible nefrocal-
cinosis incipiente. Se mantiene la dosis de Calcitriol
(0,500 mg/dia) aumentando la de P de 82,8 a 91
mg/kg/dia y asociando Ameride®. En la revision su-
cesiva presenta Ca/Cr: 0,12 y Ecografia sin cam-
bios (sutiles focos hiperecogénicos puntiformes
sin clara sombra acustica posterior, localizados en
meédula renal bilateralmente). En la dltima revision

(6 a. 11 m.): No incurvacion de piernas pero talla=
104.5 (- 3.63 DE). Cr.: 0.3. Ca: 10.3. Fésforo: 2.5
(4.02-5.88). FA.: 365 (VN<300). PTH: 13.3 (12-88).
Calciuria: 3.8 mg/Kd/dia. Fosfaturia: 67.6 mg/Kg/
dfa. Tratamiento: solucién de Joulie (90 mg/Kg/dia),
Calcitriol de 750 ng/dia'y Ameride (R) (1.47 mg/Kg/
dia de HCT).

Conclusiones / Recomendaciones:

1.- El tratamiento convencional del HLX consiste en
la asociacion de fésforo y derivados 1a-hidroxilados
de la vitamina D. La tolerancia digestiva del fésforo
no es buena, la frecuencia de las dosis tampoco
ayuda al cumplimiento con el tratamiento. Se
requieren controles analiticos muy frecuentes de
FA, PTH, Ca en sangre y orina para prevenir la
aparicion de complicaciones (nefrocalcinosis,
hiperparatiroidismo)

2.- Aunque la instauracion precoz del tratamiento
evita las deformidades de las piernas y mejora
la talla final, los resultados no son o6ptimos y se
requieren terapias dirigidas a la fisiopatologfa de la
enfermedad. 3.-Enel2018laFDAylaEMAaprobaron
burosumab, un anticuerpo monoclonal frente al
FGF23 que normaliza el fosfato sédico y mejora
el dolor, el raquitismo y el crecimiento lineal. Esta
previsto que la AEM apruebe su comercializacion
se puede solicitar bajo procedimiento de Uso
Compasivo. Hemos solicitado el tratamiento para la
paciente, estamos a la espera de su aprobacion.

SP3/d2d3-201 Metabolismo y nutricion
INTERVENCION MULTIDIMENSIONAL EN EL TRA-
TAMIENTO DE LA OBESIDAD INFANTIL

Espadas Macia, D.(", Garcia Notario, P, Valiente
Armero, A.", Diaz Velazquez, E.("”, Marana Pérez,
A.L.@ Goémez Fornell, R.™.

() Pediatria, Hospital Virgen de la Luz, Cuenca. @
Hospital Virgen de la Luz, Cuenca.

Introduccion y objetivo

Durante las ultimas décadas la obesidad infantil ha
aumentado su prevalencia y preocupa la tenden-
cia a la perpetuacion en edad adulta, con la apa-
ricion temprana de comorbilidades. Organismos
internacionales y estudios nacionales estiman que
aproximadamente 1 de cada 3 nifios/nifias tienen
sobrepeso/obesidad. La prevencion es crucial y las
intervenciones multidisciplinares tienen los resulta-
dos mas prometedores. El objetivo es observar el
impacto en el IMC y perimetro abdominal de una
intervencion multidimensional; asi como relacionar
variables auxolégicas con parametros analiticos.

Metodos

Estudio quasiexperimental con disefo antes-des-
pués en una cohorte de pacientes pediatricos
remitidos a la consulta de obesidad de un hos-
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pital nivel2 desde mayo del 2015. Los pacientes
incluidos acudieron como minimo a 3 consultas
y no abandonaron el seguimiento. En la primera
consulta realizamos una intervencion multidimen-
sional (dieta, ejercicio y conducta). Estudiamos
antecedentes y variables antropométricas con las
herramientas recomendadas. Calculamos el IMC
(kg/m?), para la estatificacion usamos los estanda-
res de crecimiento de la OMS (2007). Clasificamos
segun el z-score en: normopeso <1, sobrepeso =1,
obesidad leve =2, obesidad grave =3. En cuanto al
perimetro abdominal utilizamos los datos del estu-
dio espafiol (Orbegozo, 2011). Realizamos andlisis
sanguineo cercano (maximo 3 meses) a la primera
consulta, para estudiar posibles comorbilidades
asociadas. Con los datos tabulados, realizamos un
estudio descriptivo, ademas de un estudio analiti-
co para valorar las diferencias en IMC y perimetro
abdominal, antes y después de la intervencion.
Asimismo, buscamos correlacion entre los para-
metros antropométricos y analiticos de la primera
consulta.

Resultados

Incluimos 121 pacientes con una edad media de
10,92 afios (4,33-16,15), siendo el 53,7% nifas y
el 46,3% nifios. El tiempo medio de seguimiento
fueron 20,3 meses (3,12-45,60). En los parame-
tros analiticos, el HOMA(96) mostré una media
de 3,54(DE+2,1), detectamos HDL<40mg/dL en
25/109 y déficit de vitamina D en 26/76. Los datos
recogidos, en diciembre 2018, mostraron un des-
censo estadisticamente significativo del z-score
IMC y z-score perimetro abdominal de 0,49 y 0,75,
respectivamente(p<0,05). Existid relacion entre el
grado de exceso de peso y los niveles de vitamina
D (p<0,05) En términos de categorias de peso an-
tes y después de la intervencion; los porcentajes se
modificaron de la siguiente forma: obesidad grave
36,4 a 24,8%; obesidad leve 60,3 a 47,1%; sobre-
peso 3,3 a 26,4%; terminaron en normopeso 1,7%.
Conclusion La intervencion para el tratamiento de
la obesidad infantil en nuestro hospital logra un mo-
derado efecto significativo en el descenso del IMC,
z-score IMC y z-score perimetro abdominal.

SP3/d2d3-202 Metabolismo y nutricion

CRISIS HIPERTENSIVA DE REPETICION EN VA-
RON DE 12 ANOS, ;CUAL ES LA CAUSA? UNA
ETIOLOGIA CADA VEZ MAS FRECUENTE EN PO-
BLACION INFANTOJUVENIL

Guarino Narvaez, J.(V, Salazar Oliva, P", Luque Pé-
rez, S.?), Holgado Salado, R.©.

(" Unidad Endocrinologia Infantil, Hospital Punta
Europa, Algeciras (Cadiz). @ Unidad Gastroentero-
logia-Nutricion Infantil, Hospital Punta Europa, Alge-
ciras (Cadiz). @ Servicio Nefrologia, Hospital Punta
Europa, Algeciras (Cadiz).

Introduccion

Se define hipertension arterial (HTA) a la presencia
de valores de tensiéon arterial sistélica (TAS) o
tension arterial diastélica (TAD) iguales o superiores
al percentil (p) 95 para la edad, sexo y talla del
paciente en determinaciones repetidas (al menos
tres, en un periodo de 2 a 12 semanas). Se define
crisis hipertensiva cuando la TAS o TAD >p99 + 5
mmHg para edad sexo, y talla (clasificada segun
NHBPEP como HTA estadio 2); precisando inicio
de tratamiento farmacolégico hipotensor inmediato.
En funcion de la clinica acompafante, pueden
distinguirse: Urgencia hipertensiva: HTA estadio 2
asintomatico o con sintomas de gravedad menor
como vomitos o cefalea intensa. Emergencia
Hipertensiva: HTA estadio 2 sintomatica mas
uno de los siguientes sintomas (encefalopatia,
convulsiones, signos de hipertrofia ventriculo
izquierdo, sintomas visuales, focalidad y/o dafio
renal agudo).

Descripcion del caso / Evolucion

Nifio de 12 afios que consulta en S. Urgencias
por cefalea holocraneal intensa en contexto de
urgencia hipertensiva (TA 180/110 mmHg). No
signos de focalidad neurolégica. No alteraciones
fisicas evidentes salvo obesidad troncular. IMC
33 kg/m? (3,35 DE). Perimetro abdominal 110
cm (5,24 DE). No fenotipo cushing. Pruebas
Complementarias (PPCC): no alteracién funcion
renal, glucemia, iones rango normal. No proteinuria.
No hipertrofia cavidades izquierdas (ECG). Fondo
0jo: no signos hipertensién intracraneal. Ecografia
abdominorrenal: no alteracion parénquima renal, no
masasanivelsuprarrenalniabdominal. Dopplerrenal
con patrén espectral de baja resistencia sugiriendo
ausencia estenosis renal. Se administra labetalol
oral descendiendo TA y tras 24 horas observacion
se consensuUa alta hospitalaria, incidiéndose en
estilos de vida saludable, control TA a través centro
salud y seguimiento en consultas externas (CE). En
CE se amplia estudio (ACTH y cortisol 24 h normal.
Colesterol y LDL en limite alto normalidad para su
edad. Metabolismo hidrocarbonado normal. Perfil
renal, tiroideo normal. No microalbuminuria. Indice
albumina/creatinina normal. Ecocardiografia: no
hipertrofia ventriculo izquierdo. Arco adrtico grosor
y longitud normal. Aportan cifras TA en torno al p85,
consiguiéndose bajada de peso. El paciente deja de
acudir a CE volviendo nuevamente a los 15 meses
con un segundo episodio de Urgencia Hipertensiva.
Se repiten PPCC primer nivel (normales). Actividad
renina/angiontensina / aldosterona normal. Cateco-
laminas normales. Angio RM abdomino-renal des-
carta estenosis area renal-abdominal. Estudio
cardiolégico normal. Fondo de ojo: sin signos
retinopatia. MAPA: datos de HTA objetivandose
fendmeno dipping (disminucion TA>10% durante
el suefo), por lo que ante resultados PPCC
llegamos a la conclusion de que estamos ante un
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caso de HTA esencial en adolescente de 13 afos,
secundaria a obesidad. Se inicia tto. con IECA asi
como intensificacion recomendaciones dietéticas y
ejercicio fisico consiguiéndose control éptimo TA.

Conclusiones / Recomendaciones

En los ultimos afios se esta observando un aumento
de la prevalencia e incidencia de HTA en poblacion
infantojuvenil debido al aumento de la obesidad en
este grupo etario; siendo la HTA la complicacion
cardiovascular méas frecuentemente hallada. Los
cambios en el estilo de vida siguiendo unas medidas
dietéticas saludables, ejercicio fisico y reduccion en
la ingesta de sal suponen el gold estandar para el
tratamiento de la obesidad y sindrome metabdlico
secundario; incidiendo en un cambio de habitos
centrado en la familia. El criterio de iniciar tratamiento
farmacolégico debe realizarse siempre que la HTA
sea secundaria, sintomatica o tenga riesgo vital. En
ausencia de datos de nefropatia cronica, el objetivo
sera conseguir una TA < p90 para edad, sexo y talla.

SP3/d2d3-203 Metabolismo y nutricion
EJERCICIO FiSICO Y SU EFECTO SOBRE LA
COMPOSICION CORPORAL EN NINOS OBESOS
Quiroga Gonzalez, R.(", Regueras Santos, L.(", Fer-
nandez Rodriguez, A.N.(V, Terroba Seara, S.(", De
Paz Fernandez, J.A.®), Cuevas Gonzalez, M.J.®.

() Departamento de Pediatria, Complejo Asistencial
Universitario de Leodn, Leon. @ Departamento de
Ciencias Biomédicas, Universidad de Ledn, Leon.

Introduccion

La obesidad se ha convertido en un problema muy
prevalente en nuestra sociedad con un porcenta-
je de obesidad del 18% y sobrepeso 23% (estudio
Aladino 2015). Son varios los responsables de esta
situacion, entre ellos, cambios en habitos alimenta-
rios y la disminucion de la practica de deporte. En
el estudio ANIBES, publicado en 2013, sobre activi-
dad fisica infantil, entre los 9-17 afios, el 44,5% de
los nifios y el 73,3% de las nifias no cumplen las re-
comendaciones internacionales de actividad fisica.

Material y métodos

Estudio prospectivo sobre el efecto del entrenamien-
to fisico controlado (sesiones de 45 minutos/dos
dias a la semana), llevado a cabo desde octubre a
diciembre de 2017, comparado con un grupo con-
trol, que continuaron solo con las directrices dadas
en consulta. Se tomaron las medidas antropométri-
cas, asi como realizacion de estudio de la composi-
cion corporal mediante densitometria (DEXA) antes
y después del periodo de intervencion.

