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Introduccion:

La hipofosfatasia (HPP) en la edad pediatrica pue-
de presentarse con gravedad y prondstico muy va-
riables. Las formas tempranas (neonatal/lactante [<
6 meses]) suelen ser graves y la forma juvenil (>6
meses a edad adulta) se caracteriza por su hetero-
geneidad fenotipica.

Pacientes:

Caso-1: [ALPL: ¢.542C>T (p.S181L) + ¢.644T>C
(p.1215T)]. Nifio, nacido PEG con deformidad ra-
quitica costal desde los 4 meses, craneosinostosis
coronal izquierda y malformacion de Arnold-Chiari
tipo 1 a los 10 meses. Durante su infancia presenta
retraso pondero-estatural y psicomotor, hipotonia
axial, dolicocefalia, retraso en la denticion, térax
campaniforme, rosario costal, pectus excavatum
y ensanchamiento distal de antebrazos, con defle-
camiento metafisario radioldgico en huesos largos.
En su evolucién desarrolla deterioro funcional pul-
monar (capacidad-vital-forzada 54,2%)], pérdida y
movilidad de piezas dentarias grave y, patron ca-
racteristico de la marcha (video y analisis de movi-

miento proyectables). Inici¢ tratamiento con fosfa-
tasa alcalina (FA) recombinante humana en ensayo
clinico (Fase II).

Caso-2: [ALPL: ¢.217-219delCTC (p.L73del), hete-
rocigosis simple]. Nifia nacida con antropometria
adecuada, asintomatica y con crecimiento normal.

Caso-3: [ALPL: ¢.991G>A; (p.V331M), heterocigo-
sis simple]. Nifio nacido con antropometria adecua-
da, asintomatico y estudiado por talla baja armo-
nica.

Caso-4: [ALPL: ¢.567-568 insT (p.Asn190Stop), he-
terocigosis simple]. Nifio, nacido con antropometria
adecuada, afecto de displasia bilateral de caderas
(también presente en dos tios maternos), coxa val-
ga y genu varo progresivo, junto con caries denta-
les frecuentes durante la adolescencia. El estudio
radiolégico demostro la presencia de platispondilia
leve, bordes vertebrales irregulares y afectacion
epifisaria. Acompafa hipoacusia, miopia y retraso
intelectivo (Cl 68) junto con atrofia cerebelosa. El
estudio genético familiar no mostré co-segregacion
entre la presencia de la insercion en ALPL y la pre-
sencia de la displasia de caderas en los dos tios
afectos.

Resultados:

Las caracteristicas antropométricas y bioquimicas
de los pacientes se reflejan en la TABLA, desta-
cando la presencia en los cuatro casos de niveles
reiteradamente bajos de actividad de FA sérica e,
invariablemente, elevados de piridoxal-5"-fosfato
plasmatico.

Conclusiones:

La HPP presenta un amplio espectro genético y cli-
nico en la infancia y su diagnéstico de sospecha
puede ser establecido ante niveles séricos eleva-
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dos de piridoxina plasmatica en presencia de nive-
les bajos de actividad de FA sérica.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4 n%:;gatlii:: d
Edad gestacional 38+5 38+5 40+0 40+0 No aplicable
Peso neonatal (SDS) -2,22 +0,44 -0,83 +0,62 No aplicable
Fongm ool 2,60 -0,20 1,15 0,89 | No aplicable
Edad al diagnéstico 17 meses 9 meses 15a.3m. 13a.2m. | No aplicable
Talla al diagnostico 2,65 +0,25 -1,20 41,01 No aplicable
Fosfatasa alcalina | 23131 UL | 75/ 72185 | BOIBSIST | 409 105 | (122.290)
Piridoxina sérica >300 pg/l >300 pg/l >300 pg/l 39,9 pg/l (4-18)
Calcio total 9,6 mg/dl 9,8 mg/dl 9,6 mg/dl 9,4 mg/dl (8,8-10,8)
Calcio i6nico 1,2 mmol/l | 1,3 mmol/l 1,2 mmol/l | 1,2 mmol/l (1,1-1,4)
Magnesio 2,3 mg/dl 2,1 mg/dl 2,2 mg/dl 1,9 mg/dl (1,5-2,3)
Fosforo 6,5 mg/dl 6,5 mg/dl 4,6 mg/dl 5,2 mg/dl (4,5-7,5)
25-OH-vitamina D 32,3 ng/ml | 26,7 ng/ml 40,7 ng/ml | 24,6 ng/ml (20-100)
PTH intacta 22,3 pg/ml | 41,3 pg/ml | 46,8 pg/ml 52 pg/ml (11-27)

