Comunicaciones orales

transicion era un pediatra endocrindlogo (85.7%) y
la preparacion se iniciaba al menos 6 meses antes
de la transferencia (75.8%). En la mayoria de casos
no habia reunidon conjunta pediatria-adultos para
compartir los casos transferidos ni antes (69.8%)
ni después de la transicion (70.8%). La transicion
se realizé: cercana a los 14 afios (9.52%); a los
16 afios (33.3%); a los 18 afios (45.2%); >18 afios
(11.9%). En la mayoria de casos no habfa medicio-
nes de resultados clinicos (73.1%) ni de experien-
cia de pacientes (80.9%) después de la transicion.
Aquellos centros que realizan seguimiento referian
menos de un 5% de pérdidas (90.9%). La posibili-
dad de poder seguir utilizando el mismo disposi-
tivo tecnoldgico antes y después de la transicion
se consiguié en la mayoria de centros (92.8%), asi
como la posibilidad de que estos siguieran sien-
do financiados (95.4%). En sélo 19% de centros la
enfermera educadora participaba en el informe de
traslado y un 11.9% no realizaba ningun tipo de in-
forme escrito durante el proceso. La mayor parte de
centros (54.4%) transferian <10 pacientes/afio y el
38.1% transferian 10-30 pacientes/afio. El 52.5% de
centros respondedores referian encontrarse nada
0 poco satisfechos con el proceso de transicion a
adultos en su hospital.

Conclusiones

Soélo la mitad de centros respondedores cuentan
con un proceso de transicion estructurado entre
unidades/centros pediatricos y de adultos. La edad
de transicion se establece en torno a los 16-18 afios
y, en aquellos que realizan seguimiento, se reportan
pocas pérdidas de seguimiento. Los programas de
transicion son heterogéneos. Existe poco contacto
entre los centros pediatricos y de adultos para ana-
lisis y estructuracion del proceso.
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Introduccion

La insuficiencia suprarrenal primaria (ISP) es una
enfermedad rara en nifios caracterizada por la inca-
pacidad en la produccion de glucocorticoides y/o
mineralocorticoides.

La clinica suele instaurarse de manera progresiva,
siendo los sintomas inespecificos, lo que dificulta el
diagnostico.

Es de vital importancia su sospecha, ya que, cual-
quier tipo de estrés, puede desencadenar una cri-
sis adrenal, que compromete la vida del paciente.

Objetivos
Determinar la etiologia, signos, sintomas, alteracio-
nes analiticas, y datos sobre crecimiento y pubertad.

Material y métodos

Hemos realizado un estudio multicéntrico, restros-
pectivo, registrando todos los pacientes diagnos-
ticados de ISP antes de los 18 afios, durante los
ultimos 30 afos, en 5 hospitales espafioles.

Se excluyeron pacientes con ISP de origen iatro-
génico, tumoral, infeccioso, traumatico, asi como
aquellos diagnosticados de Hiperplasia suprarrenal
congénita.

Resultados
La muestra consta de 29 pacientes, cuya mediada
de edad al diagnostico es de 5,6 afios.

Encontramos 8 casos de adrenoleucodistrofia liga-
da al X (27,6%), 6 adrenalitis autoinmunes (20,7 %),
4 hipoplasias suprarrenales congénitas (13,8%), 2
sindromes de resistencia a la ACTH (6,9%), 2 Sin-
dromes de Pearson (6,9%) y un Sindrome de Allgro-
ve (3,4%). En los otros 6 pacientes la etiologfa es
desconocida por el momento.

22 pacientes (75%) eran varones y 7 (25%) muje-
res.

Los casos que debutaron a una edad més tempra-
na fueron los pacientes con hipoplasia suprarrenal
congénita (mediana de edad de 0,1 afios).

La astenia fue el sintoma predominante, referido
por 16 pacientes (55%), seguido de los vomitos
y la pérdida de peso que mostraron 14 pacientes
(48,3%), siendo mas frecuentes que la anorexia, re-
mitida por 11 (37,9%).

4 pacientes presentaron crisis convulsivas al inicio,
3 secundarias a hipoglucemia y una a hiponatremia.

La hiperpigmentacion fue el signo clinico mas re-
petido, estando presente en 18 pacientes (62,1%).
16 pacientes (55,2%) debutaron en forma de crisis

44 Congreso de la Sociedad Espafiola de Endocrinologia Pediatrica

129



Comunicaciones orales

adrenal, aunque solo se detectd hipotension arterial
en 11. De estos, 6 presentaron una de las alteracio-
nes analiticas de la triada hiponatremia, hiperkalie-
mia e hipoglucemia, 7 presentaron 2 alteraciones, y
tan solo 3 asociaban todas ellas.

