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SP1/D2D3*-153 Miscelaneas
HIPERFOSFATASEMIA BENIGNA TRANSITORIA
DE LA INFANCIA.REVISION DE UN ANO

M Carmona Ruiz', E.J. Fernandez Hernandez?, MM.
Roman del Rio®, E. Rueda Valencia?, M.A. Mesa
Arostegui*, AB Lopez Marmof

(Insituto  Hispalense de Pediatria, Bellavista.
@|nstituto Hispalense de Pediatria, Sevilla. ®Institu-
to Hispalense de Pediatria, Huelva. @Instituto His-
palense de Pediatria, Marbella. ®Instituto Hispalen-
se de Pediatria, Cordoba

Introduccion:

La elevacion de la fosfatasa alcalina (FA) es un hallaz-
go relativamente frecuente en consultas de Endocri-
nologia Pediatrica siendo fundamental el diagndstico
diferencial para distinguir entre causas fisiolégicas,
benignas y el comienzo de una enfermedad grave.

Presentamos la revisién de los casos de Hiperfos-
fatasemia benignas transitorias (HTBI) seguidos
durante un afio. Recogimos edad , sexo, motivo
de consulta, antecedentes familiares y personales,
analitica general ( hemograma, bioquimica gene-
ral) , cifra de fosfatasa alcalina al diagndstico y
posteriores controles hasta normalizacion. Un total
de 7 casos ( 5 nifias y 2 nifios) fueron diagnos-
ticados de HTBI. El motivo de consulta en 5 de
ellos fue un proceso infeccioso ( IRA, GEA) y dos
en el contexto de un estudio por fallo de medro.
Rango de edad de 12m-32..Uno de ellos tuvo in-
greso hospitalario durante 48horas por cuadro fe-
bril. Ninguno presentaba antecedentes familiares
ni personales de interés En los 7 casos los valores
de FA por encima de 1500 U/I, con una cifra maxi-
ma de 6558U/I.

En todos se realizd un nuevo control a las 6-8 sema-
nas objetivandose en todos, un descenso de la FA 'y

en dos normalizacion de los niveles; el resto se nor-
malizo a los 3 meses

La HTBI es una entidad benigna y autolimitada en la
gue se observa una marcada elevacion de la FA sin
evidencia de enfermedad 6sea o hepatica asociada.
Es relativamente frecuente (1/2000pacientes). ES la
causa mas frecuente de aumento de FA en la primera
infancia, debiendo pensar en ella para evitar comple-
mentarios innecesarios. No es infrecuente que se aso-
cie a infecciones virales inespecificas. Su patogenia
no esta establecida, normalizandose los valores de
forma espontanea en 3-4 meses.

Ante el hallazgo de una elevacion de la FA 5 6 6 ve-
ces por encima de su valor de referencia para edad
y sexo, habiéndose descartado signos y sintomas de
enfermedad 6sea y hepatica, ingesta de farmacos y
factores de riesgo para raquitismo, podemos hacer el
diagnostico de HTBI y realizar seguimiento clinico, y
control analitico a los 3-4 meses. La normalizacion de
los valores de la FA confirmara el diagnostico.

SP1/D2D3*-154 Diabetes

DIABETES NEONATAL POR MUTACION EN GEN
KCNJ11

M Sanz Fernandez', H. Gonzalo PascuaF, A. Orbe
Jativa®, P. Chimenti Camacho?, LA. Castafio Gonza-
lez?, A. Rodriguez Sanchez’

(WHospital Gregorio Mararion. Madrid. @Hospital de
Cruces, Barakaldo

Introduccion:

La diabetes neonatal (DN) es un tipo de diabetes mo-
nogénica de inicio antes de los 6 meses. El diagnosti-
Co genético es fundamental para predecir el curso de
la enfermedad y el tratamiento.

Materiales y métodos/Objetivos:
Se presenta un lactante con DN por mutacion en gen
KCNJ11.

211



Resultados:

Lactante de 39 dias que acude a Urgencias por difi-
cultad respiratoria, rechazo parcial de tomas e irritabi-
lidad desde hace 48 horas. Sin fiebre ni sintomas ca-
tarrales asociados. Alimentado con lactancia materna
con curva ponderal ascendente el primer mes de vida.

Antecedentes personales:

Embarazo controlado sin diabetes gestacional. Parto
a término. Peso: 2390gr (-2.1DE). Longitud: 46.5cm
(-1.9DE). Perimetro cefélico: 33cm (-0.9DE). Cribado
endocrinometabdlico y auditivo normales.
Antecedentes familiares: padres sanos, etnia gitana
sin consanguinidad directa. Sin antecedentes de
diabetes.

Exploracion fisica:

Afebril, FR 52rom, FC 144lpm, Sat O2: 97%. Mal esta-
do general. Mala coloracion y aspecto deshidratado.
Tiraje subcostal y en yugulum. AP normal.

Pruebas complementarias: Glucemia: 678mg/dL, ce-
tonemia: 5,5mmol/L, pH 7,00, HCO3 4,7mmol/L, EB
-25,7mmmol/L, Na 149mmol/L (calculado 158mmol/L),
K 55mmol/lL, Osmolaridad efectiva 346,6mOsm/
kg, Anidn GAP 22,3, Insulina <2.0mUI/L, Peptido C
<0.03nmol/L. Ac GAD/AI2/All: negativos.

Ingresa en UCIP por cetoacidosis diabética, dificil
control inicial de las glucemias que precisan dosis de
insulina IV hasta 0.2ui/kg/h.

Alos 10 dias se confirma DN por mutacion en hetero-
zigosis en el gen KCNJ11. Se inicia glibenclamida VO
a 0.1mg/kg/dia. Requiere aumentos progresivos de la
dosis hasta 0.8mg/kg/dia. A los 22 dias del inicio de la
sulfonilurea se suspende perfusion de insulina.
Mediante sensor continuo de glucemia intersticial se
objetiva variabilidad glucémica, corregida al fraccio-
nar la dosis de glibenclamida antes de cada toma de
formula.

Actualmente tiene 3 meses, buen control metabolico
sin clinica neurolégica asociada. HbA1c: 7.1%
Conclusiones:

La DN permanente se diferencia clinicamente de la DN
transitoria por la gravedad de los sintomas de insulino-
penia y la necesidad permanente de tratamiento.

La obtencion temprana del estudio genético permite
planificar el tratamiento con sulfonilureas en DN por
mutaciones en el canal de potasio, consiguiendo un
buen control glucémico con menos riesgo de hipo-
glucemias.

La medicién continua de glucemia permite un control
mas estrecho del tratamiento.

SP1/D2D3*-155 Paratiroides
PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO IA. PRESENTA-
CION DE UN CASO

JA Garcia Fernandez, S Ortiz Madinaveitia, A Pefia
Busto

Servicio de Pediatria. Hospital Santa Barbara

Introduccion:

El pseudohipoparatiroidismo (PHP) es una entidad
rara caracterizada por resistencia a la hormona pa-
ratiroidea en sus érganos diama. EI PHP la es la for-
ma mas frecuente. Asocia resistencia multihormonal
(PTH, TSh, FSH/LH) y un fenotipo caracteristico co-
nocido como osteodistrofia hereditaria de Albright
(OHA). Esta causado por mutaciones inactivantes
en heterocigosis en el gen GNAS que codifica para
la subunidad alfa de la proteina Gs. Estas mutacio-
nes son responsables del PHP-la si se heredan por
via materna y del psudopseudohipoparatiroidismo
(OHA sin resistencias hormonales) si se heredan
por via paterna.

Caso clinico:

MUjer de 11 afios derivada por retraso cognitivo.
Antecedentes personales y familiares sin interés. Ex-
ploracion fisica: Peso: 39 kg (-0.3DE) Talla: 138 cm
(-1.4DE), IMC 20,4 kg/m2 (0.3DE) Tanner 2. Fenotipo
Albright (facies redondeada, cuello corto, epicanto
bilateral, manos y pies pequefios con acortamien-
to del primer y segundo dedo de ambas manos y
del primer dedo de ambos pies.) El estudio analitico
mostro elevacion de la PTH (147,2 pg/ml; vn.15-65) y
fésforo (5,3 mg/dl; vn. 2,5-4,5) con niveles normales
de calcio (9,6 mg/dl; vn.8,8-10,8) y disminucion de
los niveles de 25-Hidroxi Vitamina D (6 ng/ml; vn.30-
100 ng/ml). Funcion renal normal con calciuria 0 mg/
kg/dia. La funcién tiroidea, IGF1, prolactina y gona-
dotropinas fueron normales. Serie ésea: metacarpia-
nos y metatarsianos cortos con falanges de manos y
pies cortas y ensanchadas, imagen displasica en 5°
metatarsiano izquierdo y presencia de calcificacio-
nes de partes blandas (tobillos y mufieca izquierda.)
TAC craneal: calcificaciones intracraneales. Ecogra-
fla renal: descarta nefrocalcinosis.

El estudio del gen GNAS confirmo el diagnéstico al
detectarse una mutacion en heterozigosis (¢.753C>A;
p.Ser251Arg) no descrita previamente. El estudio ge-
nético de los padres resulto normal tratandose, por
tanto, de una mutacion de novo en la nifia.

En la actualidad recibbe tratamiento con calcitriol y
calcio con buena respuesta.

Conclusiones:

Es importante la caracterizacion genética de los pa-
cientes con fenotipo Albright, tanto para la deteccién
precoz de las resistencias hormonales como para
instaurar un adecuado tratamiento con calcitriol y cal-
Cio, aun existiendo normocalcemia, con el objetivo de
prevenir las lesiones 6seas y renales derivadas de los
niveles elevados de PTH.

SP1/D2D3*-156 Diabetes

DIABETES MODY2 EN LA INFANCIA. UNA NUEVA
MUTACION ENCONTRADA

E Gastaldo Simeon', A. Amat Mandramany?, A. Zu-
niga Cabrera?, C. Fajardo Montafiana®
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(WHospital de la Ribera. Alzira. (Valencia) Servicios
de Pediatria, Endocrinologia y Laboratorio. @Hospi-
tal De la Ribera, Alzira

Introduccion:

La hiperglucemia cronica en ayunas constituye un
motivo frecuente de derivacion a la consulta de endo-
crinologia infantil. Su hallazgo obliga a un diagndéstico
diferencial mas amplio, y considerar otros tipos de
diabetes, fundamentalmente la diabetes MODY 2 la
cual es tras la diabetes tipo 1 el tipo de diabetes mas
frecuente en la infancia.

Causada por una mutacion en el gen que codifica la
glucoquinasa . En la actualidad hay descritas mas de
600 mutaciones del gen. Clinicamente se manifiesta
por una hiperglucemia leve, asintomatica y no progre-
siva, con poco riesgo de desarrollar complicaciones.
La importancia del diagnéstico radica en evitar trata-
mientos cronicos e innecesarios.

Caso clinico:

Paciente de dos afios con hiperglucemia crénica y
antecedentes familiares de diabetes en 10 miembros
de su familia, todos ellos en tratamiento farmacolégico
con antidiabéticos o con insulina ademés de varios
casos de diabetes gestacional. En nuestra paciente
los niveles de péptido C fueron normales y la determi-
nacion de anticuerpos anti insulina, anti células beta,
IA2 y GAD negativa. Se planteo el estudio genético
del GCK'y el estudio molecular por PCR revel6 el es-
tado de portador en heterozygosis para la mutacion
p.A188D(c.563 C>A; NM_00162.2) en el exén 5 del
gen de la GCK. Posteriormente el estudio de segrega-
cion familiar encontré la misma mutacion en todos los
familiares diagnosticados de diabetes ( un total de 10
pacientes) mientras que el resto ( 10 familiares sanos)
no la presentaban. Esta concordancia entre genotipo
y fenotipo nos permite concluir que esta nueva muta-
cion encontrada es patogénica e indica que los fami-
liares afectos padecen diabetes MODY 2 permitién-
donos retirar tratamiento con insulina y sulfonilureas.

Conclusiones:

1. El diagnostico de diabetes MODY2 deberia con-
siderarse en cualquier paciente con diabetes
antes de los 6 meses de edad, diabetes familiar,
DM1 o DM2 con datos no concordantes.

2. El diagnoéstico molecular facilita la optimizacion
de la terapia y en ciertos casos permite retirar el
aporte insulinico y farmacolégico, lo que puede
llevar a una mejor calidad de vida.

SP1/D2D3*-157 Diabetes

GLUCOSURIA COMO CLAVE PARA EL DIAGNOS-
TICO DE SINDROME DE FANCONI-BICKEL EN
PERIODO NEONATAL

M P Babhillo Curieses’, R. Garrote Molpeceres?, M.
Mifiambres Rodriguez?, AP Jiménez Jiménez?, MR
del Real Llorente®, MJ Martinez Sopena?®

(WHospital Clinico Universitario de Valladolid. Servi-
cio de Pediatria. Endocrinologia Pediatrica. ?Hos-
pital Clinico Universitario de Valladolid. ®Centro de
Salud Rondilla. Valladolid

Introduccion:

El sindrome de Fanconi-Bickel (SFB) es una enferme-
dad muy poco prevalente, caracterizada por depdsito
hepato-renal de glucégeno, disfuncion tubular renal
proximal y de la célula pancredtica. Las primeras
manifestaciones clinicas aparecen en torno a los 3-10
meses de vida, siendo caracteristico el raquitismo y
el fallo de medro. Los casos de diagndstico en perio-
do neonatal son escasos, acompafiados en algunas
ocasiones de diabetes precediendo al resto de mani-
festaciones clinicas.
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Caso clinico:

Recién nacida de 19 dias de vida que ingresa por
vomitos. En analitica de orina se detecta glucosuria
+++, llevandose a cabo exploraciones complementa-
rias. Antecedentes familiares: Padres consanguineos,
origen pakistani. Madre enf. De Graves con hipoti-
roidismo actual. Antecedentes personales: Diabetes
gestacional tratada con dieta. Somatometria normal al
nacimiento. Exploracion fisica: normal. Peso 3,300 gr
(-1.85DE), longitud 51 cm (-1.44 DE), perimetro cefa-
lico 36.2 cm (-0.71 DE). Exploraciones complementa-
rias: Hemograma normal. Bioquimica sanguinea: cal-
cio 9,6 mg/dl, fésforo 3,6 mg/dl, vitamina D 32.59 ng/
ml, fosfatasa alcalina 2538 Ul/ml, glucemia 134 mg/d|,
insulina 7.91 pUlml, péptido ¢ 1.10 ng/ml, HbA1c 4%,
resto normal. Analitica de orina: glucosuria, aminoaci-
duria, proteinuria, hipercalciuria, disminucion RTP con
hiperfosfaturia. Microglogulina 2 urinaria > 25 mgl/l.
Monitorizacién continua de glucosa (MCG) (sistema
lpro Medtronic): discreta hiperglucemia postprandial,
con hiperglucemia marcada tras hipoglucemia se-
cundaria a periodos de ayuno (Fig1). Evolucion: Se
inician aportes orales de calcio, HCO3, vitamina D3
y fésforo. Se realiza manejo conservador de las hiper/
hipoglucemias con tomas frecuentes, dieta exenta en
lactosa y MCG en tiempo real para evitar hipogluce-
mias. El estudio genético de gen SLC2A2 confirmo el
diagnéstico mediante la identificacion de una muta-
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cion nonsense (p.Tyr247Ter) en homocigosis (ambos
padres portadores).

Fig 1: MCG en tiempo real.

Conclusiones:

1. La importancia del presente caso clinico radica
en el diagndstico precoz de la enfermedad, lo
cual mejorara previsiblemente el prondstico.

2. La MCG en tiempo real fue fundamental tanto
para conocer los perfiles de glucosa de 24 horas
como para evitar hipoglucemias.

3. Existen numerosas incognitas respecto a la evo-
lucion, debido a la escasez de literatura y a la
variabilidad clinica presente con la misma altera-
cion genética.

