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Diabetes

PP1/d2-001

VALORACION DE LAS ESTRUCTURAS OCULA-
RES EN PACIENTES CON DIABETES MELLITUS
TIPO 1 EN EDAD PREPUBERAL

P Ruiz Ocaha', P Espinoza Requena?, A. Alonso
Ojembarrena?, S. Jiménez Carmona®, AM. Lechuga
Sancho?

(MUnidad de Endocrinologia Pediatrica, UGCI Pedia-
tria, @Hospital Universitario Puerta del Mar, Cadiz

Introduccion:

La Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) afecta a las di-
ferentes estructuras oculares a lo largo de su evo-
lucion clinica. Las variables que determinan esta
afectacion son, principalmente, el control metabdli-
co (medido mediante la HbA1c) y la duracién de la
enfermedad. Aunque clasicamente se ha conside-
rado la infancia como una etapa libre de afectacion
ocular, y no se ha comunicado ningun caso de Re-
tinopatia Proliferativa en estadio prepuberal, si se
ha detectado retinopatia incipiente en pacientes de
tan soélo 5 afios de vida y 2 afios de evolucion de la
enfermedad.

La Retinografia convencional utilizada para el
screening de retinopatia en la infancia detecta sig-
nos de afectacion vascular, como microaneurismas
y hemorragias retinianas. Nuevas técnicas como la
Tomografia de Coherencia Optica (OCT) podrian
ser Utiles para la valoracion de la retina en fase
preclinica, midiendo el espesor de las estructuras
retinianas.

Objetivo:

Estudiar las caracteristicas oculares de una po-
blacion pediatrica con DM1 prepuberal y compa-
rada con controles sanos, midiendo parametros
antropométricos, clinicos (HbA1c, tipo de terapia)

y oftalmolégicos (retinografia convencional, estudio
macular y papilar mediante OCT, espesor corneal
central, longitud axial, refraccion, y tonometria).

Tabla 1. Comparacién entre casos y controles

Numero 15 pacientes DM1
15 controles sanos
Edad Pacientes DM1: 9.30 + 1.52 afios (7.24 — 13.26)
controles : 9.06 +1.41 afios (6.41 — 11.57)
Edad al debut 4.10 + 2.51 afios de vida (0.8 —8.3)
Tiempo de evolucién 5.2+ 2.3 afios (1.4 -9)
HbA1c en la fecha de | 7.37 % + 0.54 (7-9.1)
exploracién

HbA1c en el afio
previo

7.49 % + 0.49 (6.45-8.23)

Tipo de terapia
insulinica

53.3% ISCI
46.7% MDI

Antropometria

No diferencias en Z-Score de Edad, peso, talla, IMC, Masa Grasa o Tension
Arterial

Camara anterior

Sin diferencias entre los grupos, normal

Retinografia
convencional

Sin diferencias entre los grupos.
Ningun caso de retinopatia vascular incipiente.

Estudio macular OCT

ETDRS Inferior externo

25 ojos DM1 e DM1:266.14 £ 2.02 pm
20 ojos controles « Controles: 257.18 +4.21 ym (p<0.05)

No diferencias en Grosor central de la macula, volumen total, regiones ETDRS
Central, Interna (sup, temporal, inferior, nasal), Externa (sup, temporal, nasal
Estudio papilar OCT Capa de fibras nerviosas de la retina (CFRN) (media + error estandar)

25 ojos DM1 e DM:98.92+1.26 ym

20 ojos controles e Controles: 92.45 + 1.43 ym (p<0.05)

Longitud axial e DM:22.37 +0.149 mm

* Controles: 22.97 + 0.152 mm (p<0.05)

Espesor corneal | «  DM: 560.87 + 4.70 ym

central s Controles: 543.38 + 7.05 ym (p<0.05)
Si

Presion in diferencias

Resultados:
Ver Tabla

Concluisiones:

En nuestra muestra no encontramos alteraciones
vasculares en la retinografia de ningun paciente
prepuberal, objetivando de manera significativa el
aumento del espesor corneal central y disminucion
de la longitud axial del ojo.