Crecimiento

PP1/d2-002

ESTUDIO RETROSPECTIVO DE LA UTILIDAD DE
LA VENTANA TERAPEUTICA EN PACIENTES TRA-
TADOS CON GH

M. Martinez Barahona’, L. Cecenarrc?, M. Murillo Va-
liés’, E. Ropero Ramos®, M.L. Granada Ybern', J. Bel
Comos’

' H Germans Trias i Pujol, @ H Germans Trias i Pujol.
Fundacion Leo Messi. Badalona, © H Matard. Mataro

Introduccion:

El objetivo del tratamiento con hormona de creci-
miento recombinante(rhGH) es alcanzar una talla
final normal. Ante una respuesta insuficiente al tra-
tamiento, es necesario revalorar su utilidad. Una
alternativa es la suspension transitoria del mismo
(“Ventana Terapéutica” (VT)) y valorar la respuesta
clinica y bioquimica para decidir continuar 0 sus-
pender el tratamiento.

Materiales y métodos:

Se realiz6 un estudio retrospectivo de pacientes
prepuberes sometidos a VT durante los afios 2006
a 2015 (previo control de adherencia al tratamiento)
en dos hospitales (n: 46).

Objetivo:
Determinar las caracteristicas de los pacientes so-
metidos a VT de rhGH y establecer su utilidad clinica.

Resultados:

El 78,2% eran varones. El 71,7% tenia diagnos-
tico de déficit idiopatico de hormona de creci-
miento (DIGH) vy el 28,3% retraso de crecimiento
intrauterino(RCIU). El inicio medio de tratamiento
fue alos 7 afios (x2,71) y el de VT a 10 afios (+2,37).

La dosis media de rhGH fue de 0,22 mg/ Kg/ se-
mana (+ 0,05). La duracion media de la VT fue de
12,4 meses. Se reinstaurd tratamiento en el 74%
de los pacientes (n: 34) ya que se advirtid un em-
peoramiento durante la VT respecto al periodo pre-
ventana(PPV), en la velocidad de crecimiento(VC)
(-1,78+£1,4SDS vs 0,29+1,66SDS)(P=0,001), en
la talla(H) (-1,86+0,87SDS vs -1,67+0,86SDS)
(p=0,001), y en los niveles de IGF1 (0,31+£1,02SDS
vs 1,14+0,96SDS)(p=0,002). Asimismo se alcanzé
una significativa recuperacion de los 3 parametros
a los 12 meses de reintroduccion del tratamiento.
En el grupo restante (26%) no se reinicié rhGH ya
gue no se observaron diferencias significativas de
la VC, H e IGF1 respecto al PPV. Este ultimo grupo
de pacientes no evidencié caracteristicas distinti-
vas que explicaran su comportamiento. Buscando
un indicador clinico para reiniciar el tratamiento se
detectd que una diferencia de VC entre PPV y de
VT de -0,97 SDS tendria una sensibilidad del 76%
y especificidad del 68% (curvas Roc) de detectar
pacientes dependientes de rhGH.

Conclusion:

Ante una respuesta insuficiente al tratamiento con
rhGH, la VT puede resultar clinicamente Util para
decidir continuar o finalizar el tratamiento. De esta
manera se reducirian el costes y las molestias de un
tratamiento poco efectivo.