SP1/D2D3*-158 Crecimiento

TALLA BAJA, NO SIEMPRE ESCONDE UNA PATO-
LOGIA BANAL

| Diez Lopez, A Rodriguez Quintana, A Sarasua Mi-
randa, S Hermoso Borrajo, ML Arnes Parra, A Le-
cuona Serrano

Seccion endocrinologia infantil - Servicio de Pedia-
tria - HU Araba - Vitoria

Introduccion:

La talla baja es uno de los principales motivos de
consulta en Pediatria. Se define como aquella que
se situa por debajo de -2 desviaciones estandar para
edad y sexo en relacion a la media de la poblacion
de referencia. Hasta en el 80% de los casos no se
encuentra una patologia subyacente, comprendien-
do en su gran mayoria las variantes de la normalidad
como son la talla baja familiar, el retraso constitucional
del crecimiento y desarrollo y la talla baja idiopatica.

Casos clinicos:

Nifio de 5 afios y nifia de 6 afios remitidos para valo-
racion por talla baja sin otros antecedentes de inte-
rés y habiéndose descartado previamente patologia
digestiva, nutricional, renal y metabdlica subyacente.
En la consulta se amplia estudio detectandose en am-
bos casos una velocidad de crecimiento patoldgica,
edad 6sea retrasada y niveles bajos de IGF-1 para su
edad Osea. Ante dichos hallazgos se realiza un test
de secrecion de GH con respuesta patolégica y una
RMN posterior confirmandose un déficit de hormo-
na de crecimiento secundario a una hipoplasia de la
adenohipdfisis. El tercer caso trata de una nifia de 10
anos estudiada en neurologia por estatus convulsivos
en la que se encuentra la misma alteracion hipofisia-
ria en la RMN vy sin otra clinica asociada ademas de
talla baja. En todos los casos se realiza un estudio
hormonal completo de funcion hipofisaria. Detectan-
dose en el primer caso un hipotiroidismo central y en
el ultimo caso una insuficiencia suprarrenal asociada.
Segun protocolo se administraron aquellas hormonas

primarias deficientes con el fin de simular el patrén de
secrecion hormonal fisiolégico recuperando en todos
los casos una velocidad de crecimiento normal.

Conclusiones:

es importante una correcta valoracion del crecimiento
y desarrollo del nifio para detectar aquellos casos en
que la talla baja es secundaria a una patologia subya-
cente. Ante el diagndstico de insuficiencia hipofisaria
es imprescindible el estudio del resto de ejes hormo-
nales, para poder instaurar el tratamiento adecuado
especialmente en aquellas situaciones de estrés don-
de existe riesgo de descompensacion.

SP1/D2D3*-159 Godnadas

HIPOSPADIA CAUDAL CON ESCROTO BIFIDO
COMO FORMA DE PRESENTACION DE DISGE-
NESIA GONADAL PARCIAL DSD46XY (MUTACI()N
DE NOVO EN EL GENNR5A1

| P Fernandez Viseras!, M.A. Santos Mata?, FJ Ma-
cias Lopez?, L.A. Audi Parera®

(MHospital Virgen del Camino.?Hospital Sas Jerez.
de La Frontera. ® Hospital Vall d’Hebron. Barcelona.

Introduccion:

La disgenesia gonadal parcial( DGP)46,XY se ca-
racteriza por genitales externos ambiguos con
0 sin estructuras mudllerianas, con un cariotipo
en el que existe al menos, una linea celular con
cromosomasY,caracterizandose por la determinacion
testicular parcial o imcompleta.

Resumen del caso:

RNAT, varén con diagnéstico prenatal femenino por
edema de genitales externos, sin observarse pene,
que hace sospechar(DSD),en feto considerado muijer.
P2.660g, T48cm PC36cm. Exploracion por érganos y
aparatos anoding, salvo genitales externos con bolsas
escrotales de pequefio tamafio, separadas por com-
pleto a nivel del rafe, testes palpables en ambas bol-
sas con tamario y consistencia normales. Rudimento
peneano, filiforme, meato urinario permeable poste-
rior. Hipospadia gradolV. Ano permeable posterior.

P. Complementarias: Hemograma,iones y gasome-
tria al nacimiento normales. Al tercer dia de vida: LH
0,2miU/ml, FSH 0,49mIU/ml, progesterona6,eng/ml.
Testosterona0,5ng/ml, 170OHprogesterona 2,07ng/ml,
DHEA952,80mcg/dl. Cortisol 9,7mcg/dl, ACTH 44pg/
ml. Inhibina B 148, H.AntimUlleriana 16,9.DHT: 0,28.
AL 7°dia:lLlH  5,17mlU/ml, FSH5,7mIU/ml, pro-
gesterona0,94 ng/ml. Testosterona  0,17ng/ml,
androstendiona0,17ng/ml, DHEA 277,80mcg/dl. Cor-
tisol 13,9 mcg/dl, ACTH 45,4pg/ml. Inhibina B 145,
H.Antimulleriana 16. DHT 0,08.

Control . Gasometria, glucosa, iones, cortisol, ACTH,
170HP normales.

Test HCG 500Ul (3 dosis) (basal) LH:6,98mU/mI, FSH:
7,28 mU/ml, progesterona 0,08ng/ml. Testosterona
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2,27ng/ml, androstendiona 0,17ng/ml, H. Antimille-
riana >21. Dihidrotestosterona 0,07. Cociente testos-
terona/androstendiona: 12,2; CocienteTestosterona/
dihidrotestosterona 32,4. Control a los 7 dias (24 h tras
Ultima dosis): Testosterona 4,1 ng/ml,androstendiona
0,32ng/ml, DHT.0,1,Testosterona/androstendiona: 13;
Cociente Testosterona/DHT: 41.

Cariotipo 46XY

Gen SRY positivo

Ecografia testicular: Testes y epididimos en bolsas es-
crotales de tamano y ecoestructura normales. Parece
observarse estructura peneana de ecoestructura nor-
mal. En pelvis no Utero ni anejos.

Estudio genético: Mutacion de novo en el
genNR5A1(proteina SF1), que puede explicar el DS-
D46XY. Es ademas portador de mutacion en hemici-
gosis en DNA5238, genMAMLD1(CXOrf6),heredado
de su madre.

Conclusiones / Comentarios:

1. El SF-1 es un receptor nuclear y regulador de
muchos genes implicados en el desarrollo su-
prarrenal y gonadal, la esteroidogénesis y el eje
reproductivo, por lo que los pacientes afectados
pueden tener también insuficiencia suprarrenal.

2. Presentamos un caso (DGP 46,XY) con muta-
cionNR5A1 (proteina SF1), con funcion adrenal
normal y niveles basales bajos de testosterona
y DHT, con hormona antimulleriana e inhibina B
normales, con buena respuesta a tratamiento con
testosterona

3. El tratamiento precisa de un abordaje multidisci-
plinar, seguimiento de gonadotropinas en puber-
tad, asi como asesoramiento de los padres.

SP1/D2D3*-160 Suprarrenales

ENFERMEDAD DE CUSHING CON RESONANCIA
MAGNETICA NORMAL: UN RETO DIAGNOSTICO
Y TERAPEUTICO

A Torralbo Carmona, A.M. Gonzalez Lépez, M. Gar-
cia Dominguez, E. Garcia Garcia

Hospital Virgen del Rocio / Endocrinologia Pediatri-
ca, Sevilla

Introduccion:

La enfermedad de Cushing (adenoma hipofisario pro-
ductor de ACTH) es la causa mas frecuente de hiper-
cortisolismo enddgeno en nifios y adolescentes. En
ocasiones la neuroimagen no llega a ver el adenoma,
constituyendo un reto su diagndstico y tratamiento.

Caso clinico:

Mujer de 9,25 afios sin antecedentes de interés que
consulta por ganancia ponderal en los ultimos cua-
tro afios, enlentecimiento del crecimiento y acumulo
de grasa en la espalda. A la exploracion talla 128,6
cm (p12), peso 43,5 kg, IMC 26,3 kg/m2 (+2,75 DE),
cintura 88 cm (+4.21 DE), TA 100/60 mmHg, desarro-

llo puberal estadio Il, acantosis nigricans en cuello,
giba “de bufalo”, cara de “luna llena”, no estrias. Se
diagnosticé de hipercortisolismo por presentar ele-
vados el cortisol libre urinario (1666 nmol/24 horas) y
salivar nocturno (14 nmol/L), asf como no suprimido
el cortisol plasmatico tras 1 mg de dexametasona
(324 nmol/L).

El origen hipofisario lo orientaron los niveles de ACTH
no suprimidos (45 pg/mL), el cortisol plasmatico su-
primido tras 8 mg de dexametasona (44 nmol/L) y el
cortisol y la ACTH elevados tras estimulo con desmo-
presina (1080 nmol/L y 123 pg/mL, respectivamente).
La RMN (3 tesla) hipofisaria fue normal. El cateterismo
de senos petrosos inferiores mostré un gradiente en la
secrecion de ACTH basal (periferia 44, seno derecho
47, seno izquierdo 342 pg/mL) y tras desmopresina
(periferia 105, seno derecho 122, seno izquierdo 1937
pg/mL). Tras tratamiento con ketoconazol se realiza
una exploracion neuroendoscopica de la silla turca,
region periselar y senos cavernosos sin hallazgos y
una hemihipofisectomia entrando la nifia en insufi-
ciencia suprarrenal durante los 18 meses siguientes
y sin otras alteraciones hipofisarias en 24 meses de
evolucion, manteniéndose en remision. El examen
anatomopatolégico tampoco encontré el adenoma.

Comentarios:

En la enfermedad de Cushing las pruebas funciona-
les orientan al origen hipofisario y el cateterismo de
senos petrosos inferiores lo confirma, aunque la neu-
roimagen sea normal. La cirugia transesfenoidal es el
tratamiento de primera eleccion. Mediante abordaje
endoscopico se consigue una vision mas amplia en
busca de un adenoma periselar o en el seno caver-
noso. En caso de no encontrarse se recomienda una
hemihipofisectomia del lado secretor.

SP1/D2D3*-161 Metabolismo y Nutricion

EXCESO DE PESO INFANTIL EN NUESTRO CEN-
TRO DE ATENCION PRIMARIA

M Escola Llop, M. Pérez Celma

(MHospital Verge de la Cinta, Tortosa/Pediatria.
@CAP Roquetes. Roquetes

Introduccidn y objetivos:

El exceso de peso es un problema de salud que esta
aumentando entre la poblacién infantil. Su diagndéstico
precoz y tratamiento, permitiria mejorar la calidad de
vida de estos pacientes y reducir el riesgo de sufrir
Sindrome metabdlico.

El objetivo es conocer la prevalencia de exceso de
peso en nuestra poblacion, protocolizar el manejo de
dicha enfermedad y disminuir su prevalencia.

Metodos:

Se revisa los datos antropométricos (IMC) de la ulti-
ma revision de nuestros pacientes. Se clasifican en
pacientes con bajo peso, normopeso, sobrepeso y
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obesidad, segun los datos del Estudio Espafiol de
Crecimiento 2010. Se define pacientes con bajo peso
aquellos con IMC < P3, normopeso de P3 a P85, so-
brepeso 2 P85 y obesidad 2P98. Se clasifica los pa-
cientes en lactantes (< 2 afios), preescolares (2 a 5
afos), escolares (6 a 11 afios) y adolescentes (12 a
15 afios). Se analizan los datos con el programa SPSS
22.0.0, mediante el test T-Student y ANOVA. Se consi-
dera significativa P < 0,05.

Resultados:

Se ha incluido 895 pacientes de entre 1 mes y 15
afos, de ellos el 51,5% son nifios y 48,5% nifas.
Tienen exceso de peso 128 (14,3%), siendo obe-
sos 37 (4,1%) y 91 (10,2%) tienen sobrepeso. De
los pacientes con obesidad el 56,8% son nifios y
43,2% nifias; de los que tienen sobrepeso, el 41,8%
son nifios y el 58,2% son nifias. El exceso de peso
en lactantes es del 10,9%, en preescolares del
12,7%, en escolares del 17,5% y en adolescen-
tes del 12,3%. La relacion entre intervalo de edad
y percentil de IMC es significativa (P = 0,011), en
cambio la relacién entre sexo y percentil de IMC no
es significativa (P = 0,553).

Conclusiones:

En nuestra poblacion el exceso de peso es menor que
en la Encuesta nacional de salud de 2012 (27,9%),
que en el estudio Aladino publicado en 2013 (43,0%)
y también comparandola con el estudio Enkid publi-
cado en 2005 (26,3%).

El exceso de peso es mayor en la etapa escolar, pe-
riodo en el que el entorno familiar es decisivo para
establecer unos habitos de estilo de vida saludables.

SP1/D2D3*-162 Miscelaneas

DOS EPISODIOS DE DILATACION GASTRICA Y
SINDROME COMPARTIMENTAL ABDOMINAL EN
UN NINO CON SINDROME DE PRADER-WILLI

R Corripio Collado’, C. Blat?, E. Busquets?, T. GilP,
A. Caixas? E. Gabau?

(WUnidad de Endocrinologia Pediatrica, Servicio
de Pediatria. Unidad Multidisciplinar de Atencion
a Enfermedades Raras: Sindrome de Prader Willi.
Parc Tauli. ®Parc Tauli Hospital Universitari. Institut
d’Investigacio i Innovacio Parc Tauli ISPT. Universi-
tat Autonoma de Barcelona. Sabadell

Antecedentes:

El sindrome de Prader-Willi (SPW) es un trastorno
genético raro caracterizado por hipotonia muscular
neonatal y dificultades de alimentacion, seguidas de
apetito insaciable, hiperfagia y obesidad, junto con
deterioro intelectual leve-moderado. EI comporta-
miento de busqueda de alimentos de los individuos
afectos y el vaciamiento gastrico tardio pueden con-
ducir a dilatacion gastrica con necrosis y perforacion
subsecuentes.

Caso clinico:

se trata de un nifo de 6 afios diagnosticado de Sin-
drome de Prader-Willi en periodo neonatal debido a
hipotonia muscular en tratamiento con hormona de
crecimiento desde los 20 meses de edad. Presentd
dos episodios de dilatacion gastrica rapidamente pro-
gresivas gue condujeron a hipertension abdominal y
shock secundario a los 2 y 5 afios de edad respectiva-
mente. No consumié gran cantidad de alimentos antes
de ninguno de los episodios, y tuvo dolor abdominal y
vomitos en ambas ocasiones. Al llegar a urgencias, se
coloco una sonda nasogastrica y se realizd aspiracion
del material alimenticio. La radiografia abdominal y la
tomografia computarizada revelaron dilatacion géastrica
masiva. Fue admitido en la Unidad de Cuidados Inten-
sivos Pediatricos y después de un periodo variable de
ayuno, tolerd la ingesta oral y pudo ser dado de alta.

Comentarios:

1. La dilatacion géstrica por gastroparesia es una
complicacion poco frecuente en el nifio con SPW

2. Setrata de una situacion potencialmente mortal

3. La presencia de vomitos o dolor abdominal son
signos de alta sospecha de dilatacion gastrica en
el paciente con SPW.

SP1/D2D3*-163 Hipotalamo-Hipdfisis

SINDROME ROHHAD: UN RETO DIAGNOSTICO

L Rey Cordo, Héctor Rios Duro, Laura Garcia, Aida
Del Campo, Jose Luis Chamorro Martin,

Hospital Alvaro Cunqueiro. EOXI Vigo. Servicio de
Pediatria

Introduccion:

El sindrome Rohhad es una entidad infrecuente, ca-
racterizada por: Obesidad de comienzo precoz y ra-
pida evolucion, Hipoventilacion central, Alteraciones
hipotalamicas (hipernatremia / hiponatremia o ambas,
déficit de hormona de crecimiento, déficit de ACTH,
alteraciones tiroideas, hiperprolactinemia, pubertad
retrasada/ausente), Disregulacion térmica, Alteracio-
nes sistema nervioso auténomo (estrabismo, altera-
ciones pupilas, constipacion, bradicardia), Tumores
de la cresta neural (ganglioneuromas).

