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Comunicaciones orales

na. Solo 1 paciente presento hipertensión arterial al 
momento del diagnostico. 

En todos los pacientes índice se realizo estudio del 
gen CYP21A2 inicialmente, sin mostrar variantes 
patogénicas en los 2 alelos. 

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

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

Conclusiones
En las formas clásicas 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 diagnóstico diferencial.

El diagnóstico y el tratamiento precoces son impor-
tantes para prevenir complicaciones y mejorar los 
resultados a largo plazo.
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Introducción
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 endocrinopatías, en especial en 
tumores diencefálicos.

Objetivos
Evaluar las secuelas endocrinológicas y evolución 
antropométrica de niños con tumores diencefálicos, 
así como su relación con factores predisponentes, 
tipo histológico y tratamientos recibidos.

Material y métodos
Estudio observacional y retrospectivo de una 
muestra de pacientes diagnosticados de tumores 
diencefálicos(selares/supraselares, hipotalámicos/
infundibulares, quiasmáticos, pineales, talámicos) 
controlados en un hospital terciario. Se evaluaron 
variables relacionadas con antecedentes, factores 
predisponentes, histología, tipos de tratamiento, 
antropometría, datos analíticos y endocrinopatías 
previas, al diagnóstico tumoral, durante el segui-
miento posterior y a edad adulta.

Resultados
Se analizaron 33 pacientes, 24,2% con antece-
dente de endocrinopatía; edad al diagnóstico 
tumoral de 7,56±5,01años, siendo el craneofarin-
gioma y el área selar, el tipo histológico y localiza-
ción más habituales. Los síntomas más frecuentes 
fueron alteraciones visuales y cefalea. La histolo-
gía se relacionó con la presencia de patología al 
diagnóstico: hidrocefalia con gliomas(p=0,048), 
trastornos del comportamiento con tumores 
germinales(p=0,003) y endocrinopatía con tumo-
res germinales y craneofaringiomas(p=0,033). 
66,7% presentaron algún déficit hormonal durante 
el seguimiento, siendo el más prevalente el de GH 
(48,5%) a los 2,63± 3,27años tras el diagnóstico 
tumoral, seguido de diabetes insípida (42,4%) a 
los 0,10±0,17años, y de los déficits de TSH, ACTH 
(36,4%) a los 0,13±0,30años y a los 0,14±0,29años 
respectivamente. El déficit menos frecuente fue 
el de  gonadotropinas (GnRH) (18,2%) a los 
1,72±1,82años tras el diagnóstico tumoral; el ma-
yor riesgo de desarrollar alguna endocrinopatía lo 
tiene el craneofaringioma(p=0,018). 

El tratamiento más prevalente fue la cirugía (60,6%) 
y en la mayoría no se encontró asociación entre la 
modalidad de tratamiento y los déficits hormonales, 
a excepción de mayor riesgo de diabetes insípida 
(p=0,015) y de déficit de gonadotropinas (p=0,023) 
tras cirugía y de déficit de GH (p=0,015) y gonado-
tropinas (p=0,011) tras radioterapia. 

Tabla	1.	Características	clínicas	en	el	momento	del	diagnóstico.	
 

	 Paciente	1A	 Paciente	1B	 Paciente	2A	 Paciente	2B	 Paciente	3	 Paciente	4	
Sexo	asignado	al	nacer	 Hombre	 Mujer	 Hombre	 Mujer	 Mujer	 Mujer	
Cariotipo	 	 	 46XX	 46XX	 46XX	 46XX	
Genotipo	CYP11B1	
	
	

Heterocigoto	compuesto	
c.595G>A	p.(Ala199Thr)	y	c.710T>C	

p.(Leu237Pro).	
 
2	variantes	probablemente	patogénicas.		

	

c.1156delG	(p.Ala386ArgfsX44)		homocigosis	
para	la	variante	patogénica.		

	

Variante	probablemente	patogénica.	
	

c.395+2dupT	en	el	intron	
2	(alelo	materno):	+	gen	

hibrido	
CYP11B2/CYP11B1(alelo	

paterno)	

Homocigoto	
c.1159dupA;	

p.(Ser387Lysfs*35),	exón	
7.	
	

Variante	probablemente	
patogénica.		

Edad	cronológica	al	
diagnóstico,	años	

2.4	 0.74	 7.8	 0.1	 2.4	 0.1	

Virilización	de	los	genitales	externos	
-	Mujer	(Estadio	de	
Prader)	(1)	

---	 1	 5	 5	 3	 5	

-Hombre	
Longitud	Pene	(perc.)		

