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con el NextSeq 500 (lllumina; San Diego, CA). Cada
WES fue evaluado por al menos dos genetistas. Se
recogieron datos antropométricos, clinicos, sospe-
cha diagndstica, hallazgos genéticos y diagndstico
final. Los resultados del WES se clasificaron como
“totalmente informativo”, “parcialmente informativo”
si la variante identificada no justificaba por completo
la clinica (incluyendo variantes de significado incierto
0 patégenas en enfermedades recesivas) y “no infor-
mativo”.

Resultados

Se analizaron datos de 284 pacientes a quienes se
les realizé secuenciacion de WES. EI 50,0% eran mu-
jeres, con una edad de 9,66 + 4,52 afos, una talla
diana de -1,29 + 0,85 DE y una talla de -2,73 + 0,81
DE, con disarmonia en el 15,9%. El 21,8% fue pe-
queno para la edad gestacional, el 20,8% presentaba
alteraciones del neurodesarrollo, el 12,3% alteracio-
nes oseas Yy los valores de IGF1 eran de -1,02 + 1,28
DE.

El WES fue “totalmente informativo” en el 27,1% de
los casos, “parcialmente informativo” en el 14,4% vy
“no informativo” en el 58,5%. Se describieron 5 casos
con variantes del numero de copias, mientras que el
resto presentaba variantes de un solo nucledtido en
un total de 73 genes distintos. Los genes se asocia-
ron con displasias 6seas en 47 casos (5 SHOX, 4
FGFR3, 3 ACAN, 2 NPR2, 2 COL2A1, 2 IHH, entre
otros), en 12 casos con genes relacionados con la
GH (4 IGF1R, 2 GHR, entre otros), en 13 casos con
genes de la via RAS (8 PTPN11, 2 NF1, entre otros) y
en 42 con otros genes.

La sospecha de un cuadro especifico, la presencia
de alteraciones del neurodesarrollo o de anomalias
dseas se asociaron con una mayor probabilidad de
identificar una variante concluyente en el WES (p <
0,05). Al comparar la sospecha inicial con el diagnos-
tico final, en los pacientes con sospecha de altera-
cioén en el gje de la GH, el 21,7% la confirmd, mientras
que el 8,6% recibié un diagndstico de displasia 6sea
y el 17,9% de un trastorno sindrémico. En los casos
sin una sospecha inicial, el 15% presento variantes en
genes de displasia 6sea

Conclusiones

El estudio del exoma completo permitié identificar
variantes genéticas asociadas a la talla baja en una
proporcion significativa de pacientes, evidenciando
una alta heterogeneidad genética. Aunque los datos
de sospecha clinica permiten orientar el diagndstico
en un numero considerable de casos, los resultados
del WES revelaron etiologias genéticas distintas en
muchos de ellos, lo que respalda su utilidad como
herramienta en la evaluacion genética de la talla baja.
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Introduccion

La criptorquidia es la anomalia congénita genitourina-
ria mas frecuente en el vardn. Su prevalencia oscila
entre el 1-8% de los recién nacidos (RN), con impor-
tantes diferencias entre zonas geogréficas. En pre-
maturos puede ascender al 30%. No estan publica-
dos datos de prevalencia en Espana. Estan descritos
como factores de riesgo el bajo peso al nacimiento
y la prematuridad, y podrian asociarse otros como
la insuficiencia placentaria, HTA y tabaquismo. Cada
vez existen mas comunicaciones en relacion al po-
sible papel de disruptores quimicos en la aparicion
de criptorquidia y otras anomalias asociadas como
el hipospadias.

Objetivos

Determinar la incidencia de criptorquidia al nacimien-
to, caracteristicas epidemiolégicas y presencia de
disruptores endocrinos en las profesiones parentales.

Materiales y métodos

Estudio prospectivo multicéntrico de casos y con-
troles en RN desde 01-11-2023 al 30-10-2024. Por
cada caso se recogieron 2 controles

Se incluyen nifos con diagnodstico de criptorquidia o
testiculo retractil en la primera semana de vida, con
menos de 60 dias en el momento de inclusion y firma
del consentimiento informado.