Caso clinico:

Vardn de 3 afios enviado a consulta por hipotiroidis-
mo subclinico (TSH 10 mUI/mL), detectado en estudio
por estrefiimiento y episodios de distension abdomi-
nal. Antecedentes familiares y personales sin interés
relacionado.

Exploracion fisica: Datos somatométricos: Talla 93.6
cm (-1.14 DS); Peso 17.6 Kg (+1.03 DS) IMC 20.09
Kg/m2. Obesidad generalizada, de predominio abdo-
minal. Genitales masculinos prepuberales normales.
No acantosis. Resto de exploracion sin hallazgos sig-
nificativos. Se inicia terapia con levotiroxina y medidas
de dieta y ejercicio fisico.
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En siguientes controles analiticos se detecta hiperna-
tremia (sodio 152 mEqg/L) aislada, asintomatica. En la
exploracion fisica destaca sudoraciéon profusa, piel
fria y sudorosa, cianosis periférica, estrabismo. Obesi-
dad en aumento a pesar de las medidas instauradas.
A los 5 afios 3 meses ingresa en la Unidad de Cui-
dados Intensivos por sospecha de cuadro encefa-
litico: tras sedacion para realizar punciéon lumbar,
presenta depresion respiratoria que precisa venti-
lacion mecanica, Hipotension que precisa soporte
inotrépico y se evidencia hipoventilacion central,
hipertermia central con picos febriles, sudoracion
profusa, cianosis acra y alteraciones iénicas (hipo-
natremia/hipernatremia)

Durante este proceso recibe tratamiento con corti-
coides endovenosos. Al completar retirada presenta
empeoramiento clinico: en la analitica se evidencia hi-
ponatremia, T4 Libre 0.83 ng/100 mL; TSH 0.38 mcUl/
mL; ACTH <2 pg/mL; Cortisol 6.2 mcg/100 mL, Pro-
lactina <0.5 ng/mL. Se inicia hidrocortisona con mejo-
ria clinica evidente en pocas horas.

Al alta hospitalaria recibe tratamiento con levotiroxi-
na e hidrocortisona a dosis de 12 mg/m?.

En el seguimiento posterior mantiene obesidad, se
confirma déficit corticotropo, hiperprolactinemia y
déficit de hormona de crecimiento. La polisomno-
grafia sugiere hipoventilaciéon central e inicia trata-
miento con ventilacion no invasiva nocturna. Recibe
tratamiento con toxina botulinica por estrabismo.

Conclusion:

El sindrome Rohadd es una entidad poco conocida,
con importantes manifestaciones endocrinoldgicas.
Actualmente el diagnostico es Unicamente clinico
dado que no se ha descrito su base genética.

SP1/D2D3*-164 Suprarrenales

PUBERTAD PRECOZ EN NINOS. A PROPOSITO
DE UN CASO

M Hernandez Herrero, R. Monne Gelonch, R. Closa
Monasterolo

Hospital Universitari Joan XXIII. Tarragona

Exposicion del caso:

Nifio de 3afios y 3meses con pubarquia y aumento
del pene. Niega antecedentes personales ni familia-
res de interés. EF: testes en bolsa infantiles, minimo
vello pubiano y pene de 5cm de longitud y 7.5cm de
circunferencia. EO corresponde a edad cronolégica
y A/S con leve aumento de testosterona (1.32nmol/l)
con 17Hprogesterona, betaHCG y gonadotrofinas
normales.

A los 4 afios y 7 meses presenta aumento de ve-
locidad de crecimiento con Tanner P2, G4, testes
infantiles y acné facial. EO 8afios. A/S: testostero-
na 11.6nmol/l, androstendiona 14.2nmol/l, DHEAs
2.58umol/l y cortisol, gonadotrofinas, funcién tiroi-
dal y test de ACTH normales. Ecografia abdominal:

tumoracion suprarrenal derecha. Ante la orientacion
de tumor corticosuprarrenal (TCS) se traslada a
centro de referencia donde se confirma el diagnos-
tico mediante TAC. Estudio de extension negativo.
Reseccion quirdrgica del tumor sin incidencias.
Anatomia patolégica: pieza de 3.4x3x1.5cm y 125¢g
compatible con carcinoma. No se indica tratamien-
to con quimioterapia ni radioterapia. A/S posteriores
con disminucion muy importante de andrégenos
suprarrenales.

-
L]
L)
L]
.
-
-
L]
L]

TAC. Tumor corticosuprarrenal derecho

Discusion y conclusion:

Se considera pubertad precoz la aparicion de ca-
racteres sexuales en nifio <9a. Puede deberse al au-
mento de secrecion de gonadotrofinas y esteroides
sexuales (PPC) o aumento de esteroides sexuales
sin incremento de gonadotrofinas (PPP). El volumen
testicular nos orientara hacia una etiologia central o
periférica.

La PPP se debe a aumento de esteroides sexuales
suprarrenales o testiculares secundario a tumores, o
menos frecuente, la secrecion de betaHCG en el he-
patoblastoma, la hiperplasia suprarrenal congénita y
la testotoxicosis.

Existen dos grandes grupos de tumores originados en
la glandula suprarrenal, los tumores corticosuprarre-
nales (corteza) y los feocromocitomas (médula).

Los TCS son raros en nifios. Mayor incidencia
en<10a, mejor pronodstico <4ay predominancia en
nifias. La reseccion completa del tumor es curati-
va, mientras que la presencia de metéastasis tiene
mal prondstico. Pueden ser esporadicos o bien
asociados Sd de Li-Fraumeni, sindrome de Bec-
kwith-Widemann, MEN 1 y poliposis adenoamto-
sa familiar. Mayor incidencia en sudeste de Brasil
(Curitiba) relacionado con una mutacién en el gen
supresor p53.

En conclusién, ante la sospecha de pubertad pre-
coz en el nino, las exploraciones complementarias
no deberan demorarse por la alta frecuencia de or-
ganicidad que presentan.
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SP1/D2D3*-165 Gonadas

CARACTERIZACION CLINICA Y GENETICA DE UN
PACIENTE CON ALTERACION EN EL GEN NR5A1
A Vela Desojo’, |. Martinez de LaPiscina Martin?,
G. Perez de Nanclares LeaP, A. Rodriguez Este-
vez®, |. Rica Echevarria®, L. Castafio Gonzalez®

(MWEndocrinologia Pediatrica, Hospital Universitario
Cruces. @Investigacion en Genética y Control de
Diabetes y Enfermedades Endocrinas. Instituto de
investigacion Sanitaria BioCruces, UPV/EHU, CI-
BERER, CIBERDEM. Barakaldo. ©®Endocrinologia
Pediatrica, Hospital Universitario Cruces, Barakaldo

Introduccion:

El Factor esteroidogénico 1 (SF-1), codificado por el
gen NR5AT, regula genes implicados en la determina-
cion sexual masculina, como son SOX9 y AMH, en la
movilizacion de colesterol y sintesis de hormonas este-
roideas, como 3 HSD, y la biosintesis de andrégenos,
como INSL3. Alteraciones en NR5A1 dan lugar a un
amplio espectro de fenotipos en individuos 46XY que
incluyen la disgenesia gonadal completa con o sin fallo
adrenal, infertilidad masculina, anorquia o hipospadias.

Objetivos:

Descripcion clinica y molecular de un caso clinico con
diagndstico de Hipospadias extremo, micropene y es-
croto bifido.

Paciente y métodos:

Paciente varén con cariotipo 46XY que al nacimiento
presentd hipospadias proximal, micropene, falta de
descenso testicular bilateral y escroto bifido. Analitica
hormonal al mes de vida: LH: 2,5 mU/ml, FSH: 3,7 mU/
ml, Testosterona: 67,5 ng/ml, DHT: 1,7 ng/ml, DHEA-S:
400 ng/ml, Cortisol: 10,4 mcg/dl. Ecografia abdomino-
pélvica sin hallazgos. Buena respuesta del pene al
tratamiento con Testosterona.

Un tio paterno presentd hipospadias extremo al na-
cimiento. Aparentemente no hay ningun otro antece-
dente clinico de interés.

La caracterizacion molecular del paciente se realizd
en linea germinal utilizando la secuenciacion masiva
en un panel de genes. La confirmacion del resultado y
el analisis familiar se realiz6 mediante PCR y secuen-
ciacion Sanger.

Resultados:

En el paciente se detectd en heterozigosis la muta-
cion ¢.250C>T, p. Arg84Cys en el gen NR5A1. Dicha
alteracion ha sido previamente descrita y asociada a
disgenesia gonadal XY por Reuter AL et al (2007). Es-
tudios funcionales han demostrado que p.Arg84Cys
disminuye la afinidad del lugar de union al DNA y la
actividad transcripcional de SF-1.

Su madre con menopausia precoz, hermano sano,
tia materna con alteraciones menstruales, tio materno
con hipospadias y abuelo materno sano y fértil tam-
bién presentaron la mutacion en heterozigosis.

Conclusiones:

Nuestros resultados coinciden con estudios pre-
vios en que la compleja penetrancia, expresividad
y herencia de las alteraciones encontradas en el
gen NR5A1, dan lugar dependiendo de la muta-
cion a fenotipos que abarcan en pacientes 46 XY,
desde disgenesia gonadal completa a portadores
totalmente asintoméaticos, mientras que en pacien-
tes 46 XX dan lugar a formas leves como insufi-
ciencia ovérica primaria.

SP1/D2D3*-166 Tirdides

TIROIDECTOMIA PROFILACTICA EN MEN 2A

E Artola Aizalde, G Ormazabal Gaztafiaga, M Ruiz
del Castario Unceta-Barrenechea, V Cancela Muriiz

Hospital Universitario Donostia

Introduccion:

Los tumores neuroendocrinos constituyen un
grupo heterogéneo de neoplasias con una pre-
valencia que se estima entre 2-20 casos/100.000
habitantes. El sindrome MEN 2A suele debutar en
la edad pediatrica y se caracteriza por la triada
carcinoma medular de tiroides (CMT) (95-100%),
feocromocitoma (40-50%) e hiperparatiroidismo
primario (10-20%). EL CMT es generalmente la pri-
mera manifestacion clinica.

Caso clinico:

Paciente varon de 14 meses remitido a la consulta
de endocrinologia infantil para estudio por antece-
dentes familiares de MEN2A (caso indice abuela
paterna afecta de feocromocitoma y CMT y padre
portador de mutacion patolodgica del gen RET, ti-
roidectomizado). Se encontraba asintomatico y las
pruebas complementarias (analiticas sanguineas
y ecografia tiroidea y abdominal) fueron normales
menos una calcitonina discretamente elevada, 22.3
pg/mL [0-14]. Se realizé estudio genético y se loca-
liz6 la mutacion familiar ¢.1900T>C/ p. Cys 634Arg
en el exon 11 del protooncogen RET en heterozigo-
sis. Ante mutacion considerada de alto riesgo se-
gun la ultima clasificacién de la American Thyroid
Association, se decide tiroidectomia profilactica
que se realiza a los 18 meses de edad. La anatomia
patolégica mostré foco de hiperplasia de células C
(morfolégicamente similares a las células del CMT
in situ). Actualmente sigue tratamiento hormonal
sustitutivo con levotiroxina y se encuentra asinto-
méatico con adecuado control.

Comentarios:

Actualmente en la mayoria de los casos familiares el
diagnostico del MEN 2A se realiza de manera precoz
por técnicas genéticas. La tiroidectomia profilactica
precoz es la mejor opcidn para prevenir el carcinoma
medular tiroideo.
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SP1/D2D3*-167 Diabetes
HIPERPROLACTINEMIA SECUNDARIA A FARMA-
COS Y DIABETES MELLITUS TIPO 2 EN UNA MIS-
MA PACIENTE. PRESENTACION DE UN CASO Y
ACTUALITZACION

M Herbandez Herrero, R. Monne Gelonch, R. Closa
Monasterolo

Hospital Universitari Joan XXIIl. Tarragona

Exposicion del caso:

Nifa 14 afios presenta galactorrea e irregularidades
menstruales de Smeses de evolucion. Sigue contro-
les por psiquiatra, tratamiento con fluoxetina y lorme-
tacepam hace 2 afios. Refiere cefaleas ocasionales.
Menarquia 10afios. No AF de interés. EF: obesidad,
estrias en mamas, no hirsutismo, no galactorrea, tan-
ner adulto. A/S seriadas prolactina 32 y 53ng/ml. Eco-
grafia con ovarios aspecto poliquisitco. RNM cerebral
normal. Suspendemos tratamiento psiquiatrico y en
control, prolactina (pool) normal. A los dos meses,
desaparicion casi completa galactorrea, persisten
irregularidades, iniciamos ACO. Glicemias en ayunas
118-153mg/d|, postprandiales 133-215mg/dl. Clinica
de polidipsia y poliuria. A/S: autoinmunidad DM ne-
gativa, péptidoC 2,64ng/ml, insulina 34mUl/L, HbA1C
5,2%. Iniciamos metformina 850mg/dia con buena
tolerancia. A los 2 meses, glicemias en ayunas 80-
100mg/dl, postrandiales < 140mg/dl.

Discusion:

Hiperprolactinemia es el aumento de prolactina en
nifias >25pg/L y >20ug/L en nifios. Mayoritariamen-
te secundaria a farmacos, aunque hay que descartar
enfermedad crénica renal/hepatica, hipotiroidismo,
embarazo, enfermedad HT-HF(los prolactinomas en la
infancia son raros). Los inhibidores de la recaptacion
de serotonina pueden ser una causa, aumentando la
serotinonia en el espacio sinaptico y disminuyendo la
actividad dopnaminérgica via receptor de serotonina
5-HT2. Méas frecuente mujeres, media de edad de
39,7+13,5an0s. Suele aparecer 3x5meses del inicio
del tratamiento. Habitualmente presentan galactorrea,
menos frecuente mastodinia y amenorrea. El trata-
miento es la exclusion del farmaco.

La prevalencia global DM2/prediabetes esta aumen-
tando secundario al aumento global de la obesidad.
Edad media de 13,5afios coincidiendo con el pun-
to de mayor resistencia a la insulina puberal. Mayor
frecuencia en nifias. Raro en caucasicos y mayor
en asiaticos, hispanos, americanos no blancos. Las
comorbilidades aparecen mas tempranamente que
DM1 y que adultos con DM2. La Hb1AC es un buen
predictor de riesgo DM2 y ayuda a identificar estados
de prediabetes, aumentando la sensibilidad y espe-
cificidad si afiadimos glucosa plasmatica en ayunas.
El tratamiento se basa en cambios en los estilos de
vida. Solo la metformina y la insulina, juntas o en mo-
noterapia, estan aprobadas en pediatria. Algunas pu-

blicaciones relacionan la administracion de ACO con
alteracion del metabolismo hidrocarbonado.

Conclusion:

Algunas patologias endocrinoldgicas son claramente
de etiologia yatrogénica o se agravan con el trata-
miento farmacoldgico.

SP1/D2D3*-168 Displasias dseas

SINDROME DE KLINEFELTER Y... ; TALLA BAJA?

L Galan Bueno', H. Gonzalo PascuaF, E. Gil Poch?,
A. Hernanz Lobc?, M. Sanz Fernandez?, MD. Rodri-
guez Arnac?

(WHospital Perpetuo Socorro-Materno Infantil de Ba-
dajoz, Servicio de Pediatria y sus Areas especificas.
@Hospital General Universitario Gregorio Marafion.
Madrid. ® Hospital Perpetuo Socorro-Materno Infan-
til. Badajoz.