Diabetes

PP1/d2-003

EFECTOS DE UN DERIVADO NATURAL DEL RO-
MERO EN LA RETINOPATIA DIABETICA. ESTUDIO
EN UN MODELO ANIMAL DE DIABETES

L.M Séaez Garcia', T. Rezaie?, P Ruiz Ocana®, A.
Prada Oliveira*, C. Segundo Iglesias®, A.M. Lechu-
ga Sancho®

(WAlumna de tercer ciclo Universidad de Cadiz. De-
partamento materno-infantil y radiologia, ® Sanford-
Burnham Institute for biomedical research. La Joya,
CA, USA., @ UGCI pediatria Hospital Universitario
Puerta del Mar. Cadiz, ¥ Universidad de Cadiz, de-
partamento de Anatomia y embriologia humana.
Cadiz, ® Escuela de enfermeria Salus Infirmorum,
adscrita a la universidad de Cadiz. Cadiz, © Uni-
versidad de Cadiz, departamento materno-infantil y
radiologia. Cadiz.

Introduccion:

La retinopatia diabética es la principal causa de
ceguera en el mundo. Entre los mecanismos que
contribuyen a su desarrollo esta el estrés oxidativo
que lleva a un aumento en la tasa de muerte de las
células de las distintas capas de la retina, siendo
la mas afectada la capa nuclear externa (CNE). El
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extracto del romero, objeto de nuestro estudio, ha
mostrado su capacidad como agente antioxidante
en otras enfermedades.

Objetivos:

Analizar los efectos de la administracion crénica de
un antioxidante natural derivado del romero en un
modelo animal de diabetes mellitus mal controlada.

Material y métodos:

Utilizamos ratas Wistar macho, adultos jévenes, re-
partidas en tres grupos. El primer grupo (n=4), re-
cibié tratamiento con el extracto de romero diluido
en aceite de colza, a 10 mg/kg (i.p.), dos veces/
semana desde una semana antes de la induccion
de diabetes. Esta se indujo mediante inyeccién de
estreptozotocina (STZ). El segundo grupo (n=4) re-
cibid unicamente el vehiculo, antes y después de la
induccion de diabetes. Por ultimo el grupo control
(n=4), recibié Unicamente el volumen correspon-
diente de vehiculo sin recibir STZ. Un ojo de cada
animal fue fijado e incluido en parafina, cortandose
en secciones de 7 micras. Dos cortes de cada ani-
mal se tifieron con hematoxilina-eosina y se anali-
zaron utilizando un microscopio éptico con una ca-
mara asociada. Se midi6 el grosor de la CNE de la
retina cada 500 micras.

Resultados:

El grupo tratado con el antioxidante natural deriva-
do del romero es el que mayor grosor de la CNE
presenta y esta diferencia es significativa con res-
pecto al grupo diabético sin tratamiento, pero no
con respecto al grupo control sin diabetes. No en-
contramos diferencias en ninguna de las demas ca-
pas de la retina analizadas.

Conclusiones:

El extracto del romero administrado de forma diaria,
logra mantener un grosor normal de la capa nuclear
externa de la retina, que se ve significativamente
disminuido en nuestro modelo animal de diabetes
mal controlada.

PP1/d2-004

INCIDENCIA Y PREVALENCIA DE LA DIABETES
TIPO 1 EN POBLACION MENOR DE 15 ANOS EN
SALAMANCA (ESPANA) Y REGIONES COLINDAN-
TES DE PORTUGAL

L.M. Marquez dos Santos’, C. Sanchez-Villares
Lorenzo?, M Martin Alonso’, F Manzano Recio’, P
Prieto-Matos’

() Unidad de Endocrinologia Infantil. Hospital Uni-
versitario de Salamanca, @ Servicio de Pediatria.
Centro Hospitalar Cova da Beira. Covilha. Portugal.

Introduccion:
la diabetes mellitus tipo 1 (DM1) es una de las en-

fermedades cronicas mas prevalentes en la infan-
cia. Se describen unas incidencias y prevalencias
que estan aumentando y que son distintas en fun-
cion de los distintos paises.