Mediante OCT se comprueba un aumento significa-
tivo del grosor de la capa de fibras nerviosas de la
retina y del segmento inferior del anillo macular ex-
terno. Futuras investigaciones deberan comprobar
si estos datos corresponden a un inicio del proceso
neurodegenerativo de la retinopatia diabética.
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Metabolismo y Nutricion

PP1/d3-002

LA DIABETES GESTACIONAL Y LA HIPERTEN-
SION DURANTE EL EMBARAZO AUMENTAN EL
RIESGO DE SER METABOLICAMENTE ENFERMO
EN NINOS PREPUBERES DE 5 A 10 ANOS

A | Rupérez Cano', E. Gonzalez Gil', J. Olza Mene-
ses?, R. Vazquez Cobela®, R. Leis Trabazo?, M. Gil
Campos®, C.M. Aguilera Garcia?, A. Gil Hernandez?,
L.A. Moreno', G. Bueno®

MGrupo de investigacion GENUD (Growth, Exercise,
Nutrition and Development), CIBERObn, Universidad
de Zaragoza. ®Departmento de Bioquimica y Biologia
Molecular I, Instituto de Nutricion y Tecnologia de los
Alimentos, Centro de Investigacion Biomédica, CIBE-
RObn, Universidad de Granada. Granada. ®Unidad
de Investigacion en Nutricion, Crecimiento y Desarrollo
Humano de Galicia, Departamento de Pediatria, Hos-
pital Clinico Universitario de Santiago, Universidad de
Santiago de Compostela, Santiago de Compostela.
Unidad de Investigacion en Nutricion, Crecimiento y De-
sarrollo Humano de Galicia, Departamento de Pediatria,
Hospital Clinico Universitario de Santiago, CIBERObn,
Universidad de Santiago de Compostela, Santiago de
Compostela. ®Unidad de Endocrinologia Pediétrica,
Hospital Universitario Reina Sofia, CIBERObn. Cdrdoba.
©@Departamento de Endocrinologia Pediatrica, Hospital
Clinico Lozano Blesa, Facultad de Medicina, CIBERO-
bn, Universidad de Zaragoza. Zaragoza

Introduccion y objetivos:

Se ha descrito la existencia de la obesidad metabo-
licamente sana (metabolically healthy o MH) y enfer-
ma (metabolically unhealthy o MU) tanto en adultos
como en niflos. No obstante, alin se desconocen
los factores que influyen en su establecimiento en la
infancia. Dada la importancia de la salud metabdli-
ca de la madre durante el embarazo sobre la salud
del nifio, en el presente estudio se evalud el efecto
de la diabetes gestacional y la hipertension en el
embarazo sobre el riesgo de obesidad y ME.

Materiales y métodos:

Un total de 303 nifios prepuberes (150 nifias) entre
5y 10 afios fueron clasificados segun su grado de
obesidad y estatus metabdlico MH o MU. Se recogio
informacion por parte de los progenitores acerca de la
presencia de diabetes gestacional o hipertension en
el embarazo. Por Ultimo, se analiz6 el efecto de estos
factores sobre el riesgo de obesidad y MU en la infan-
cia mediante regresion logistica ajustada por sexo y
edad mediante el uso del programa STATA.

Resultados:

En la Tabla 1 se observa que tanto la presencia de
diabetes gestacional como la de hipertension en el
embarazo se asocian significativamente con un ma-
yor riesgo de presentar un estatus MU en la infan-

cia, tanto en nifos con exceso de peso como en ni-
nos normopeso. En el caso del riesgo de obesidad,
a pesar de que ambas enfermedades aumentan el
riesgo, 1o hacen de forma no significativa.

Conclusiones:

La salud de la madre durante el embarazo es cru-
cial para la salud futura del nifio, ya que la presencia
de enfermedades relacionadas con el metabolismo
durante el embarazo confiere un mayor riesgo de
presentar alteraciones metabdlicas como el estatus
MU en la descendencia. La realizacion de estudios
que analicen la causalidad de esta asociacion se-
rén claves para la prevencion de estas alteraciones
metabdlicas en los nifios para asi poder preservar
su salud futura como adolescentes y adultos.