Resultados
En el grupo de entrenamiento (grupo A), 22 nifios
completaron el estudio (de 26 iniciales). En nifias

la frecuencia fue mayor (52,2%), con edad media
de 11, 3 afios (2,02DE). Respecto al grupo control
(grupo B), 13 completaron el estudio (18 iniciales),
siendo nifos el 66.7%. Tenian una edad media de
10.15 afios (2.22 DE). Entre los grupos no habia
diferencias significativas en el peso, edad o IMC.
El grupo A, presentaba IMC medio de 28,07 kg/m2
(3.32 DE), suponiendo en desviaciones estandar
(segun Hernandez 1998) un +3.38 DE (1.12 DE).
En el grupo B el IMC medio era 26,64 kg/m2 (4.28
DE) [Hernandez 1998, +3.39 DE (1.26 DE)]. En el
estudio de composicién corporal (DEXA), el grupo
A presentaban un 43,02% (6,67 DE) de grasa y un
53,82% (6,62 DE) de musculo. En el grupo B, la
grasa suponia un 43.53% (6,97 DE) y el musculo
53,48% (6,87 DE). Al igual que en el resto de para-
metros no habia diferencias significativas entre los
dos grupos. Tras la intervencion, el grupo A presen-
ta un IMC 28,03 kg/m2 (3,24 DE), [Hernandez 1998,
+3.28 DE (1.09 DE)], y en el grupo B, el IMC era de
26.49 kg/m2 (4,77 DE) [Hernandez 1998 3,25 DE
(1,30 DE)]. En ambos grupos estos cambios no fue-
ron estadisticamente significativos. Asi mismo en
cuanto a la composicion corporal, ahora el grupo
A presentaban un porcentaje de grasa del 42.37%
(6,6 DE) y de musculo del 54.46% (6,55 DE), mien-
tras que en el grupo B, la grasa suponia ahora un
43.51% (7.30 DE) y el musculo 53.49% (7,27 DE).
Igual que en el caso anterior en cada grupo estas
variaciones no son estadisticamente significativas.
Comparando las variaciones entre ambos grupos,
ni el cambio en el IMC ni dicho cambio expresa-
do en desviaciones estandar son estadisticamente
significativas. En cuanto a la composicién corporal
si bien se aprecian cambios leves, una disminucion
de la grasa y aumento del musculo en los casos,
permaneciendo estable el grupo control, compa-
rado dichos cambios entre ambos grupos no hay
diferencias significativas, probablemente debido al
numero de participantes en el estudio y por la dura-
cion del mismo.

Conclusiones

-El entrenamiento fisico controlado parece tener un
efecto beneficioso sobre la composiciéon corporal
frente al deporte libre no programado.

-El estimar la evolucion ponderal soélo con el IMC,
cuando el paciente realiza un entrenamiento fisi-
co, puede no tener en cuenta la ganancia en masa
muscular.

SP3/d2d3-204 Metabolismo y nutricion
DISLIPEMIA INFANTIL: REVISION DE CASOS DE
UNA CONSULTA DE UN HOSPITAL DE SEGUNDO
NIVEL

Ibiricu Lecumberri, A.(Y, Kortabarria Elguero, M.(",
Garcia Navas, P, Garcia Muro, C.(Y, Ruiz Del
Campo, M.V,
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() Servicio Pediatria, Hospital San Pedro de la Rioja,
Logrono.

Definimos dislipemia, segun los criterios del Natio-
nal Cholesterol Education Program (NCEP), como
valores superiores al percentil 95 para la edad y
sexo de colesterol total (= 200 mg/dl), LDL (= 130
mg/dl) y triglicéridos (= 110 mg/dl en menores de
9 afos y = 130 mg/d| entre 10-19 afos), o valores
inferiores al percentil 5 de HDL (= 35 mg/dl).

Objetivos

Describir las caracteristicas de los pacientes segui-
dos en las Consultas de Endocrinologia Infantil por
dislipemia.

Material y métodos

Estudio de pacientes derivados a consulta de En-
docrinologia Pediatrica de nuestro hospital por hi-
percolesterolemia en un periodo de 5 afios. Estudio
descriptivo, retrospectivo; mediante la revision de
historias clinicas informatizadas recogiendo datos
personales, antropométricos, analiticos y segui-
miento de los mismos. Andlisis estadistico realizado
mediante el programa estadistico SPSS® 24.0.0.

Resultados

El numero total de pacientes seleccionados para el
estudio ha sido 17, con primera analitica realizada
con una edad media de 6.6 afios (1.16-11 afos),
siendo valorado en consulta especializada por pri-
mera vez a una edad media de 7.3 afios (1.25-13
afios). La analitica se realizé en un 58.8% (10) por
antecedentes familiares de hipercolesterolemia,
un 23.6% por estudio de baja talla y un 17.6% por
obesidad (1 de ellos con sindrome metabdlico).
La somatometria fue recogida en todos los pa-
cientes, destacando IMC medio de 17.5 (rango
12.39-30.49). Las cifras medias de colesterol total
al diagnostico fueron de 265 mg/dL (200-348 mg/
dL), de HDL colesterol 60 mg/dL (22-89 mg/dL), de
LDL colesterol de 182 mg/dL (111-297mg/dL), de
triglicéridos de 112 mg/dL (38-291 mg/dL). La lipo-
proteina A fue medida en 7 casos, con valor medio
de 140 mg/dL (119-155 mg/dL); la lipoproteina B
fue medida en 6 casos con valor medio de 142 mg/
dL (82-190 mg/dL). Las cifras medias de colesterol
total son superiores en pacientes con antecedentes
de hipercolesterolemia familiar de forma estadisti-
camente significativa (p<0.05). Todos los pacientes
con hipercolesterolemia familiar tienen anteceden-
tes directos con hipercolesterolemia, siendo el pa-
dre el mas afecto en un 53% de los casos. Al 35%
se les realizé estudio genético, dos con resultado
pendiente hasta el momento y el resto con resul-
tado: mutacion ¢.521T>C heterocigosis, mutacion
c.2475C>A heterocigosis, poligénico, mutacion
c.1846-1G>A heterocigosis. En uno del total de
pacientes se recogian antecedentes de muertes
prematuras en la familia: tia paterna fallecida a los

12 afios por infarto agudo de miocardio. 15 de 17
pacientes fueron tratados inicialmente con dieta
estricta exenta de grasas, reduciendo las cifras
medias de colesterol en 13 de ellos y los dos res-
tantes aumentaron; otro fue tratado con dieta mas
resinas de intercambio iénico y otro con estatinas,
reduciendo las cifras medias de colesterol en un
porcentaje similar a los tratados con dieta. El 94%
de los pacientes refirieron cambiar habitos alimen-
ticios. La reduccion de las cifras de colesterol fue
significativa (>20%) en un 40% de los pacientes.
Produciéndose esta reduccion los 3 primeros afios
enel67%.

Conclusiones

El hallazgo de cifras de colesterol elevadas en
nuestra poblacion al realizar estudios por diversos
motivos, hace reflexionar si debe realizarse deter-
minaciones universales en poblacion infantil. Es
conveniente realizar estudio genético en familias
con varios miembros afectos para poder diagnos-
ticar hipercolesterolemias asintomaticas en edades
tempranas. El tratamiento con dieta estricta exenta
de grasa resulta efectivo en pacientes con hiperco-
lesterolemia, no tanto en las de causa familiar.

SP3/d2d3-205 Metabolismo y nutricion
EVOLUCION DEL NINO Y ADOLESCENTE CON
OBESIDAD O SOBREPESO TRAS PROGRAMA
EDUCACIONAL Y TERAPEUTICO DIRIGIDO DES-
DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

Garcia De Pablo, 1.1V, Pérez Rodriguez, O.(, Lépez
De Lara, D.7", Forrester Zapata, D.(", Iglesias Gon-
zalez, B.(Y, Gonzalez Rodriguez, C.?.

() Endocrinologia Infantil, Hospital Clinico San Car-
los, Madrid. @ Estudiante de Medicina, Hospital Cli-
nico San Carlos, Madrid.

Objetivos

El objetivo del estudio es valorar la evolucion del
IMC, porcentaje de masa grasa e indice cintura-
talla (ICT) en una poblaciéon pediatrica con exce-
so de peso (sobrepeso/obesidad) seguida en una
consulta monografica de endocrinologia pediatrica
con el apoyo de DUE experto en educacion nutri-
cional mediante seguimiento estrecho del paciente
en un hospital terciario durante un afio realizando
intervencion educacional sobre héabitos alimenta-
rios y modificaciones en el estilo de vida. Secun-
dariamente se evalla la adherencia del paciente al
programa nutricional.

Material y métodos

Estudio analitico, retrospectivo y longitudinal reali-
zado a niflos y adolescentes con sobrepeso u obe-
sidad entre 3y 18 afios. Se analizé una muestra de
80 pacientes (34 mujeres y 46 varones) a los que se
les realiz6 estudio antropométrico, medida de ICT e
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impedanciometria al inicio del seguimiento, a los 3
y 6 meses y al afio. Definimos éxito absoluto a dis-
minucién del IMC en al menos 1 DE y éxito relativo
a la reduccion en 0.5-1 DE al ano de seguimiento.
Definimos adherencia al tratamiento al asistir a to-
das las consultas hasta completar el afio de segui-
miento. Andlisis estadistico con test t Student y test
no paramétrico Wilcoxon.

Resultados

Tras el andlisis estadistico de nuestros resultados
observamos una disminuciéon global del IMC de
0.27 DE, (estadisticamente significativo (p< 0.01)),
consiguiéndose la mayor disminucion a los 6 meses
de tratamiento. Se consigue “éxito absoluto” en un
16,6%, frente a un 47,2% de “éxito relativo”. Ob-
servamos en un 66.7% cualquier mejoria del IMC
respecto del inicial. Por sexos se observa mayor
disminucién del IMC en mujeres, si bien es cierto
que partian de IMC mas altos. De los pacientes
con Obesidad severa (IMC >4 DE) presentan “éxito
absoluto” el 16.7% y 33.3% “éxito relativo”. Ade-
mas, cabe destacar que un 11,2% de los pacientes
consiguieron al afio de seguimiento un IMC normal
para su sexo y edad. Respecto de la evaluacion
con impedanciometria observamos una reduccion
en la masa grasa del 2.9%, que refleja la calidad
de la pérdida. En nuestro estudio no observamos
diferencias estadisticamente significativas en la
evaluacion del ICT. Respecto de la adherencia al
programa de tratamiento soélo el 45% logran com-
pletar el afio de seguimiento, con mayor abandono
en pacientes con IMC >4.

Conclusiones

Tras el andlisis de nuestros datos podemos concluir
que la actuacion nutricional en nuestros pacientes
es efectiva ya que resulta en una disminucion del
IMC y en el porcentaje de masa grasa aungque no
apreciamos cambios en el indice cintura-talla. La
adherencia al programa de seguimiento y trata-
miento es baja, por ello debemos encontrar nuevas
estrategias para la motivacion de estos pacientes y
conseguir mejores resultados.

SP3/d2d3-206 Metabolismo y nutricion
HIPOFOSFATASIA JUVENIL: A PROPOSITO DE
DOS HERMANAS AFECTAS

Mora Sitjia, M., Roman Pascual, A.@, Pifieiro Pérez,
R.@.

() Hospital General Universitario Gregorio Mararion,
Madrid. @ Hospital General de Villalba, Collado Vi-
llalba.

Introduccion

La hipofosfatasia (HPP) es una enfermedad congé-
nita caracterizada por un defecto en la mineraliza-
cion Osea y dentaria, secundario a una deficiencia

en la biosintesis de la isoenzima tisular inespecifica
de la fosfatasa alcalina ¢sea, hepatica y renal (TN-
SALP). Este error innato del metabolismo es debido
a la existencia de mutaciones en el gen APLP. Su
rasgo bioguimico caracteristico es la hipofosfatase-
mia y un nivel sérico elevado de piridoxal 5 fostato
(PLP), sustrato de la TNSALP. Clinicamente se ca-
racteriza por el desarrollo de hipomineralizacion es-
quelética y dental, junto con la frecuente aparicion
de manifestaciones extraesqueléticas. Su espectro
clinico es extremadamente amplio, desde la muerte
intradtero por falta de mineralizacion ésea hasta la
afectacion exclusivamente dentaria o la artropatia
sin enfermedad 6sea en la vida adulta. Presenta-
mos dos hermanas menores de 18 afios afectas de
HPP diagnosticadas en nuestro centro con dolor ar-
ticular como sintoma guia.