Objetivos:

conocer las posibles diferencias en la incidencia y
en la prevalencia de DM1 en poblacion menor de
15 anos en regiones colindantes de distintos paises
como son Salamanca (Espafia) y Viseu, Guarda y
Cova da Beira (Portugal).

Material y métodos:

se incluyen todos los casos de DM1 que debutaron
durante el periodo 2000-2014 segun criterios de la
ADA. Los casos se obtuvieron de multiples fuentes
y se estimaron las incidencias y prevalencias me-
diante el método captura-recaptura. Se considerd
significacion estadistica una p<0,05. Se comparan
los datos con los publicados previamente.

Resultados:

durante el periodo de estudio se notificaron 335 ca-
sos de DM1 en menores de 15 afios (141 Salaman-
cay 194 Portugal). La incidencia estimada de Sala-
manca fue de 22,7/100000/afio (IC 95%19,2-26,8) y
en Portugal fue de 18,4/100000/afio (IC 95% 15,9-
21,2). La mayor incidencia se describe en nifios
entre 5 y 9 afios (31,8/100000/afio en Salamanca
y 20,3/100000/afo en Portugal). No se demuestra
mayor incidencia en funcion del sexo. En Portugal
se observa un incremento significativo de la inci-
dencia de DM1 a lo largo del periodo de estudio.
La prevalencia de DM1 en diciembre de 2014 en
Salamanca y Portugal fue de 1,78/1000 y 1,65/1000
menores de 15 afios respectivamente.

Conclusiones:

se demuestra una incidencia de DM1 muy alta en
Salamanca segun los criterios de la OMS, siendo
una de las mayores incidencias descritas en Espa-
fa. La incidencia de DM1 en Portugal es alta, segun
los criterios de la OMS, y se esta incrementando
igualandose en los Ultimos afios a la existente en
Salamanca.

Metabolismo y Nutricion

PP1/d2-005

EFECTOS METABOLICOS A LARGO PLAZO DE
LA DIETA MATERNA DURANTE EL EMBARAZO Y
LA LACTANCIA SOBRE LA DESCENDENCIA: AC-
CION MODULADORA DEL RESVERATROL

P Ros pérez’, F diaz?, A freire?, P argente?, | mar-
tos®, JA chowen?

(W EndocrinologiaPediatrica. Hospital Universita-
rio Puerta de Hierro-Majadahonda, @ CIBEROBN,
Departamento de Endocrinologia, Hospital Infantil
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Universitario Nifio Jesus, Madrid, ® Hospital Univer-
sitario Puerta de Hierro-Majadahonda

La nutricion materna durante el embarazo y la lac-
tancia puede condicionar cambios a largo plazo so-
bre la homeostasis energética de su descendencia.
El Resveratrol (R) ha demostrado acciones antioxi-
dantes y anti-obesogénicas. No obstante, todavia
no se conoce el impacto metabdlico que tendria
sobre la descendencia su asociacion con una dieta
desfavorable con alto (DAG) o bajo contenido en
grasas (DBG) durante la gestacion y la lactancia.

Hemos efectuado manipulacion nutricional en ratas
Wistar gestantes con DBG (3,8 Kcal/g, 10,2% gra-
sa) o DAG (5,1 Kcal/g, 61,6% grasa). La mitad de
cada grupo recibié Resveratrol (+R) disuelto en el
agua (50 mg/L), desde la primera semana de ges-
tacion hasta finalizar la lactancia (2,0-2,5 mg/Kg/
dia). Los resultados se muestran en la tabla 1. El
numero de crias por camada fue menor en el grupo
de DBG con/sin R frente al grupo de DAG con/sin
R. Todas las crias se destetaron en el dia posna-
tal (DPN) 21 con acceso libre a una dieta estan-
dar. Las madres sometidas a DAG ingirieron mas
kilocalorfas (113,1+12,7 Kcal/d) que las sometidas
a DBG (82,0+4,7 Kcal/d). La administracion de R
incremento la ingesta del grupo de DAG (134,4+7,1
Kcal/d), sin afectar a la ingesta del grupo de DBG
(82,1+1,9 Kcal/d). Aunque no hubo diferencias sig-
nificativas en el peso al nacimiento entre grupos,
al destete, las ratas del grupo de madres someti-
das a DAG pesaron mas que las del grupo de DBG
(p<0,001), independientemente de recibir o no R.
En el DPN120, los M de las madres con DAG pesa-
ban mas que los de las madres con DBG (p<0,01)
y los M del grupo de madres con DAG+R pesaban
menos que los de madres con DAG (p<0,5). Por el
contrario, tanto los M como las H de madres con
DBG+R pesaban mas que las procedentes de ma-
dres con DBG, aunque sin alcanzar significacion
estadistica.