Genética

PP1/d3-003

IMPLEMENTACION DE UN PANEL DE SECUENCIA-
CION MASIVA PARA EL ESTUDIO GENETICO DE
LAS ANOMALIAS DE LA DIFERENCIACION SEXUAL
M Fernandez Cancio', K. Ibanez Garikanc?, J. Gue-
rrero Fernandez®, M. Clemente Ledn?, |. Gonzalez Ca-
sado, D. Yeste Fernandez!, KE. Heath?, L. AudP, S.
Benito Sanz®

(WHospital Vall d'Hebron/Laboratorio de Endocrinolo-
gia Pediatrica/CIBERER. ISCIII. @lInstituto de Genética
Médica y Molecular (INGEMM), Hospital Universitario
La Paz (HULP). Madrid. ®Servicio de Endocrinologia
Pediatrica, Hospital Universitario La Paz (HULP). Ma-
drid. @Servicio de Endocrinologia Pediatrica, Hospital
Vall d’Hebron. Barcelona. ®Laboratorio de Endocri-
nologia Pediatrica, Hospital Vall d Hebron. CIBERER.
ISCIII. Barcelona. ®lInstituto de Genética Médica y
Molecular (INGEMM), Hospital Universitario La Paz
(HULP). CIBERER. ISCIII. Madrid.

Introduccion:

Las Anomalias de la Diferenciacion Sexual (ADS) cons-
tituyen un amplio espectro de patologias originadas por
alguna anomalia en las diferentes etapas del desarrollo
fetal imprescindibles para el desarrollo normal del sexo
genético, gonadal y/o del sexo genital interno/externo.
Actualmente, se conoce la base molecular de ~56% de
los ADS 46,XY y ~95% de los 46,XX y hay identificados
~40 genes implicados en diferenciacion sexual. Al ser
un numero elevado de genes, en el diagndstico genéti-
co rutinario de estas patologias sélo se estudian los ge-
nes mas frecuentemente alterados asociados a ADS.

Objetivo:
Implementacion de un panel de secuenciacion ma-
siva (NGS) para el diagndéstico genético de las ADS.

Meétodos y pacientes:
Disefio y validacion de un panel de NGS, DSDSeqV1.0
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(compuesto por 112 genes y 3 regiones reguladoras im-
plicados en las diferentes vias de la diferenciacion se-
xual) en la plataforma NextSeq. Andlisis de 12 ADS con
defecto molecular conocido y 90 pacientes con ADS sin
defecto conocido (81 descartados anteriormente para
los genes més frecuentes). El andlisis bioinformético se
realizé mediante herramientas propias y de lllumina. De-
terminacion de la patogenicidad de variantes mediante
herramientas bioinformaticas de prediccion de patoge-
nicidad y evaluacion de frecuencia alélica mediante ba-
ses de datos poblacionales. Confirmacion de variantes
observadas mediante secuenciacion Sanger.

Resultados:

El porcentaje medio de lecturas >20X es ~93,75%
y la profundidad media de 660X. Se validaron los
12 ADS con defectos conocidos. Se han identifica-
do variantes en 71 pacientes (78.9%), en 11 casos
(12,2%) explicarian directamente el fenotipo de
ADS, mientras que 60 (66,7%) presentan variantes
de significado incierto (VOUS) pero clasificadas
como patogénicas y con frecuencia <1% por herra-
mientas bioinformaticas.

Conclusiones:

En el 12,2% de los pacientes analizados se identifica
directamente el defecto molecular asociado a ADS.
El 66,7% presentan variantes que consideramos pro-
visionalmente como VOUS, pero que pueden ser la
causa de ADS en nuestros pacientes; sera necesario
estudios funcionales para determinar su implicacion
en el fenotipo. En los casos sin mutacion identificada
(21,1%) debe considerarse realizar la secuenciacion
de exoma. Por tanto, los resultados preliminares del
panel DSDSeqV1.0 indican que es una herramienta
optima para el diagnéstico genético de las ADS.

Metabolismo y Nutricion

PP1/d3-004

EVALUACION DE LA CALIDAD DEL SUENO ME-
DIANTE ACELEROMETRIA EN NINOS CON OBESI-
DAD CENTRAL ANTES Y DESPUES DE UNA INTER-
VENCION INTEGRAL

M C Azcona San Julian’, A. Catalan Lambary, L. Mo-
rell Azanza®, E. Garmendia Echeverria?, A. Ojeda Ro-
driguez®, A. Ochotorena Elicegu?, M. Chueca Guin-
dulain?, A. Marti del Moral 3, MC. Azcona San Julian?