Caso 1: Nifia de 15 afios sin antecedentes patolégi-
cos de interés consulta por artralgias inespecificas
sin artritis de varios meses de evolucion (codos,
carpos, rodillas, tobillos). No historia personal de
fracturas. No pérdida dental precoz. Peso 51.4 kg
(-0.16DE) Talla 151.5 cm (-1.64 DE). Caries dental
multiple. En los exdmenes complementarios desta-
can niveles disminuidos de fosfatasa alcalina (FA) y
elevados de piridoxina sérica, con normalidad del
resto de despistaje analitico, incluidos parametros
de metabolismo fosfocélcico. Estudio genético de-
muestra variante en heterocigosis en el exén 5 del
gen ALPL (c 343_348). Serie ¢sea sin alteraciones
salvo islote 6seo en cabeza femoral derecha. Den-
sitometria mineral ¢sea normal para edad y sexo
valorada por DEXA lumbar (z score -0-4).

Caso 2: Mujer de 17 afios, con antecedente de frac-
tura en tallo verde radio derecho y esguinces mul-
tiples en tobillo, consulta por artralgias en codos y
rodilla. Dentinogénesis sin incidencias salvo caries.
Hermana pequefia en estudio por cuadro similar
y sospecha de HPP. Peso 54.5 kg (-0,33DE), Talla
158.5 cm (-0.74DE). Mdltiples caries. Presenta ni-
veles bajos de FA sérica, niveles de PLP elevados.
Normalidad del resto de parametros del metabolis-
mo fosfocalcico. Estudio genético muestra muta-
cion en heterocigosis en el exon 5 del gen ALPL
(c 343_348). Serie 6sea sin alteraciones salvo islote
0seo en cabeza femoral derecha. Densitometria mi-
neral ¢sea normal para edad y sexo valorada por
DEXA lumbar (z score 0).

Conclusiones

El diagnoéstico de HPP debe considerarse funda-
mentalmente en pacientes que presentan ciertos
signos o sintomas musculo-esqueléticos y denta-
les. Estos dos casos nos recuerdan la existencia
de formas con menor expresividad clinica en el pe-
riodo infanto-juvenil en las que la determinacion de
piridoxina sérica ante niveles bajos de FA permitira
establecer el diagndstico de sospecha de HPP. El
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diagndstico precoz y el seguimiento de estas pa-
cientes podrian poner de manifiesto una mayor
expresividad clinica en la edad adulta. Se deben
evitar pautas convencionales para el déficit de mi-
neralizacion esquelética, como la suplementacion
de calcio o vitamina D, a menos que se identifiquen
estados carenciales. En caso contrario existe riesgo
de hipercalcemia, hiperfosfatemia e hipercalciuria.

SP3/d2d3-207 Genética

UNA DELECION POCO FRECUENTE COMO CAU-
SA DE SINDROME DISMORFICO

Salazar Oliva, PV, Guarino Narvaez, J.®, Martin-
Mora Bermudez, P®, Marin Iglesias, R..

" Unidad Endocrinologia Infantil, Hospital Punta
Europa, Algeciras (Cadiz). ® Hospital Punta Euro-
pa, Algeciras (Cadiz). ® Unidad Neonatologia, Hos-
pital Punta Europa, Algeciras (Cddiz). ' Servicio
Genética, Hospital Puerta del Mar, Cadiz.

Introduccion

En los Ultimos afos se ha evidenciado un aumento
en los sindromes dismorficos, sin poder contar
en muchos casos con un diagnostico genético-
molecular preciso para este tipo de pacientes; lo
cual hace importante lacomunicacion de deleciones
‘nuevas” en contexto de cuadros sindrémicos para
poder conseguir mayor numero de casos con el
mismo trastorno genético y asi poder conocer la
historia natural de la enfermedad y sus posibles
patologias asociadas, ademas de poder ofrecer
consejo genético.

Descripcion del caso / Evolucion

Presentamos el caso de una nifia con rasgos
dismorficos. Ingresa al nacimiento por prematuridad
(34+5). Diagnostico prenatal de arteria umbilical
Unica. Somatometria neonatal adecuada a edad
gestacional. No otros antecedentes personales y
familiares de interés. A la exploracion al nacimiento
presenta hipertelorismo, filtrum nasal alargado,
orejas de implantacion baja, cuello corto, pterygium
colli, distancia intermamilar aumentada, dedos lar-
gos, clinodactilia del quinto dedo, fosita sacra y so-
plo cardiaco. Se realiza ecocardiografia detectan-
do una CIV. En su evolucion presenta sintomas de
insuficiencia cardiaca que precisa tratamiento con
buena evoluciéon posterior. Hallazgos de dilatacion
pielocalicial izquierda grado II/IV en la ecografia ab-
dominal y de costillas displasicas en la radiografia
de térax. Se solicita estudio genético (microarray).
Durante su seguimiento en consultas presenta fallo
de medro, retraso psicomotor e hipertirotropinemia
que requiere intervencion nutricional, atencion tem-
pranay tratamiento con levotiroxina entre otros. RM
craneal normal. TC de craneo y térax con discreta
deformidad craneal sugerente de plagiocefalia y
braquicefalia y anomalias vertebrales y costales. Se

reciben resultados genéticos: delecion en 11g12.2-
g13.1 compatible con patologia. Se detecta una
delecion en heterocigosis que no aparece en las
bases de datos como polimorfismo de nimero de
copia.

Conclusiones / Recomendaciones

Las deleciones en esta region son raras,
habiéndose descrito en la literatura muy pocos
casos. En un articulo se describe a un paciente con
una delecion de novo de menor tamano. El paciente
presenta discapacidad intelectual, problemas de
comportamiento, rasgos dismorficos, disfagia,
reflujo gastroesofagico y anomalias esqueléticas.
En este articulo se proponen varios genes como
principales candidatos al fenotipo, como por
ejemplo CDCA5, NRXN2 y PPP2R5B, todos ellos
afectados en la muestra estudiada. Actualmente la
paciente presentada en este caso tiene 2 afios y
continua realizando seguimiento multidisciplinar.

SP3/d2d3-208 Tiroides / Paratiroides

TIROIDITIS AGUDA SUPURATIVA. A PROPOSITO
DE UN CASO

Montero Salas, A.(", Garcia Vdzquez, J.(, Real Te-
rrén, R.™, Portillo Marquez, M.,

(" Hospital de Mérida, Mérida.

Introduccion

La tiroiditis aguda supurativa es excepcional en la
infancia. Se produce por la llegada de bacterias
por via hematdgena o por contiglidad (favorecida
por persistencia de vestigios anatdomicos, mas
frecuente en lado izquierdo). Su curso clinico es
agudo (pudiendo durar dias 0 semanas) con signos
inflamatorios a nivel local y sistémico siendo el
90% de los casos el I6bulo izquierdo el afectado.
Se diagnostica por la clinica y se acompafia
de leucocitosis con neutrofilia y reactantes de
fase aguda elevados. La funcién tiroidea suele
ser normal. La ecografia tiroidea suele mostrar
signos inflamatorios unilaterales, y en ocasiones,
abscesificacion. Podria verse persistencia del
conducto tirogloso. Ante la presencia de aspecto
toxico se debe solicitar hemocultivo y si recurrencia
0 evolucion torpida realizar PAAF para cultivos.
Otras pruebas (Gammagrafia, TAC y RMN) no
se realizan de rutina. El esofagograma baritado
es de eleccion para el diagnoéstico de la fistula
del seno piriforme. El tratamiento se realiza con
Antibioterapia iv durante 14 dias siendo de eleccion
Amoxicilina-Clavulanico a 100 mg/kg/dia i.v. o si
sepsis grave se recomienda el ingreso en UCIP
con otras asociaciones (Cefotaxima y Clindamicina
o Meropenem y Vancomicina). En presentaciones
leves o tras mejoria sustancial clinica podria
completarse el tratamiento via oral con una duracion
minima de 14 dias.
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Descripcion del caso

Niflo de 8 afos con fiebre y catarro en los 4 dias
previos. Refiere dolor al tragar y en las Ultimas
horas aparicion de bultoma en la region cervical
anterior muy doloroso. Diagnosticado de otitis
externa la semana previa, tratada con antibidtico
otico e ibuprofeno. Antecedentes personales:
Embarazo gemelar, pretérmino (35 s.g). Neonatal
con distrés inmediato e ictericia leve (fototerapia
24h).  Hemorragia subependimaria  bilateral
resuelta a los 6 meses. Amigdalectomizado vy
timpanostomia bilateral por otitis de repeticion.
Exploracion  Fisica: Peso:32kg(p72);Sat.02:100
%;T°37.8°C;FC 118 Ipm;FR 28 rpm;TA:108/69.
Bocio visible, palpandose a nivel del lobulo
izquierdo tumoracion dolorosa de 2x3 cm con
signos inflamatorios locales (hiperemia y eritema),
sin fluctuacién. Resto exploracion fisica normal
sin aspecto séptico. Pruebas complementarias:
- Hemograma: Leucocitosis con neutrofilia, resto
normal. - Bioquimica (Urgencias): Normal. PCR
130.6 mg/l. TSH y T4L normales. Ac. antitiroideos
negativos. - Serologias: IgG CMV y VEB positivos
con IgM negativos. IgG parotiditis positivo e IgG
sarampion negativo. - Mantoux negativo. - Ecografia
cervical: Imagen heterogénea mal definida que
afecta LTl y parte del itsmo, de contornos irregulares
y vascularizacion periférica sugestiva de proceso
infeccioso/inflamatorio, sin observar absceso.
Numerosas adenopatias reactivas. - Interconsulta a
ORL: Exploracion normal. No se observa por
nasofibro imagen de fistula de seno piriforme.

Evolucion

A su ingreso, ante la sospecha de tiroiditis aguda
supurativa, se inicia antibioterapia empirica con
Amoxicilina-Clavulanico 100/12.5 mg i.v. a 100 mg/
kg/dia con evolucion favorable. A los 7 dias dada
la buena evolucion clinico-analitica (descenso
reactantes de fase aguda) con mejoria ecogréfica,
se da de alta con antibioterapia oral completando
un total de 4 semanas. En RMN post-tratamiento
se aprecia pequefia area inflamada en tejido vy
musculatura pretiroidea izquierda (0,8cm x 0,6cm
x 1.5cm) valorando si persistencia ecogréfica
considerar presencia de fistula congénita del seno
piriforme.

Conclusiones / Recomendaciones

La tiroiditis aguda supurativa es una causa poco
frecuente de tiroiditis. Su evoluciéon es variable,
desde potencialmente mortal a buena evolucion
con antibioterapia iv, como es el caso de nuestro
paciente. Es esencial un diagnostico precoz y una
pronta instauracion de la antibioterapia empirica y/o
drenaje quirdrgico.

SP3/d2d3-209 Tiroides / Paratiroides

LACTANTE CON HIPERCRECIMIENTO Y ALTERA-
CION TIROIDEA ;EN QUE DEBEMOS PENSAR?
Bailen Vergara, A.(", Espinosa Segui, N.(", Ruiz, L.?.
() Hospital Vega Baja, San Bartolomé. @ Hospital
General Universitario, Alicante.

Introduccion

El PHP es una entidad poco frecuente en pediatria
caracterizada por insensibilidad a la accion de la
PTH debido a mutaciones de inactivacion en el gen
GNAS. Se caracteriza por hipocalcemia-hiperfosfa-
temia con hiperparatiroidismo.

Descripcion del caso / Evolucion

Presentamos el caso de una lactante de 9 meses
que consulta por alteracion tiroidea (TSH 14.1mU/I
y T4 libre 0.92ng/dl) y en la exploracion fisica pre-
senta hipercrecimiento con peso en +4.6DS vy talla
en + 3.25DS, facies de luna llena, raiz nasal ancha
y hundida, cuello corto, braquidactilia, estrabismo/
nistagmo, obesidad troncular y retraso psicomotor.
Ante estos hallazgos se inicia tratamiento con le-
votiroxina y realizando diagndstico diferencial con
sindromes de hipercrecimeinto con cariotipo, CGH
array normal, sindromes de Beckwith-Wiedeman y
MOMO negativos. Ante resultados anteriores nega-
tivos y objetivandose en su evolucion un llamativo
retraso mental con hipoplasia dental, sospecha-
mos un pseudohipoparatiroidismo (PHP) encon-
trando en la analitica una parathormona (PTH) de
1890 pg/ml, fésforo de 9 mg/dl (valor) y calcemia
de 7.3 mg/dl. Se solicita estudio genético de PHP
detectandose una mutacion de novo con cambio en
heterocigosis en el gen GNAS (compatible con PHP
la-fenotipo Osteodistrofia de Albright (OHA)). Se
completa el estudio con TAC craneal objetivandose
calcificaciones y se descarta la presencia de
nefrocalcinosis y alteraciones déseas. Se asocio
al tratamiento calcio, vitamina D y dieta baja en
productos ricos en fésforo y se realizd screening de
resistencia a otras hormonas que actian a través
de la proteina G (gonadotropinas, GHRH, glucagon,
desmopresina), con resultado normal.

