Comunicaciones orales

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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Tiempo desde el | Tiempo desde intervencion hasta desarrollo del déficit (afios + DE)
diagnéstico tumoral|
al déficit

CIRUGIA RADIOTERAPIA
(N=20; 60,6%) (N=15; 45,5%)

QUIMIOTERAPIA

(N=14; 42,4%)
(afios + DE)

2,63£3,27 (N=7)1,25:1,41 (N=4) 1,041,28 (N=3) 3,06:4,21

DEFICIT (GH) (N=16; 48,5%)

0,1310,30 (n=6) 0,1620,37 (N=0) (N=0)

DEFICIT TSH (N=12; 36,4%)

0,1410,29 (n=7) 0,1720,34 (N=0) (N=0)

DEFICIT ACTH (N=12; 36,4%)

0,10£0,17 (n=8) 0,0810,20 (N=0) (N=0)

DI (N=14; 42,4%)

2,00£3,92 (n=3) 0,00£0,00 (n=1) 6,93 (N=0)

SIADH (N=4; 12,5%}

0,05£0,03 (N=6) 0,01+0,02 (N=0) (n=1)0,01

SPS (N=6;18,2%)

1726182 (n=3)1,2821,96 (n=3)2,0821,35 (N=1)0,74

DEFICIT GnRH (N=6; 18,2%)

1,01£1,21 (n=13)0,68:0,83 (N=4)1,3221,52 (n=4) 1,2521,55

Recurrencia (N=14;42,4%)

6,5616,97 (n=2) 11,47:0,00 (N=2) 6,54:0,00

22 tumor (N=2; 6,1%)

1,91£2,36 (n=7) 1,1620,78 (n=4) 2,98+2,92 (n=5) 2,9622,72

Muerte (N=9; 27,3%)

Tras la cirugia las alteraciones de la hormo-
na antidiurética se produjeron inmediatamen-
te tras la intervencion, seguida de los déficits de
TSH (0,16+0,37afios) y ACTH (0,17+0,34afios),
de GH (1,25+1,41afios) y de gonadotropinas
(1,28+1,96af0s). Los que recibieron radioterapia
presentaron déficit de GH a los 1,04+1,28afios vy
déficit de gonadotropinas a los 2,04+1,35afos tras
la irradiacion. Tras la administracion de quimiote-
rapia el déficit de gonadotropinas se produjo a los
0,74afos y el de GH a los 3,06+4,21afios (tabla 1).

El 42,4% presentaron recurrencia, a expensas de
craneofaringiomas y germinomas y con mayor ries-
go tras cirugia. Se produjo de forma mas precoz
tras cirugia (0,68+ 0,83afios) seguido de quimiote-
rapia (1,25+1,55afo0s) y de radioterapia (1,32+1,52
anos).

El craneofaringioma fue el tumor con peor talla al
diagndstico con -0,77+0,86DE (p=0,024) y en este
tipo de tumores se observd una ganancia de peso
respecto al peso registrado antes del diagndstico
de 1,27DE (p=0,030).

Conclusiones

Las alteraciones endocrinolégicas son frecuentes
en los tumores diencefalicos y tras su tratamiento, e
incluso 24,2% ya las presentaban previamente. En
cuanto a las manifestaciones clinicas al diagnosti-
co las mas frecuentes son las alteraciones visuales
y cefalea, y la endocrinopatia puede ser el Unico
signo guia para el diagndstico de los tumores dien-
cefalicos. El tipo histolégico, la localizacion y la
modalidad de tratamiento determinan el riesgo para
desarrollar estas complicaciones. Las deficiencias
hormonales més prevalentes fueron la de GH y dia-
betes insipida.
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Introduccion

El gen SHOX esté localizado en la region pseudoau-
tosémica 1 (PAR1) de los cromosomas sexuales. Se
identifican alteraciones en heterocigosis en SHOX o
sus regiones reguladoras (enhancers) en el ~70% de
pacientes con discondrosteosis de Léri-Weill (DLW)
y el 2,5% de pacientes con talla baja idiopatica. Por
otra parte, las variantes bialélicas en SHOX causan
una displasia mas severa, la displasia mesomélica
de Langer (DML). Hasta ahora se conocen ocho
enhancers de SHOX, tanto en el flanco 5 como 3’,
implicados en su correcta expresion. Sin embargo,
recientemente se ha postulado que hay una nueva
region reguladora en PAR1, 3’ de estos enhancers.

Objetivo
Caracterizacion clinica y genética de pacientes con
deleciones en la nueva region de PAR1.

Cohorte

Un total de 15 pacientes de 13 familias (14 nifios, 1
adulto) remitidos al Proyecto Crecemos (SHOX, Eli Li-
lly), presentan deleciones en la nueva region de PART,
14 en heterocigososis y 1 en heterocigosis compues-
ta. Se detectaron deleciones en 6 progenitores.

Materiales y meétodos

Las deleciones de la nueva region fueron inicialmen-
te identificadas en el diagndstico de rutina mediante
MLPA. La delimitacion de su tamafo se realizd6 me-
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