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02/d1-009 Crecimiento

COMPARACION DE LAS GRAFICAS DE FENTON
E INTERGROWTH-21 EN MENORES DE 1500
GRAMOS Y CRECIMIENTO A LOS 2 ANOS
Gonzalez Garcia, L.G.; Mantecén Fernandez, L.%;
Fernandez Colomer, B.?; Lareu Vidal, S.?; Solis San-
chez, G.2.

"Hospital Vital Alvarez Buylla, Asturias, Espafia; 2Hos-
pital Universitario Central de Asturias, Oviedo, Esparia.

Introduccion

No existe consenso sobre qué grafica neonatal es
mejor utilizar en nifos con muy bajo peso al nacer,
entre las mas utilizadas destacan las gréficas de
Fenton 2013 (basadas el crecimiento intrauterino
fetal para diferentes edades gestacionales) y las no-
vedosas referencias INTERGROWTH-21¢t (basadas
en el crecimiento extrauterino de prematuros sanos
o con las minimas morbilidades).

Objetivo

Comparar la prevalencia de bajo peso para la edad
gestacional y restricciéon de crecimiento extrauteri-
no en una cohorte de nifios con muy bajo peso al
nacimiento utilizando las graficas de Fenton 2013 e
INTERGROWTH-21¢, analizar la concordancia entre
ambas clasificaciones y comparar la capacidad pre-
dictora de somatometria a los 2 anos.

Materiales y metodos

Estudio observacional retrospectivo, incluyendo 635
ninos nacidos entre 2002 y 2017 con peso inferior a
1500 g. Se calculé el Z-score de peso, longitud y pe-
rimetro craneal al nacimiento y al alta por Fenton y por
INTERGROWTH-21¢t, Se realizd seguimiento a 2 afios
de 513 de los nifos, calculando el Z-score de peso,
longitud, perimetro craneal e IMC a los 2 anos utilizan-
do las gréficas de la OMS.

Resultados

La edad gestacional media fue de 30,2 + 2,5 se-
manas. La prevalencia de bajo peso para la edad
gestacional fue del 36,5% (utilizando Fenton) y del
35,1% (utilizando INTERGROWTH-21st), siendo la
concordancia kappa de 0,88. Al alta hospitalaria, la
prevalencia de restriccion de crecimiento extrauteri-
no estatica oscild entre el 73,8% vs 53,9% (Fenton
2013 vs INTERGROWTH-21¢, kappa = 0,58) y para
restriccion de crecimiento extrauterino dinamica
entre el 44,3 vs 29,3% (Fenton vs INTERGROWTH-
21, kappa = 0,67). A los 2 afios de edad corregida
fueron valorados 513 nifios, la prevalencia de talla
baja, desnutricion y microcefalia fue del 17,2%, 6,1%
y 4,1% respectivamente. El z-score del peso al na-
cimiento y al alta por Fenton y por INTERGROWTH-
21% resultaron Utiles para predecir riesgo de talla
baja y desnutricion a los dos anos (sin diferencias en
el AUC de las curvas ROC), siendo el z-score al alta
util ademas para predecir microcefalia. El bajo peso
para la edad gestacional y la duracion del ingreso
neonatal se identificaron como factores de riesgo in-
dependientes para talla baja a los dos afnos.

Los nifos con bajo peso para la edad gestacional y
muy bajo peso al nacimiento, presentaron el doble
de riesgo de talla baja a los 2 afnos que los nifios con
peso adecuado para la edad estacional y muy bajo
peso al nacimiento.

Conclusiones

Los niflos con muy bajo peso al nacimiento, seran
clasificados por Fenton 2013 o INTERGROWTH-21st
con un aceptable grado de concordancia, sin en-
contrar en nuestro estudio diferencias entre ellas a
la hora de pronosticar la talla a los 2 anos. El uso de
Fenton lleva a un mayor diagndstico de restriccion
de crecimiento extrauterino. El Z-score del peso al
nacimiento y al alta resulta Util para predecir la so-
matometria a los 2 anos, no habiendo diferencias

136



Comunicaciones orales

estadisticas entre utilizar Fenton o INTERGROWTH-
21s% por tanto, no se puede concluir que un grafico
sea mejor que otro. La mayoria de los nifos con muy
bajo peso al nacimiento logran realizar catch-up en
su crecimiento a los 2 afos. Sin embargo, una pro-
porcion significativa de los mismos tienen talla baja
a los 2 anos, siendo bajo peso para la edad gesta-
cional y la duracion del ingreso factores de riesgo
independientes de talla baja.