La mediana de la talla al diagnéstico fue de 0,02 DE
(-5,54 - +1,59). La mediana de ganancia de talla fue
de -0,57 DE (-3,03 - +3,33) no encontrando relacion
entre esta y la dosis méaxima de corticoides durante
el seguimiento.

Las mujeres iniciaron pubertad con una mediana
de 11,5 afios (10-12,5 afios), mientras que, la de
los varones fue de 14,3 afios (10,5-16,5 afios). 3
pacientes precisaron tratamiento con testosterona
como inductor puberal.

Se produce el éxitus de 2 pacientes (6,9%), ambos
afectos de adrenoleucodistrofia ligada al X.

La hiponatremia fue la alteracion electrolitica mas
frecuente, presente en 19 pacientes (65,5%). La ul-
tima determinacion de ACTH se encontraba eleva-
da en el 65,5% de los pacientes.

Como comorbilidades, 4 pacientes (13,4%) fueron
diagnosticados de hipogonadismo hipogonadotro-
po, otros 4 desarrollaron hipotiroidismo (2 pertene-
cian a un Sindrome Pluriglandular Autoinmune), 3
(10,3%) fueron diagnosticados de déficit de GHy 6
(20,7%) asociaron sobrepeso.

20 pacientes (69%) precisaron tratamiento combi-
nado. Se aprecia mayor necesidad de tratamien-
to combinado con: elevacion de ARP (p=0,002),
aldosterona disminuida (p=0,017), valores dismi-
nuidos de sodio (p=0,003) y elevados de potasio
(p=0,012).

Conclusiones

La astenia, la hiperpigmentacion y la hiponatremia
fueron el sintoma, el signo y la alteracion electroli-
tica mas frecuentes, aunque su ausencia, no des-
carta una ISP. La ACTH permanece elevada a pesar
de un correcto tratamiento con glucocorticoides.
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Introduccion

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es un
trastorno hereditario autosémico recesivo que al-
tera la biosintesis del cortisol. La deficiencia de
11p-hidroxilasa (11p-OH) es la segunda causa mas
comun de HSC forma clésica (5-8% de los casos);
sin embargo, su incidencia es muy baja (1:100.000
recién nacidos). Clinicamente se caracteriza por vi-
rilizacion e hipertension arterial (HTA).

Objetivo

Describir las caracteristicas clinicas, bioquimicas,
moleculares y la evolucion de pacientes con déficit
de 11p-OH forma clésica.

Pacientes y métodos
Estudio observacional longitudinal, retrospectivo,
descriptivo.

Durante el periodo de junio de 1996 a enero de
2022 se diagnosticaron 6 pacientes con déficit de
11B-OH forma clasica. Se revisaron los registros de
la historia clinica y se extrajeron los datos para el
analisis en el momento del diagndstico y durante el
seguimiento.

e Criterios de inclusion: Pacientes con hallazgos
clinicos de virilizacién, niveles elevados de
11-desoxicortisol (valores>7.2ng/mL) y estudio
del gen CYP11B1 con variantes patogénicas.

e Se reportaron los valores en mediana y rango
intercuartil.

Resultados

Se identificaron 6 pacientes con déficit de 11p-OH
(1 Masculino, 5 Femeninos) de 4 familias. Solo se
documenté consanguinidad en los pacientes de la
familia 1.

Las caracteristicas clinicas al diagndstico se mues-
tran en la Tablal. En los cuatro pacientes indice, la
mediana de la edad de diagndstico fue 2.3 afios
(1.14-6.45). Los hermanos menores de las familias
1y 2 fueron diagnosticados en la lactancia y en pe-
riodo prenatal respectivamente.

El paciente 46,XY se manifestdé con macrogenito-
somia y pubarquia precoz. Las 5 pacientes 46,XX
mostraron grados variables de virilizacion al diag-
nostico, 3(60%) de ellas presentaron estadio 5 de
Prader. En uno de estos pacientes se asignd género
masculino al nacimiento y al diagnosticarse HSC a
los 7.8 afios de edad, los padres rechazaron la rea-
signacion de género.

