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tratamiento. Hemos encontrado correlación significa-
tiva entre la ganancia de talla en SDS en la cohorte y 
la talla materna, así como en el grupo de mujeres y la 
talla materna, no encontrándose esta correlación con 
la talla paterna. Este estudio supone una referencia 
basal nacional para ver la efectividad de esta terapia, 
identificación precoz de pacientes respondedores y 
no respondedores e identificar la influencia de otras 
variables independientes en su respuesta.
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Introducción 
La etiopatogenia de los adenomas hipofisarios (AH) 
es compleja. En la edad pediátrica, los AH presentan 
una importante base genética, y en el 20-40% de los 
casos se consigue identificar una alteración molecular 
subyacente. Alteraciones en AIP se asocian con ma-
croadenomas somatotropos de inicio precoz y mayor 
agresividad, mientras que alteraciones en MEN1 o 
PRKAR1A son responsables de distintos síndromes 
con mayor riesgo de AH. Sin embargo, en la mayor 
parte de los AH no se encuentra una correlación ge-
notipo-fenotipo.

Objetivo
Este estudio piloto pretende establecer una aso-
ciación entre la frecuencia alélica de las variantes o 

SNP (polimorfismo de un único nucleótido) de genes 
relacionados con AH y el fenotipo de los pacientes 
afectados.

Materiales y métodos
Análisis molecular de 13 genes mediante un panel 
de secuenciación masiva en ADN obtenido de san-
gre periférica en 273 pacientes menores de 35 años 
con AH familiar o esporádico. Los datos clínicos de 
los pacientes se presentan como media ± desviación 
estándar o como mediana y rango intercuartílico. Los 
datos clínicos se compararon mediante la prueba U 
de Mann-Whitney o t de Student para variables conti-
nuas y la prueba exacta de Fisher para variables cate-
góricas (IBM SPSS Statistics v29.0). Se compararon 
las frecuencias genotípicas de los SNP encontrados 
en los pacientes frente a la frecuencia en población 
control (GnomAD) mediante pruebas de chi-cuadra-
do y análisis de regresión logística utilizando la herra-
mienta SNPassoc de R (v. 4.3.3).

Resultados
Se estudiaron 273 pacientes con diagnóstico de AH 
(61,1% mujeres). La edad media al diagnóstico fue de 
19,5 años (15,0-28,0) y 117 pacientes tenían menos 
de 18 años (42,8%) al diagnóstico. El tamaño me-
dio del tumor fue de 12,0 mm (7,0-22,7) y 159 pa-
cientes presentaban un macroadenoma (66,8%). Se 
observó recurrencia de la enfermedad en 29 pacien-
tes (16,3%). Treinta y tres pacientes tenían una pre-
sentación familiar (12,4%). Los prolactinomas fueron 
los más frecuentes (41,0%, n= 112), seguidos de los 
somatotropinomas (20,5%, n= 56) y los corticotropi-
nomas (19,0%, n= 52).

Se analizaron un total de 2320 SNP. Encontramos 
que los alelos raros de siete SNP se asocian con un 
diagnóstico en <18 años (p.ej. rs267606579 en AIP, 
p=0.03145), tres con ser hombre (p.ej. rs397833373 
en MEN1, p= 0.02326) y uno con mayor riesgo de 
recidiva (p.ej. rs59293352 en CABLES1, p=0.04615). 
Además, seis SNP se asocian con AH no funcionan-
tes (p.ej. rs764980459 en PAM, p=0.04116), y entre 
dos y cinco SNP con tumores productores de hor-
monas (p.ej. rs11855838 en USP8, p=0.02774, en 
prolactinomas; rs397833373 en MEN1, p=0.01449, 
en somatotropinomas). Quince de estos SNP no se 
han encontrado en población control.