Conclusiones / Recomendaciones

Los pacientes con OHA presentan un fenotipo
similar al descrito previamente y resistencia a la
accion de la PTH y a otras hormonas que actuan
a través de la proteina G (TSH, gonadotropinas,
GH...). El tratamiento debe dirigirse a corregir
las alteraciones con suplementos de calcio y
vitamina D, dieta pobre en productos fosforados e
hiperhidratacion. En concreto en este caso llama la
atencion la singularidad en su expresividad clinica,
al tratarse de una mutacion de novo, ademas de ser
variante no descrita que se asocia con talla alta y
anomalias oculares.
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SP3/d2d3-210 Tiroides / Paratiroides

ABSCESO TIROIDEO. UNA ENTIDAD MUY POCO
FRECUENTE EN LA INFANCIA PERO NO IMPO-
SIBLE

Juste Ruiz, M.V, Nso Roca, A.P®, Ferrandez Men-
gual, D.(V, Corbaléan Diaz, A.(".

(V) Pediatria, Hospital Universitario del S.V.S. de San
Juan, Sant Joan d’Alacant. ® Endocrinologia Infan-
til, Hospital Universitario del S.V.S. de San Juan,
Sant Joan d Alacant.

Introduccion

El alto contenido en yodo de la glandula tiroidea la
hace altamente resistente a la infeccién por agen-
tes bacterianos. Por este y otros motivos anatémi-
cos, es excepcional la aparicion de tiroiditis aguda
supurativa y de abscesos tiroideos, sobre todo en
el caso de los nifios. Los pocos casos descritos son
principalmente en pacientes adultos y el agente
etiolégico més frecuente es el Staphilococcus au-
reus. Se trata de un cuadro grave que se manifiesta
con fiebre alta y dolor e inflamacioén a nivel cervical.
La antibioterapia intravenosa y el drenaje quirurgico
son los tratamientos indicados.

Descripcion del caso

Se trata de un nifio de 3 afios y 6 meses, sin antece-
dentes de interés, que acude a urgencias por fiebre
de hasta 39°C de tres dias de evolucién, acompa-
fAada de dolor cervical. Habia sido diagnosticado
de faringoamigdalitis virica 48 h antes, pero refieren
dificil control de la fiebre y el dolor con antiinflamato-
rios y tumefaccion dolorosa a nivel cervical anterior.
A la exploracion fisica, se objetiva tumefaccion cer-
vical dolorosa a nivel tiroideo, de consistencia dura.
La analitica objetiva 18.800 leucocitos/mm3 (74%
neutréfilos) y PCR de 11.67 mg/dl; T4L 0.91 ng/dl;
TSH 2.11 mcU/ml. Los anticuerpos antitiroideos re-
sultaron negativos. La ecografia tiroidea revela una
glandula tiroidea aumentada de tamafio a expensas
del I6bulo tiroideo izquierdo (de 42 x 32 x 39 mm).
La ecoestructura es heterogénea con incremento
del flujo Doppler y con un absceso de 38 x 26 mm
en el lado izquierdo. Se extrae toma para cultivo que
resulta positivo para Eikenella corrodens y Strepto-
coccus constellatus. Recibe tratamiento con cefo-
taxima y drenaje quirdrgico, con buena evolucion
posterior. El estudio de imagen con resonancia
magnética descarté malformaciones asociadas y la
funcion tiroidea permanecié normal.

Conclusiones

Son muy pocos los casos descritos en la literatura
de absceso tiroideo, que resultan excepcionales
cuando se trata de nifios. La clinica inicial es de
fiebre y dolor cervical que puede ser referido como
odinofagia por lo que puede confundirse con una
amigdalitis aguda. ElI empeoramiento clinico ha-
cia un cuadro de infeccion grave acaba siendo el

motivo de diagndstico, pero la demora en el inicio
del tratamiento puede favorecer la aparicion de
complicaciones. La mayoria de veces, el agente
etiolégico es el Staphilococcus aureus y suelen
existir malformaciones anatémicas asociadas. El
caso descrito es, por tanto, una excepcionalidad.
Es preciso incluir la tiroiditis aguda supurativa y el
absceso tiroideo en el diagndstico diferencial de las
infecciones cervicales. Una sospecha y tratamiento
precoces permiten evitar complicaciones mas
graves y pruebas diagnosticas y terapéuticas
innecesarias.

SP3/d2d3-211 Tiroides / Paratiroides
CARCINOMA PAPILAR DE TIROIDES EN ADO-
LESCENTE CON HIPOTIROIDISMO CONGENITO
Armero Bujaldén, C.(V, Segovia Orti, RV, Minguez
Vinardell, M.®, Castro Corral, L.?, Caimari Jaume,
M.(" Moreno Navarro, J.C.©.

(" Unidad de Endocrinologia Infantil, Hospital Uni-
versitario Son Espases, Palma de Mallorca. @ Uni-
dad de Endocrinologia Infantil, Hospital Comarcal
de Inca, Inca. @ Laboratorio Molecular de Tiroides,
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

Introduccion

El nédulo tiroideo es poco frecuente en pediatria,
pero con mayor malignidad que en adultos. El
factor de riesgo mas importante es la exposicion
local a radiacion, no obstante, debemos tener en
cuenta otros como la dishormonogénesis.

Descripcion del caso

Nifia seguida en endocrinologia por hipotiroidismo
congénito. Sin antecedentes familiares de interés.
Embarazo controlado, a término. Somatometria
neonatal adecuada. El cribaje metabdlico detecta
hipotiroidismo congénito. TSH 281 pUl/ml (0.73-
4.77) Tiroxina libre (T4L) 0,14 ng/dl (0.68-2.53),
Tiroglobulina 288 ng/ml (<112.8). Indice de Letar-
te 7.6 con somnolencia, problemas en la alimen-
tacion, llanto ronco, hipoactividad, estrefiimiento y
facies cretinica, macroglosia e hipotonia axial. Se
descarté agenesia mediante gammagrafia tiroidea
y ecograffa que mostraron tiroides in situ. Inicia le-
votiroxina 10 mcg/ k/dia con buena evolucion, ade-
cuada adherencia al tratamiento con normalizacion
de niveles de TSH y crecimiento y desarrollo psi-
comotor adecuados. La reevaluacion a los 3 afios
pone de manifiesto un hipotiroidismo congénito
permanente con una gammagrafia normocaptante,
con la sospecha de dishormonogénesis, se prosi-
gue con tratamiento sustitutivo. El estudio genético
no es concluyente.

Evolucion del caso
A los 15 anos se detecta ndédulo asintomatico en
|6bulo tiroideo izquierdo (LTI) de 3 cm sin adeno-
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patias cervicales. Analitica con tiroglobulina 1532
ng/ml (N< 12.5); TSH 25pUl/ml (0.35-4.95), T4L
1,0 ng/dl (0.70-1.48), calcitonina < 2pg/ml. Ana-
litica previas con niveles de TSH y T4 en rango.
Ecografia tiroidea con nédulo en LTI de 1.5 x 2.5
x 3 cm, hipoecoico, hipervascularizado con patrén
elastografico Il/IV. PAAF con citologia negativa para
malignidad compatible con noédulo folicular be-
nigno. Se decide hemitiroidectomia izquierda. La
anatomia patolégica muestra un carcinoma papilar
de tiroides (CPT) variante folicular de 2,2 cm con
minima invasion capsular y margenes quirlrgicos
muy focalmente afectos. Se completa tiroidectomia
y vaciamiento central izquierdo profilactico. No se
halla malignidad en I6bulo tiroideo derecho. Estadio
T2NOMO. Destaca un patron multinodular en ambos
|[6bulos con atipia nuclear folicular compatible con
bocio dishormonogenético. Postoperatorio sin inci-
dencias. Profilaxis con calcio un mes sin hipopara-
tiroidismo posterior. A las 12 semanas rastreo con
[-131 sin restos de patologia tiroidea locoregional
o a distancia. Presenta tiroglobulina y anticuerpos
antitiroglobulina negativos. Durante el primer ano
se realiza test de estimulacion con TSHRH con ti-
roglobulina <0,04 ng/ml, indicando remision de la
enfermedad. Seguimiento posterior cada 6 meses
con medicion periddica de TSH, tiroglobulina y an-
ticuerpos antitiroglobulina asi como ecografia tiroi-
dea. Tras 3 afios de seguimiento, ha presentado
una excelente respuesta, sin evidencia de recidiva.

Conclusiones

Los mecanismos implicados en el desarrollo de
CPT en la dishormonogénesis no estan claros. El
estimulo continuado de niveles elevados de TSH
se ha visto involucrado en el desarrollo de nodu-
los, hiperplasia folicular y atipias en estos pacien-
tes. De hecho, los cambios dishormonogéneticos
pueden mimetizar malignidad, constituyendo un
reto su diagndstico diferencial. En el caso de nues-
tra paciente, el buen control tiroideo disminuye la
probabilidad de que éste pudiera ser el mecanismo
fisiopatoldgico. Tampoco presentaba otros factores
de riesgo conocidos. En la literatura existen varios
casos publicados similares, con distintos defectos
en la sintesis de hormonas tiroideas.

Recomendaciones

Es necesario el despistaje de cancer en pacientes
con nédulos tiroideos solitarios asintomaticos afec-
tos de dishormonogénesis. Son necesarios mas
estudios para determinar su papel como factor de
riesgo tumoral.

SP3/d2d3-212 Tiroides / Paratiroides

NODULO TIROIDEO HIPERFUNCIONANTE. PRE-
SENTACION DE UN CASO

Gonzalez Morla, J.(V, Campos Martorell, A.?, Llobet
Roma, M.®, Figueras Hernandez, M.D.®.

() Servicio de Pediatria, Hospital Comarcal de Pala-
mds, Palamds-Girona. @ Servicio de Endocrinologia
Pediatrica, Hospital materno infantil Vall d’Hebron,
Barcelona. ® Anatomia patologica, Hospital Co-
marcal de Palamds, Palamds-Girona. ) Radiologia,
Hospital Comarcal de Palamds, Palamds-Girona.

Introduccion

El nddulo tiroideo se define como una lesion focal
en forma de masa en el interior de la glandula
tiroidea, de caracteristicas y consistencia diferen-
ciadas del resto del parénquima glandular. En
comparacion con la poblacién adulta es una
entidad poco frecuente en pediatria, pero con
mayor riesgo de malignidad. Son mas frecuentes
en el sexo femenino y en época puberal mas que en
edades tempranas de la vida. Presentamos el caso
de una paciente de 13 afios con un nddulo tiroideo
hiperfuncionante.

Descripcion del caso

Adolescente de 13 afios y 8 meses de edad, sin an-
tecedentes previos de interés, que acude al centro
de salud por hallazgo casual de tumoracion cervi-
cal. Clinicamente asintomatica. Se palpa lesién no-
dular de 2x3 cm de diametro de consistencia quis-
tica en region cervical anterior derecha, sin signos
inflamatorios locales. Se deriva el hospital del del
area para completar estudio. Antecedentes familia-
res: abuela materna hipotiroidismo en tratamiento
sustitutivo, resto sin interés para el caso. Anteceden-
tes personales: embarazo de curso normal, parto a
término, cesarea por SFA. PN 3500 g. Longitud 50
cm. Menarquia 11 afios. Exploracion fisica: Peso 53
Kg. Talla 160 cm. S5P5A2 TA 130/48 FC 85x”. Se pal-
pa noédulo en LTD de 3.5x2.5 cm, movil, de consis-
tencia blanda, no doloroso a la palpacion, sin ade-
nopatias cervicales ni bocio. No disfagia. Resto sin
interés. Analitica: TSH <0.008 mUI/L, T4L1.16 ng/
dL, T3L 5.52 pg/mL, Tiroglobulina 407 ng/mL, Cal-
citonina <1pg/mL, Anticuerpos anti-tiroglobulina y
anti-tiroperoxidasa negativos TSI <0.90 mUl/ml (VN
<1.75). Ecografia cervical: nddulo soélido en lébulo
tiroideo derecho de 3.5x2.9x2.1 cm. Presenta abun-
dante vascularizacion y area necroticoquistica en su
interior de 2.7x2 cm con contenido ecogénico (san-
grado intranodular). PAAF: fondo serohematico con
abundantes macroéfagos con restos de hemosiderina
intracitoplasmatica compatible con contenido quisti-
co. Bethesda I. Gammagrafia: muestra un bocio he-
teronodular del |6bulo tiroideo derecho con signos
indirectos de hiperfuncion. Ausencia de visualiza-
cion del LTI (agenesia versus inhibicion). Ante estos
resultados se decide conjuntamente con cirugia pe-
diatrica realizar hemitiroidectomia derecha que pos-
teriormente no se realizd por decision familiar.

