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Recientemente se han descrito casos familiares de
mutaciones en heterocigosis de IGFALS con dife-
rentes grados de afectacion de la talla. Presenta-
mos el caso de 4 hermanos con hipocrecimiento,
nacidos de padres no consanguineos, madre, 158
cm (-0.57 DE); padre, 166 cm (-1,65 DE).

Cason®1:

Nifa CIR, PRN 1.680 g (-4,55 DE), talla 41 cm.
(-4,46DE), EG: 36 semanas. Con 5 afios presenté
valores de GH de 3,60 ng/ml (basal 5,20; hipoglu-
cemia insulinica) y 7,10 ng/ml (basal 0,48 ng/ml;
clonidina), e IGF-I de 56,7 ng/ml (-1,97 DE). Tratada
con rhGH desde los 8 afios con buena evolucion:
talla actual 143,2 cm (-1,73 DE).

Cason°2:

Varén, PRN 3.050 g. (-0,63 DE), talla 47 cm (-1,78
DE) EG: 39 semanas y EO de 3,5 afios para EC de
6,5 afos, con 2 test de GH de 32,7 y 39,2 ng/ml
(basal 0,9 ng/ml, edad 6,5y 11,3, respectivamen-
te), IGF-I de 66 ng/ml (-2,77 DE) y velocidad de
crecimiento disminuida (3,4-3,9 cm/afo). Talla ac-
tual 125,5 cm (-3,24 DE); peso 23,8 kg (-1,81 DE) y
EO de 9 afios para EC de 11,3. Present6 respuesta
positiva en test de generacion de IGF-I: basal 63,2
(-3,36 DE) vs. 153,0 ng/ml (-1,28 DE).

Caso n°3:

Varén, PRN 3.000 g (-0,95 DE), talla 48 cm (-1,47
DE); talla baja desde los 5 meses. Actualmente (9,3
anos) 118,6 cm (-3,04 DE) y 20 kg (-1,63 DE), con
GH de 17,8 ng/ml (basal 0,24 ng/ml; clonidina) y
9,65 ng/ml (basal 0,9; prop.+ejercicio), respectiva-
mente, e IGF-l basal de 57,1 ng/ml (-2,51 DE) vs.
109 ng/ml (-1,04 DE), tras test de generacion de
IGF-I.

Caso n®4:

Nifia CIR, PRN 1.900 g (-2,91 DE), talla 43 cm (-3,69
DE). Hasta el comienzo del tratamiento con rhGH,
(4,2 afos), presentd IGF-I reducida (-2,7 DE; -3,04
DE), que mejoré con el tratamiento (-0,9 DE; -1,0
DE), con buena evolucién del crecimiento. Talla ac-
tual 116 cm (-1.45 DE; edad: 8,5 afios).

El estudio genético detectd la nueva mutacion
p.R493H en IGFALS, en el padre y en los casos 1, 3
y 4 en heterocigosis, sin detectar otras mutaciones
en GH1, GHR, IGFBP3, e IGF-I.

Conclusiones:

La haploinsuficiencia de ALS puede representar
un factor etiolégico en el hipocrecimiento postnatal
asociado a déficit moderado de IGF-I. El incremento
de la talla e IGF-I observado en los casos tratados,
sugiere que estos pacientes pueden beneficiarse
del tratamiento con rhGH.
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VALORACION DEL PESO, TALLA E IMC EN RE-
CIEN NACIDOS, NINOS Y ADOLESCENTES PRO-
CEDENTES DE AFRICA SUBSAHARIANAY AFRI-
CA MAGREBI', QUE VIVEN EN CATALUNA.
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Introduccion:

Recientemente se han publicado los Estudios Es-
pafioles de Crecimiento 2010, fruto de los estudios
transversales y longitudinales realizados en la pobla-
cioén caucasica autéctona de Andalucia, Aragén, Ca-
taluna, Madrid y Pais Vasco.

El incremento de la inmigracion en las Ultimas dé-
cadas en Espana nos ha llevado a la necesidad de
valorar los patrones antropométricos de estos nifos,
para evaluar la aplicabilidad de los patrones de cre-
cimiento de la poblacion espafola a la poblacion
inmigrante.