Conclusion:

EVOLUCION PESOS CRIAS
RN | enat [ enizo
6,120, |M: 45,1207 | M: 456,129,1
F:58801 |F: 436410 |F: 2377435
M:6,380,1 |M: 54,4416 M 471,987,1
F:5980,1 |F: 53,4410 |F: 2655422
M:6,250,1 |M: 60,7406 M: 486,118,5
F:5880,1 [F: 58,4407 |F: 2512428
M:6,240,1 |M: 61,2615 M 467,3410,3
F:570,1 |F: 563415 |F: 2461425

GESTACION&LACTANCIA (MADRES)
Ingesta(g/d) [Ingesta (Kcal/d)|Incr. Peso [nges(acién (%) N° Crias/Gestacion

DBG | 21,8412 82,0447 35,144,8 a7 8411,7

DBG+R | 21,80,5 82,1419 30,644,7 60,9 8,541,0

DAG | 222125 13,1412,7 42,0452 62,5 10,2409

DAG+R| 26,3t1,4 134,471 33,2435 68,7 9,940,9

La ingesta de Resveratrol asociada a una dieta des-
favorable durante la gestacion y la lactancia podria
ejercer un efecto modulador, y variable segun la
dieta, sobre algunos de los efectos metabdlicos a
largo plazo en la descendencia.

Genética

PP1/d2-006

LA ALTERACION DE LA METILACION PLACENTA-
RIA EN LOS GENES SLC13A5, NKX6-1, ATG2B Y
GRP120 SE ASOCIA AL CRECIMIENTO FETAL Y
COMPOSICION CORPORAL DEL RECIEN NACI-
DO

M.Diaz Silva', Cristina Garcia Beltrar?, Giorgia Sebas-
tian?, Abel Lopez-Bermejo®, Laura Almeida Toleda-
no?, Lourdes Ibanez Toda?

(" Unidad de Endocrinologia, Hospital Sant Joan de
Déu, @ Unidad de Endocrinologia, Hospital Sant Joan
de Déu, Esplugues de Llobregat, Barcelona , ® Uni-
dad de Pediatria, Hospital Dr. Josep Trueta, Girona. Gi-
rona Institute for Biomedical Research, Girona, Spain,
@ Unidad de Obstetricia y Ginecologia, Hospital Sant
Joan de Déu, Esplugues de Llobregat, Barcelona

Antecedentes:

El crecimiento fetal y las patologias metabdlicas del
adulto podrian estar regulados por factores epige-
néticos. Estudios previos muestran la asociacion
entre alteraciones en la metilacion de ciertos genes
placentarios con diabetes gestacional, preeclamp-
sia y prematuridad. Sin embargo, todavia no se han
esclarecido los mecanismos epigenéticos subya-
centes al crecimiento fetal restringido en embara-
z0s no complicados.

Objetivo:

Determinar la metilacion global en placenta y san-
gre de cordon umbilical en recién nacidos con bajo
peso y con peso adecuado para la edad gestacio-
nal para identificar nuevos genes candidatos del
crecimiento fetal.