Evolucion
Se hace seguimiento clinico, ecogréfico y analiti-
co de la paciente durante 2 afios en nuestro hos-
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pital. Se mantiene clinicamente asintomatica con
ecografias que no muestran aumento del tamafio
del nédulo tiroideo. Se realiza nueva PAAF con el
mismo diagnostico de Bethesda |. Funcion tiroidea
con niveles de T4L siempre en rango de normali-
dad, con normalizacion de la T3L y TSH indetec-
table. A los 15 afios y 10 meses consultan en otro
centro Hospitalario de fuera del territorio espafiol,
donde realizan gammagrafia: Adenoma auténomo
del l6bulo tiroideo derecho en fase pretéxica y ad-
ministran radioiodo con 1-131, 10 mCI(370 Mbq),
con control posterior de la funcion tiroidea: T4L 0.87
ng/dL, T3L 3.00 pg/mL, TSH 1.44 mUl/mL. Le indi-
can con posterioridad la posibilidad terapéutica de
realizar inyeccion percutanea con etanol. Hasta el
momento sigue con controles clinicos y ecogréafi-
COsS.

Conclusiones

El tratamiento del nodulo tiroideo es generalmen-
te quirdrgico, realizado por un cirujano experto. En
caso de adenoma se recomienda la nodulectomia
o0 hemitirodectomia homolateral seguida de trata-
miento con L-tiroxina. En caso de absoluta certe-
za diagnostica, el nédulo tiroideo benigno podria
controlarse de forma clinica, mediante ecografias.
Se realizara una nueva PAAF si no regresa o, sobre
todo, si crece o surgen signos sospechosos. La in-
yeccion percutanea con etanol podria ser efectiva
en nodulos con gran componente liquido.

SP3/d2d3-213 Tiroides / Paratiroides

CRIBADO DE HIPOTIROIDISMO EN RECIEN NA-
CIDOS PRETERMINOS O DE BAJO PESO, ;QUE
NOS APORTA?

Chueca Guindulain, M.J.(", Moreno Gonzalez, P,
Berrade Zubiri, 5.V, Dura Travé, T.(V, Ederra Sanz,
M.@, Sierra Colomina, G.®.

() Unidad de Endocrinologia Pedidtrica, Complejo
Hospitalario de Navarra, Pamplona. @ Servicio de
Epidemiologia y Prevencion Sanitaria, Instituto de
Salud Pudblica y Laboral de Navarra, Pamplona.
Unidad de Neonatologia, Complejo Hospitalario de
Navarra, Pamplona.

Los nifios pretérminos (<33SG) o de bajo peso
(<1500 gr) tienen niveles de hormonas tiroideas y
TSH que se diferencian de los a término, y con peso
adecuado. La inmadurez del eje H-H-T es la cau-
sa mas frecuente. Pueden tener hipotiroxinemia del
pretérmino, hipotiroidismo congénito “atipico” con
elevacion tardia de TSH o hipertirotropinemia tran-
sitoria. No esta bien definido cuando y cémo hacer
el cribado, ya que pueden tener elevaciones tardias
de TSH hasta incluso 40-50 dias de vida; la ESPE
recomienda hacerlo a las 48-72 horas y repetirlo a
los 15 dias. Segun comunidades auténomas se em-
plea TSH, o TSHy T4.

Objetivos

-Conocer los resultados del cribado en nuestra Co-
munidad, en la que la primera muestra se retrasa a
los 5-7 dias de vida (120-168 horas) y que se repite
a los 15 dias, con determinacién de TSHy T4, entre
2016-2018. -Analizar el seguimiento de la funcion
tiroidea en neonatologia (control de TSHy FT4 a las
48 horas de vida, 15 dias y posteriores controles
segun resultados), y la derivacién a endocrinologia
en este grupo de pacientes, para estimar si el criba-
do recoge adecuadamente los RN con problemas
tiroideos.

Material y métodos

-Se realiza el cribado a 14.743 RN, de ellos 161
s0n<33SG, 0 <1500grs. Se utilizan puntos de corte
para TSH = 10pU/mly T4 6 y 20 pg/dl como limites
inferior y superior. Cuando el resultado es positivo,
bien en la primera o en la segunda determinacion,
se repite de nuevo, y si continua positivo se deriva al
paciente a consultas de Endocrinologia Pediatrica.
-Se revisan las historias clinicas de RN<33SG, o
<1500grs que al alta de neonatologia consta que
tienen/han tenido alteraciones tiroideas y que
siguen tratamiento o han precisado o no en algun
momento tratamiento con I-tiroxina.

Resultados

Respecto al cribado, la muestra se realizé en menos
de 120 horas de vida a 15 pretérminos o bajo
peso, entre 120-168 horas de vida a 142 (88,2%)
y >168 horas en 4 nifios. En 15 de 161 (9%) el
cribado fue positivo, con un 66% de falsos positivos
(10 de 15), y se detectd hipotiroxinemia en 3 e
hipotiroidismo en 2 nifios, pendientes de clasificar
en permanente o transitorio. Por otro lado, en
neonatologia 32 pretérminos (<33SG, o <1500grs)
han tenido alterada su funcién tiroidea, 21 con
hipertirotropinemia transitoria (3 con tratamiento),
9 hipotiroxinemia (8 tratados por niveles muy bajos
de FT4) y 2 hipotiroidismos “tardios”. Solamente 7
(21%) habian sido detectados por el cribado.

Conclusiones

e |a variabilidad en los niveles de TSH y FT4
en los pretérminos o de bajo peso es tan alta,
que dos determinaciones fijas de cribado no
diagnostican a los neonatos con problemas
tiroideos; se precisa evaluar los resultados a fin
de caracterizarlos y analizar las discrepancias
encontradas.

e Hay que replantearse la realizacion del cribado
en estos nifios, tanto en cuanto al momento de
realizacion de la muestra inicial como al protocolo
de seguimiento (repeticion de muestras de
cribado) y ambito de realizaciéon (programas de
cribado o unidades clinicas); podria valorarse
hacer el cribado a las 48-72 horas de vida, y
los controles posteriores en las unidades de
neonatologia.
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SP3/d2d3-214 Tiroides / Paratiroides
CARCINOMA PAPILAR DE TIROIDES EN QUISTE
DEL CONDUCTO TIROGLOSO: A PROPOSITO DE
UN CASO

Mora Sitjd, M.V, De La Mata Navazo, S.), Sentchor-
di Montané, L.®, Gete Garcia, P®, Cerda Berrocal,
J.®, Rodriguez Arnao, M.D.@.

(V" Unidad Endocrinologia Pedidtrica, Hospital Ge-
neral Universitario Gregorio Marafnon, Madrid. @
Hospital General Universitario Gregorio Mararion,
Madrid. ® Hospital Universitario Infanta Leonor, Ma-
drid.

Introduccion

El quiste del conducto tirogloso (QCT) es la malfor-
macion congénita cervical mas frecuente, represen-
tando el 70% de las masas cervicales anteriores en
la infancia. Sin embargo, el cancer de tiroides diag-
nosticado en un quiste tirogloso presenta una pre-
valencia inferior al 1% de todos los QCT. Existen
pocos casos pediatricos publicados en la literatura.
La histologia tumoral mas frecuente es el carcinoma
papilar y el diagnostico suele establecerse con el
analisis anatomopatoldgico posterior a la reseccion
del quiste. Estos tumores tienen un caracter multifo-
cal, existiendo cancer de tiroides concomitante en
el 11-40% de los casos segun las series. El trata-
miento de carcinoma de tiroides en quiste tirogloso
esta poco estandarizado, disponiendo Unicamente
de recomendaciones grado C. La reseccion del
quiste mediante técnica de Sistrunk seguido de ti-
roidectomia total es el tratamiento clasico, sin em-
bargo, varias publicaciones abogan por una actitud
conservadora realizando la tiroidectomia unicamen-
te en determinados casos (histologia de mal pro-
nostico, extension locorregional -incluida invasion
de la capsula del quiste- o pacientes de alto ries-
go). Asimismo, la reseccion ganglionar y la terapia
con radioyodo son alternativas en el tratamiento de
estadios avanzados.

Descripcion del caso

Niflo de 12 anos sin antecedentes personales de
interés consulta por una masa cervical anterior de
4 meses de evolucion, no dolorosa, sin signos infla-
matorios asociados. Se realiza una ecografia cervi-
cal en la que se evidencia una glandula tiroidea de
morfologia normal, y una lesién quistica compatible
con un quiste del conducto tirogloso. Se realiza un
TAC cervical que corrobora dicho hallazgo, sin ob-
jetivarse adenopatias ni extension local. La funcion
tiroidea es normal. Se realiza una reseccion del
quiste mediante la técnica de Sistrunk objetivando-
se una histologia compatible con un carcinoma pa-
pilar de tiroides sobre quiste de conducto tirogloso.
La lesion mide 17 mm de diametro maximo e inva-
de 1 mm la pared del quiste, margenes quirlrgicos
libres, no se evidencia extension locorregional. Se
realiza posteriormente tiroidectomia total sin vacia-

miento ganglionar. El estudio anatomopatoldgico
informa de tejido tiroideo de caracteristicas morfo-
|6gicas habituales sin signos de de malignidad. Ac-
tualmente el paciente realiza tratamiento con levo-
tiroxina y seguimiento en consulta, sin incidencias.

Conclusiones

El carcinoma papilar de tiroides en los quistes
de conducto tirogloso es una entidad infrecuente
en la edad pediatrica. El tratamiento esta poco
estandarizadoy el manejo unavez se ha completado
la reseccion del quiste es controvertido. Varios
estudios en poblacion adultamuestran un porcentaje
no desdefiable de pacientes con carcinoma del
conducto tirogloso y ecografia tiroidea normal,
que tras someterse a la tiroidectomia posterior a la
intervencion de Sistrunk presentan carcinoma de
tiroides concomitante. A pesar que algunos grupos
abogan por realizar tiroidectomia Unicamente en
determinados casos, su caracter multifocal y el
bajo riesgo de complicaciones de la cirugia tiroidea
pediatrica en centros de referencia nos hace
partidarios de realizar tiroidectomia total a todos los
pacientes. La evaluacion de cohortes mas amplias
podria ayudar en apoyar esta recomendacion.

SP3/d2d3-215 Tiroides / Paratiroides

REVISION DE LA ENFERMEDAD DE GRAVES-BA-
SEDOW EN EL PACIENTE PEDIATRICO
Ferrandez Mengual, D.?, Nso Roca, A.P", Corba-
lan Diaz, A.(V.

(" Endocrinologia pediatrica, Hospital Universitario
San Juan de Alicante, Alicante.

Objetivos

El hipertiroidismo es una patologia poco frecuente
en la edad pediatrica. La enfermedad de Graves-
Basedow es causa de hipertiroidismo en la infancia
en mas del 90% de los casos. Se trata de una
enfermedad de origen autoinmune producida por
la aparicion anticuerpos estimulantes del receptor
de TSH. Su incidencia se incrementa a lo largo
de la infancia, con un pico entre los 11 y los 15
afnos. La enfermedad de Graves es mas frecuente
en nifios con otras patologias autoinmunes o con
historia familiar de patologia tiroidea autoinmune.
Existen muy pocos estudios que analicen las
caracteristicas de niflos y adolescentes con esta
enfermedad en nuestro medio. El objetivo de este
trabajo es revisar las particularidades clinicas y
evolutivas de la enfermedad de Graves-Basedow
en la edad pediatrica.

Material y métodos

Analizamos datos clinicos, analiticos, ecogréficos,
epidemiolégicos y evolutivos de los pacientes
pediatricos con enfermedad de Graves-Basedow
del Hospital Universitario San Juan de Alicante.
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Realizamos un estudio observacional de cohortes
con recogida de datos retrospectiva, incluyendo
los pacientes atendidos por hipertiroidismo desde
octubre 2008 hastadiciembre 2018. Entrelasvariables
analizadas incluimos los datos epidemioldgicos,
clinicos y analiticos de los pacientes.