Hemos realizado un estudio transversal en recién na-
cidos, nifios y adolescentes procedentes de Africa
subsahariana y Africa magrebf, que viven en Catalu-
Aa, valorando peso, talla e IMC y comparando estos
datos con los de la poblacion del estudio espafiol
2010.

Sujetos y Métodos:

Hemos analizado una muestra de 4.005 sujetos pro-
cedentes de Africa subsahariana (n=667; 375 va-
rones, 292 mujeres) y de Africa magrebi (n=3.338;
1.675 varones, 1.663 mujeres). Hemos valorado en
cada sujeto los datos antropométricos disponibles
desde el periodo neonatal hasta los 18 afios de
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edad, siendo el numero total de datos recogidos de
46.521=23.656 datos de varones (50,8%), 22.865
datos de mujeres (49,2%).

Resultados:

Para cada grupo hemos comparado los datos de
los sujetos nacidos en Catalufia y los datos de los
nacidos fuera de Catalufia, y no hemos encontrado
diferencias estadisticamente significativas por lo que
los hemos analizado conjuntamente.

Hemos comparado los datos de los sujetos de origen
magrebi con los de origen subsahariano y no encon-
tramos diferencias estadisticamente significativas.
Tras agrupar toda la poblacion africana (n=4.005)
presentamos los valores de la media aritmética y
desviacion estandar de peso, talla e IMC por grupos
de edades para varones y mujeres. No encontramos
diferencias de relevancia clinica para los valores de
peso, talla e IMC de la poblacién africana y los co-
rrespondientes del estudio espafiol 2010.

Conclusiones:

En resumen, los datos de referencia de los Estudios
Esparioles de Crecimiento 2010, son aplicables para
la poblacion africana que vive en Catalufia.
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IDENTIFICACION DE UNA NUEVA REGION EN
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Introduccion:

El gen SHOX esta localizado en la region pseudoau-
tosémica 1 (PAR1) de los cromosomas sexuales. Al-
teraciones en el gen y en sus elementos regulado-
res de la transcripcion localizados en el flanco distal
3" son la base molecular del ~60% de los pacientes
con discondrosteosis de Léri-Weill (DLW) y en un
~15% de pacientes con talla baja idiopatica (TBI).
Recientemente se han descrito tres elementos re-
guladores de la transcripcion tipo enhancer en el
flanco 5” de SHOX.

Objetivo:

Analisis genético de los elementos reguladores
enhancer localizados en el flanco 5° de SHOX en
pacientes con DLW y TBI sin defecto molecular co-
nocido.

Pacientes y Métodos:

Hemos diseflado un ensayo de MLPA para detec-
tar deleciones y duplicaciones de la region 5° del
gen SHOX. Se ha realizado un cribado mutacional
de pacientes con DLW y TBI sin defecto molecular,
mediante dicho ensayo. La confirmacion y delimita-
cion de las alteraciones detectadas se ha realizado
mediante array-CGH (Nimblegen).

Resultados:

Se ha identificado la primera alteracion del flanco
5" de SHOX en una paciente con TBI. La paciente
presenta una talla por debajo del percentil 3, condi-
cién armonica y niveles de GH y IGF-1 normales. La
delecion ha sido confirmada y delimitada mediante
array-CGH y extiende entre 250-337 kb.

Conclusion:

1. Se ha identificado la primera delecién que incluye
dos de los elementos reguladores de la transcrip-
cion del gen SHOX localizados en el flanco 5" en un
paciente con TBI. 2. La pérdida de estos elementos
reguladores podria provocar una disminucion en
la transcripcién de SHOX. 3. En resumen, hemos
identificado una nueva regién de PAR1 que es sus-
ceptible de estar alterada en pacientes con DLW o
TBI. Dicha region deberia ser incluida en el analisis
rutinario de PAR1 en pacientes con DLW y TBI.
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Introduccion:

El TNF-a participa en procesos de activacion, pro-
liferacion, diferenciacion y apoptosis glial y neu-
ronal, desempefiando un papel fundamental tanto
en el desarrollo del sistema nervioso central como
en procesos patoldgicos. Las hormonas tiroideas
son necesarias para el desarrollo cerebral normal.
Previamente se ha comunicado que los niveles de
TNF-a son indetectables en recién nacidos con
HC.

Objetivo:
Determinar los niveles de TNF-a en pacientes con
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