(Clinica Universidad de Navarra. Departamento de
Pediatria. @Clinica Universidad de Navarra. Pamplo-
na. @Universidad de Navarra. Pamplona. @Complejo
Hospitalario de Navarra. Pamplona

Introduccion:

El suefio es un habito modificable del estilo de vida con
una funcion importante en la modulacion de la homeos-
tasis metabdlica. La disminucion de la calidad del mis-
mo se ha relacionado con la obesidad. Ultimamente se

ha descrito una relacion emergente entre suefio y fac-
tores de riesgo cardiometabdlico. La disminucion del
tiempo de suefio aumenta la adiposidad, disminuye la
sensibilidad a la insulina y aumenta la presion arterial.

Objetivo:

Evaluar la calidad del suefio, mediante acelerome-
tria, en nifios y adolescentes con obesidad central
antes y después de una intervencion multidisciplinar.

Pacientes, material y métodos:

Nifios y adolescentes de 7 a 16 afios diagnostica-
dos de obesidad central que participan en un gru-
po de intervencion integral para la pérdida de peso
durante 8 semanas. Los participantes han seguido
las recomendaciones de la piramide alimentaria
(SENC, 2007) y restriccion caldrica y se les reco-
mienda aumentar su actividad fisica moderada-
vigorosa en 200 minutos semanales. Las caracte-
risticas del suefio son evaluadas al inicio y al final
mediante acelerometria (wActisleep-BT). Los pa-
rametros antropométricos analizados son el peso,
z-IMC vy el perimetro de la cintura y los de suefio:
numero de despertares y el tiempo total de sueno.
Para el andlisis estadistico se utiliza STATA 12.0.

Resultados:

Se reclutan 113 pacientes, 59 nifios y 54 adolescentes.
Los tres parametros antropométricos mejoran de forma
estadisticamente significativa (p<0,001) en ambos gru-
pos. Existe una asociacion positiva basal entre el peso
y el nimero de despertares (r= 0,226; p= 0,0162). El
numero de despertares es mayor en los adolescentes
de forma estadisticamente significativa (1,95; DE 0,61,
p=0,002). En los adolescentes el tiempo total de sue-
Ao mejora significativamente (A+27,09min; DE: 11,10;
p<0,002) con la intervencion, al igual que el numero de
despertares (-1,70; DE: 0,65; p0,001). En el grupo de
los ninos hay una tendencia a la mejoria de la calidad
del suefio tras la intervencion.

Conclusiones:

Al finalizar la intervencion se ha producido un cam-
bio significativo en las variables antropométricas
que, en los adolescentes, se ha acompafiado de
una disminucion en el numero de despertares, y de
un aumento del tiempo de suefio.

Tiroides

PP1/d3-005

HIPOTIROIDISMO SUBCLINICO MATERNO DU-
RANTE LA GESTACION Y SU REPERCUSION EN EL
RECIEN NACIDO

A, Calero Polanco’, J. Campos Fernandez?, AM. As-
caso Matamala?, AL. Medrano Navarro?, MA. Sanchoi
Serranc?, G. Bueno Lozano?

(WHospital Quirom Salud. HCU Lozano Blesa, Zaragoza
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Introduccion:

El hipotiroidismo subclinico (HTS) materno durante
la gestacion, a pesar de su caracter asintomatico,
se ha relacionado con efectos adversos materno-
fetales (parto pretérmino, disfuncion tiroidea neona-
tal, entre otros). Las recomendaciones internaciona-
les (ATA-2011) indicaban tratamiento en gestantes
con valores de TSH > 2,5 pU/ml cuando existieran
factores de riesgo asociados (tiroidopatia familiar,
autoinmunidad positiva, entre otros). Recientemen-
te se ha modificado a 4 yU/ml dicho punto de corte
(ATA-2017), siempre que no existan valores de nor-
malidad propios.

Objetivo:

Analizar la influencia del HTS en los resultados mater-
no-fetales y de cribado neonatal, en una cohorte de
gestantes con HTS en el primer trimestre dependiendo
de si fueron tratadas o no con levotiroxina (LT4) siguien-
do criterios de la ATA-2011.