Resultados

En el estudio se incluyeron un total de 10 pacientes,
9 nifias y un niflo, con una edad media al diagndstico
de 9,9 afios (5-14 afos). El principal motivo de con-
sulta fue la deteccion de T4 elevada en una analitica
sanguinea, bien por sintomatologia hipertiroidea en
un 40% de los casos, por cefaleas recurrentes en un
30% o en una analitica realizado por otro motivo en
el 30% de los casos restantes. EI 20% de los pacien-
tes presentaban otra patologia autoinmune al diag-
nostico. En la analitica inicial, el 90% de los pacien-
tes presentaba hipertiroidismo y tan sélo un 10% se
encontraban eutiroideos con anticuerpos positivos.
El 60% presentaba positividad de los anticuerpos
contra el receptor de la TSH (TSI) al diagndstico. A
la exploracion fisica, el 60% de los pacientes pre-
sentaba bocio y soélo el 10% exoftalmos. El 80% de
los pacientes recibieron tratamiento inicialmente
con metimazol que se combind con propranolol en
el 60% de los casos. De todos los pacientes que re-
quirieron tratamiento, el 50% recibio tratamiento con
radioyodo posteriormente ante la no remision de la
enfermedad. Ningun paciente fue sometido a ciru-
gia. Respecto a la tolerancia al tratamiento con meti-
mazol, sélo uno de los pacientes desarrollé agranu-
locitosis durante el tratamiento con metimazol.

Conclusiones

La enfermedad de Graves-Basedow es mas
frecuente en nifias. La mayoria presenta clinica
de hiperfuncion tiroidea junto con bocio en el
momento del diagndstico. Existen 3 opciones
terapéuticas: farmacos antitiroideos, radioyodo
y cirugia, no habiendo clara unanimidad sobre la
mejor opcion. La principal elecciéon en la infancia
como primera medida terapéutica la constituyen
los antitiroideos combinados con betabloqueantes
como tratamiento sintomatico. Es necesario un
seguimiento a largo plazo de estos pacientes para
valorar la evolucion de la enfermedad y detectar la
aparicion de patologias asociadas.

SP3/d2d3-216 Tiroides / Paratiroides

REVISION DE LOS CASOS DE HIPOTIROIDISMO
CONGENITO EN NUESTRO HOSPITAL DURANTE
2018

Garcia Muro, C.(V, Toledo Gotor, C.(, Ibiricu Lecum-
berri, A.(V, Kortabarria Elguero, M., Garcia Navas,
P®, Ruiz Del Campo, M.™.

() Servicio de Pediatria, Hospital San Pedro de la
Rioja, Logrofio.

Introduccidn y objetivos

El hipotiroidismo congénito (HC) se produce por
una disminucion de la actividad de las hormonas
tiroideas a nivel tisular. La no deteccion de esta
patologia conlleva un importante dafio neurolégico
con discapacidad asociada. Su incidencia
es de 1:2000-3000 recién nacidos en series
internacionales, y coincide con los datos publicados
en Espafa. El programa de deteccion precoz del HC
representd un gran avance en la Pediatria. Nuestro
objetivo es revisar los casos de elevacion de TSH
en las pruebas de cribado metabdlico neonatal
en nuestro hospital durante 2018 y determinar en
cuantos de ellos se confirma la presencia de HC.

Material y métodos

Estudio descriptivo retrospectivo. Se revisaron
historias clinicas de pacientes con elevacion de
TSH en el cribado metabdlico neonatal desde enero
hasta diciembre de 2018. Se recogieron datos
relacionados con la gestacion y el parto, ademas
de los datos analiticos posteriores y del seguimiento
clinico en consulta de los casos encontrados.
resultados Durante el afio 2018 nacieron 1878 nifios
en nuestro hospital, de los cuales en 6 presentaron
elevacion de la TSH en el cribado metabdlico. La
media de edad gestacional en estos casos fue de
39,61 semanas (DE +1,32) con un pH de corddn
medio de 7,29 (DE +0,029), asi como una media
de peso al nacimiento de 3325 gramos (DE +525).
Todos los pacientes se encontraban asintomaticos.
Los resultados obtenidos en la muestra de sangre en
papel de filtro fueron confirmados mediante analitica
en sangre venosa. En esta segunda determinacion,
se hallé elevacion de TSH por encima de 10 mcU/
mL dnicamente en 3 (50%) de los casos. La media
de TSH en los casos alterados fue de 18,3 mcU/
mL (DE + 5,4), encontrandose valores de T4 dentro
de los rangos de normalidad en todos ellos (media
1,62 +0,39). Los valores de tiroglobulina y los
anticuerpos antitiroideos fueron negativos en los
3 casos. Se instaurd tratamiento con L-tiroxina a
dosis de 10-15 mcg/kg/dia, con normalizacion de
las cifras de TSH en las 2 semanas posteriores. La
ecografia tiroidea, que se realiz6 en los 3 pacientes,
fue normal en todos los casos. Sélo en uno de los
neonatos se solicito gammagrafia tiroidea, sin
encontrarse alteraciones significativas. Aquellos
casos en los que no se confirmd la elevacion de
TSH en la analitica de control, se etiquetaron de
hipertirotropinemia transitoria y fueron dados de
alta.

Conclusiones

El 50% de los casos de elevacion de TSH en
la prueba de cribado metabdlico realizados en
nuestro centro en 2018 fueron casos confirmados
de HC. La incidencia de HC en nuestro centro
durante el afio 2018 ha sido de 0,16%, mayor que
lo descrito en la bibliografia. En el HC el tratamiento
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con L-tiroxina, como se hizo en los 3 casos
descritos, debe iniciarse lo antes posible, sin ser
retrasado para realizar exploraciones diagnosticas
complementarias. Puede afadirse un maximo
de 3 citas bibliograficas. Rodriguez Sanchez A,
et al. Diagnostico y seguimiento de los pacientes
con hipotiroidismo congénito diagnosticados por
cribado neonatal. An Pediatr (Barc). 2018. https://
doi.org/10.1016/j.anpedi.2018.11.002. Bezen D, Di-
lek E, Torun N, et al. Etiological evaluation of primary
congenital hypothyroidism cases. Turk Pediatric
Ars. 2017;52:8591.

SP3/d2d3-217 Tiroides / Paratiroides
HIPERTIROIDISMO NEONATAL POR ENFERME-
DAD DE GRAVES MATERNA

Pérez Mohand, PPV, Gémez Cano, M.A.("Y, | 4za-
ro Rodriguez, 1.1V, Martinez Lopez, M.D.?, Lépez
Maestro, M.®, Garzon Lorenzo, L.®.

() Pedlatria, Hospital Universitario 12 de Octubre,
Madrid. ® Endocrinologia pediatrica, Hospital Uni-
versitario 12 de Octubre, Madrid. ® Neonatologia,
Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Introduccion

El hipertiroidismo neonatal se debe, en la mayoria
de los casos, al paso transplacentario de anticuer-
pos antirreceptor de TSH en contexto de enferme-
dad de Graves materna durante el embarazo. Solo
el 1-56% de los fetos y recién nacidos desarrollan
hipertiroidismo, que es autolimitado (3-12 semanas)
pero puede ser grave y tener efectos negativos en
el neurodesarrollo.

Descripcion del caso

Recién nacido, prematuro de 29+4 semanas. Em-
barazo controlado, sospecha de cierre precoz del
ductus de etiologia desconocida, sin repercusion
fetal. Hipertension arterial materna en tratamiento
con metildopa. Enfermedad de Graves materna
diagnosticada al inicio del embarazo, con autoin-
munidad positive e irregular cumplimiento del trata-
miento. Parto espontaneo, apgar 7/8, no preciso re-
animacion, presentod distrés respiratorio inmediato
y se estabilizé con BIPAP. Peso adecuado para la
edad gestacional (1280g: p43, -0,18DE), fenotipo
normal y exploracion fisica y neurolégica normales.
Cribado metabdlico normal. Desde el tercer dia
de vida presenta irritabilidad, taquicardia y febri-
cula mantenida, realizando picos febriles diarios.
Se descarta infeccion, cardiopatia (hipertension
pulmonar leve como Unico hallazgo), abstinencia y
alteraciones neurolégicas. Se solicitan hormonas ti-
roideas, dado el antecedente materno, y el paciente
presenta hipertiroidismo primario (TSH< 0.005ulU/
ml, T4L 24.1 T4L ng/dl, T3 23.0.3 pg/ml) con anti-
cuerpos antirreceptor TSH positivos (29.9U/L). Se
inicia tratamiento con carbimazol (0,3 mg/kg/dia) y

propranolol (0,5 mg/kg/dia). Evoluciona adecuada-
mente en los tres primeros dias, con mejoria rapida
de la clinica y notable descenso del valor de T4y T3
libres por lo que se disminuye progresivamente la
dosis de carbimazol hasta suspender el tratamien-
to a los 38 dias. Tras ello desarrolla hipotiroidismo
central, por lo que se inicia tratamiento con levotiro-
xina. Los anticuerpos anti TSH son negativos a los
2 meses de vida.

Conclusiones / Recomendaciones

Ante un neonato cuya madre ha tenido enferme-
dad de graves debemos investigar los anticuerpos
antirreceptor de TSH de la madre durante el em-
barazo. Si son negativos es poco probable que el
recién nacido desarrolle hipertiroidismo, mientras
que si son positivos el nifio debe ser evaluado en-
tre los tres y los cinco dias de vida (o antes si hay
sintomatologia) por el riesgo de alteraciones de la
funcion tiroidea (hipertiroidismo o hipotiroidismo si
la madre estaba en tratamiento con antitiroideos
durante el embarazo). El nivel de anticuerpos anti-
rreceptor de TSH en el tercer trimestre en la madre
puede ser un buen predictor del riesgo de desa-
rrollar hipertiroidismo en el nifio. EI momento de
inicio de los sintomas en el recién nacido y su gra-
vedad dependera del tratamiento materno y de la
presencia y nivel de anticuerpos antirreceptor de
TSH en la madre. Cualquier neonato que presente
hipertiroidismo bioguimico con repercusion clinica
debe comenzar tratamiento antitiroideo con meta-
mizol (0.25-1mg/kg/dia) y tratamiento sintomatico
si es necesario, con propranolol. Si los sintomas no
se controlan se puede afadir yodo, en forma de
Lugol, o glucocorticoides. Dicho tratamiento pue-
de desencadenar hipotiroidismo central, que es
transitorio, pero precisa tratamiento sustitutivo con
levotiroxina. En algunos nifios el hipotiroidismo es
permanente, debido a que la exposicion prenatal
a niveles elevados de hormonas tiroideas en el hi-
potalamo vy la hipdfisis impide su adecuado desa-
rrollo.

SP3/d2d3-218 Tiroides / Paratiroides

SINDROME DE RESISTENCIA A HORMONAS TI-
ROIDEAS. NUESTRA EXPERIENCIA

Carmona Ponce, J.D.(V, Geniz Diaz, 1., Rodriguez
Ledn, B.@, Sanchez Vicente, 1.9, Espino Aguilar,
R.@.

™ Unidad de endocrinologia pediatrica, Hospital
Universitario de Valme, Sevilla. ® Hospital Universi-
tario de Valme, Sevilla.

Introduccion

Se conoce como resistencia a hormonas tiroideas
a un grupo de sindromes de causa genética que
consisten en la disminucién de la sensibilidad
tisular a dichas hormonas. Fue descrito por
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primera vez en 1967 y es causado en su forma
clasica por mutaciones en el gen THR, localizado
en el cromosoma 3. En un 85% de los casos se
demuestran mutaciones en el gen THR (descritas
mas de 100 diferentes). En el 15% de casos
restantes no se encuentran mutaciones y se cree
que se deben a mutaciones en los genes que
codifican los cofactores que interactian con el
receptor. Sigue una herencia autosémica dominante
con la excepcion del caso original descrito por
Refetoff. La incidencia del RTH es baja: 1:40.000-
50.000 nacidos vivos, y su expresion clinica es
variable. Presentamos 4 casos seguidos en nuestra
consulta.

Descripcion del caso

Caso 1: Paciente mujer de 10 afios remitida a nuestra
consulta desde atencion primaria por retraso de
crecimiento, sensacion de palpitacionesy sospecha
analitica de hipertiroidismo. Antecedentes fami-
liares de patologia tiroidea no filiada en madre
y tla materna. Analitica TSH 3,7 (0,12-5,00); T4L
2,96 ng/dl (0,80-1,80), T3L 8,81 pg/ml (2,30-4,20).
Anticuerpos antitiroideos negativos. No presenta
bocio. Ecografia tiroidea normal. Somatometria
normal y desarrollo puberal acorde con su edad.
Se inicia estudio familiar. Actualmente asintomatica
y sin tratamiento.

Caso 2: Prima de Caso 1. Paciente mujer de 11
afnos, asintomatica, que en analitica de estudio
familiar presenta los siguientes resultados. Anali-
tica TSH 4,7; T4L 2,88 ng/dl, T3L7,28 pg/ml. Anti-
cuerpos antitiroideos negativos. No presenta bocio.
Ecografia tiroidea normal. Actualmente asintoma-
tica y sin necesidad de tratamiento. Tras su caso,
se diagnostica a la madre, tia y abuela materna de
sindrome de resistencia a hormonas tiroideas.