Se recogen variables clinicas y epidemioldgicas: par-
to, localizacion, malformaciones, toxicos en la madre
y/0 padre, profesion de progenitores, antecedentes
familiares de patologias ginecolégicas/urolégicas. Ni-
veles de FSH, LH, testosterona libre, inhibina B, ca-
riotipo en bilaterales, ecografia abdominoescrotal. Se
analizan 4 categorias profesionales descritas como
de riesgo por contacto con disruptores endocrinos:
Agricultura (pesticidas, insecticidas clorados, fungici-
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das), Industria (bisfenol A, bifenilos policlorados, dio-
xinas), Limpieza y Peluqueria (ftalatos y parabenos).

Las variables cuantitativas se expresan en medias y
su desviacion estandar y en caso de asimetria, en
mediana y rango intercuartilico. Las variables cuali-
tativas se expresan en proporciones (porcentajes).
Como medida de asociacion se utiliza la Odds Ratio
(OR) y su intervalo de confianza.

El estudio ha sido aprobado por el Comité Etico.

Resultados

La tasa de incidencia de criptorquidia fue de 0,46 ca-
sos por 100 recién nacidos/ano [IC 95: 0,26-0,75],
16 casos en 3461 RN. 12 aceptaron participar en el
estudio (75%).

El 83% de los partos en los casos fueron eutécicos y
un 17% cesareas, con una EG de 39,2 semanas (DE:
1,2). En los controles hubo 5 ninos con prematuridad
(24%), y ninguno en los casos (p: ns). El peso medio
en los casos fue mayor 3493 g (DE: 87) que en los
controles 3190 g (DE: 497), p < 0,05.

En ninguno de los casos se utilizaron técnicas de re-
produccion asistida frente al 16,7% de los controles

(p: ns).

La edad media materna en los casos fue 31,3 afios
(DE: 7,5) y la paterna 31,6 anos (DE: 6,2). No hubo
diferencias con la edad parental de los controles.

La criptorquidia fue bilateral en el 25%, con cariotipo
46,XY en todos ellos. En el 33,3% de los casos hubo
otra malformacion urinaria asociada.

Los valores mediana y cuartiles de FSH, LH y testos-
terona se exponen la figura 1.

En 5 casos y en 2 controles, la profesion materna y/o
paterna correspondia a alguna de las categorias rela-
cionadas con la exposicion a disruptores endocrinos.
OR de 6,8 (IC 95: 1,1-43,4), p < 0,05.
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Figura 1.

No hubo diferencias en los antecedentes de consu-
mo de alcohol ni tabaco.

Conclusiones

La incidencia de criptorquidia en RN en nuestra area
es de 0,5 casos * 100 RN vivos, por debajo de lo
descrito en otras zonas geograficas.

La exposicion a disruptores endocrinos en el ambito
laboral de los progenitores aumenta el riesgo de crip-
torquidia en la descendencia.
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Introduccion

El sindrome nefrotico (SN) es una enfermedad renal
frecuente en la poblacion pediatrica, caracterizada
por proteinuria masiva que conlleva pérdida de pro-
teinas de alto peso molecular, como la albumina y
otras proteinas trasportadoras como la globulina fi-
jadora de tiroxina (TBG). El hipotiroidismo es una de
las complicaciones menos estudiadas del SN, pese
a su relevancia clinica. Se estima una prevalencia del
20-40% de hipotiroidismo en SN en pacientes pedia-
tricos. Entre los factores clasicamente relacionados
con el desarrollo de hipotiroidismo en estos pacientes
se encuentran el grado de hipoalbuminemia, la dura-
cion de la enfermedad y la corticorresistencia.

Objetivos

Estudiar la prevalencia y factores asociados al desa-
rrollo de hipotiroidismo en sindrome nefrético en un
hospital infantil de tercer nivel, y asi como comparar la
prevalencia entre distintas etiologias del SN (congé-
nito vs idiopatico) y evaluar la influencia de variables
como la edad, duracion de la enfermedad del SN,
niveles de albumina, tipo de SN etc.

Material y métodos

Se realizd un estudio observacional de pacientes pe-
diatricos diagnosticados de SN entre enero de 2009
y septiembre de 2023, con seguimiento clinico en
Nefrologia Infantil en el Hospital Universitario La Paz.
Se evaluaron variables como sexo, edad, tipo de SN,
tipo de alteracion tiroidea (hipotiroidismo franco, hi-
potiroidismo subclinico, sindrome eutiroideo enfer-
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