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Comunicaciones orales

Conclusiones
La diabetes MODY-1 tiene diferentes expresiones 
clínicas, dependiendo entre otros factores de la 
edad, siendo en general más frecuente la hipoglu-
cemia en pacientes de menor edad. 

El diagnóstico molecular obtenido permitirá opti-
mizar/personalizar el tratamiento, dada la buena 
respuesta al tratamiento con antidiabéticos orales 
(sulfonilureas) de los pacientes con HNF4A-MODY 
(tan solo 1 de las pacientes presentaba tratamiento 
con metformina y sulfonilurea).
 
Los neonatos con hiperinsulinismo hipoglucemian-
te presentaron buena respuesta al tratamiento con 
diazóxido; el diagnóstico molecular de estos pa-
cientes confirma la necesidad de un seguimiento 
continuo para detectar de manera precoz un posi-
ble desarrollo de diabetes en la edad adulta.
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O2/d2d3-011 Misceláneas
IMPACTO DE LA GRAVEDAD DE MUTACIÓN 
CFTR EN PACIENTES CON FIBROSIS QUÍSTICA: 
ANTROPOMETRÍA AL NACIMIENTO Y NIVELES 
DE IGF-1 A LOS 10 AÑOS DE EDAD
Sánchez Ruiz, D.; Navarro Moreno, C.; Delgado Pe-
cellin, I.; García García, E.; Gómez Gila, A.L.

Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla, Es-
paña.

Introducción 
La fibrosis quística (FQ) es un trastorno genético 
autosómico recesivo que afecta aproximadamente 
a 1 de cada 6.500 recién nacidos. Esta causada 
por mutaciones en el gen regulador de la conduc-
tancia transmembrana (CFTR), que conducen a un 
transporte iónico defectuoso. Aunque el sistema 
respiratorio es el principalmente afectado y supone 
la primera causa de mortalidad de estos pacientes, 
la afectación pancreática es clave en la evolución y 
morbi-mortalidad de esta entidad. La insuficiencia 
pancreática se correlaciona estrechamente con la 
mutación específica de los genes CFTR y deter-
mina, entre otros, el crecimiento de los individuos 
afectos.

Objetivos
Comparar la antropometría al nacimiento, los nive-
les de cloro en sudor y los niveles de IGF-1 plasmá-
ticos a los 10 años de edad entre dos cohortes de 
pacientes diagnosticados de FQ.

Materiales y métodos
Revisión retrospectiva de las historias clínicas de 

148 pacientes con diagnóstico genético de FQ. Se 
recogen datos desde el nacimiento hasta los 10 
años. Establecimos y comparamos dos cohortes de 
pacientes en función de la mutación del gen CFTR 
que presentan y la afectación pancreática: cohorte 
A, pacientes con mutaciones graves e insuficientes 
pancreáticos; cohorte B pacientes con mutaciones 
no graves y suficientes pancreáticos.

Los datos son analizados utilizando el software IBM 
SPSS Statistics v.27. Las variables cuantitativas 
que mostraron una distribución normal se expre-
san como media (DE) y se compararon utilizando 
la prueba de T de Student para muestras indepen-
dientes. Las variables cuantitativas que mostraron 
una distribución no normal se expresan como me-
diana (rango intercuartílico) y se compararon utili-
zando la prueba de U Mann Whitney. Se considera 
estadísticamente significativo p≤0.05.

En caso de que para una determinada variable no 
se disponga de información para toda la muestra, el 
porcentaje es calculado con respecto al subgrupo 
de pacientes para los que se tiene constancia de la 
presencia o ausencia de dicha entidad. 

Resultados
Se incluyeron un total de 148 pacientes (54,1% ni-
ñas) diagnosticados de FQ confirmados genética-
mente. La cohorte A se compone de 100 pacientes 
(59% niñas) y la cohorte B de 48 pacientes (56,3% 
niños).