Caso 3. Paciente mujer de 8 afios remitida desde
atencion primaria por patologia tiroidea no filiada.
Se detectdé como hallazgo en analitica rutinaria
Analitica TSH 2,52; T4L 3,21 ng/dl. Anticuerpos
antitiroideos negativos. Se solicita estudio genético
que confirma sindrome de resistencia a hormonas
tiroideas Durante el seguimiento mantiene mismo
patrén hormonal. En ecografia tiroidea ndédulo
tiroideo derecho que se interviene sin incidencias.
Presenta marcada ansiedad situacional, por lo
demas asintomatica.

Caso 4: Paciente varén de 12 afios remitido a nuestra
consulta tras haber sido su madre diagnosticada
genéticamente de sindrome de resistencia a
hormonas tiroideas. Se encuentra asintomatico. En
analitica solicitada presenta TSH 2,96, T4L 1,14,
T3L 4,81. Anticuerpos antitiroideos negativos. No se
realiza estudio genético de confirmacion dado su
patron hormonal y el diagndstico genético materno
confirmado.

Conclusiones / Recomendaciones

Se debe sospechar sindrome de resistencia a
hormonas tiroideas en pacientes que presentan
niveles séricos elevados de T3 y T4 con valores
de TSH normales o elevados. La confirmacion
diagnostica se realiza mediante el estudio genético-
molecular. Los pacientes con sindrome de resistencia
a hormonas tiroideas que presentan eutiroidismo
compensado no precisan tratamiento. Aquellos con
hipotiroidismo requieren tratamiento sustitutivo con
levotiroxina, y aquellos que presentan sintomas de
hipertiroidismo, responden a la administracion de
betablogueantes.

SP3/d2d3-219 Gonadas

QUISTE DE OVARIO PRODUCTOR DE ESTROGE-
NOS. A PROPOSITO DE UN CASO

Rios Gomez, PV, Garcia Sanchez- Montejo, F.(", De
La Vega Jiménez, F, Arias Novas, B.(Y, Martinez-
Villasante Aleman, A.(", Mufioz Gémez, C.(".

(" Hospital de la Zarzuela, Madrid.

Introduccion

Los quistes de ovario, aunque infrecuentes en la
edad pediatrica, pueden ser causa de pubertad
precoz en caso de ser hormonalmente activos. Es
fundamental realizar un diagnéstico diferencial con
tumores malignos para asi evitar ooferectomias in-
necesarias. Los quistes ovaricos son, en su mayo-
ria, benignos, 1o que permite realizar seguimiento
clinico y ecografico siendo muy poco frecuente el
tratamiento quirdrgico de estas lesiones.

Descripcion del caso / Evolucion

Nifia de 5 afios y medio, sin antecedentes persona-
les ni familiares de interés, que acude a consultas
de Endocrinologia infantil por presencia de boton
mamario de un mes de evolucion, sin pubarquia ni
axilarquia. En la exploracion fisica destaca un Tan-
ner A1, P1, S2, con botdon mamario bilateral de 1,5
cm de diametro, RO. Se solicita edad ésea (acorde
con edad cronoldgica), ecografia abdomino-pélvi-
ca (destaca imagen quistica en ovario derecho de
45x32 mm) y analitica (estradiol elevado, junto con
FSH y LH bajas). El test de Luforan no muestra ac-
tivacion del eje hipotalamo-hipofisario. Dentro del
estudio de pubertad precoz y, ante la edad de la
paciente, se realiza RM craneal que no muestra alte-
raciones. Ante la presencia de una masa ovarica, se
completa estudio con marcadores tumorales (nega-
tivos) y, dado que no presenta signos de malignidad,
se realizan controles mediante ecografias ginecolo-
gicas. Se observa disminucion progresiva del quiste
hasta su desaparicion a los 5 meses del diagnostico,
con desaparicion simultanea de la telarquia.

Conclusiones / Recomendaciones:
Presentamos el caso de un quiste ovarico productor
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de estrégenos, con resolucion espontanea. Los
quistes ovaricos forman parte de la probable
etiologia de la pubertad precoz periférica. El
diagnéstico se realiza mediante ecografia, pero,
si existen signos de desarrollo sexual, como
la telarquia en el caso que presentamos, es
fundamental iniciar el estudio de una probable
pubertad precoz, asi como seguimiento estrecho
por la posibilidad de desarrollarla en cualquier
momento de la evolucion. El manejo de los
quistes ovaricos depende de las caracteristicas
ecograficas del mismo y de las manifestaciones
clinicas. Si la masa es quistica, no complicada
(sin septos, areas solidas o calcificaciones) se
puede realizar seguimiento ecografico hasta la
resolucion siempre que la paciente permanezca
asintomatica. Los quistes ovaricos productores
de estrogenos pueden provocar sintomas
de pubertad precoz, con desarrollo de boton
mamario y/o episodios de hemorragia vaginal. La
importancia del manejo adecuado de los mismos
radica en evitar extirpaciones innecesarias del
ovario. La mayoria de los quistes ovaricos en la
infancia son benignos y no precisan tratamiento
quirdrgico, unicamente controles ecogréficos. Este
seguimiento, clinico y ecografico, puede realizarse
si el quiste es claramente de origen ovarico, de
aspecto simple, la paciente esta asintomatica y los
marcadores tumorales son negativos. Las posibles
complicaciones de los quistes ovaricos son la
malignizacion y la torsion ovarica, mas frecuente a
mayor tamafio del quiste. Porlotanto, se recomienda
el tratamiento quirdrgico en los quistes complejos
(por su probabilidad de malignizar), los quistes
mayores de 9 cm y aquellos que no regresan en 6
meses. Los quistes mayores de 3,2 cm de diametro
tienen riesgo de provocar una torsion ovarica, por lo
que se puede realizar aspiracion por laparoscopia.

SP3/d2d3-220 Gonadas

DIAGNOSTICO DE SINDROME DE INSENSIBILI-
DAD COMPLETA A ANDROGENOS EN PERIODO
NEONATAL

Alcaide Jiménez, R.(V, Martinez Hernandez, 1.V,
Martos Tello, J.M.®, Escribano Murioz, A.®), Romero
Egea, M.J.@,

() Pediatria, Hospital Universitario Virgen de la
Arrixaca, Murcia. © Endocrinologia Infantil, Hospital
Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

Introduccion

El sindrome de insensibilidad completa a andrége-
nos (SIA completo) o sindrome de Morris presenta
una prevalencia de 1 cada 20.000 a 64.000 recién
nacidos varones. Se trata de un trastorno del de-
sarrollo sexual, caracterizado por la presencia de
genitales externos femeninos en un individuo 46XY
con desarrollo testicular normal, pero ausencia de

derivados mullerianos y falta de respuesta andro-
génica. Es una enfermedad de herencia recesiva
ligada al cromosoma X, causada por mutaciones
en el gen AR (Xg11-12) que codifica el receptor de
androgenos.

Descripcion del caso

Recién nacido valorado por Cirugia Infantil por la
presencia de hernia inguinal bilateral. Anteceden-
tes familiares sin interés. Antecedentes persona-
les: Embarazo conseguido mediante fecundacion
in vitro de curso normal. Nace a término median-
te cesarea programada por placenta previa. En el
acto quirdrgico se descubre la presencia de ambas
gonadas adheridas al saco herniario en su parte
distal con aspecto macroscopico de testiculo, por
lo que se toma biopsia intraoperatoria de la génada
derecha siendo el estudio microscopico compatible
con parénquima testicular. Se mantienen ambas
gonadas intraabdominales. Ante dicho hallazgo y
la presencia de genitales externos femeninos nor-
males se sospecha un sindrome de insensibilidad
a los andrégenos. Se realiza valoracion ecogréfica
de genitales internos, sin conseguir visualizar ni
utero ni ovarios. Presenta cariotipo masculino: 46
XY. Se amplia estudio con analitica hormonal com-
pleta que descarta patologia suprarrenal: ACTH
86.5 pg/ml, cortisol basal 3.6 mcg/dl, SDHEA 12
mcg/100ml, aldosterona 932 pg/ml, actividad reni-
na plasmatica 16 ng/ml/h, 17-OH-progesterona 1.3
ng/ml. Determinacion basal de hormonas sexuales:
LH<0.3 mUl/ml, FSH 1.5 mUl/ml, estradiol <5pg/ml,
testosterona total 0.32 ng/ml. Valor de hormona an-
timulleriana de 70.3 ng/ml que indica funcionalidad
de las células de sertoli. Se solicita estudio molecu-
lar del gen AR para confirmacion genética.

Evolucion y resultados

Se trata de una forma completa, con genitales ex-
ternos femeninos normales, por lo que no existe
dilema en la asignacion del sexo. Se ha plantea-
do la realizacion de la gonadectomia postpuberal,
para favorecer la feminizacion por la produccion
estrogénica testicular y la conversion periférica de
los andrégenos a estrogenos. Ademas, en estudio
microscoépico, la deteccion de la proteina OCT3/4
(implicada en la pluripotencialidad de las células
germinales) determina la presencia de alguna célu-
la germinal inmadura y ausencia de tejido disgené-
tico, siendo bajo el riesgo de malignidad.

Recomendaciones

El SIA completo suele diagnosticarse en la etapa
adulta por la presencia de amenorrea primaria,
suponiendo un 10% de las causas de amenorrea
primaria. El diagndstico precoz, como en nuestro
caso, por la presencia de hernia inguinal, es menos
frecuente. Una vez confirmado el diagndstico, es
fundamental establecer bien el protocolo para asig-
nar el sexo, determinar el momento de la gonadec-
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tomia e inicio de tratamiento hormonal sustitutivo y
la necesidad de correcciones quirdrgicas, dadas
las implicaciones psicosociales que tiene este pro-
ceso en el paciente.

SP3/d2d3-221 Gonadas

URTICARIA SECUNDARIA A TRATAMIENTO CON
ANALOGOS DE GNRH, ESTUDIO Y TRATAMIEN-
TO ALTERNATIVO EFECTIVO

Pérez Sanchez, J.V, Corripio Collado, R.(", Bonet
Alcaina, M.,

(" Medicina Pediatrica, Corporacié Sanitari Parc
Tauli, Sabadell. @ Medicina Pediatrica, Parc de Sa-
lut Mar, Barcelona.

Introduccion

El tratamiento con analogos de GnRH se utiliza
desde 1980 de forma efectiva para los pacientes
diagnosticados de pubertad precoz central. Es un
tratamiento en general bien tolerado, aunque en
algunos casos y de manera excepcional puede
desencadenar unareaccion anafilactica. En caso de
anafilaxia se recomienda suspender el tratamiento
del andlogo utilizado, y evitar el uso de los otros
analogos de gonadotropinas. Presentamos el caso
de una paciente con una reaccion urticariforme al
tratamiento con un andlogo de GnRH y como se
pudo continuar el tratamiento después de estudiar
Su respuesta alérgica al medicamento.

Descripcion del caso

Nifia de 6 afos sin antecedentes alérgicos
conocidos que inicia telarquia progresiva y presenta
una respuesta positiva al test de estimulacion
mediante LHRH, diagnosticandose de pubertad
precoz central. Dada la posible afectacion de talla
final (talla al diagnostico 118cm, -1SD), se indica
tratamiento con triptorelina (Gonapeptyl Depot®). A
las 3 horas de la segunda administracion presenta
una urticaria generalizada que requiere tratamiento
con corticoides y antihistaminicos. Previo a la
siguiente administracion se realiza estudio de
alergia mediante prick cutaneo e intradermorreacion
y al ser éstas negativas, prueba de provocacion con
la medicacion diluida y finalmente con el resto de
medicacion. A las 5 horas posteriores al tratamiento
vuelve a presentar eritema facial, esta vez mas
leve. Para la administracion de la cuarta dosis se
realiza premedicacion y control en hospital y aun asi
presenta erupcion urticariforme en cara y brazos.
Posteriormente se decide cambiar la presentacion
del medicamento por Decapeptyl Mensual® (triptore-
lina) con premedicacién y en ambiente hospitalario
controlado sin observar reacciones en el tratamiento.

Conclusiones
Aunque las reacciones anafilacticas son poten-
cialmente peligrosas y se han de vigilar en los

tratamientos con analogos de GnRH, no todas las
reacciones alérgicas al tratamiento son severas. Un
correcto estudio de alergia a medicamentos puede
ayudar a descartar reacciones peligrosas y ofrecer
alternativas en los tratamientos con anélogos de
GnRH necesarios.