DOI: 10.3266/RevEspEndocrinolPediatr.pre2023.Apr.818

02/d1-010 Hipotalamo-hipdfisis

ESPECTRO CLINICO Y GENETICO DEL HIPOGO-
NADISMO HIPOGONADOTROPO CONGENITO,
UNA ENFERMEDAD COMPLEJA

Garcia Moreno, R."; Mora, C."; Barreda Bonis, A.C.7;
Pozo Roman, J.?; Gdmez Manchdn, M.%; Rodriguez
Jiménez, C."; Del Pozo, A.*; Gonzdlez Casado, I.';
Heath, K.E.5; Campos Barros, A.°.

"Hospital Universitario La Paz, Madrid, Esparia; °Hos-
pital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid, Espana;
SHospital Universitario Principe de Asturias, Alcala de
Henares, Espafa; “Hospital Universitario La Paz, IN-
GEMM, IdiPAZ y CIBERER, U753, ISCIIl, Madrid, Es-
pania; SHospital Universitario La Paz, INGEMM, IdiPAZ
y CIBERER, U-753, ISCIIl, Madrid, Espana.

Introduccion

El hipogonadismo hipogonadotropo congénito (HHC)
es una enfermedad de baja prevalencia que puede
presentarse de forma aislada, cuando solo afecta al
eje gonadotropico, o asociada a malformaciones/al-
teraciones del desarrollo hipotalamo-hipofisario, ca-
racteristicas del espectro clinico del hipopituitarismo
congénito. La presentacion clinica puede ir acompa-
Aada de otros rasgos fenotipicos especificos, como
la anosmia/hiposmia, o multisistémicos, en las for-
mas sindromicas. Se han identificado numerosos
genes implicados en su etiologia asi como patrones
de herencia complejos con herencia oligogénica (OG)
en la mayoria de los casos, por lo que planteamos
el estudio genético en trios familiares para identificar
los determinantes genéticos implicados y su origen
alélico.

Objetivos

Describir el espectro clinico y genético de una serie
de casos de HHC y determinar las variantes genéticas
implicadas y el patrén de herencia a partir del estudio
del trio familiar.

Metodos

Estudio genético de trios familiares mediante panel de
NGS (HIPOPIT_V4; 312 genes implicados en el HHC
y desarrollo hipotalamo hipofisario).

Resultados

Los hallazgos genéticos se resumen en la tabla ad-
junta.

Caso 1: Varén, con antecedentes familiares (AF) de
retraso puberal en padre y 2 tios paternos, con re-
traso puberal (Tanner Il a los 15 afios), sin anosmia.
LH y testosterona total (TT) disminuidas, FSH normal,
sin otros déficits hormonales asociados. RM hipofisa-
ria sin alteraciones. A los 15 afos inicia tratamiento
hormonal para induccidon puberal con testosterona,
actualmente sigue con el tratamiento y no ha comple-
tado aun desarrollo puberal. Presenta variante VUS/
LP en SOX3 en hemicigosis de origen materno.

Caso 2: Varodn, sin AF de interés, con retraso puberal
(Tanner Il a los 15 anos), criptorquidia izquierda inter-
venida, talla alta, macrocefalia, retrognatia, 1° dedo tri-
falangico en ambas manos, polidactilia en ambas ma-
nos y pie, alteracion del 5° metacarpiano, pies cavos,
agenesia renal derecha y quistes epidérmicos. Sin
anosmia. En estudio hormonal FSH, LHy TT bajas, sin
otros déficits hormonales. RM hipofisaria sin alteracio-
nes. Inicid tratamiento hormonal para induccion pu-
beral con testosterona, actualmente ha completado
el desarrollo puberal. Presenta herencia OG aparente
con segregacion alélica desde ambas ramas.