Material y métodos:

Estudio observacional, retrospectivo, descriptivo y
analitico de 121 gestantes remitidas a Endocrinolo-
gia por TSH > 2,5 yU/ml durante el primer trimestre
de gestacion. Se han recogido diferentes variables
clinicas y analiticas, maternas y neonatales. Anéli-
sis estadistico univariante y bivariante (SPSS Statis-
tics v. 20®), significativos valores de p < 0,05.

Sin LT4 (n=35) LT4 (n=86) P
TSH Matcrna (1T) (uU/ml) 3.9 (0,59) 437 (235) 0,001
Anti-TPO 171,7 18,56 (318,38) 0,116
Anti-TG 15,08 9,63 (19,63) 0,594
EG Parto (sem) 395 (1) 39,5 (1,75) 0,055
TSHRN (uU/ml) 2,12 (1,05) 2,65 (1,43) 0,041
Peso RN (g) 3205,15 (410,67)  3330,94 (408,53) 0,140
Longitud RN (cm) 49,54 (1,91) 50,05 (1,9) 0214
Pcrimetro Cefalico RN 34,33 (126) 34,55 (137) 0,446

(cm)
Anti-TPO (anti i-peroxidasa); Anti-TG (anti -t ina); BG (cdad RN (recién nacido),
Resultados:

La edad media materna fue de 30,6 (5,95) afios.
La TSH media inicial de 4,52 yU/ml en el primer tri-
mestre (56,2% TSH < 4 yU/ml). El 29% con autoin-
munidad tiroidea. Se inicio LT4 en el 71,1% de las
pacientes, a una edad gestacional media de 18,92
(4,88) semanas, dosis final de 37,5 (25,93) mcg/dia.
Edad gestacional media de parto de 39,23 (2,07)
semanas.

Cribado neonatal a las 48 horas del nacimiento,
media de TSH en prueba del talén de 2,5 pyU/ml
(1,39), sin diferencias entre tratadas y no tratadas
[2,12 (1,26) Vs 2,65 (1,48); p=0,44], ni entre TSH
materna del primer trimestre en funcion de niveles
de TSH < 4 yU/ml o 2 4 yU/ml y la TSH del criba-
do neonatal [2,36 (1,26) Vs 2,68 (1,53); p=0,242].
Los datos antropométricos del recién nacido no han
mostrado diferencias en relacion al tratamiento con
levotiroxina.

Suprarrenales

PP1/d3-006
TRATAMIENTO CON METFORMINA EN NINAS CON
BAJO PESO AL NACER, PUBARQUIA PRECOZ Y
ADIPOSIDAD CENTAL: RELACION ENTRE MADU-
RACION OSEA Y GRASA HEPATICA

C. Garcia Beltran', F. de Zegher?, A. Ldpez-Bermejo®,
L. Ibanez Toda’

(WUnidad de Endocrinologia, Hospital Sant Joan de
Déu. Esplugues de Llobregat, Barcelona. @Pediatric
Endocrinology, University Hospital Gasthuisberg. Leu-
ven. ®Unidad de Pediatria, Hospital Dr. Josep Trueta.
Girona

Introduccion:

Las nifias con bajo peso al nacer y crecimiento post-
natal recuperador tienden a desarrollar exceso de
grasa visceral y hepatica desde el periodo prepube-
ral, que puede acompafarse de pubarquia prema-
tura (PP), y de pubertad adelantada con menarquia
precoz y estatura final relativamente baja. En un es-
tudio piloto realizado en nifias con bajo peso al nacer
y PP, se demostrd que el tratamiento con metformina
durante 4 anos reduce la adiposidad central y nor-
maliza el inicio y progresion de la pubertad vy la talla
final.

Objetivo:

Estudiar la relacion entre el tratamiento con metformina,
la maduracion 6sea y la composicion corporal en nifnas
con bajo peso al nacer y PP de este estudio piloto.