SP3/d2d3-222 Gonadas

CARACTERISTICAS DE UNA POBLACION DE 311
PACIENTES DE AMBOS SEXOS CON SIGNOS PU-
BERALES DE APARICION TEMPRANA. ESTUDIO
DESCRIPTIVO

Ventura Wichner, PS.", Herrero, X.(V, Llorca, M.L.(",
Magistris, A.(", Bosch, Z.", Torres, M.

() Servicio de Endocrinologia, Hospital de Nens de
Barcelona, Barcelona.

Objetivo

Valorar caracteristicas antropométricas, bioguimicas
y estudios de imagen (edad 6sea, ecografia pélvica
y RMN) en pacientes que consultaron al servicio de
endocrinologia del hospital derivados por pediatras
de cabecera por sospecha de adelanto puberal.

Metodologia

Estudio descriptivo retrospectivo a partir de revision
de historias clinicas, con primera consulta entre el
2010y 2018. Busqueda a partir de palabra clave en
el diagndstico: pubertad. Se separaron a los sujetos
en 6 grupos: telarquia precoz involucionada,
telarquia precoz no progresiva, pubertad precoz
central (PPC), pubertad precoz periférica (PPP),
pubertad adelantada y pubertad adelantada
rapidamente evolutiva. Como criterio de exclusion
se considero el hecho de no acudir al seguimiento.
Andlisis estadistico por SPSS 23.

Resultados

Se valoraron 311 sujetos (14 varones, 297 mujeres)
que, derivados por sus pediatras, asistieron por pri-
mera vez a la visita del servicio de endocrinologia
con una edad media de 7,8 afios (IC95%: 7,7-8).
la distribucion de sujetos fue: telarquia precoz in-
volucionada (n=25), telarquia precoz no progresiva
(n=19), PPC (n=156), PPP (n=3), pubertad adelan-
tada (n=88) y pubertad adelantada rapidamente
evolutiva (n=20). Entre aquéllos que presentaban
pubertad precoz los varones tenfan edad media
en la primera visita de 8,7 afios (IC95%: 7,8-9,5),
y mujeres con edad media de 7,7 afios (IC95%:
7,5-8). Existen diferencias significativas en cuanto
a la edad 6sea al diagndstico (mas adelantada en
las pubertades precoces centrales y las puberta-
des adelantadas rapidamente evolutivas). Existe
una asociacion estadisticamente significativa entre
pubertad precoz y el hecho de ser adoptado (X2:
11,262; p:0,046). La LH a las 3 horas del test GhnRH
fue superior significativamente en el grupo de PPC
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(valor medio de LH 14UI/L; 1C95%: 11,5-16,6) fren-
te a los demas. Se encontraron pacientes que no
cumplian los criterios clésicos del diagnoéstico de
PPC en el test de Procrin y sin embargo presenta-
ron caracteristicas clinicas en el seguimiento que
llevaron al diagnéstico. RMN: asociacion significa-
tiva entre tener hallazgos en RMN vy presentar PPC
(X2:38,262; p: 0,000), sin embargo, hubo pacientes
con pubertad adelantada en los cuéles se encon-
traron hallazgos en la resonancia. Recibieron trata-
miento el 69% de los pacientes con PPCy el 17,6%
de las pubertades adelantadas, contabilizando
aqui las formas rapidamente progresivas.

Conclusiones

Se presentan los datos de una poblacién de nifios
de ambos sexos con manifestaciones clinicas su-
gestivas de adelanto puberal evaluados y seguidos
entre los afios 2010 y 2018. Los resultados coinci-
den con los descritos en estudios previos.

SP3/d2d3-223 Displasias 6seas

TALLA BAJA SECUNDARIA A DISPLASIA OSEA
POR MUTACION EN PRKARIA

Riego Ramos, M.J.(", Santos, M.A.(V, Haza, M.@,
Morales Pérez, C.(", Macias, F.J.(", E Heath, K.

() Hospital de Jerez de la Frontera, Jerez de la Fron-
tera. @ Instituto de Genética Medica y Molecular
(INGEMM) y Unidad multidisciplinar de Displasias
Esqueléticas, Hospital Universitario La Paz, Madrid.

Introduccion

Las causas mas frecuentes de talla baja
disarmonica son las displasias esqueléticas, cuya
incidencia es de aproximadamente 15.7/100.000
nacimientos. La evaluacién genética de este
gran grupo de patologias se realiza actualmente
mediante estudios moleculares masivos, usando
tecnologia de secuenciacion de nueva generacion.
La acrodisostosis es una condicion autosémica
dominante causada por mutaciones en el gen de la
fosfodiesterasa 4D (PDE4D) o en el gen PRKAR1A.
Se caracteriza habitualmente por disostosis facial
con hipoplasia nasal, braquidactilia severa con me-
tatarsianos y metacarpianos anchos y cortos, edad
Osea avanzada, talla baja, resistencia a multiples
hormonas (como la PTH y la TSH) y posible afec-
tacion neuroldgica. En las radiografias, las epifisis
adoptan una apariencia crénica, la maduracion es-
quelética esta acelerada y estas alteraciones pue-
den estar ya presentes al nacimiento o poco tiempo
después.

Descripcion del caso

Paciente de 7,8 afos derivado a los 4 afios de
edad para estudio por hipotiroidismo vy retraso
pondoestatural. AP: RNAT. Peso: 3070 grs. Talla 47
cm. AF: Madre con talla de 157 cm, braquidactilia

en ambas manos con metatarsianos anchos y
cortos, acortamiento falanges (mas marcado en
50 dedo). Hipotiroidismo en tratamiento sustitutivo
desde los 21 afos. Talla paterna: 162 cm. Abuela
materna hipotiroidea y con manos similares.
Examen Fisico a los 4 afos: peso 12.7 kg, talla: 91
cm (SDS: -3. DS); talla sentado/talla bipedestacion:
0.53 cm, IMC: 15.3, paladar ojival, retromicrognatia,
braquidactilia, manos toscas, acortamiento de
quinto dedo de ambas manos y remolino frontal.
Pruebas complementarias: TSH de 14.6 mcUl/ml y
t4 libre de o, 9 U/ml, yoduria y ecografia tiroidea nor-
males. Hemograma con perfil bioquimico completo,
suprarrenal, hipofiso-gonadal, serologia de gluten:
normal. GH: 15ng/ml. Somatomedina C: 51ng/ml.
En la RNM hipdfisis: malformacion de Arnold Chiari
tipo1. El cariotipo es 46XY y el gen SHOX: nega-
tivo. En el mapa 6seo se aprecia un retraso de la
maduracion del centro de osificacion del carpo y la
mano. Metacarpos y falanges cortas mas llamativo
en 50 dedo de ambas manos, resto normal. aCCGh:
normal. Mediante el panel de NGS de displasias se
detecta una mutaciéon en heterocigosis ¢.913c>T
(p.ARg305 Cys) en el gen PRKAR1A en nuestro
paciente y sumadre. Las mutaciones en este gen en
heterocigosis se asocian a acrodisostosis tipo 1 con
0 sin resistencia hormonal. En el momento actual
el paciente presenta un desarrollo neurolégico
normal, con una talla de 114 cm (SDS: -2.59 DS),
un retraso en la edad 6sea de 18 meses y funcion
tiroidea controlada con 30 mcg de levotiroxina con
nivel de Somatomedina C e IGBP3 en limite bajo de
la normalidad.

Conclusiones

e Presentamos un caso atipico de acrodisostosis
tipo | con resistencia hormonal, no presentando
muchos de los rasgos dismorficos habituales en
este sindrome, si bien asocia hipotiroidismo al
igual que madre y abuela, no presenta resistencia
a la parathormona.

e Destacamos el retaso en la edad ose presente y
mantenido dese el momento de su derivacion,
siendo lo habitual es una aceleracion de la misma.

e En casos de braquidactilia severa, con afectacion
de todos los huesos de la mano, observada en
los primeros anos de vida, se ha de descartar la
posibilidad de acrodisostosis mediante el analisis
de la secuencia de los genes PRKAR1AYy PDE4D.

SP3/d2d3-224 Displasias dseas

TUMEFACCION OCCIPITAL COMO SIGNO DE
PRESENTACION DE DISPLASIA FIBROSA OSEA
POLIOSTOTICA

Molina Suarez, R.(V, Garnier Rodriguez, M.B.(, Go-
mez Diaz, D.(", Gonzdlez Cruz, M.(".

() Pediatria, Complejo Hospitalario Universitario de
Canarias, La Laguna, Tenerife.
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Introduccion

La displasia fibrosa ¢sea es una patologia 6sea be-
nigna con formas monostéticas y poliostéticas. Es
producida por una mutacion somatica activadora
del gen GNAS1 induciendo formacion de tejido fi-
broso y trabéculas 6seas anémalas. Puede asociar
complicaciones como la pubertad precoz, fractu-
ras, deformidades o compresiéon de nervios cranea-
les entre otros.

Descripcion del caso

Varén de 14 afios y 2 meses remitido por presentar
tumefaccion en zona occipital de 2 meses de evo-
lucion, sin referir dolor, cefalea, fracturas ni clinica
neurologica. Antecedentes personales: recién naci-
do a término, adecuado para la edad gestacional.
Sin antecedentes de interés. Adecuada ganancia
pondero-estatural en percentil 5-10. Entre los ante-
cedentes familiares destaca: madre con menarquia
a los 13,5 afios, afecta de diabetes mellitus tipo 1A
e hipertiroidismo y abuelo materno con hepatitis
autoinmune, sin otros antecedentes de interés. Ta-
lla diana calculada segun el método de Tanner es
176,5 cm. Exploracion fisica: Peso: 43.5 kg (-1.21
DE). Talla: 152 cm (-1.66 DE). IMC: 18.83 % (-0.64
DE). V. crec.: 10 cm/afio: (p93, 1,55 DE). Fenotipo
normal, armoénico y simétrico. Tumefaccion dura en
zona occipital de aproximadamente 3cmx4 cm no
rodadera. Sin deformidades. Volumen testicular 12
ml aproximadamente, vello pubico Tanner lll, sin
lesiones cutaneas, resto de la exploracion normal.
Se completa el estudio con las siguientes pruebas
complementarias: Radiografia de craneo lateral:
imagen occipital compatible con displasia 6sea po-
liostética. IRM craneal se evidencia displasia fibro-
sa poliostética con afectacion de la region occipital
central y lateral izquierda con grosor de 3 cm vy dia-
metro en sentido transverso de 6, cm. Asi como, pa-
rietal izquierda, temporal anterior y lateral izquierda
y esfenoidal, Ademas, malformacion de Chiari tipo
|. Sin otros hallazgos patoldégicos. Gammagrafia
osea: se objetiva captacion patoldgica tanto en fase
vascular como tardia en hueso frontal, parietal, tem-
poral, occipital, maxilar, esfenoidal y clivus izquier-
dos, existiendo una Unica captacion mandibular
de pequefio tamafio en region mentoniana. Tercio
proximal y distal de humero derecho y radio dere-
cho, regién supraacetabular de iliaco izquierdo, ter-
cio proximal y medio de diafisis femoral izquierda
y tercio medio de tibia y peroné izquierdos. Radio-
grafia mano izq AP: edad 6sea aproximadamente
12,5-13,00 afios. Se realiza biopsia de la lesién con
estudio anatomopatoldgico compatible con displa-
sia fibrosa 6sea sin datos de malignidad. Analitica
con hemograma, bioguimica general normal, calcio
y fésforo normal, reabsorcion tubular de fésforo en
orina normal, cociente calcio/creatinina en orina
normal, niveles de paratohormona intacta, vitamina
D y fosfatasa alcalina normales. Ante el diagndstico
de displasia fibrosa 6sea poliostdtica recibe segui-

miento en consultas de Hematologia y Endocrinolo-
gfa Pediatrica, Neurocirugia, Otorrinolaringologia y
Oftalmologia, sin detectar complicaciones asocia-
das. Durante el seguimiento en los ultimos 3 afios
no se ha objetivado un empeoramiento de las lesio-
nes ni fracturas, deformaciones ni dolores 6seos.

Conclusiones

La displasia fibrosa poliostética en ocasiones se
diagnostica como hallazgo incidental en indivi-
duos asintomaticos, aunque otros pueden debutar
con dolores 6seos, fracturas o deformidad. Para el
diagnostico se utilizan las pruebas de imagen como
la radiografia simple y gammagrafia ¢sea, siendo
esta ultima util para definir la extension, realizando
biopsia o estudio genético del gen GNAS en deter-
minados casos. Aunque no existe conceso sobre
el abordaje terapéutico, pueden requerir tratamien-
to con bifosfonatos, cirugia en caso de fracturas,
deformidad o compresion de nervios craneales, asi
como actitud expectante en pacientes asintomati-
cos con lesiones estables.
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