Caso 3: Vardn, con AF de padre con hiposmia y ma-
dre con malformacién renal (rindn en herradura), au-
sencia de inicio puberal (Tanner | a los 12 anos de
edad), criptorquidia bilateral intervenida, micropene
e hipospadias. No anosmia. Presenta FSH, LH y TT
bajas y respuesta andmala en test de estimulo con
LHRH. RM hipofisaria sin alteraciones. Presenta he-
rencia OG aparente con segregacion alélica desde
ambas ramas.

Caso 4: Varon, sin AF de interés, presenta anosmia,
ausencia de inicio de desarrollo puberal (Tanner | a
los 11 afos), sin otras alteraciones. Estudio hormonal
en rango de normalidad. En RM se observa ausen-
cia bilateral de bulbos olfatorios y cintillas. Presenta
herencia OG aparente con segregacion alélica desde
ambas ramas.

Caso 5: Mujer 18, con AF de madre con menarquia a
14 anos, hermano 15 afos con retraso puberal, pre-
senta retraso puberal, amenorrea, sin respuesta de
LH vy respuesta parcial de FSH en test de LRH (16
afnos). RM hipofisaria: quiste en bolsa de Rathke (5x3
mm). Presenta 2 variantes patogénicas en GNHR en
heterocigosis compuesta.

Conclusion

Nuestros resultados confirman la amplitud del espec-
tro clinico y complejidad genética del HHC vy la utilidad
de los estudios genéticos mediante NGS para identi-
ficar sus bases moleculares, la interaccion de nuevos
genes y determinar la herencia oligogénica, demostra-
da anteriormente por otros autores.
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Tabla I. Resultados del estudio genético mediante panel de NGS.

NIAF MAX (%)
CASO GEN VARIANTE cDNA, gDNA (hg19) PRO¥|§EL:I:;ECTO (CZ:‘E%ES ZIGOSIDAD :E'ﬁi% CL?)S;;I&::;ON
V2.1.1)
Lo | oottt | ormraeopang | MSome | oMz | mare | LOER
cepei41 NME;S:‘:‘;Z::;':; ;ii* p.(GIu905Lys) 0.1227% HTZ padre VUS
2 NOTCH1 N“gﬁ::f;;i;i:iﬁﬂ p.(Arg912Trp) 0.2232% HTZ madre VUS
oTx1 Ngl;r?;(s::z‘;z‘;:gzgf p.(A1a189Gly) ausente HTZ padre VUS
TCF12 NM_207037.25¢ 1045_1(58del p.(Ser348Ter) ausente HTZ De novo | Prob. patogénica
Chr15: g.57535677_57535693del
s CHD7 NME: :877;:(;:3;;565§E>G p.(Pro588Ala) ausente HTZ madre vus
SEMA3A N Ncl:‘::;egzgs:;;‘:;ife p.(Asn153Ser) 0.365% HTZ padre Vus
ccpe141 NMi:;G:g;;;;LAW p.(Lys164lle) ausente HTZ madre VUS
PROKR2 NM_::‘::Z?S‘;;Z:G i p.(Glu110Lys) ausente HTZ padre Vus
4 IGSF10 NM_(‘:IZ'-S:ﬁ25151::92436G>A p.(Glu110Lys) 0.0088% HTZ padre VUSs
FBXW2 NM_(?I::!:?::S::: ::>G p-(Ala275Thr) 0.10% HTZ madre VUs
5 GHNR C::_g;)ggggz;;jiz;()?z?s%iel p.(Phe313Metfs*3) ausente [Comp. HTZ madre Patogénica
GHNR N?ﬁff?:: 6?):4(7)32(:;A p.(Arg262Gin) 0.199% |Comp.HTZ | padre Patogénica

(#): Frecuencia alélica maxima en controles de gnomAD (V2.1.1);(*): Criterios de clasificacion de AMMG (Richards S et al. Genet

Med. 2015; 17:405-24).
HeMZ: hemicigosis; HTZ: heterocigosis
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02/d1-011 Crecimiento

CARACTERISTICAS CLINICAS Y GENETICAS DE
UNA COHORTE DE 83 SUJETOS CON ALTERA-
CION DEL GEN SHOX Y RESPUESTA A LA HOR-
MONA DE CRECIMIENTO

Ventura Espejo, L.7; Mogas Vifals, E.2; Moratalla Jare-
Ao, E.%; Heine Surier, A.D.%; Caimari Jaume, M.°; Yeste
Fernandez, D.°.