Macrogenitosomia	
6	cm	(>95th)	

---	 ---	 ---	 ---	 ---	

VP	según	Tanner		 P2	 P1	 P4	 P1	 P1	 P1	
Exceso	de	mineracolorticoides	
-	Hipertensión		 No	 No	 No	 No	 Si	 No	
-	Hipokalemia	 No	 No	 No	 No	 No	 No	
Talla,	DE	 5.4	DE		 0.99	DE	 3.5	DE	 0.11	DE	 3.78	DE	 0.92	DE	
Edad	ósea	(GP),	años			 7	 2	 17	 ---	 3.6	 ---	
11-Desoxicortisol,	ng/mL	
(N	<7.2)	*	

33	 >59	 333	 254	 128	 213	

Testosterona,	ng/dL								
(N	7-25.5)	**	

49.61	 53	 429	 	 214.9	 	

17	Hidroxiprogesterona,	
ng/mL		(N	0.05	-	1.6)	**	

12.3	 >20	 92,86	 	 43.08	 	

Androstendiona	ng/mL			
(N	0.5	-	4.8)	**	

8.2	 >10	 22		 	 10.09	 	

1.Prader	1954:	1:	Hipertrofia	de	clítoris	exclusivamente;	2:	Hipertrofia	de	clítoris,	fusión	posterior	de	labios	menores;	3:	Hipertrofia	de	clítoris	mayor,	fusión	casi	completa	de	labios	menores:	
Seno	urogenital	común;	4:	Hipertrofia	de	clítoris	importante,	Seno	urogenital	común,	labios	mayores	escrotalizados;	5:	Genitales	de	apariencia	masculina.			
*	Valor	de	11-Desoxicortisol	al	momento	del	diagnóstico	de	HSC	por	déficit	de	11βOHD.		
**	Valores	hormonales	al	momento	del	diagnóstico	de	HSC.	
	DE:	desviación	estándar,	GP:	Greulich	and	Pyle,	N:	normal,	Perc:		percentil,	VP:	Vello	púbico.	
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Tras la cirugía las alteraciones de la hormo-
na antidiurética se produjeron inmediatamen-
te tras la intervención, seguida de los déficits de 
TSH (0,16±0,37años) y ACTH (0,17±0,34años), 
de GH (1,25±1,41años) y de gonadotropinas 
(1,28±1,96años). Los que recibieron radioterapia 
presentaron déficit de GH a los 1,04±1,28años y 
déficit de gonadotropinas a los 2,04±1,35años tras 
la irradiación. Tras la administración de quimiote-
rapia el déficit de gonadotropinas se produjo a los 
0,74años y el de GH a los 3,06±4,21años (tabla 1). 

El 42,4% presentaron recurrencia, a expensas de 
craneofaringiomas y germinomas y con mayor ries-
go tras cirugía. Se produjo de forma más precoz 
tras cirugía (0,68± 0,83años) seguido de quimiote-
rapia (1,25±1,55años) y de radioterapia (1,32±1,52 
años).

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

Conclusiones
Las alteraciones endocrinológicas son frecuentes 
en los tumores diencefálicos y tras su tratamiento, e 
incluso 24,2% ya las presentaban previamente. En 
cuanto a las manifestaciones clínicas al diagnósti-
co las más frecuentes son las alteraciones visuales 
y cefalea, y la endocrinopatía puede ser el único 
signo guía para el diagnóstico de los tumores dien-
cefálicos.  El tipo histológico, la localización y la 
modalidad de tratamiento determinan el riesgo para 
desarrollar estas complicaciones. Las deficiencias 
hormonales más prevalentes fueron la de GH y dia-
betes insípida.
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Introducción
El gen SHOX está localizado en la región pseudoau-
tosómica 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 idiopática. Por 
otra parte, las variantes bialélicas en SHOX causan 
una displasia más 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 expresión. Sin embargo, 
recientemente se ha postulado que hay una nueva 
región reguladora en PAR1, 3’ de estos enhancers.

Objetivo
Caracterización clínica y genética de pacientes con 
deleciones en la nueva región de PAR1.

Cohorte
Un total de 15 pacientes de 13 familias (14 niños, 1 
adulto) remitidos al Proyecto Crecemos (SHOX, Eli Li-
lly), presentan deleciones en la nueva región de PAR1, 
14 en heterocigososis y 1 en heterocigosis compues-
ta. Se detectaron deleciones en 6 progenitores.

Materiales y métodos
Las deleciones de la nueva región fueron inicialmen-
te identificadas en el diagnóstico de rutina mediante 
MLPA. La delimitación de su tamaño se realizó me-