Diseno y pacientes:

Se recogieron placentas y sangre de cordén de em-
barazos a término (N=51), de recién nacidos con
peso adecuado [AEG; entre -1.1 y 1.1 DE; N=30]
0 bajo para la edad gestacional [BPEG; <-2DE;
N=21]. A los 15 dias de vida se realizé estudio de la
composicion corporal por absorciometria de doble
energia (DXA). El perfil de metilacion en placenta
se realiz6 mediante array de ADN (Agilent DNA
Methylation array) disefiado para cuantificar la me-
tilacion de islas CpG situadas en los promotores gé-
nicos. Los resultados del array se validaron en 51
placentas mediante pirosecuenciacion de bisulfito
(BSP).

Resultados:

Los genes SLC13A5, NKX6-1 y ATG2B se encontra-
ron hipermetilados en placenta (P<0.0001, P=0.008
y P=0.02, respectivamente) y en sangre de cordén
(P<0.0001) en BPEG, mientras que GPR120 se ha-
16 hipometilado en placenta (P=0.0006) e hiperme-
tilado en sangre de cordén (P<0.0001). El pesoy la
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longitud al nacimiento se asociaron negativamen-
te con el grado de metilacion de los cuatro genes
(P<0.007). La adiponectina de alto peso molecu-
lar se asoci6 positivamente con ATG2B (P=0.03),
e IGF-I y HOMA-IR negativamente con SLC13A5,
NKX6-1y GPR120 (P<0.002). La grasa total y abdo-
minal presentaron una correlacion negativa con la
metilacion de SLC13A5, NKX6-1y ATG2B (P<0.02)
y positiva con GPR120 (P<0.007).

Conclusion:

Diversos genes implicados en la regulacion del
metabolismo energético se encuentran diferencial-
mente metilados en placentas y sangre de cordon
de nifios BPEG, y se asocian con un menor peso al
nacimiento y menor grasa total y abdominal a los 15
dias de vida.

Suprarrenales

PP1/d2-007

FUNCION ADRENAL MEDULAR Y CRISIS ADRE-
NALES EN PACIENTES CON 21-OHD. ¢EXISTE
ASOCIACION?

M. Echevarria Fernanez', P BELLO GUTIERREZ!, A.
Huidobro fernandez?, D. Rodriguez arnac?®, B. Ezquie-
ta zubicaray®, A. Rodriguez sanchez’

() Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Mdstoles, @
Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo, @
Hospital Universitario Gregorio Marafion, Madrid

Introduccion:

Pacientes con las formas mas graves de 21-OHD
presentan, no soélo disfuncion de la corteza supra-
rrenal, sino de la médula. En la préactica clinica se
observa que algunos con las formas mas graves
presentan numerosas descompensaciones en res-
puesta a una situacion de estrés a pesar de un ade-
cuado tratamiento.

Material y métodos:

Estudiamos la funcién adrenal medular mediante la
determinacion de adrenalina en orina de 24 horas
de 29 pacientes con la forma clasica de 21-OHD (8
nifas, 21 nifos; edad media 8,31 + 6,41 afos; 21
pierde sal (PS) y 8 virilizante simple (VS)), y lo rela-
cionamos con el numero de crisis adrenales y con
el genotipo. Se clasifico a los pacientes en 4 grupos
en funcion de la actividad in vitro de CYP21A2.

Resultados:

11 niflos PS presentaron valores “indetectables”
de adrenalina en orina. El resto de nifios PS y VS
presentaron niveles de adrenalina en el rango de la
normalidad.

14 de los 21 nifios PS, presentaron episodios de
descompensacion (11 de ellos tuvieron >8 , mien-
tras que los otros 3 tuvieron <4 crisis adrenales).