"Hospital HLA el Ange/, Malaga, Esparia; ?Hospital Uni-
versitari Vall d'Hebrén, Barcelona, Espafa; °Hospital
Universitario Son Espases, Palma de Mallorca, Espafia.

Introduccion

La alteracion del gen SHOX es la causa monogé-
nica mas frecuente de talla baja idiopatica y tiene
un amplio espectro clinico. Los avances en genética
molecular han permitido una mejoria en el diagndsti-
co de estos pacientes. En Espana se incluyeron los
pacientes con talla baja con alteracion en gen SHOX
como indicaciéon para tratamiento con hormona del
crecimiento (GH) en 2008.

Objetivos

1. Evaluar talla final (TF) de los pacientes que han
recibido tratamiento con GH y comparar con la
de los no tratados.

2. Analizar las caracteristicas genéticas y fenotipi-
cas, asi como la existencia de diferencias en la TF
en funcion de las distintas variables.

Pacientes y métodos

Estudio observacional retrospectivo descriptivo de 83
pacientes y familiares con alteraciones del gen SHOX
y TF conocida diagnosticados desde enero de 2002
hasta diciembre de 2020.

Se clasifican los sujetos en 3 grupos, los grupos 1y 2
son casos indices, pacientes diagnosticados en edad
pediatrica. Se analiza somatometria al nacimiento, ta-
lla al diagndéstico, en pubertad y TF. El grupo 1 son pa-
cientes tratados con GH por lo que ademas se analiza
talla anual durante su tratamiento, dosis administrada,
estadio de Tanner y edad 6sea, entre otras, realizando
seguimiento hasta TF. El grupo 3 son familiares de los
casos indices que se diagnostican en adolescencia o
edad adulta. Se registran variables relacionadas con
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TF, tipos de alteraciones genéticas y fenotipo en todos
los grupos.

Evaluacion auxoldgica: Estudio Espafiol de Creci-
miento 2010, de Carrascosa y colaboradores.
Diferencia significativa p < 0,05.

Resultados

Distribucion por sexo: 49 mujeres (569%), 34 hom-
bres (41%). 63 sujetos tenian talla baja (75,9%), 30
mesomelia (36,1%), 12 signos de discondrosteosis
(14,5%), 37 tenia alteracion en gen SHOX (44,6%) y
45 en la region reguladora (55,4%). Se adjunta tabla
con evolucion antropomeétrica.

Se analizan los efectos de las variables sobre la des-
viacion estandar (DE) de la talla final en el grupo 1
observando una correlacion positiva fuerte con las
DE de talla a los 6 meses (r = 0,79, p = 0,000), al
afio (r = 0,87, p = 0,000) y a los 2 afios (r = 0,91,
p = 0,000).

Se contrastan las diferencias entre grupos y se ob-

serva que la mediana de DE de TF de sujetos con
alteracion SHOX es menor (-2,53 (-3,20 - -2,03)) que

Tabla I.

los que tienen alteracion en region reguladora o en
region 3UTR del exén 6A (-2,03 (-2,70 - -1,52)).

Se aplican andlisis de regresion para estudiar el
efecto de las distintas variables sobre la DE de TF.
En el andlisis de regresion multiple se observa mayor
DE de TF en pacientes con tratamiento (coeficiente
B ajustado r = 0,68 (0,02-1,33), p = 0,042) y me-
nor DE de TF en sujetos con mesomelia (coeficiente
B ajustado r = -0,8 (-1,25--0,37), p = 0,000) y con
mutacion en gen SHOX (coeficiente B ajustado r =
-0,87 (-1,53--0,2) p = 0,011).