Introduccion:

Presentamos en el caso de un paciente varon remi-
tido a la Unidad de Metabolismo y Desarrollo a los 3
afios de vida para valoracion por Sindrome de Klin-
efelter y talla baja.

Antecedentes personales:

e Embarazo controlado, diagndstico prenatal de
criptorquidia y macrocefalia. Parto eutécico a las
40 semanas, no reanimacion. PRN 3.500 gr. LRN
52 cm. PC 37 cm (percentiles normales).

e Desde el nacimiento criptorquidia bilateral, hidro-
cefalia (portador de VDVP desde los 2 meses de
vida), miocardiopatia hipertréfica obstructiva asi-
métrica y estenosis pulmonar.

e Sucesivos cariotipos realizados a los 8 dias, 2 y
18 meses de vida, son diagnoésticos de Sindrome
de Klinefelter (47 XXY).

e Desde la primera infancia talla por debajo del
percentil 3.

Exploracion fisica en primera visita: peso 14.1 kg (p27,
-0.64DE). Talla 86 cm (p<1, -3.39DE). Destaca macroce-
falia con frente prominente y proctosis ocular, pabellones
auriculares rotados de implantacion baja, cuello corto,
térax carinatum superior y escavatum inferior, mamilas
separadas. Teste derecho no palpable, izquierdo ingui-
nal, pene 2 cm. Piernas varas. Soplo sistolico I-I11/VI.

En sucesivos controles mantiene tallas por debajo del p1.

Dentro del estudio que se realiza, se incluye:

®  Serie 6sea: epifisis proximales femorales irregula-
res y pequefias con estructura ésea normal (ca-
beza femoral hipodesarrollada), hallazgos com-
patibles con una Displasia de Meyer. Edad 6sea
retrasada 2 anos.

e (Genética molecular para el gen PTPN11, normal.
Estudio del gen RAF1: alteracion que codifica el
cambio p.Ser257Leu.
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Comentario:
Nuestro paciente presenta un fenotipo compatible con

Sindrome de Leopard. Cerca del 1/3 de los Leopard
que son negativos para el gen PTPN11, muestran alte-
raciones del gen RAF1. El sindrome de Leopard entra
dentro de las rasopatias. El Klinefelter es una cromo-
somopatia relativamente frecuente. Cada sindrome se
produce por fenébmenos diferentes y su presentacion
conjunta es muy rara pero posible. Ademas, presenta
una Displasia de Meyer (cuyo origen es desconoci-
do). El sindrome de Leopard y la displasia de Meyer
condicionan la talla baja de nuestro paciente.

SP1/D2D3*-169 Gonadas

AMENORREA SECUNDARIA EN CONTEXTO DE
UNA INFECCION ViRICA

M F Cabrera Guedes, J.M. Galvarro Marin, M. Vaz-
quez Piqueras, V. Guerra Martin, R. Sudrez Ramirez,
J.P. Gonzélez Diaz

Hospital Universitario de Canarias (HUC). Santa
Cruz de Tenerife

Introduccion:

El hipogonadismo hipergonadotréfico se debe a una
reduccion en la produccion y accion de los esteroi-
des sexuales. Las causas pueden ser congénitas y
adquiridas, incluyéndose en este grupo la ooforitis,
fallo ovarico prematuro idiopatico o secundario (en-
fermedades sistémicas, toxicos...).

Caso clinico:

Mujer de 13 afios remitida por ausencia de ciclos
menstruales de 8 meses de evolucion, presentando
hasta entonces ciclos regulares. La amenorrea coin-
cidié con una infeccion por herpes zoéster oftalmico
tratada con Valaciclovir.

Antecedentes personales:

- RNT (38 sem), peso: 2950 g (Pc 47); longitud: 49,5
cm (Pc 57).

- En seguimiento por Digestivo: celiaquia con buen
control (debut en a los 11 afios y 6 meses).

- Menarquia: 10 afios. Desarrollo puberal normal.

Antecedentes familiares: no patologias autoinmunes
ni problemas de fertilidad.

A la exploracion fisica presenta: fenotipo normal;
peso: 47.7 kg (p39, -0.29 DE), talla: 152.3 cm (p23,
-0.77 DE), IMC: 20.56% (p50), TA 100/60 mmHg. No
bocio ni signos de virilizacion. Estadio Tanner 4.

Se solicita de forma inicial:

Hemograma: Hb 13,8 g/dl. leucocitos y plaguetas
normales. Bioquimica: BUN 19 mg/dl, creatinina, io-
nes y transaminasas normales.

Perfil hormonal (11/04/16): TSH 2,39 mUl/l y T4 1,06
ng/ml, Ac tiroideos negativos. Prolactina basal 18,10
ng/ml, insulina basal normal. Cortisol basal 15,5 ug/
dl, 17-OH-Progesterona 1,9 ng/ml, DHEA-S normal,
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Progesterona 0,25 ng/ml. Anticuerpos celiaqufa ne-
gativos. LH 24,2, FSH 9,21 mUIl/ml y 17-beta-estra-
diol <20 pg/ml.

" OP:I ,\l_:gh]; AL FSH (mUl/ml) LH (mUI/ml) %%;I%EEI
07/12/2015 10,5 258 41,7
11/04/2016 9,21 242 <20
10/05/2016 10,30 25 34,50
11/11/2016 991 20,90 22.50

Ante hallazgos de hipogonadismo hipergonadotropi-

co, se completa el estudio:

e  Cariotipo: 46, XX.

e Ecografias pélvicas seriadas: sin patologia ane-
xial apreciable.

e Rxcarpo (MO): lineas metafisarias fusionadas.

e RMN pélvica: ovarios de tamafio y morfologia
normales. No captaciones patologicas.

e  Perfil hormonal: hipogonadismo hipergonado-
tropico (Tabla).

Dado el antecedente de infeccion virica por
herpes zoster y los resultados presentados, se
sospecha una posible ooforitis secundaria reali-
zandose seguimiento conjunto con Ginecologia,
pautandose en la ultima visita tratamiento hormo-
nal sustitutivo.

Conclusiones:

A pesar de no disponer de evidencias suficien-
tes, las infecciones virales podrian ocasionar una
ooforitis que ocasione un fallo ovarico. El manejo
terapéutico debe ser multidisciplinario, enfocado
particularmente a la terapia de reemplazo hormonal
y prevencion de sus complicaciones (cardio-vascu-
lares, pérdida masa 6sea, psicologicos).

SP1/D2D3*-170 Diabetes

DOS NUEVOS CASOS DE DIABETES LATENTE
AUTOINMUNE EN EL JOVEN

A M Ascaso Matamala, A. Calero Polanco, P. Jime-
nez Torres, R. Lanuza Arcos, M. Llorente Cereza, G.
Bueno Lozano

HCU Lozano Blesa, Zaragoza

Introduccion:

La diabetes tipo LADA (Latent Autoinmune Diabetes
of Adult) rene como criterios diagndsticos: inicio
a partir de los 30 afios, presencia de anticuerpos
anti-GAD acompafiados o no de otros anticuerpos
pancreaticos y ausencia de necesidad de insulino-
terapia en el debut de la enfermedad. Pocos son los
casos publicados de diabetes latente autoinmune
en la juventud (LADY).

Casos clinicos:

Mujer de 12 afios, remitida por glucemia en ayunas
(182 mg/dl) en ausencia de sintomas cardinales.
Dicha analitica fue realizada por antecedentes fa-
miliares de enfermedad celiaca. Exploracion fisica:
peso: 60 kg (P91, +1,39 DE), talla: 148,5 cm (P28,
-0,61DE) e IMC: 27,2 kg/m2 (P98, +2,15 DE). Tanner
IV. Analitica: HbA1c 7,8%, insulina 5,39 microU/ml,
péptido C 1,7 ng/ml. Anticuerpos anti-GAD negati-
vos, HLA DQ2, DQ8, DR4 positivos. Estudio gené-
tico MODY 2, 3 negativos. Perfil glucémico estable,
se indicaron medidas nutricionales y actividad fisica
regular, normalizandose HbA1C y no se evidencian
mas hiperglucemias. A los tres afios de seguimiento,
se objetivan hiperglucemias en ayunas (151-164 mg/
dl), HbA1c 6,1 %, anticuerpos anti-GAD positivos,
péptido C 0,7 ng/ml. Se inicia insulinoterapia sub-
cutéanea, manteniendo buen control glucémico tres
afios después con dosis maxima de 0.2 Ul/kg.
Varon, 7 afos de edad, remitido por glucemia en
ayunas (238 mg/dl) en el curso de un cuadro de do-
lor abdominal. No sintomas cardinales. Anteceden-
tes familiares de diabetes tipo 2.

Exploracion fisica: Peso: 32,4 kg (P88, +1,22 DE). Ta-
lla: 127 cm (P63, +0,35 DE). IMC: 20.1 kg/m2 (P92,
+1,42 DE). Tanner |. HbA1c 5,6 %, insulina 8 microU/
ml, péptido C 0,54 ng/ml. Anticuerpos anti-GAD ne-
gativos, HLA DQ2, DR3 positivo. Estudio genético
MODY 2, 3 negativos. Glucemia tras sobrecarga oral
de glucosa, 351 mg/dl. Perfil glucémico estable. A
los 3 afios de seguimiento, HbA1c 7,8%, hipergluce-
mias aisladas, anticuerpos anti-GAD positivos y pép-
tido C <1 ng/ml. Se inicia insulinoterapia con dosis
maxima 0.4 Ul/kg hasta el momento.

Conclusiones:

Aunqgue la tipo 1 sigue siendo la forma de diabetes
mas prevalente en la infancia, la diabetes tipo LADY
en la infancia existe, su progresion es lenta y la insu-
linoterapia se puede retrasar hasta afios después de
su sospecha diagnostica.

SP1/D2D3*-171 Godnadas

SINDROME DE REGRESION TESTICULAR: A
PROPOSITO DE UN CASO

J Gonzélez de Buitrago Amigo’, S. Mufioz Pérez’,
N. Camarena Pavon', M.J. Lépez Cuesta?, A.Y. Mo-
lina Caballero®, J. Solares Cambres?

(Servicio de Pediatria. Hospital San Pedro de Al-
cantara. Cédceres.®?Servicio de Neonatologia. Hos-
pital San Pedro de Alcantara. Caceres. ®Servicio
de Cirugia Pediatrica. Hospital San Pedro de Alcan-
tara. Cédceres. “Servicio de Anatomia Patoldgica.
Hospital San Pedro de Alcantara. Cédceres.

Introduccion:
El sindrome de regresion testicular constituye una en-
tidad infrecuente consecuencia de una degeneracion
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prematura de los testes durante la vida intrauterina.
Su etiologia es discutida, habiéndose involucrado
causas genéticas, mecanicas, vasculares o teratdge-
nas. El espectro clinico es variable dependiendo del
momento de la involucion, desde testes rudimenta-
rios, micropene o criptorquidia aislada si la degenera-
cién ocurre tardiamente en la vida fetal hasta genitales
femeninos si tiene lugar de forma muy precoz.

Caso clinico:

Lactante de 3 meses derivado desde Neonatologia
por testes de pequefio tamafio objetivados en explo-
racion en primeras 24 h de vida. Gestacion y parto
normales. RNT de peso y longitud adecuados. Perio-
do neonatal normal. Pruebas metabdlicas normales.
No consanguinidad. Sin antecedentes familiares de
interés. Aporta en primera visita cariotipo (46, XY)
y analitica a los 26 dias: LH y FSH elevadas (60 y
120 mUl/ml respectivamente), testosterona total nor-
mal. Exploracion fisica: pene normoconfigurado de
2,5 cm longitud, bolsas escrotales hipoplasicas con
goénadas < 1 cc; resto normal. Estudio hormonal (5
meses): FSH y LH muy elevadas (20 y 170 mUl/ml),
testosterona total baja, AHM baja (casi indetecta-
ble). Test de estimulacién con HCG: sin respuesta.
Ecografia abdémino-pélvica normal. Ecografia es-
crotal: testes de pequefio tamario (derecho 5 mm e
izquierdo 4 mm). Evolutivamente, se objetiva involu-
cion testicular hasta ser no palpable el izquierdo y
rudimentario el derecho a partir de los 2 afios. Con
la sospecha de sindrome de regresion testicular se
interconsulta a Cirugfa. Se extirpan restos testicula-
res atroficos derechos y se coloca prétesis testicular.
El estudio anatomopatolégico demuestra tejido fibro-
adiposo con escasos restos testiculares y focos de
calcificacion distréfica con presencia de epididimo
y estructuras vasculares, sin signos de malignidad.
Precisara en el futuro terapia hormonal sustitutiva y
colocacion de protesis definitivas.

Comentarios:

1. El caso clinico expuesto sugiere una degenera-
cion tardia de los testes durante la vida intraute-
rina, manifestandose al nacimiento Unicamente
como microorquidia y pene de longitud limite.

2. Una regresion méas temprana hubiera podido
ocasionar micropene, criptorquidia, ausencia de
fusion labioescrotal o incluso genitales femeni-
nos de haber ocurrido en etapas muy iniciales
de la gestacion.

3. El estudio anatomopatolégico confirma el diag-
nostico.

SP1/D2D3*-172 Hipotédlamo-Hipdfisis

SINDROME DE INCISIVO MAXILAR CENTRAL
UNICO DE DIAGNOSTICO NEONATAL

J M Donate Legaz', S. De Murcia LemauvieF, E.
Hernandez Vivancos?, FA. Martinez Esparza®, E.
Gomez Santos?, D. Calvo Martinez?

(WHospital General Universitario Santa Lucia / Pe-
diatria. ® HGU Santa Lucia. Cartagena

Introduccion:

El sindrome de incisivo central maxilar unico (SICMU)
es un cuadro polimalformativo raro que afecta
1:50.000 recién nacidos vivos. Se asocia anomalias a
nivel de la linea media tanto del macizo craneofacial
como del sistema nervioso central. Las alteraciones
endocrinologicas asociadas varian entre el panhipo-
pituotarismo y la talla baja aislada. Se ha descrito su
asociacion a algunas cromosomopatias y a mutacio-
nes missence del gen SHH.

Caso clinico:

Recién nacida pequefia para edad gestacional que
ingresa por asfixia perinatal y estigmas sindrémicos
(hipotelorismo, micrognatia y sospecha de atresia de
coanas). Primera gestacion de padres sanos no con-
sanguineos. Embarazo controlado en tratamiento con
levotiroxina desde la semana 12 y diagnéstico de CIR
desde la semana 27. Parto a las 39 semanas por cesa-
rea. APGAR: 1/5/7 precisando intubacion orotraqueal
y una dosis de adrenalina. Peso: 2460g (-1.95 DE) Ta-
lla: 44cm (-2.67 DE) PC: 33cm (-0.86 DE). A los 4 dias
de vida: T4libre: 0.66 ng/ml TSH: 1.47pUl/ml Estradiol:
32 pg/ml LH: <0.1 U/L FSH: <0.1 U/L IGF-1: 23 ng/ml
IGFBP3: 1359 ng/ml Cortisol: 1 pg/dl (en tratamiento
con dexametasona). Tras 10 dias de suspension de
la dexametasona Cortisol: 2.4 pg/dl ACTH: 7.9 pg/ml.
En ecocardiografia se objetiva arco adrtico derecho.
RMN cerebral: Mdltiples imagenes en cuentas de ro-
sario en sustancia blanca subcortical y ambas coronas
radiatas. A nivel hipofisario presenta neurohipdfisis ec-
topica a nivel de eminencia media con tallo hipofisario
hipoplasico y adenohipdfisis de 4.7mmm compatible
con sindrome de interrupcion del tallo hipofisario. TAC
craneal: Estenosis de la abertura piriforme bilateral de
3mm (VN: 11mms), mostrando la presencia de incisivo
central maxilar Unico. Se inici6 tratamiento con levoti-
roxina a 11 mcg/kg/dia, hidrocortisona a 9 mg/m2/dia
y a los 2 meses de vida con hormona de crecimiento
a dosis de 0.035 mg/kg/dia. Secuenciacion completa
del gen SHH (Sonic Hedgehog) normal. ArrayCGH con
delecion 3p21.31 de 0.4 Mb.