En la tabla 1 se muestran los resultados del análi-
sis descriptivo realizado al total de la muestra de 
pacientes con FQ incluidos en el estudio. En la ta-
bla 2 se muestran los resultados obtenidos tras la 
comparación de las variables cuantitativas entre la 
cohorte A y la cohorte B.
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Conclusiones
Los pacientes afectos de FQ y portadores de muta-
ciones graves e insuficientes pancreáticos presentan 
de forma estadísticamente significativa unos valores 
de antropometría al nacimiento menores y niveles de 
cloro en sudor mayores en comparación con aque-
llos pacientes portadores de mutaciones no graves 
y suficientes pancreáticos. Así mismo, se observan 
diferencias en la edad gestacional al nacimiento y en 
los niveles de IGF-1 a los 10 años de edad, sin en-
contrarse diferencias con significación estadística.
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EVOLUCIÓN DE LAS ALTERACIONES GLUCÉMI-
CAS EN PACIENTES CON FIBROSIS QUÍSTICA 
EN TRATAMIENTO CON MODULADORES CFTR
Buceta Cuéllar, L.; Barreda Bonis, A.C.; Medina Pé-
rez, L.; De Manuel, C.; Barrios Machain, U.; Gonzá-
lez Casado, I..

Hospital Universitario La Paz, Madrid, España.

Introducción
Las alteraciones glucémicas relacionadas con la fi-
brosis quística (FQ), especialmente la diabetes, se 
han relacionado con aumento de la morbimortali-
dad. Aproximadamente un 20% de los adolescen-
tes y 40-50% de los adultos con FQ desarrollarán 
una diabetes relacionada con la fibrosis quística 
(DRFQ). La terapia con moduladores de CFTR 
como ivacaftor y sus combinaciones, han demos-
trado en algunos estudios mejoría de la secreción 
de insulina y/o tolerancia a la glucosa, si bien toda-
vía la experiencia publicada es limitada.

Objetivos 
Descripción evolutiva de parámetros glucémicos, 
nutricionales y respiratorios en pacientes con FQ 

en tratamiento con terapia moduladora remitidos a 
la unidad de Diabetología de un hospital terciario. 

Material y métodos 
Realizamos un estudio retrospectivo con datos 
procedentes de pacientes con FQ seguidos en la 
Unidad de Diabetes, remitidos por alteración glu-
cémica en la SOG en tratamiento con moduladores 
CFTR.

Registro de las alteraciones en la SOG (alteración 
de la glucemia en ayunas (AGA), alteración de la 
tolerancia a la glucosa (ATG), alteración indetermi-
nada de la glucosa (AIG) o DRFQ), Hba1C, trata-
miento (dieta racionada, insulinoterapia), paráme-
tros nutricionales como peso (DE), IMC (DE), masa 
magra obtenida mediante impedanciometría (%); y 
respiratorios como FEV1, CVF, nº infecciones respi-
ratorias/año; evaluados basalmente, al año y a los 2 
años de inicio de tratamiento modulador.

Resultados 
De 67 pacientes seguidos por FQ, 11 pacientes 
realizan seguimiento en Diabetología con trata-
miento modulador (16.4%). 7 mujeres (63,6%) y 4 
varones (36,3%). La mediana de edad fue de 16,6 
años (RIQ 15-16,7). Mediana de tiempo con trata-
miento modulador de 22 meses.

La mejoría en parámetros nutricionales fue escasa, 
siendo la media de IMC de -0,81DE al año de trata-
miento, respecto al basal de -0,94DE. Sin embargo, 
una paciente reveló una importante mejoría a nivel 
nutricional y pulmonar, estando en tratamiento con 
triple terapia (ivacaftor/tezacaftor/elexacaftor) por 
uso compasivo, motivo por el que dejó de ser can-
didata a trasplante bipulmonar.

Previo al inicio de tratamiento, la mediana de Hba1c 
era de 5,6%, sin cambios relevantes a los 2 años 
(5,4%). Basalmente, 5 pacientes mostraron ATG, 1 
AIG+AGA y otro AGA+ATG. De los pacientes con 
ATG: 2 resolvieron con SOG normales, 2 desarro-
llaron DRFQ y 2 perdieron seguimiento. A pesar del 
tratamiento modulador, 4 pacientes desarrollaron 
ATG en el primer año de seguimiento y 3 pacientes 
DRFQ sin hiperglucemia de ayunas (Imagen). Nin-
guno era portador de sensor MCG. 

Tan sólo una paciente tenía insulinoterapia antes de 
iniciar el tratamiento, consiguiéndose su retirada en 
el primer año de tratamiento con ivacaftor/tezacaftor.
En relación a la función pulmonar, la media ba-
sal de FEV1 era de 78,44%± 27,33, CVF 90,89% 
±22,33, observándose mejoría en el primer año 
(FEV1 80,08%±22 y CVF 93,49±19,45), además de 
una disminución cuantitativa en número de exacer-
baciones respiratorias (basal 5,8 infec/año –> 2,45 
infec/año).