Conclusiones

e Eltratamiento con GH se relaciona con una me-
joria de DE de TF. La mesomelia se relaciona
con peor DE de TF.

e Los sujetos con alteraciones en gen SHOX
muestran peor mediana de DE de TF que aque-
llos sujetos con alteraciones en regiéon regulado-
ra. Pero son las mutaciones del gen SHOX las
que se relacionan con peor DE de TF cuando
se estudia el efecto ajustado de las distintas va-
riables.

Grupo 1 (n=13)
Pacientes pedriatricos
tratados

Grupo 2 (n=13)
Pacientes pedriaticos
no tratados

Grupo 3 (n=57)
Familiares de casos
indices

Edad al diagndstico 10,26 (7,44-11,66)

11,11 (7,54-12,49) 42,78 (37,23-49,24)

Talla al diagndstico (DE) -2,34 (-2,56- -2,10)

2,02 (-2,15- -1,36) -2,35 (-3,04- -2,03)

Tiempo de tratamiento 5,00 (4,58-6,91)

Talla final (DE) 1,39 (-1,96- -1,02)

2,02 (-2,43- -1,32) -2,53 (-3,04- -2,03)

Talla final (DE) -1,39 (-1,96- -1,02)

-2,48 (-3,03- -1,86)

Incremento de talla

a talla adulta 0,89 (0,71-1,19)

-0,001 (-0,42-0,26)

Diferencia entre talla diana

menos talla final -2,00(-4,30-0.,50)

0,50 (-3,50-2,00)

Diferencia entra talla diana

menos talla final (DE) -0.33(-1,07--0,29)

0,08 (-0,65- 0,30)

P-valor: calculado por Modelo Lineal General de medidas repetidas (ajustado por edad).
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02/d1-012 Crecimiento

ESTUDIO DESCRIPTIVO DE LA RESPUESTA AL
TRATAMIENTO CON HORMONA DEL CRECI-
MIENTO EN PACIENTES CON VARIANTES EN HE-
TEROCIGOSIS EN ACAN

Sentchordi Montané, L."; Barreda Bonis, A.C.?; Prieto
Matos, P3; Dominguez Riscart, J.*; Alcon Saez, J.J.5;
Riafio Galan, 1.5; Murillo Vallés, M.”; Lazaro Rodriguez,
1.8: Gonzalez Jimeno, A.°; Diaz Gonzalez, F.’°; Modamio
Haybjor, S.7°; Quilez Simdén, C.?; Parrdén Pajares, M.?;
Corredor Andrés, B.""; Romero Moreno, L.'; Lechu-
ga Sancho, A."?; Barcia Ramirez, A.'3; Cancela Mufiiz,
/- Sanchez Garre, M.C.”: Gémez Vida, J.M.'®; San-
chez Vergaz, A.'S; Lechuga Sancho, A."?; Carcavilla
Urqui, A.?; Gonzalez Casado, 1.%; Heath, K.E.'°.

"Hospital Infanta Leonor, Madrid, Espafa; Hospital
Universitario La Paz, Madrid, Espafa; 3Hospital Uni-
versitario de Salamanca, Salamanca, Espafia; “Hos-
pital del S.A.S. Punta de Europa, Algeciras, Esparia;
5Consorcio Hospital General Universitario de Valencia,
Valencia, Esparia; SHospital Central Asturias, Oviedo,
Espana; ’‘Hospital de Terrasa, Barcelona, Espafia;
8Hospital Doce de Octubre, Madrid, Esparia; °Hospi-
tal La Mancha Centro, Alcazar de San Juan, Espa-
ha; INGEMM, Hospital Universitario La Paz, Madrid,
Espana; '"Hospital Universitario de Toledo, Toledo,
Espana; '?Hospital Puerta del Mar, Cadiz, Espaha;
SHospital Virgen de Valme, Sevilla, Espafia; *Hospital
Universitario de Donostia, Donostia, Esparia, '"*Hospi-
tal San Cecilio, Granada, Esparia; "Hospital Severo
Ochoa, Leganés, Esparia.