Conclusiones
La identificación de SNP podría orientar a la correla-
ción genotipo-fenotipo. Estos estudios podrían ayu-
dar a distinguir AH de desarrollo temprano, riesgo 
de recurrencia y tipo tumoral. Se necesitan cohortes 
más amplias para confirmar estos hallazgos que po-
drían ser importantes para mejorar el diagnóstico y 
conocer el pronóstico de los AH.
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Introducción
La diabetes insípida central (DIC) puede ocurrir entre 
16-24% de casos tras la cirugía en la región hipotá-
lamo-hipofisaria (H-H). Su diagnóstico resulta espe-
cialmente complejo, dada la frecuencia de la poliuria 
inducida tras la administración de fluidoterapia durante 
la cirugía. La copeptina se ha postulado como un po-
sible biomarcador útil para el diagnóstico del síndrome 
poliuria–polidipsia dada su mayor estabilidad sobre la 
determinación de ADH y resultados en tiempo real. 
Este nuevo biomarcador se ha validado inicialmente en 
población adulta, sin embargo, la evidencia disponible 
en población pediátrica es muy limitada.

Objetivo
El objetivo del estudio fue evaluar la utilidad de la co-
peptina como marcador precoz de DIC tras la cirugía 
H-H en pacientes pediátricos.

Métodos
Estudio prospectivo, descriptivo y unicéntrico que in-
cluyó pacientes menores de 18 años sometidos a ci-
rugía H-H entre enero de 2024 y enero de 2026, y un 
grupo control de pacientes sometidos a otras cirugías 
del sistema nervioso central (SNC). Se determinaron 
los niveles plasmáticos de copeptina (inmunoquimio-
luminiscencia, Kriptor BRAHMS (Termo Scientific, CV 
< 5%)) tras extubación (0-2 h), 6h, 12–18 horas, y se 
recogieron variables clínicas (sexo, edad, tipo tumor, 
tipo cirugía, diuresis y medicación). El protocolo fue 
aprobado por el CEIm del centro. Estudio estadístico 
con IBM SPSS Statistics 30.0. se utiliza t-Student y U 
de Mann Whitney para comparación de medias/me-
dianas entre grupos en función del test de normalidad.

Resultados
Se incluyeron un total de 23 pacientes, con una me-
dia de edad de 8,6 años (SD +/- 5.1); 7 de sexo fe-
menino y 14 de sexo masculino.

De ellos, n=14 (60.87%) habían sido intervenidos de 
cirugía H-H (9 craneofaringiomas, 2 adenomas hipofi-
sarios, 2 quistes de la bolsa de Rathke y un hamarto-
ma hipotalámico). De éstos, 4 fueron intervenidos por 

cirugía endoscópica endonasal, 6 por craneotomías 
y 4 mediante trépanos frontales. Se incluyen como 
controles 9 (39.1%) pacientes con otros tipos de ci-
rugías de SNC.

Un total de 7 pacientes con cirugía H-H presenta-
ron criterios de diabetes insípida (6 craneofaringio-
mas y un quiste de bolsa Rathke); iniciándose tra-
tamiento con desmopresina en las primeras 6-12h y 
siendo permanente en todos los casos. La mediana 
de copeptina en el postoperatorio inmediato fue de 
2,05pmol/L (rango 33,10). Entre los pacientes so-
metidos a cirugía HH, se compararon las medias de 
copeptina (0 h) entre los que hicieron DIC y los que 
no; mostrando diferencias con tendencia a la signi-
ficación estadística (1.75L ± 0.76pmol/L en DIC vs 
3.60 ± 1.89pmol/L en no DIC, p=0.059).

Se identificaron diferencias estadísticamente signifi-
cativas en la osmolaridad urinaria a las 0h (370,66 
±394,23mOsm/Kg con DIC vs 726,72 ±240,55mOs-
mKg sin DIC, p=0,034) y en la natremia (151,0 
±12,69 mmol/L con DIC vs 143,47 ±3,37mmol/L sin 
DIC, p=0,048), así como en la osmolaridad plasmá-
tica a las 6 horas (327,75 ±26,28mOsm/Kg con DIC 
vs 298,87 ±11,60mOsm/Kg sin DIC, p=0,022). Ni la 
natremia ni la osmolaridad plasmática inicial mostra-
ron diferencias estadísticamente significativas. 

Conclusión
La copeptina se perfila en estos resultados prelimina-
res como un marcador útil para el diagnóstico precoz 
de DIC en pacientes pediátricos tras cirugía H-H. Sin 
embargo, se precisará ampliar el estudio y disponer 
de un mayor número de pacientes para poder validar 
los resultados obtenido.
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Introducción 
La presencia de ≥2 anticuerpos antipancreáticos se 
relaciona con el desarrollo de diabetes mellitus tipo 1 