Los 11 nifios con valores indetectables de adrena-
lina en orina son aquellos que tuvieron >8 descom-
pensaciones (Fig 1.).
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Adrenalina en orina

Cuando se compararon nifios PS con y sin déficit
de adrenalina en orina, no se observaron diferen-
cias en la dosis de hidrocortisona (16,08 + 3,4 vs
16,98+5,01 mg/m2/dia ) ni de 9a-fluorhidrocortisona
(0,094 + 0,08 vs. 0,087+0,11 mg/dia). Los valores
de cortisol basal (0 (0-0) vs 2,08 (1,1-2-8; P=0,002)
mcg/dl, androstendiona (0 (0-0,4 ) vs 2,6 (0-5,3)ng/
ml p=0,01) y aldosterona (50 (50-50) vs 50 (50-244)
pg/ml; P=0,008 ) son significativamente menores en
pacientes con déficit de adrenalina que en aquellos
sin déficit. No se observaron diferencias en los valo-
res de 17-OHP, ACTH, ARP ni testosterona.

Los 11 nifios con déficit de adrenalina presentan
mutaciones con nula actividad enzimatica (N=3) o
son heterocigotos compuestos para mutaciones del
intron 2(N=8).

Conclusion:

La determinacion de adrenalina en orina puede ser
util para predecir la gravedad clinica del 21-OHP:
pacientes sin adrenalina en orina presentan mas
crisis adrenales que aquellos con adrenalina en ori-
na.

Hipotalamo-Hipofisis

PP1/d2-008

SINDROME DE LA TRIADA HIPOTALAMICA: CA-
RACTERISTICAS CLINICAS DE UNA SERIE DE 23
CASOS

ME. Rueda Valencia, E Gonzalez Ruiz de Leon, M
Sanz Fernandez, MD Rodriguez Sanchez, MD Rodlri-
guez Arnao

Hospital Gregorio Mararion
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Introduccion:

El sindrome de la triada hipotalamica (TH) consiste
en hipoplasia hipofisaria, neurohipéfisis ectépica
e interrupcion del tallo hipofisario. Realizamos un
analisis descriptivo y retrospectivo de las caracte-
risticas clinicas, analiticas y radiolégicas de 23 ca-
sos diagnosticados en este nuestro centro en los
ultimos 20 afios.

Resultados:

La mediana de edad al diagndstico fue de 2.83 afios
(rango 0-15 afos). El 52% fueron varones. Cuatro de
los casos eran hermanos, de dos familias diferen-
tes en las que no se encontraron alteraciones en los
genes Prop-1y Pit-1. Todos los pacientes nacieron
tras embarazos a término: 65.21% parto eutécico,
26% cesarea, 8.7% instrumental. La talla baja fue
el motivo de consulta méas frecuente (69.5%), en-
contrandose el 95.6% de los casos por debajo de
2 DE con edad ¢sea generalmente retrasada. Tras
un afio de tratamiento con hormona de crecimiento
recombinante (rGH) a dosis de 0.025 mcg/kg/dia, la
ganancia media de talla fue de 11.03 cm. La preva-
lencia de deficiencias de hormona de crecimiento,

tirotropina, corticotropina y gonadotropinas fue de
100%, 39.13%,34.78% y 26% respectivamente. To-
dos los pacientes estudiados tenian déficit de GH al
diagnostico. La mediana de edad de presentacion
de déficit de tirotropina fue de 7.41 afios, y de gona-
dotropinas de 13.25. EI 55% de los que tenian deficit
de corticotropina la manifestaron en los primeros 3
meses de vida, el resto a una mediana de edad de
12.8 afios. El 35% presentaron deficiencias de tres
0 mas hormonas hipofisarias. Ningun paciente tuvo
alteraciones en la funcion de la hipofisis posterior. El
21.7% de los pacientes presentaron, ademas, mal-
formaciones de la linea media.

En conclusion, los datos obtenidos no difieren en
gran medida con los descritos en la literatura. La
talla baja es la causa de presentacion inicial en to-
dos los pacientes de esta serie, diagnosticados de
TH. Es necesario realizar resonancia magnética en
los pacientes con TH para posible diagnostico de
patologia organica. En estos pacientes el posible
hipopituitarismo multiple debe ser controlado a lo
largo de su evolucion para iniciar otros tratamientos
hormonales sustitutivos.
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