Introduccion

La realizacion de estudios de secuenciacion masiva
en pacientes con talla baja de etiologia desconocida
pone de manifiesto la relevancia de agrecano en el
crecimiento. En los ultimos afios se han podido de-
tectar variantes en heterocigosis en ACAN en multitud
de pacientes con un fenotipo variable: talla baja leve/
moderada, anomalias esqueléticas leves y/o osteoar-
tritis precoz. En la actualidad no existe ningun trata-
miento validado para mejorar el crecimiento de estos
pacientes. Sin embargo muchos de ellos han recibido
o estan recibiendo hormona del crecimiento (GH).

Objetivo

Evaluar la respuesta al tratamiento con GH en una co-
horte de pacientes con variantes en heterocigosis en
ACAN.

Material y métodos

Se envié un formulario de recogida de datos clini-
cos Y radiolégicos a los facultativos responsables de
pacientes con variantes en heterocigosis en ACAN
diagnosticados en el INGEMM entre 2014 y 2022 me-
diante un panel de secuenciaciéon masiva de genes
implicados en displasias esqueléticas (SKELETALSEQ
V1-V9). Se incluyeron en el analisis 10 pacientes que
habian recibido al menos un afio de tratamiento con

GH. Para el analisis se utilizd el paquete estadistico
SPSSv22.

Resultados

De los 10 pacientes incluidos en el estudio (7 mujeres
y 3 hombres), seis pacientes presentaron variantes
patogénicas o probablemente patogénicas y cuatro
variantes de significado incierto. Los criterios utiliza-
dos por los facultativos para el inicio de tratamiento
fueron: deficiencia de GH (1), pequefio para la edad
gestacional sin recuperacion del crecimiento (3), uso
compasivo (4) y uso privado (3). La dosis media utili-
zada al inicio del tratamiento fue 0.035 + 0.006 mg/
kg/dia (rango 0.026-0.048) manteniéndose estable a
lo largo de los anos. En la tabla 1 se muestran los re-
sultados de la cohorte al inicio del tratamiento y en los
anos sucesivos. Seis pacientes han finalizado (tabla
2). De ellos, cuatro son mujeres y recibieron tratamien-
to con andlogos de GnRH (edad inicio entre 8.5y 10.8
anos, tiempo tratamiento entre 1 y 3 anos). Cuatro
pacientes contindan recibiendo GH en la actualidad.
No se observaron efectos adversos derivados del tra-
tamiento.

Conclusiones

1. Aunqgue el tratamiento con GH produce una me-
jorfa de la talla (DE) durante los primeros afios de
su administracion en la cohorte estudiada, los pa-
cientes que han finalizado la terapia con GH en la
cohorte estudiada presentan una media de talla
(DE) similar al inicio y al final del tratamiento.

2. El tratamiento con GH no provoca una acelera-
cibn en maduracion esquelética en la cohorte
estudiada.

3. Eltratamiento con GH en pacientes con variantes
en heterocigosis en ACAN es seguro al no ha-
berse observado efectos adversos en la cohorte
estudiada.

4. Dado el tamano de la cohorte, su heterogeneidad
y el caracter retrospectivo del trabajo, los resulta-
dos expuestos no permiten realizar recomenda-
ciones sobre el beneficio del tratamiento con GH
en pacientes con variantes en heterocigosis en
ACAN. Destaca la necesidad de continuar reclu-
tando pacientes para esta cohorte con el fin de
obtener conclusiones robustas.
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Tabla |. Respuesta al tratamiento con GH durante los tres primeros afios de terapia.