Sujetos y métodos:

Estudio abierto, prospectivo en n=34 nifias con bajo
peso al nacer y PP, no obesas, que fueron aleatoriza-
das para permanecer sin tratamiento (n=17) o recibir
metformina (n=17) durante 4 afios (edad al inicio, 8
afios). La edad ésea se analizoé al inicio y a los 4 afios
de seguimiento con el programa automatico BoneX-
pert (version 2.5, Nov 2016). El programa analiza la
edad 6sea por los métodos de Greulich-Pyle y Tanner-
Whitehouse 2. La composicion corporal (DXA) se anali-
z6alos 0y 4 anos, y la distribucion de grasa abdominal
(subcutanea, visceral, hepatica, RM) a los 5 afios de
seguimiento.

Resultados:

Al inicio, la edad 6sea se encontraba por delante de
la edad cronolégica. El ritmo de maduracion ésea fue
mas acelerado en las nifias no tratadas (= 16% mas
rapido vs edad cronoldgica) que en las tratadas (= 20%
mas lento vs no tratadas). Las nifias tratadas con met-
formina ganaron mas estatura por afo de edad 6sea.
El tratamiento con metformina se acompafié de una
menor ganancia de grasa, particularmente de grasa
visceral y hepética. El ritmo de maduracion dsea se
asocid positivamente con la grasa hepatica (R=0.55;
P<0.001).
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Conclusion:

Las nifas con bajo peso al nacer y PP que desa-
rrollan exceso de adiposidad central y que reciben
tratamiento con metformina normalizan el ritmo de
maduracion ¢sea; esta normalizacion se acomparia
de una menor ganancia de grasa central, principal-
mente de grasa hepatica.

Crecimiento

PP1/d3-007

IDENTIFICACION DE MIRNAS EN CORDON UMBI-
LICAL ASOCIADOS AL CRECIMIENTO RECUPERA-
DOR POSTNATAL TRAS RESTRICCION FETAL

J Bassols Casadevall', S. Xargay Torrent', A. Bonma-
i Santané?, JM. Martinez Calcerrada®, A. Prats Puig?,
G. Carreras Badosa', E. Lizarraga Mollinedo’, I. Vidal
Maza?, L. Ibanez®, A. Lopez-Bermejo'

(Minstituto de Investigacion Biomédica de Girona (IDI-
BGl). @Hospital Dr. Josep Trueta. Girona. @Instituto de
Medicina Legal de Catalunya. Girona. ®Escola Univer-
sitaria de la Salut i Esport (EUSES). Girona. ®Hospital
Sant Joan de Déu. Barcelona

Introduccion:

Nacer pequefio para la edad gestacional (PEG)
es un problema médico frecuente. La mayoria de
los nifios nacidos PEG (hasta un 85%) realizan un
crecimiento recuperador espontaneo (catch-up)
postnatal. Un catch-up rapido en los primeros afios
de vida puede ser responsable de las alteraciones
metabdlicas posteriores que presenta esta pobla-
cion. Se desconocen los factores que determinan
el catch-up en recién nacidos PEG.

Objetivo:
Investigar en recién nacidos PEG la capacidad predic-
tora de catch-up de miRNAs de corddn umbilical.

Materiales y métodos:

Se comparé el perfil de miRNAs en cordén umbilical
de 15 recién nacidos PEG con (CU-PEG) y sin (honCU-
PEG) catch-up postnatal, y de recién nacidos controles
(aquellos nacidos con peso adecuado para la edad
gestacional; AEG). Los miRNAs con expresion diferen-
cial se correlacionaron con el fenotipo del recién naci-
do al nacimiento y a los 12 meses de vida.

Resultados:

Los recién nacidos CU-PEG presentaban 12 miRNAs
aumentados (miR-128-3p, MiR-576-5p, MiR-628-5p,
miR-222-6p, miR-300, mMIiR-940 y miR-374b-3p) o
disminuidos (miR-876-3p, miR-873-5p, mIR-770-5p,
miR548c-5p y miR501-3p) en comparacion con los
nonCU-PEG (todos p<0.05 a p<0.0005). Los miR-300 y
miR-548c¢-5p se asociaron al peso-SDS y talla-SDS a los
12 meses de vida (todos p<0.05) y fueron predictores
del catch-up (MiR-300: f= 0.725, p=0.008; R2=52.64 y

miR-548c-5p: B= —0.721, p=0.004; R2=85.5). Estudios
In Silico mostraron que estos mRNAs comparten tar-
gets de diversas rutas metabdlicas relacionadas con el
crecimiento y proliferacion celular.