Al diagnéstico la edad 6sea se encontraba avanza-
da, con una mediana de la diferencia edad 6sea-
edad cronoldgica de 2.9 (1.2-8.05) afios. Todos los
pacientes presentaron concentraciones séricas ele-
vadas de 11-desoxicortisol, ademas de aumento de
las concentraciones séricas de 170OHP y testostero-
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na. Solo 1 paciente presento hipertension arterial al
momento del diagnostico.

En todos los pacientes indice se realizo estudio del
gen CYP21AZ2 inicialmente, sin mostrar variantes
patogénicas en los 2 alelos.

Todos los pacientes recibieron manejo con hidro-
cortisona al diagnostico con una mediana de la
dosis de 12.6 (12.02-14.4) mg/m2/dia. 3(50%) pa-
cientes recibieron tratamiento con fludrocortisona
previo al diagnoéstico del déficit de 11p-OH.

Al final del seguimiento, la mediana de la edad fue
11.9 (5.1-21.7) afios. 3 pacientes 46,XX alcanzaron
la talla final con una mediana de 154 (146-154) cm.
En relacion al control de la tension arterial, 4 (66%)
pacientes presentan cifras normales para la edad
y 2 pacientes (33.3%) han sido diagnosticados de
HTA a la edad de 16y 7,8 afios. El paciente 2A
presento hipertension a los 8 afios del diagnodstico
de HSC que se ha atribuido a mala adherencia te-
rapéutica requiriendo tratamiento antihipertensivo.

Conclusiones

En las formas clasicas de HSC sin pérdida salina
existe un solapamiento de los valores de 17-hidroxi-
progesterona entre el déficit de 21-hidroxilasa y el
de11beta-hidroxilasa por lo cual el estudio genético
es fundamental en el diagndstico diferencial.

El diagnéstico y el tratamiento precoces son impor-
tantes para prevenir complicaciones y mejorar los
resultados a largo plazo.
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Introduccion

El aumento de la supervivencia de los tumores del
sistema nervioso central, conlleva al incremento de
las complicaciones a largo plazo. Entre las secue-
las, destacan las endocrinopatias, en especial en
tumores diencefalicos.

Objetivos

Evaluar las secuelas endocrinolégicas y evolucion
antropométrica de niflos con tumores diencefalicos,
asi como su relacion con factores predisponentes,
tipo histoldgico y tratamientos recibidos.

Material y métodos

Estudio observacional vy retrospectivo de una
muestra de pacientes diagnosticados de tumores
diencefélicos(selares/supraselares, hipotalamicos/
infundibulares, quiasmaticos, pineales, talamicos)
controlados en un hospital terciario. Se evaluaron
variables relacionadas con antecedentes, factores
predisponentes, histologia, tipos de tratamiento,
antropometria, datos analiticos y endocrinopatias
previas, al diagnodstico tumoral, durante el segui-
miento posterior y a edad adulta.

Resultados

Se analizaron 33 pacientes, 24,2% con antece-
dente de endocrinopatia; edad al diagnostico
tumoral de 7,56+5,01afos, siendo el craneofarin-
gioma y el area selar, el tipo histologico y localiza-
cién mas habituales. Los sintomas mas frecuentes
fueron alteraciones visuales y cefalea. La histolo-
gia se relacion6 con la presencia de patologia al
diagnéstico: hidrocefalia con gliomas(p=0,048),
trastornos del comportamiento con tumores
germinales(p=0,003) y endocrinopatia con tumo-
res germinales y craneofaringiomas(p=0,033).
66,7% presentaron algun déficit hormonal durante
el seguimiento, siendo el mas prevalente el de GH
(48,5%) a los 2,63+ 3,27aflos tras el diagnostico
tumoral, seguido de diabetes insipida (42,4%) a
los 0,10+0,17anos, y de los déficits de TSH, ACTH
(36,4%) alos 0,13+0,30afos y a los 0,14+0,29afios
respectivamente. El déficit menos frecuente fue
el de gonadotropinas (GnRH) (18,2%) a los
1,72+1,82an0s tras el diagnoéstico tumoral; el ma-
yor riesgo de desarrollar alguna endocrinopatia lo
tiene el craneofaringioma(p=0,018).

El tratamiento mas prevalente fue la cirugia (60,6%)
y en la mayoria no se encontr¢ asociacion entre la
modalidad de tratamiento y los déficits hormonales,
a excepcion de mayor riesgo de diabetes insipida
(p=0,015) y de déficit de gonadotropinas (p=0,023)
tras cirugia y de déficit de GH (p=0,015) y gonado-
tropinas (p=0,011) tras radioterapia.
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