Conclusion:

Hallazgos al nacimiento de hipotelorismo o estenosis
de la abertura piriforme forman parte de un espec-
tro de alteraciones de la linea media que va desde
la holoprosencefalia hasta formas menores como el
SICMU siendo imprescindible en todos ellos el estu-
dio de la funcioén hipofisaria.

SP1/D2D3*-173 Hipotalamo-Hipdfisis

SIADH Y ENCEFALITIS DIENCEFALICA

Garcia de Pablo, R.M. Gonzalez Toboso, B. Iglesias
Gonzalez, M. Bote Gascon, D. Lopez de Lara, O.
Perez Rodriguez
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Hospital Clinico San Carlos, Madrid. Servicio pediatria

Introduccion:

Se presenta el caso de un paciente al que se diagnos-
tica un SIADH por una Encefalitis Diencéfélica, causa
practicamente no descrita en la bibliografia hasta el
momento actual.

Nifia de 12 afios de edad que acude a urgencias por
fiebre, cefalea y dolor abdominal con aumento en el
numero de deposiciones. En exploracion en urgen-
cias presenta decaimiento, presentando en analitica
sanguinea Na de 128 mmol/L, por lo que se realiza Na
en orina que presenta 50mmol/L. Se ingresa en plan-
ta de hospitalizacion confirmandose Nap 128mmol/L
y Nao aumentado, se descarta alteracion tiroidea y
se confirma normalidad en funcion suprarrenal por
lo que se diagnostica de SIADH. Mientras se realiza
estudio etiolégico se inicia restriccion hidrica al 75%
NNBB, con la que no se normalizan niveles de Na por
lo que se aumenta restriccion hidrica al 50% NNBB y
se comienzan aportes extra de sal en la dieta. Inicial-
mente no presenta respuesta por lo que se plantea
la posibilidad de iniciar tratamiento con Tolvaptan, no
siendo necesario dada la ausencia de sintomatologia
grave y el inicio de la normalizacion de los niveles a
los 7 dias, por lo que se retiran aportes extra de sal
manteniendo niveles normales de Na con restriccion
hidrica a 1500cc/dia.

Clinicamente, durante el ingreso presenta somnolen-
cia persistente llamativa, con cefalea moderada vy ri-
gidez de nuca que se mantienen pese a la mejora en
los niveles de Na. En estudio etiolégico no se obser-
van alteraciones en PCR virus, hemo y coprocultivo,
antigeno para neumococo y Legionella, Rx torax, TAC
craneal, Eco abdominal, PL normal sin alteraciones
bioquimicas ni infecciosas. Las Unicas alteraciones
que se observan son alteracion en la RMN, en la que
se observa una Encefalitis Diencefdlica de posible
etiologia autoinmune o infecciosa, con alteracion en
EEG con enlentecimiento generalizado y 2 brotes
punta-onda en region frontal sin correlacion clinica.
Ademas en serologias presenta IgM positiva para
Mycoplasma. Tratamiento con bolos de corticoides
iv 3 dosis, gammaglobulina 5 dosis y azitromicina y
levofloxacino para tratamiento infeccioso. Mejoria de
la clinica con normalizacion de niveles de Na en con-
sultas posteriores.

SP1/D2D3*-174 Diabetes

DIABETES TIPO 2 DE DEBUT PREPUBERAL EN
UNA NINA CON SINDROME DE PRADER-WILLI
M Garcia Dominguez, A.M. Gonzalez Ldpez, A. To-
rralbo Carmona, E. Garcia Garcia

Hospital Virgen del Rocio, Sevilla. Endocrinologia
Pediatrica

Introduccion:
Los pacientes con sindrome de Prader-Willi presen-

tan una alta prevalencia de sindrome metabdlico y
diabetes tipo 2. Los factores de riesgo son el mayor
indice de masa corporal (IMC), perimetro de cintura y
haber recibido hormona del crecimiento y esteroides
sexuales. Segun las series publicadas, tras la induc-
cion puberal entre el 7 y el 26% se hacen diabéticos
tipo 2, pero antes de la misma estos casos son ex-
cepcionales.

Caso clinico:

Muijer de 11 afios de origen chino, sin antecedentes
familiares de interés, diagnosticada de sindrome de
Prader-Willi pero sin seguimiento endocrinoldgico
ni ningun tratamiento hormonal previo. Consulta por
poliuria y polidipsia de dos meses de evolucion y en
los ultimos dias vomitos, anorexia, decaimiento y dolor
abdominal.

Exploracion: Mediano estado general, deshidratacion
moderada, aliento cetdsico, marcada acantosis nigri-
cans en cuello, axilas e ingles, lesiones de rascado,
no telarquia, axilarquia ni pubarquia, peso 56,5 kg,
talla 141cm (percentil 7), IMC 28,3kg/m2 (+2,7 DE),
perimetro abdominal 97 cm (+5,06 DE), TA 100/60
mmHg.

Exadmenes complementarios: glucemia 330 mg/dL,
glucosuria y cetonuria intensas, hemoglobina glicada
9,9%, péptido C 6,6 ng/mL, ac pancreaticos (anti-
GAD, IA2, ICA), antitiroideos y antitransglutaminasa
negativos, funcion tiroidea normal, colesterol total 181
mg/dL HDL 34 mg/dL, LDL 81 mg/dL, triglicéridos
332 mg/dL, GOT 157 U/L, GPT 201 U/L, estradiol 18
pmol/L, LH 0,1 U/L, FSH 0,3 U/L.

Tratamiento: insulina durante un mes y posteriormente
dieta hipocalérica y ejercicio fisico con buen control
metabdlico durante el primer afio de evolucion (glico-
siladas entre 5,7 y 6,2%).

Comentarios:

Debemos prevenir, diagnosticar y tratar precozmente
la diabetes tipo 2 en nifios de riesgo, incluso aunque
sean prepuberales, sobre todo si muestran signos o
datos analiticos de sindrome metabdlico. La diabetes
tipo 2 puede debutar con hiperglucemia abrupta y ce-
tosis y en estos casos requiere tratamiento insulinico
inicialmente hasta conseguir la normoglucemia.

SP1/D2D3*-175 Tiroides

CARCINOMA PAPILAR EN PACIENTE CON NO-
DULO TIROIDEO ASINTOMATICO

L Minones Sudrez, V. Diez Bayona, T. Dura Travé, P,
Fernandez Seara, M. Chueca Guindulain, S. Berra-
de Zubiri

(WHospital Reina Sofia. Tudela-Navarra. @Complejo
Hospitalario de Navarra. Pamplona

Introduccion:
Los nddulos tiroideos detectados en etapa prepube-
ral son entidades poco frecuentes, pero poseen ca-
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racteristicas de malignidad en un elevado porcentaje
de casos, por lo que exigen un rapido abordaje diag-
noéstico y terapéutico.

Caso clinico:

Nifio de 6 afos de edad estudiado tras deteccion de
un nddulo tiroideo en revision habitual de salud. El pa-
ciente no presentaba sintomas de disfuncion tiroidea
y no manifestaba disfagia ni alteraciones deglutorias.
No tenia antecedentes destacables y tampoco exis-
tia historia familiar de patologia tiroidea. La ecografia
evidencié un nddulo soélido en I6bulo tiroideo derecho
de 21 mm de diametro, de consistencia homogénea
y no adherido a planos profundos, sin alteraciones
en el parénquima restante. La funcion tiroidea era
normal (TSH: 2,14 mUI/L, T4 libre: 1,18 ng/dL) con
tiroglobulina de 266 mcg/L (VN: 1,6-60 mcg/L), an-
ticuerpos antiTPO y TSI negativos y calcitonina nor-
mal. La gammagrafia con Tc99 mostraba un nédulo
tiroideo derecho hipercaptante. Se realiz6 PAAF de
I6bulo tiroideo derecho v la citologia fue sospechosa
de tumor folicular. Se realizé hemitiroidectomia dere-
cha con diagndstico anatomopatoldgico de carcino-
ma papilar variante folicular encapsulado sin invasion
capsulovascular, completandose la cirugia (tiroidec-
tomia total) dos meses mas tarde. En el andlisis mo-
lecular no se objetivaron mutaciones del gen BRAF
(VB0OE y VB600K). El tratamiento-rastreo (15,3 mCi de
[131) mostraba restos tiroideos cervicales, con una
distribucion del radiofarmaco en campos pulmonares
y territorios ganglionares normal. En la actualidad el
paciente esta asintomatico bajo tratamiento sustitutivo
con L-tiroxina.

Conclusiones:

El estudio citoloégico de muestra obtenida median-
te PAAF de un nddulo tiroideo es una prueba Util en
la orientacion diagndstica inicial, si es realizada por
profesionales con experiencia. Sin embargo, en ca-
sos como el anteriormente descrito, con alto riesgo de
presentar lesiones con caracteristicas de malignidad,
consideramos imprescindible completar el estudio
anatomopatolégico y molecular, con independencia
del resultado obtenido en el estudio citologico inicial.
Dada la escasa experiencia y, a su vez, la potencial
malignidad de un nédulo tiroideo diagnosticado en
edad pediatrica, es necesario un desarrollar una 6pti-
ma coordinacion entre unidades y preceptivo realizar
un abordaje multidisciplinar.

SP1/D2D3*-176 Paratiroides

HIPERCALCEMIA ASINTOMATICA COMO HALLAZ-
GO CASUAL

C. P Garcia Gijon, Enrique Palomo Atance, M? Auxilia-
dora Arrabal Vela, Elena Martin Campagne, M? José
Ballester Herrera, Miguel Angel Garcia Cabezas

Hospital General Universitario de Ciudad Real, Ciu-
dad Real

Introduccion:

La hipercalcemia suele presentarse con frecuencia
de forma asintomatica o con clinica inespecifica, lo
que dificulta enormemente su diagndstico. Los ade-
nomas paratiroideos representan una entidad infre-
cuente (1-3 casos por cada 1000 habitantes en pobla-
cion general, de los que menos del 2% corresponden
a poblacion pediatrica). Establecer un diagndstico y
tratamiento precoces resulta esencial para evitar la
morbilidad asociada a medio y largo plazo.

Caso clinico:

Mujer 13 afios y 4 meses remitida por hallazgo casual
(analftica realizada por sus antecedentes familiares)
de calcio total 12.3mg/dl y PTH 137.9pg/ml. Asinto-
matica. Antecedentes personales sin interés. Ante-
cedentes familiares: Madre intervenida de tumor de
Wilms a los 45 afios e hipotiroidismo actualmente en
tratamiento con levotiroxina, padre y hermana menor
sanos, prima hermana materna intervenida de tumor
tiroideo, tio materno hemocromatosis y DM2, abue-
la paterna DM2 y abuela materna hipotiroidismo. En
exploracion fisica no presentaba adenopatias, ma-
sas cervicales ni otras alteraciones. Se corrobora en
servicio de urgencias hipercalcemia de 12.8mg/dl
con ECG sin alteraciones y se decide ingreso para
estudio. Durante su estancia en planta mantiene ci-
fras elevadas de calcio y PTH con normalidad de la
calcitonina y de la 25-OH Vitamina D3, observandose
calciuria > 4mg/kg/dia. En ecografia de cuello se ob-
jetiva imagen que impresiona de adenoma paratiroi-
deo izquierdo y en gammagrafia con Tc99-sestamibi
se evidencia tejido paratiroideo hiperfuncionante en
glandula paratiroidea izquierda. En ecografia abdo-
mino-pélvica se manifiesta nefrocalcinosis de rifién
izquierdo. Con el diagndstico de adenoma paratiroi-
deo se realiza adenomectomia con normalizacion
posterior de calcio, fésforo y PTH. Pendiente control
de densitometria 0sea y estudio del gen MEN1 y del
protooncogén RET.

Comentarios:

La hipercalcemia en la infancia, excluyendo el perio-
do neonatal, son secundarias en un alto porcentaje de
casos (80-85%) a adenomas paratiroideos solitarios.
Las consecuencias clinicas de los estados hipercalce-
micos infradiagnosticados tienen importantes conse-
cuencias clinicas sobre todo en forma de complicacio-
nes a largo plazo (disminucion de la densidad mineral
6sea con fracturas patolégicas y nefrocalcinosis).

SP1/D2D3*-177 Displasias dseas

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO FAMILIAR DEBI-
DO A MUTACION DE NOVO DE PHEX

R Tomasini Tomasini’, Dunia Sanchez?, M Angeles
Mate®, Anna Cueto®, Roger Garcia®

(MServicio de Endocrinologia Pediatrica, Hospital
Mutua de Terrassa. ® Servicio de Pediatria, Hospital
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Mutua de Terrassa. ®Unidad de Genética y Dismor-
fologia, Hospital Vall D Hebron, Barcelona

Introduccion:

Los raquitismos hipofosfatémicos hereditarios (RHH)
son un grupo de enfermedades raras caracterizadas
por la pérdida renal de fosfatos, ocasionan retardo del
crecimiento, raquitismo y osteomalacia. La forma mas
comun es el raquitismo hipofosfatémico ligado al cro-
mosoma X (RHX), causado por mutaciones inactivan-
tes en el gen PHEX.

Caso clinico:

Presentamos el caso de un varén de 4 afios y me-
dio, de origen dominicano, padres no consanguineos.
Como antecedente familiar: polidactilia en madre y fa-
miliares maternos.

Es derivado desde traumatologia para estudio de
geno varum marcado que no respondi6 al tratamiento
con tutores. Al examen presenta marcha balanceante,
polidactilia postaxial intervenida, escafocefalia y talla
baja. Radioldgicamente presenta tibias varas, defle-

camiento de la linea metafisaria distal de ambas tibias
e imagenes en copa con ensanchamiento de pero-
nés, cubito y radios. El TAC craneal confirma craneo-
sinostosis con fusion de suturas sagital y occipital de-
recha. El perfil bioguimico evidencia niveles normales
de calcio y magnesio, una hipofosfatemia ( P 2.5mg/
dl) y elevacion de fosfatasas alcalinas (490 U/L). La
tasa de reabsorcion tubular de fosfatos en orina de 24
horas esta levemente disminuida. Los niveles de PTH
y 25 OH Vitamina D eran normales. Ante la sospecha
de RHX, se solicita el estudio de secuenciacion del
gen PHEX, confirmandose la variante patogénica en
hemizigosis ¢.1483-1G>C en el intron 13 del gen (mu-
tacion de novo). Se inicia tratamiento con suplemen-
tos de fosfato oral y de formas bioactivas de vitamina
D. Tras 1 afios de tratamiento, presenta poca mejoria
clinica y analitica. Se revaloraré posteriormente la in-
tervencion quirdrgica.

Conclusiones:

El RHX asocia afectacion de la mineralizacion esque-
lética, hiperfosfaturia e hipofosfatemia, en ausencia de
deficiencia de Vitamina D , acompafiandose ocasio-
nalmente de craneosinostosis, talla baja y anomalias
dentales. El gen PHEX codifica para una metalopro-
teasa que modula la degradacion de FGF-23 (Factor
de crecimiento fibroblastico), altera la reabsorcion de
fosfato en el tibulo renal proximal interfiriendo en la
hidroxilacion renal de la vitamina D. Existen ensayos
activos (fase Il y lll ) mediante empleo de anticuerpos
monoclonales frente al FGF-23 , con resultados pro-
metedores que evitarian las complicaciones y mala
tolerancia al tratamiento oral de estos pacientes.