. Diferencia edad dsea-
Edad (afios) Talla (cm) i
X N . edad cronoldgica
Media + DE Media + DE Estadio de Tanner N p
i - (afios) Edad dsea
COHORTE Mediana Mediana (1-5) i
Media + DE
Rango Rango K
Mediana
Rango
79+26 -2.94+0.82 Tanner 1 (6) -0.210.9 20% Retrasada (2)
Al inicio (n=10) 8.6 -3.17 Tanner 2 (3) -0.1 60% Acorde (6)
(4.3-12.1) (-3.8/-1.19) Tanner 5 (1) (-1.7/1.5) 20% Adelantada (2)
T 1({5
Al afio de 9.442.55 235407 Ta"nerz :2; 02411 12.5% Retrasada (1)
anner
tratamiento 9.7 -2.54 % 3(1) 0.5 62.5 % Acorde (5)
anner
=10 5.7/13.4 -3.44/-0.97 -1.7/15 25% Adelantada (2
{n=10) (5.7/13.4) (-3.44/-0.97) Tanner 5 (1) (-1.7/1.5) % Adelantada (2)
- 93+21 -2.28+0.59 Tanner 1 (4) 01+1.4 25% Retrasada (2)
A los dos afios
(n=8) 9.8 -2.22 Tanner 2 (3) -0.15 50% Acorde (1)
n=
(6.7/12.2) (-3.38/-1.31) Tanner 3 (1) (-1.8/2.3) 25% Adelantada (2)
N 103+2.4 -2.03+0.6 Tanner 1 (4) 04+14 17% Retrasada (1)
A los 3 afios
(n=6) 11.1 -1.94 Tanner 2 (1) 03 50% Acorde (3)
n=
(7.3/12.4) (-2.9/-1.36) Tanner 3 (1) (-1.2/2.4) 33% Adelantada (2)

Tabla Il. Resumen de la respuesta al tratamiento con GH en pacientes que han finalizado la terapia.

Edad (afios) Talla (DE) »
PACIENTES HAN FINALIZADO . i Duracién
Media *+ DE Media £ DE Tanner .
TRATAMIENTO i i tratamiento
Mediana Mediana (1-5) s
(n=6) (afios)
Rango Rango
89+25 -2.52 +0.79 33% Tanner 1
Inicio de tratamiento 9.5 -2.7 50% Tanner 3
(4.9/12.1) (-3-31/-1.19) 17% Tanner 5
: i 142+2 -2.41£096 2717
Fin de tratamiento 20% Tanner 4
133 -26 2.2
(n=6) 80% Tanner 5
(12.5-17.5) (-3.58/-0.76) (1.1/5.6)
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RESPUESTA AL TRATAMIENTO CON RHGH EN 53
PACIENTES CON ALTERACION DEL GEN SHOX
Y/O SECUENCIAS REGULADORAS

Barreda Bonis, A.C.7; Barrios Machain, U.2; Guerre-
ro Fernandez, J.'; Salamanca Fresno, L.'; Carcavi-
lla Urqui, A."; Itza Martin, N.'; Villalba Castafio, C.%
Garzoén Lorenzo, L.% Bezanilla Ldpez, C.°; Sentchordi
Montané, L.5; Romero Moreno, L.5; Prieto Matos, P’;
Sanz Fernandez, M.8; Pozo Roman, J.°; Roldan Marin,
M.B."%; Garcia Cuartero, B.'°; Modamio-Hoybjer, S.";
De La Torre, C.7; Heath, K.7; Gonzalez Casado, I.".

"Hospital Universitario La Paz, Madrid, Espafa; 2Hos-
pital Sanitas La Moraleja, Madrid, Espafa; *Hospital
Virgen de la Salud, Toledo, Espafia; “Hospital Univer-
sitario 12 de Octubre, Madrid, Espaha; °Fundacion

Hospital Alcorcon, Alcorcon, Esparia; SHospital In-
fanta Leonor, Madrid, Espafia; "Hospital Universitario
de Salamanca, Salamanca, Espafia; sHospital Gene-
ral Universitario Gregorio Marafion, Madrid, Espafia;
SHospital del Nifio Jesus, Madrid, Espafa; °’Hospital
Universitario Ramodn y Cajal, Madrid, Espana.

Introduccion

Las alteraciones en el gen SHOX 'y sus reguladores su-
ponen la causa monogénica mas frecuente de talla baja
con indicacion de rhGH en nuestro pais desde 2008.
Se presenta la cohorte nacional mas extensa hasta la
fecha de estos pacientes en tratamiento con rhGH.

Objetivos

Revision retrospectiva multicéntrica de pacientes con
alteracion en gen SHOX y/o secuencias reguladoras
tratados con rhGH para verificar eficacia y posibles
predictores de respuesta.
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