Conclusiones: Los miR-300 y miR-548c-5p pueden ser
nuevos marcadores para la identificacion precoz de
catch-up en recién nacidos PEG.

Suprarrenales

PP1/d3-008

REPERCUSION FAMILIAR SOBRE EL DESEO
CONCEPCIONAL DE LOS PADRES CON HIJOS
AFECTOS DE FORMAS CLASICAS DE HIPERPLA-
SIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIT
DE 21HIDROXILASA

M Sanz Fernandez, H. Gonzalo Pascual, E. Gonza-
lez Ruiz de Leon, MD. Rodriguez Arnao, B. Ezquieta
Zubicaray, A. Rodriguez Sanchez

Hospital General Universitario Gregorio Marafion

Introduccion:

Las formas clasicas (FC) de HSC por déficit de 21
hidroxilasa (21-OHD HSC) afectan no solo al paciente
que las padece sino también a sus familias. Los epi-
sodios de descompensacion que pueden aparecer
en las formas pierde sal (PS) conllevan un riesgo vital
para el paciente. En las nifas, se afiade el impacto
psicosocial de la virilizacion de los genitales externos.
Estos factores condicionan cambios en la estructura y
planificacion familiar.

Objetivos:
Analizar la actitud concepcional de los padres tras un
hijo afecto de una FC por 210HD.

Tabla. Actitud de las familias con nuevos embarazos tras tener un primer hijo afecto de FC
210HD (caso indice) y sexo y forma clinica del feto/RN.

Caso indice
(sexo, forma clinica)

Feto/ RN
(sexo, forma clinica)
Mujer, portadora
Mujer, portadora

N. caso

1 Muijer, PS

Sin tratamiento ni

diagndstico prenatal 2 Mujer, PS

Varén, afecto

3 Varén, PS Varén, sano

Mujer, portadora

4 Varén, PS Muijer, portadora

Sin tratamiento pero

i P 5 Mujer, PS
con diagndstico prenatal ujer

Aborto electivo

6 Muijer, PS Aborto electivo

Mujer, afecta (PS con genitales
externos femeninos normales)
Vardn, afecto (tratamiento
suspendido tras cariotipo fetal)
Mujer, afecta (PS con genitales
externos femeninos normales)

7 Varén, PS

Con tratamiento y

diagndstico prenatal 8 Varén, VS

9 Varén, PS

10 Varén, PS Sano

Técnicas de fertilidad

11 Mujer, PS Sano

Resultados:

Se han analizado 49 familias. 3 excluidas por caso in-
dice menor de un afno, no se conoce cudl va a ser la
actitud genésica.
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De las 46 familias estudiadas, 21 de ellas vieron
modificada su conducta tras el diagnostico y deci-
dieron no tener méas descendencia, en 8 la actitud
genésica no se vio alterada, 6 familias no tuvieron
mas descendencia por viudedad o divorcio y 11
decidieron tener mas hijos.

El caso indice en las 21 familias que vieron su ac-
titud modificada fue: 6 nifias afectas PS, 13 nifios
con PS y 2 nifios con formas virilizantes simples
(VS). El caso indice en las 8 familias que no vieron
modificada su actitud genésica fue: 4 hijos afectos
de PS (2 varones, 2 mujeres) y 4 de VS (3 varones,
1 mujer). El caso indice en las 11 familias que deci-
dieron tener méas descendencia fue: 10 hijos con PS
(5 varones, 5 mujeres) y 1 con VS.

De las familias que decidieron tener mas hijos,
3 rechazaron tratamiento y diagndstico prenatal, 3
rechazaron tratamiento pero solicitaron diagnosti-
co prenatal (2 abortaron tras diagnostico de feto
afecto), 3 solicitaron tratamiento y diagnéstico pre-
natal y 2 recurrieron a técnicas de fertilidad con
donacion de esperma (ver tabla).

Conclusiones:

La planificacion familiar se ve modificada tras el
diagnostico de FC de 21-OHD. El impacto del diag-
nostico afecta tanto la relacion matrimonial como la
organizacion familiar. Es importante realizar un abor-
daje multidimensional centrado en las familias y sus
necesidades que brinde apoyos y fomente el desa-
rrollo de la resiliencia de los pacientes y sus familias.
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