SP1/D2D3*-178 Godnadas

HALLAZGO INESPERADO EN PACIENTE DIAG-
NOSTICADO DE DISGENESIA GONADAL MIXTA

D Forrester Zapata, M. Rodriguez Rojo, B. Iglesias
Gonzalez, R. Gonzalez Toboso, D. Lépez de Lara, O.
Pérez Rodriguez

Hospital Clinico San Carlos. Madrid/ Pediatria

Introduccion:

Presentamos el caso de una paciente de 13 afios en
seguimiento por disgenesia gonadal a la que se ex-
tirparon las génadas en periodo neonatal y en la que
en el seguimiento se identificaron sorprendentemente
unas estructuras compatibles con ovarios.

La paciente nacié con genitales ambiguos, presen-
tando en la ecografia abdominal Utero de aspecto
normal, sin identificarse génadas. Su cariotipo resultd
ser un mosaico 45X0 / 47XYY.

Se indico laparoscopia, en la que se extirparon anejo
derecho con aspecto de ovoteste y anejo izquierdo
con aspecto de cintilla ovérica. Se realizé también cli-
toroplastia de Mollord.

En la anatomia patoldgica se informé la génada dere-
cha como un testiculo de aspecto normal, con zona
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hiliar con aspecto inmaduro y la génada izquierda
como inmadura, constituida por una banda fibrosa
periférica que rodea a un hilio bien vascularizado y
revestida parcialmente por un epitelio celémico cons-
tituido por células germinales.

A los 11 anos se diagnosticd de hipogonadismo hi-
pergonadotropo con talla en p50 y edad 6sea retra-
sada afio y medio, por lo que se inicié tratamiento con
con dosis crecientes de estrogenos, consiguiéndose
desarrollo progresivo de caracteres sexuales secun-
darios femeninos.

Durante el seguimiento comenzé a presentar reglas
ciclicas a pesar de no haber iniciado progestagenos,
por lo que se repitid ecografia abdominal identifican-
dose estructuras compatibles con ovarios. Se decidié
realizar PET-TC, en el que se vieron quistes agrupados
de hasta 13 mm mediales a vasos iliacos externos iz-
quierdos (probable origen anexial) y en lado derecho
estructura tubular (posible trompa dilatada).

Se indicé RM y nuevo cariotipo, encontrandose en
este momento la paciente pendiente de dichos estu-
dios.

SP1/D2D3*-179 Miscelaneas

OBESIDAD SEVERA EN CONSULTA DE ENDOCRI-
NOLOGIA INFANTIL

A R Orbe Jétiva', L. Romero Moreno’, C. Bezanilla Lo-
pez?, L. Sentchordi Montané'

(WHospital Universitario Infanta Leonor, Madrid.
@Hospital Universitario Fundacion Alcorcon, Madrid

Introduccion:

La obesidad modrbida o severa se define como
IMC>37 0 IMC>120% del p95 para edad y sexo. Es
una entidad con gran morbilidad asociada y pocas
herramientas terapéuticas. En su etiologia intervienen
factores de indole genética, psicosocial y familiar

Material y métodos:

Estudio retrospectivo de los pacientes vistos por
obesidad severa en consulta de endocrinologia en-
tre 2012 y 2016. Se revisaron las historias clinicas de
16 pacientes recogiendo antecedentes personales y
familiares, antropometria, comorbilidad y actuaciones
realizadas.

Resultados:

Se estudiaron 16 pacientes (mujeres 75%, hombres
25%) con una edad media 11.3 afios (rango 6-15
afios) y origen caucéasico (62.5%), sudamericano
(25%), gitano y africano (6.25% respectivamente). La
media IMC fue 36.42 +6.35 DE. Se documenté SAHS
en 25%. Las patologias psiquiatricas fueron: depre-
sién (18.75%), trastornos de conducta (12.5%) y tras-
torno por atracén ((12.5). El fracaso escolar estuvo
presente en un 43.75%. Solo en 2 de los pacientes se
obtuvo un diagndstico genético relacionado con obe-
sidad (Bardet Bield y Prader Willi).

El 81.75% de los paciente presentaba un familiar de
primer o segundo grado con obesidad. El 62% de
los pacientes proviene de un ambiente sociofamiliar
adverso.

12.5% presentd alteracion de la glucemia en ayu-
nasy 75% intolerancia a la glucosa en el TTOG. La
HbA1c media fue de 5.56%; 33% de los pacientes
presentaron cifras de prediabetes. Tras un tiempo
medio de seguimiento de 1.62 afios, se vio una me-
joria en el 50% de los pacientes. Las intervencio-
nes realizadas fueron educacion familiar en todos
los pacientes (promocién dieta y ejercicio), apoyo
de servicios sociales (18%), atencion psiquiatrica
(31%). Un caso requirié acogimiento en una resi-
dencia de la comunidad de Madrid.

Conclusiones:

La alta concurrencia de patologia psiquiatrica obliga
a realizar seguimiento multidisciplinar y no solo basa-
do en medidas higiénico-dietéticas.

El ambiente sociofamiliar adverso es un factor de
riesgo en la génesis y mantenimiento de la obesidad
morbida.

Los pacientes pediatricos con obesidad severa pre-
sentan alteraciones del metabolismo hidrocarbonado
de forma precoz.

El ambiente obesogénico favorece la obesidad severa.
El abordaje de la obesidad severa infantil debe ser
multidisciplinar y orientado a brindar apoyo indivi-
dual, familiar, comunitario y social.

SP1/D2D3*-180 Gonadas

SINDROME DE INSENSIBILIDAD ANDROGENICA
COMPLETA EN NINA MARROQUI. GONADECTO-
MIiA POSTPUBERAL. VALORACION DE NUEVAS
TECNICAS DE FERTILIDAD (TRASPLANTE UTERI-
NO MAS FECUNDACION IN VITRO)

L Escriva Cholbi', M. Navarro de MigueF, R. Mesas
Lorenzo®, R. Arrese Caballo’, M. Beneyto Lluch’, N.
Garrigés Gomez?

("Hospital de Denia. ®@Centro Inmunoldgico Comu-
nidad Valenciana. San Juan, Alicante. ®Centro de
Salud El Verger.

Introduccion:

El sindrome de insensibilidad androgénica com-
pleta (SICA) es una enfermedad genética rara,
1:20.000 a 65.000 RN varones, debida a una mu-
tacion del gen receptor de andrégenos (AR), lo-
calizado sobre el cromosoma X, a nivel Xgq11-g12.
Fenotipicamente son mujeres sin restos mullerianos
(utero, trompas) ni ovarios. Tienen vagina pequefia
y ciega, y testiculos intraabdominales o inguinales.
La forma de presentacion tipica es amenorrea pri-
maria. Son infértiles, lo cual conlleva un problema
sociocultural en la comunidad musulmana.
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Objetivos:
e Presentar un caso de SICA en una nifia prepu-
beral .

e Evaluar riesgo de malignizacion testicular y valo-
rar cuando realizar la gonadectomia profilactica

e Exponer nuevas técnicas en experimentacion
(transplante uterino + FIV)

Material y métodos:

Presentacion caso clinico: Nifia de 6 afios en estudio
por hernia inguinal derecha. En la intervencion quirdr-
gica detectan teste derecho (biopsia intraoperatoria).
AP: bultoma inguinal derecho desde el nacimiento.
Exploracion normal. Genitales externos femeninos.
Ecografia més resonancia abdominopélvica: testi-
culo izquierdo intraabdominal. No Utero, trompas ni
ovarios. Vagina ciega. Estudio hormonal: FSH 7.8
mlU/mL, LH 0.3 mlU/mL, 17-Beta-estradiol <11.8
pg/mL, testosterona 0.05 ng/mL. Cariotipo 46,XY.
Deteccion por FISH de gen SRY. Secuenciacion
del gen AR: mutacion nonsense en hemicigosis:
c.58C>T,; p.(Arg20%).

Resultados:

Tras obtener diagnoéstico citogenético se explica
a los padres (musulmanes) el sindrome de su hija.
Muy mala aceptacion por problema sociocultural
(miedo al rechazo por infertilidad). Aceptan dejar
testiculo hasta finalizar la pubertad ya que el riesgo
de tumor de células germinales (gonadoblastoma/
disgerminoma) es de 0.8-2%. Beneficios de resec-
cion postpuberal: consiguen desarrollo mamario
adecuado, mejor talla final y mejor densidad mine-
ral 6sea.

Ante el gran problema de aceptacion familiar, se
exponen estudios actuales de transplante de Uute-
ro mas técnicas de fecundacion in vitro, mejorando
mucho la ansiedad y el miedo al rechazo por parte
de parte de la comunidad musulmana.

CONCLUSIONES.
1. Descartar SICA en nifias pequefas con hernia
inguinal

2. Recomendar  gonadectomia
(beneficios>riesgos)

3. Valorar nuevas técnicas que a pesar de estar
en fase de experimentacion, pueden mejorar la
aceptacion del sindrome y disminuir mucho la
ansiedad-miedo familiar.

4. Importancia del Consejo genético

postpuberal

SP1/D2D3*-181 Miscelaneas

PAPILOMATOSIS RETICULADA Y CONFLUENTE
DE GOUGEROT-CARTEAUD. LESION CUTANEA
ASOCIADA A PATOLOGIA ENDOCRINOLOGICA

M R Bermejo Arrieta, M.R Montero Alonso, C. Armero
Bujalon

Hospital Son Llatzer. Palma de Mallorca

Introduccion:

La papilomatosis reticulada y confluente (PRC) fue
descrita en 1927 en Paris, por Alexander Carteaud y
Henri Gougerot.

Es una rara condicion, benigna, cronica, que cursa
COon exacerbaciones y remisiones.

Consiste en lesiones papulosas, eritemato-parduz-
cas, que tienden a confluir, dando lugar a placas
hiperpigmentadas, de bordes netos, que adoptan
un aspecto reticulado en la periferia.

Su etiologia no es bien conocida, probablemente
multifactorial, postulandose entre ellas un posible
desequilibrio enddcrino, por su asociacion ocasio-
nal con diabetes mellitus, alteraciones tiroideas, hi-
pofisiarias, obesidad, sindrome de Cushing, hirsu-
tismo, hipertricosis, alteraciones menstruales

0 acantosis nigricans.

Caso clinico:

Presentamos el caso de un nifio de 13 afios con IMC
37,1 (Obesidad grado II)

Antecedentes Familiares de riesgo cardiovascular
en familia materna por Abuela DMID diagnosticada
hacia los 50 afios, y tio fallecido por IMA a los 42
afos.

Antecedentes personales de macrosoma y obesi-
dad desde los 9 afios.

Presenta lesiones hiperpigmentadas parduscas en
cuello, region intermamaria y pectoral, de patrén re-
ticulado, rugoso al tacto y acantosis nigricans.
Tanner: desarrollo completo, adipomastia y gineco-
mastia Grado Il B de Simon.

Exploraciones complementarias: Hemograma vy
bioguimica con F° lipidica y tiroidea normal. Insulina
basal 57,58 yUl/mL HOMA: 13,9. Cociente Calcio /
Creatinina Orina y Cortisol Orina 24h : Normal.
Valorado en dermatologia por las lesiones descri-
tas de 1 afio de evolucion, realizan biopsia con re-
sultados de estudio histolégico de hiperqueratosis,
papilomatosis y crecimiento acantésico de la epi-
dermis desde la base de la papilomatosis. Compa-
tibles con PRC de Gougerot-Carteaud

El caso presentado cumple los criterios de Davis
y cols para Papilomatosis Reticulada y Confluente
de Gougerot-Carteaud y asocia obesidad grado I,
ginecomastia e hiperinsulinismo, ya descritas en la
literarura.

Conclusiones:

Los pediatras endocrinos debemos conocer esta
entidad y sospecharse alguna disfuncion endocri-
na, por su asociacion ocasional con trastornos como
diabetes mellitus, intolerancia a la glucosa, disfun-
cion tiroideas o hipofisiarias, obesidad o rapido in-
cremento de peso, enfermedad de Cushing, hirsu-
tismo, hipertricosis, irregularidades menstruales o
acantosis nigricans.
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SP1/D2D3*-182 Diabetes

DIABETES MODY 3 EN ADOLESCENTE: DIAGNOS-
TICO Y RESPUESTA AL TRATAMIENTO CON GLI-
BENCLAMIDA

E. Lara Orejas, C. De Lamas Pérez, M. Furones Gar-
cia, J.L. Ruibal Francisco

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Infanta
Cristina. Parla (Madrid)

Introduccion:

La diabetes MODY (Maturity Onset Diabetes of the
Young) tipo 3 es una forma de diabetes monogéni-
ca causada por mutaciones en el gen HNF-1A que
junto con las mutaciones del gen GCK son las cau-
sas mas comunes de diabetes monogénicas de esta
condicion. La media de edad de diagndstico va de
la adolescencia a los 25 afios, con una penetrancia
que se incrementa con la edad. La hiperglucemia es
progresiva y con un riesgo elevado de complicacio-
nes microvasculares, por lo que esta recomendado el
tratamiento con sulfonilureas y/o insulina.

Caso clinico:

paciente de 15 afios de edad que acude a urgen-
cias remitido desde su centro de salud por debut
diabético, clinica cardinal con poliuria, polidipsia y
pérdida de peso asociado a hiperglucemia (151mg/
dl en ayunas), glucosuria y HbA1c 13.4%. A su lle-
gada a urgencias glucemia venosa 140 mg/dl, bio-
quimica, gasometria venosa y hemograma normal.
Nacido en China, hijo de padres no consanguineos,
madre diagnosticada de diabetes tipo 2 en trata-
miento con metformina y abuela materna fallecida
refieren que con diabetes e insulinoterapia. No en-
fermedades previas, no ingesta de farmacos. En la
exploracion fisica, destacar un IMC 24.68 (p80-90)
y minima acantosis en axilas. No otros hallazgos.
No tenia clinica de deshidratacion ni acidosis meta-
bolica. Ante la sospecha de diabetes monogénica
se ingresa para completar estudio con niveles de
insulina y péptido C normales, anticuerpos anti is-
lotes pancreaticos y anti GAD negativos, y se inicia
tratamiento con dieta con restriccion de hidratos de
carbono y glibenclamida a dosis de 1,25 mgrs/dia.
Se confirmé el diagndstico de MODY 3 por mutacio-
nes en heterozigosis en gen HNF1A.

La evolucion durante los primeros 9 meses de trata-
miento ha sido buena, sin efectos secundarios con
descenso de los niveles de HbA1c, y ausencia de
sintomas cardinales.

Conclusiones:

Es importante sospechar el diagnoéstico de diabetes
monogénica en aquellos pacientes con ausencia de
datos tipicos de diabetes tipo 1 o tipo 2. Dado el alto
riesgo de complicaciones microvasculares de estos
pacientes en importante iniciar el tratamiento de for-
ma precoz, el tratamiento con glibenclamida a bajas
dosis es un tratamiento seguro y eficaz.

SP1/D2D3*-183 Godnadas

ASPECTOS ETICOS Y CONTEXTO SOCIOCULTU-
RAL EN EL ABORDAJE DE UN NEONATO CON UN
TRASTORNO DE LA DIFERENCIACION SEXUAL

E. Latorre Martinez, A. Cortesi Ranzanici, V. Cardona
Leyda, L. Monterde Alvarez, |. Porcar Cardona, A. Fe-
liu Rovira

Hospital Sant Joan de Reus / Servicio de Pediatria

Introduccion:

Los trastornos de la diferenciacion sexual o diferen-
cias en el desarrollo sexual (DDS) abarcan una serie
de circunstancias donde los criterios sexuales cromo-
sémico, gonadal y fenotipico estan en discordancia,
determinando una dificultad en el proceso de adqui-
sicion de la identidad de género.

Las dltimas recomendaciones de la SEEP sugieren,
para los pacientes con DDS desde el nacimiento,
posponer la cirugia precoz y aplicar el método deli-
berativo en la resolucion de cada caso concreto, es-
perando al inicio de la adolescencia para tomar una
decision.

Presentamos el caso de una nifia marroqui que gene-
ré un complejo debate ético.

Caso clinico:

Neonato de 41 semanas de gestacion y peso adecua-
do. Antecedentes gestacionales: embarazo controla-
do en el extranjero, ecografia semana 23: morfologia
normal, genitales femeninos. Exploracion al naci-
miento: pene hipoplasico, meato uretral hipospadico
y bolsa escrotal vacia (Prader IV). Ecografia pélvica:
Utero y anexos normales, suprarrenales hiperplasi-
cas con aspecto cerebroide. Cariotipo 46XX. Estudio
hormonal: 17-hidroxiprogesterona 202.6ng/ml, estra-
diol 24.42pg/mL, testosterona 10.61ng/ml, cortisol
10.6mcg/dl, DHEAs >1500.00mcg/dL. Orientacion
diagnostica: hiperplasia suprarrenal congénita por
déficit de 21-Hidroxilasa (estudio genético pendiente).
Teniendo en cuenta las nuevas recomendaciones
éticas que aconsejan posponer la cirugia hasta que
se observe una orientacion sexual clara, se decide
informar a los padres explicando las diferentes posi-
bilidades existentes, entre ellas esperar a que la nifia
crezca para que pueda estar involucrada en el proce-
so, con el apoyo multidisciplinar por parte de nuestro
equipo. No obstante, la barrera cultural ha representa-
do un reto infranqueable porque los padres en ningun
momento han llegado a contemplar otra posibilidad
diferente a la de una intervencion quirdrgica femini-
zante lo mas precoz posible.

Conclusiones:

El método deliberativo sugerido por la SEEP se basa
en el derecho de los pacientes con DDS a decidir
sobre su identidad de género. Con el apoyo de un
equipo multidisciplinar de expertos, se ponderan tan-
to los principios y valores implicados, como las cir-
cunstancias y consecuencias del caso, retrasando las
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intervenciones mas importantes hasta los 12-14 afios
de edad.

Este nuevo enfoque esta revolucionando la actitud
ante estas dificiles cuestiones éticas, si bien en mu-
chas ocasiones choca con importantes barreras cul-
turales que hacen imposible su gestion.

SP1/D2D3*-184 Diabetes

TRATAMIENTO CON GLICAZIDA EN UN PACIENTE
CON DIABETES TIPO MODY 3

M. J. Olmos JiméneZz', D. Calvo Martinez?, R. Martinez
Salazar®, A. Aguayo Calcena®, A. Gonzalez Fernan-
dez*, FJ. Chicano Marin*

(Servicio Pediatria. Hospital General Universita-
rio Los Arcos del Mar Menor. (2) Hospital General
Universitario Santa Lucia, Cartagena. ® Grupo de
investigacion en Endocrinologia y Diabetes, Insti-
tuto de investigacion sanitaria biocrucez, Hospital
Universitario Cruces CIBERDEM.®Hospital Univer-
sitario Los Arcos del Mar Menor. San Javier, Murcia

Introduccion:

Las diabetes MODY tipo 3 debida a mutaciones del
gen HNF1-alfa es la forma mas frecuente de diabe-
tes en la poblacion adulta. Estos pacientes suelen
debutar con hiperglucemia en la adolescencia y de-
terioro del control glucémico a lo largo de su vida. El
tratamiento inicial tanto en nifnos como en adultos son
las sulfonilureas. La gliclazida es la Unica sulfonilurea
hipoglucemiante incluida dentro de la lista de medica-
mentos esenciales segun las OMS porque proporcio-
na eficacia similar al resto de sulonilureas con mayor
seguridad (menos hipoglucemias), mostrando exce-
lente relacion coste-beneficio. Presentamos el caso
de un paciente con el diagnostico de MODY 3y su
evolucion tras el inicio del tratamiento con glicazida.

Caso clinico:

Paciente de 12 afos diagnosticado de DM a los 10
aflos de edad por hiperglucemia sin clinica cardinal, ni
cetonemia. Madre diagnosticada de diabetes mellitus
insulino-dependiente con historia familiar de diabetes.
Por los antecedentes referidos, el HLA no compatible
y los anticuerpos antitiroideos negativos se solicita
estudio de diabetes tipo MODY. En el estudio por se-
cuenciacion del promotor y de los 10 exones del gen
HNF1A muestra una alteracion en la pauta de lectu-
ra y la aparicion de un codédn de parada prematura
(p.Gly292Args*25). La mutacion también nombrada
como Pro291fsinsC ha sido asociada a diabetes mo-
nogénica subtipo HNF1A (MODY 3).

En el momento del diagndstico de diabetes monogé-
nica el paciente se encontraba en tratamiento con 10
unidades al dia de insulina glargina e insulina gluli-
sina en algunas comidas, con mal control glucémico
por mala adherencia al tratamiento. Referia muchos
olvidos en la administracién de la pauta insulinica. Ul-
tima HbA1C de 7.2 habiendo llegado a tener cifras de

HbA1C de 8.5 en los 6 meses previos.

Una vez diagnosticado se sustituyd insulina glargina
por glicazida 30 mg (1/2 comprimido al dia) en dosis
Unica antes de la comida, aumentando posteriormen-
te a 1 comprimido cada 24 horas. La cifra de HBA1C
tras el tratamiento con glicazida ha mejorado y sin re-
gistrar hipoglucemias.

Conclusiones:

En nuestro paciente el tratamiento con glicazida mejo-
r6 el control glucémico, la adherencia al tratamiento y
la calidad de vida sin efectos colaterales.

SP1/D2D3*-185 Tiroides

BOCIO DIFUSO COMO PRESENTACION DE CARCI-
NOMA TIROIDEO POBREMENTE DIFERENCIADO
M. J. Olmos Jiménez, A. Gonzalez Fernandez, J. En-
juanes Llovet, M.P. Olmo Sanchez, F.J. Chicano Marin

Servicio Pediatria. Hospital General Universitario
Los Arcos del Mar Menor, Murcia

Introduccion:

El carcinoma tiroideo es una entidad infrecuente en
pediatria y su presentacion mas habitual es como un
nédulo tiroideo solitario. Presentamos el caso de un
bocio difuso que escondia un carcinoma pobremente
diferenciado de tiroides.

Caso clinico:

Nifia de 12 afos natural de marruecos sin anteceden-
tes familiares ni personales de interés que consulta
por bocio de 3 afos de evolucion. Aporta ecografia
(en francés) que informa de bocio multinodular. La
paciente referia crisis de opresion cervical, motivo
por el que habia consultado en urgencias en diferen-
tes ocasiones. Se solicita ecografia tiroidea urgente
que informa de aumento difuso de la glandula tiroi-
dea (LTD AP20 mm, istmo 12 mm y LTI AP 25mm),
tiroides multilobulado, de ecogenicidad disminuida.
Se aprecian numerosos conglomerados nodulares
bilaterales, con vascularizacién intensa y con calcifi-
caciones puntiformes de distribucion difusa. Sin evi-
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dencia de adenopatias cervicales. Se solicita estudio
de funcién tiroidea (TSH de 4.94 uUl/ml, T4L 1.46 ng/
dl), y anticuerpos anti-tiroglobulina y anti-peroxidasa
negativos. Se remite a valoraciéon por otorrinolaringo-
logia que realiza laringoscopia donde presenta movi-
lidad conservada de cuerdas vocales, pero ante los
hallazgos ecogréficos y los sintomas compresivos se
decide extirpacion glandula tiroidea.

La anatomia patoldgica informa de un carcinoma
pobremente diferenciado (insular) de tiroides origi-
nado sobre un carcinoma papilar de varios patrones
arquitecturales (papilar-micropapilar / cribiforme /
oncocitico), con afectacion linfatica. Actualmente la
paciente acaba de ser reintervenida por objetivarse
en anatomia patolégica que los bordes no se encon-
traban libres y se encuentra en tratamiento con tiro-
xina a dosis supresoras, calcio y calcitriol oral por
hipoparatiroidismo postquirdrgico.

Conclusiones:

El carcinoma pobremente diferenciado de tiroides
se considera un estadio intermedio entre el carcino-
ma diferenciado de tiroides y el carcinoma anapla-
sico. Son muy infrecuentes en adulto y anecdéticos
en la infancia. Habitualmente los carcinomas po-
bremente diferenciados en la edad pediatrica se
asocian a exposicion a radiacion, riesgo que esta
paciente negaba. En nifios la presentacion de un
carcinoma como un bocio difuso multinodular es
inusual, en cualquier caso, la presencia de micro-
calcificaciones difusas y los sintomas compresivos
nos deben hacer sospechar malignidad.

SP1/D2D3*-186 Crecimiento

PATRON HEREDITARIO EN FAMILIA AFECTA DE
HAPLOINSUFICIENCIA DEL GEN SHOX CON CASO
iNDICE AFECTO DE DISPLASIA ESQUELETICA SE-
VERA

P Llena Isla’, J Bosch Muroz!, M Escuer Morell', R
Lopez Ortega’, P Fernandez Alvarez?, E Sole Mir!

(WHospital Universitario Arnau de Vilanova de Llei-
da. ® Hospital Vall d’Hebron, Barcelona

Introduccidn:

El gen SHOX (Short Stature Homeobox gen) se lo-
caliza en el extremo distal de los cromosomas se-
xuales (Xp y Yp), concretamente en la region PAR1
(region pseudoautosémica 1), y codifica un factor
de transcripcion que actua sobre el crecimiento es-
quelético.

Las mutaciones o delecciones en homocigosis o he-
terocigosis compuesta son excepcionales y dan lugar
a la displasia mesomiélica de Langer.

La haploinsuficiencia del gen SHOX, debida a muta-
ciones o delecciones en heterocigosis en SHOX con
herencia pseudoautosémica dominante, representan
la causa monogénica mas frecuente de talla baja dis-
harmaonica. A pesar de su gran variabilidad fenotipica,

las manifestaciones clinicas méas caracteristicas son:
hipocrecimiento mesomélico, cubitus valgo, genu
valgo, triangularizacion de los huesos del carpo y
fusion prematura de las episisis, deformidad de Ma-
delung, paladar ojival, micrognatia, desarrollo anor-
mal de las orejas y cuello corto.

Presentamos una familia con 4 familiares afectos y
2 en fase de estudio, con caso indice afecto de de-
formidad de Madelung bilateral.

Resultados:

Caso indice: nifia 11 aflos y 10 meses remitida por talla
baja (135.5cm; -2.12DE) y deformidad de Madelung
con score de Rappold y Blum de 10 puntos. Carictipo
46XX. Array-HCG con deleccion de 0.9 Mb en cromo-
soma X (banda p22.23) y deleccion del gen FOX2 en
cromosoma 3. Recibe GH hasta los 14 afios con talla
final 144.5 cm (-3.28DE) (talla diana 155.9 cm).
Familiares: padre con talla 159 cm (-2.88 DE), pre-
senta deleccion del gen shox en heterocigosis. Ma-
dre no afecta. El hermano esté en tratamiento con
GH por PEG.

También presentan la misma deleccion en hetero-
cigosis sus dos primas paternas con tallas finales
de 143.9 cm (-3.38 DE) y 148.6 cm (-2.59DE) (talla
diana 147.5 cm), ésta Ultima recibié tratamiento con
GH por PEG durante 2 afios. La madre de ambas
con talla 148 cm (-2.69DE), esta en fase de estudio.

Conclusiones:

En esta familia se observa la gran penetrancia con ex-
presividad variable que existe.

Se debe realizar estudio familiar siempre, ya que al-
gunas tallas bajas familiares idiopaticas sin displasia,
pueden resultar infradiagnosticados como en el caso
de las primas de nuestra paciente.

SP1/D2D3*-187 Crecimiento

TRADUCCION CLINICA DE HAPLOINSUFICIENCIA
DE GEN SHOX A EDADES TEMPRANAS

J Bosch Murioz!, P Llena Isla’, M Escuer Morell,
R Lopez Ortega’, P Fernandez Alvarez?, E Sole Mir'

(WHospital Universitario Arnau de Vilanova de Llei-
da. @ Hospital Vall d’Hebron, Barcelona

Introduccion:

La haploinsuficiencia del gen SHOX (Short Stature
Homeobox gen) es una de las causas monogénicas
mas frecuentes de talla baja disharmonica. Para su
deteccion se utilizan datos antropométricos y cli-
nicos, ayudandose del score de Rappold y Blum.
Una puntuacion de 7 puntos en paciente con talla
baja y estudio genético positivo es indicacion de
tratamiento con GH (Humatrope).

Presentamos tres pacientes diagnosticados ge-
néticamente a través de MLPA (Multiplex ligation-
dependent probe amplification) a edades muy tem-
pranas.
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Resultados:

Caso 1: Nifio nacido a término con talla 45 cm
(-2.66 DE), se diagnostica a los 2 afios, con talla
76.5 cm (-4.14 DE). IMC: 17.3 (z-score 0.55), Ratio
talla sentado/bipedestacion: 0.65 (z-score 2). Braza
73 cm. Aspecto musculado pero no cubito valgo ni
otras caracteristicas. Puntuacion total: 7 puntos. El
primer afo de tratamiento presenta velocidad de
crecimiento (VC) de 13.5 cm/afio (+3.6DE).

Caso 2: Nifia nacida a término con talla 48 cm
(-0.81DE), se diagnostica a los 2 afios y nueve
meses, con talla 84.9 cm (-2.8 DE). IMC: 17.6 (z-
score 1.35), Ratio talla sentado/bipedestacion: 0.60
(z-score -0.05). Braza 84 cm. Aspecto musculado
y cubito valgo. Madre afecta de deformidad de
Madelung. Puntuacioén total: 11 puntos. El primer
afio de tratamiento presenta VC de 12.24 cm/afio
(+2.86DE).

Caso 3: Nifio nacido a término con talla 45 cm (-1.85
DE), se diagnostica por estudio familiar a los 3 afios,
con talla 88.5 cm (-2.62DE). IMC: 19.4 (z-score 2.03),
Ratio talla sentado/bipedestacion: 0.60 (z-score
-0.39). Braza 73 cm. Aspecto musculazo, antebra-
z0s cortos sin cubito valgo ni otras caracteristicas.
Puntuacion total: 14 puntos. El primer afio de trata-
miento presenta VC de 8.3 cm/afio (-0.30 DE).

Conclusiones:

En pacientes en edades tempranas creemos mas im-
portante considerar la desproporcion de relaciones
corporales mas que otras caracteristicas que no son
visibles a estas edades.

Objetivamos gran recuperacion de la talla durante el
primer ano de tratamiento por lo que en caso de pa-
cientes PEG con talla disharmoénica deberia realizarse
el estudio genético antes de los 4 afios.

SP1/D2D3*-188 Crecimiento

ANOMALIA DE LA DIFERENCIACION 46, XY POR
DEFICIENCIA DE 5-ALFA-REDUCTASA: A PROPO-
SITO DE UN CASO

S Murioz Pérez', J. Gonzalez de Buitrago Amigo’,
I. Arroyo Carrera', N. Camarena Pavon', L. Audi Pa-
rera?

(WHospital San Pedro de Alcantara, Servicio de Pe-
diatria. ® Hospital Vall d’Hebron, Barcelona

Introduccion:

Las anomalias del desarrollo sexual (ADS) son tras-
tornos infrecuentes derivados de una alteracion
congénita en el normal desarrollo fetal del sexo cro-
mosoémico, gonadal y/o genital. Su origen es mayori-
tariamente genético y monogénico, aungue una pro-
porcion importante quedan sin diagndstico etiologico.
Tras la insensibilidad a los andrégenos, la deficiencia
de 5- alfa-reductasa constituye la causa mas frecuen-
te de ADS con cariotipo 46, XY. Exponemos el caso de
un recién nacido con genitales ambiguos.

Caso clinico:

Neonato de 28 dias derivado desde Neonatologia por
ambigUedad genital. Aporta control glucémico y elec-
trolitico normal en periodo neonatal. Estudio hormo-
nal a las 12 horas de vida: FSH normal, LH elevada,
testosterona (T) y dihidrotestosterona (DHT) elevadas,
hormona antimulleriana, 17-OH-progesterona y corti-
sol normales. Cariotipo 46, XY. Ecografia abdémino-
pélvica: teste derecho en hemiescroto derecho e
izquierdo mavil, no se identifica Utero. Solicitado estu-
dio del gen del receptor de andrégenos (AR) ante la
sospecha de sindrome de insensibilidad parcial a an-
drégenos (pendiente de resultado). Sin antecedentes
personales ni familiares de interés. Exploracion fisica:
peso +0,21DE, longitud +0,54DE. TA normal. Geni-
tales externos: pliegues labioescrotales ligeramen-
te rugosos fusionados en linea media con bultomas
palpables en su interior de 1-2 cc y tubérculo genital
de 1 cm de longitud con hipospadias glandular. Resto
normal. A los 3 meses: valores de LH, FSH y androge-
nos basales normales. Estudio molecular del gen AR:
sin alteraciones. Tras estimulo con HCG: aumento del
cociente T/DHT (T/DHT=36). Se solicita estudio del
gen de la 5-alfa-reductasa tipo 2 detectandose dos
cambios puntuales en heterocigosis compuesta que
predicen sendos cambios de aminoacido. Se deriva
para abordaje quirdrgico en hospital terciario con am-
plia experiencia en ADS.

Comentarios:

1. La interpretacion clinica de las pruebas de labo-
ratorio que implican medicion de hormonas este-
roideas es compleja, en particular en neonatos.
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2. El anadlisis de genes candidatos como origen de
una ADS esté justificado cuando los diagnosticos
clinicos y bioquimicos han podido orientar el es-
tudio.

3. Las ADS requieren de un meticuloso abordaje
diagndstico y terapéutico, multidisciplinar en am-
bos casos.

4. El diagnostico molecular ayuda a elegir las me-
jores posibilidades para la asignacion de sexo y
tratamiento.

SP1/D2D3*-189 Miscelaneas

HIPERTRICOSIS CONGENITA CUBITAL. A PROPO-
SITO DE UN CASO

L. Torres Aguilar, I. Mulero Collantes, MJ. Mena
Huarte, B. Salamanca Zarzuela, S. Caserio Carbonero

Hospital Universitario Rio Hortega. Valladolid

Introduccion:

Dentro de las hipertricosis, el sindrome del codo pi-
loso, es una variedad poco frecuente de hipetricosis
congénita localizada a nivel cubital. Aparece en la in-
fancia temprana, generalmente antes de los 3 afios,
apreciandose un aumento de pelo largo vy fino, tipo
lanugo, distribuido de forma bilateral y simétrica sobre
la superficie extensora del tercio distal de los brazos y
por la zona proximal de los antebrazos. Se engruesa
progresivamente hasta los cinco afos para después
regresar, como norma general, en la pubertad. En la
mitad de los casos se trata de una hipetricosis cubital
aislada mientras que en el otro 50% de los pacientes
la hipertricosis constituye un sintoma mas, de un com-
plejo sindrémico asociado a talla baja, diabetes melli-
tus, alteraciones ¢seas, asimetria facial, alteraciones
oculares, retraso del desarrollo y déficit de atencion.

Caso clinico:

Presentamos el caso clinico de una paciente de tres
afos de edad derivada desde Dermatologia para va-
loracion hormonal por hipertricosis cubital. Embara-
zo normal, sin antecedentes perinatales resefiables.
Desarrollo psicomotor y ponderoestatural normal. Sin
otros antecedentes personales ni familiares de inte-
rés. A la exploracion destaca la presencia de pelo lar-
go v fino, de distribucion simétrica en ambos codos.
No otras alteraciones. Prepuberal. Se solicita analitica:
Hemograma y biogquimica normales. Ac antitransglu-
taminasa y anti TPO negativos. Hormonas tiroideas
normales. Testosterona 0 ng/dl, DHEAS <15 mcg/dl,
Androstandiol glucurénido 0.47 ng/ml, 17-OH proges-
terona 0.18 ng/ml. Edad ésea acorde. Ante la norma-
lidad de las pruebas complementarias y la ausencia
de otras alteraciones en la exploracion se diagnostica
de hipertricosis congénita cubital.

Conclusiones:
La hipertricosis congénita cubital puede aparecer de
forma esporadica o familiar, aislada o como parte de

un complejo sindrémico malformativo. Si se objetiva
algun hallazgo patolégico asociado es importante
realizar estudios genéticos mientras que si aparece
de forma aislada se recomienda tranquilizar y no rea-
lizar estudios complementarios.

SP1/D2D3*-190 Crecimiento

SINDROME TRICORRINOFALANGICO EN EL CON-
TEXTO DE ESTUDIO POR TALLA BAJA

B. Iglesias Gonzalez, O. Pérez Rodriguez, R.M. Gon-
zalez Toboso, I. Garcia de Pablo, M.I. Rodriguez Rojo,
D. Forrester Zapata

Hospital Clinico San Carlos. Madrid

Introduccion:

El sindrome tricorrinofalangico se caracteriza por
una serie de alteraciones fenotipicas tales como al-
teraciones del cabello, anomalias nasales, braqui-
metacarpofalangia e hipocrecimiento, debidos a un
fendmeno de haploinsuficiencia de un gen localizado
en 8g24.12, el TRPS1, de herencia autonémica domi-
nante.

Casos clinicos:

Presentamos dos casos muy similares, el de una nifia
de 5 anos, antigua prematura de 35+3 semanas de
edad gestacional con crecimiento intrauterino retar-
dado y el de otra nifia de 13 afios, ambas derivadas
a la consulta de endocrino por talla baja inferior al p3
asociado a fenotipo peculiar, con cabello escaso y
fino, nariz bulbosa con filtrum nasal largo, labio su-
perior fino en contraste con el inferior, dedos cortos e
incurvados con braquimetacarpofalangia en manos y
pies, mas llamativa al cerrar el pufio, con incurvacion
cubital del extremo distal del dedo e hipoplasia de la
base del craneo.

Entre las pruebas complementarias realizadas como
parte del estudio, se realizd una RMN de hipdfisis sin
hallazgos significativos y una radiografia de mufieca
en la que pese a presentar ambas una edad 6sea
normal, destacaba la morfologia de las falanges, con
epifisis en cono, y el desarrollo escaso de las epffisis

232

Rev Esp Endocrinol Pediatr 2017; 8 (Suppl)



Posters

distales de radio y cubito, hallazgos que confirmaban,
junto con la sospecha clinica, la presencia de un sin-
drome tricorrinofalangico. Actualmente en seguimien-
to en la consulta, pendiente de realizar serie 6sea y
estudio genético.

Conclusiones:

Pese a que el tratamiento de esta entidad es sinto-
matico y en algun caso puede proponerse la cirugia
plastica, plantea el diagndstico diferencial con otras
entidades que cursan con talla baja o con alteracio-
nes 6seas como la artritis cronica idiopatica, ademas
de su importancia para el consejo genético dada su
herencia autonémica dominante.

SP1/D2D3*-191 Tiroides

BOCIO MULTINODULAR: EVOLUCION ATiPICA

A. Navarro Ruiz!, C. del Castillo Villaescusa?, A. Faus
Pérez8

(WHospital Quironsalud Valencia / Servicio Endocri-
nologia Pediatrica. (2) Hospital Dr Peset. Valencia.
©®)C.salud Albalat de La Ribera. Valencia.

Introduccion:

El bocio o tiromegalia es el aumento del tamafio de la
glandula tiroidea.Puede ser difuso o nodular.Poco fre-
cuente en la edad pediatrica, fundamentalmente en
pubertad.Mayor incidencia mujeres (2:1).Hasta 20%
malignizacion (mayoria, carcinoma papilar), precisan-
do por ello vigilancia estrecha.Patogenia desconoci-
da.Tiroiditis de Hashimoto es la causa mas frecuente
de bocio en zonas no endémicas, suele ser normo-
funcionante.De eleccion, tratamiento conservador ex-
cepto bocios grandes fibrosos o multinodulares con
sintormas compresivos locales precisando cirugia.

Caso clinico:

Adolescente mujer de 14 anos seguida en Endocri-
nologia por bocio multinodular grado 2, eutiroideo,
de 3 afios evolucion.Aumento progresivo de tamafo
ultimos 4 meses, refiriendo aumento de sensacion
de ocupacion en cuello y disnea importante al decu-
bito con molestia a ese nivel. AP: celiaquia desde 2
afios. AF: sin interés. EF: Peso 45 kg (p10),Talla 152
cm (p10),IMC 19.4 kg/m2 (-0.5DS),SatO2 98%,TA
115/60mmHg,FC 84 Ipm. Bocio grado 3,consistencia
firme elastica con multiples ndédulos en ambos lados y
superficie abollonada bien delimitada. Tanner Ill. Res-
to anodino. Analitica: TSH 0.72 mcUl/ml, T4L 1.02 ng/
dl, TPO 175 Ul/ml, TG 13 Ul/ml. Ecografia: glandula
aumentada, bordes macrolobulados, ecogenicidad
heterogénea pseudonodular. En LTI 2 nédulos hipe-
recoicos de 11x5 y 8x7 mm. En LTD otro 18x13mm.
No adenopatias laterocervicales. PAAF ecoguiada no-
dulo izdo compatible con tiroiditis Hashimoto, el dcho
con bocio coloide con degeneracion quistica. Al mes,
aumento disnea asociando disfagia ocasional. Eco-
grafia control: aumento tamafio nédulos siendo en LTI

12x7 mmy 11x10 mmy LTD 24x17 mm con hipervas-
cularizacion. Ante sintomas compresivos y aumento
nddulos, se realiza tiroidectomia total. Anatomia pato-
l6gica (AP): Macroscopia: pieza de 102 g, LTD 7 cm
altura, LTI 6.5 cm, didmetro global 9 cm. Microscopia:
tejido tiroideo hiperplasico, agregados linfoides con
centros germinales, sin signos histologicos de ma-
lignidad. Diagndstico anatomopatoldgico: tiroiditis de
Hashimoto. Intervencién hace 3 meses, tratamiento
hormonal sustitutivo con levotiroxina 75 mcg/dia con
normalizacion analitica actual.

Fig. 2: NODULO LOBULO TIROIDEO 1ZDO

Fig. 3: Aumento difuso vascularizacion tiroidea sugestivo de tiroiditis.

Conclusiones:

1. El bocio multinodoular es una entidad poco fre-
cuente en edad pediatrica pero importante por su
riesgo de malignizacion, mayor que en adultos.

2. Tratamiento conservador mayoritario salvo los ca-
sos de compresion local, que precisan exéresis.

3. Por todo ello es imprescindible un seguimiento
exhaustivo.
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SP1/D2D3*-192 Displasias dseas
OSTEOGENESIS IMPERFECTA TIPO V: EVALUA-
CION CLINICA Y RESPUESTA A TRATAMIENTO
CON BIFOSFONATOS

B. Sagastizabal Cardelds, N Ldpez Barrena, B Huer-
tes Diaz, L Grande Herrero, M Esquivias Ajenjo, A Al-
caraz Romero

Hospital Universitario de Getafe

Introduccidn:

El Sindrome de osteogénesis imperfecta (Ol) com-
prende un conjunto de enfermedades hereditarias ca-
racterizadas por la presencia de baja densidad mine-
ral 6sea y fragilidad 6sea. La osteogénesis tipo V de
herencia Autosémica Dominante, esta causada por
mutaciones en el gen IFITM5. Representa menos del
4% de los casos de Ol. Clinicamente presentan una
afectacion moderada-grave con una combinacion va-
riable de rasgos distintivos como la calcificacion de
la membrana interésea del antebrazo, desarrollo de
callos hipertréficos tras fracturas y luxacion de la ca-
beza radial. Existe gran variabilidad fenotipica incluso
en pacientes con misma mutacion.

Paciente 1 Paciente 2 Paciente 3
Severidad Moderada Maderada Moderada
Edad primera T meses 21 meses & meses
fractura
Calle hipertréfico Si No H
Edad diagndstico 7 meses 6 afios 3 meses
callo hipertréfico
Localizacion callo Fémur izquierdo Fémur derecho
hipertrafico
Calcificacidn no si i
membrana interdsea
Banda hiperintensa Si si si
metafisaria
Aplastamientos Si Si 50
vertebrales
Escleras azules No no no
Dentinogénesis No No No
imperfecta
Edad inicio 10 meses 3 afios 10 meses 21 meses
Fracturas previo 2 5 5
tratamiente (n2)
Fracturas durante 2 3 3
tratamiento (n®)
DMO (z-score parala | -1,14 -2,53 -0,74
EC) previo
DMO (z-score para -0,62 -1,12 -1,23
EC) tras 2 afios de
tratamiento
Cirugias Si si i
Escoliosis - si 50
Edad cronolégica 8 7.778 6,8
ultima valoracién
(afios)
Edad asea ultima 2 7 6.4
valoracidn [afios)
Talla (DE) -1,69 -1,65 -1,79
V. erecimiento 10,2 cm/fa (-0,31DE} | 4,03 cm/fa (-1,53DE) | 4,92cm/fa (-1,25DE)
em/afio (DE)
Talla diana cm (DE) 12,2 (-0,62DE) 159,9 cm (-0,89 DE) | 175,2 cm (-0,29DE)

Material y métodos:

Describimos las caracteristicas clinicas y evolucion
de 3 pacientes (2 varones,1 mujer) con diagnoésti-
co de Ol tipo V en tratamiento con bifosfonatos.El
diagnostico se baso6 en las caracteristicas clinicas
y radiolégicas con confirmacion posterior de muta-
cion de novo en el gen IFITM5 . Ninguno tuvo frac-
turas intradtero, produciéndose la primera fractura

con menos de 2 afios. La antropometria neonatal
fue normal. Dos de los tres pacientes desarrollaron
callo hipertrdéfico tras fractura y en uno de ellos se
encontré calcificacion de la membrana interésea.
Durante el seguimiento han presentado varias frac-
turas de hueso largo y se han diagnosticado de
aplastamientos vertebrales. No presentan dentino-
génesis y las escleras son blancas. La densidad
mineral 6sea se encontraba por debajo de la media
para su edad. Todos se han tratado con bifosfona-
tos. No se han objetivado efectos secundarios ni
empeoramiento de los callos hipertréficos; y los 3
han presentado aumento de los Z-scores vertebra-
les (DEXA) y ha mejorado su calidad de vida.

Conclusiones:

La Ol tipo V se caracteriza histolégicamente por
presentar una asociacion paraddjica de un fenoti-
po osteopordtico por un defecto en los osteoblas-
tos trabeculares y una formacién 6sea exuberante
en forma de callos hipertréficos, por afectacion del
hueso peridstico. Estos hallazgos histolégicos ex-
plicarian la clinica tipica de los pacientes.

Los bifosfonatos han sido ampliamente administra-
dos en estos pacientes y en nuestra experiencia no
se han encontrado efectos adversos distinos a los
encontrados en otros tipos de Ol. Se necesitan mas
estudios para conocer lo efectos a largo plazo de
los bifosfonatos en la Ol tipo V.

SP1/D2D3*-193 Tiroides

ADECUACION DE LOS PARAMETROS TIROIDEOS
EN EL HIPOTIROIDISMO SUBCLINICO: MECANIS-
MO ADAPTATIVO O DISFUNCION

P Ros Pérez’, F. Tejada?, L Aragonés®, N Lacamara’,
| Martinez Badas?, R Lépez Gimenez®

(WHospital Universitario Puerta de Hierro-Maja-
dahonda. @Universidad Auténoma , Madrid. ®Dpto
Medicina Preventiva y Salud Publica UAM

Introduccion:

La TSH, como standard diagndstico en patologia ti-
roidea, tiene importantes limitaciones: la existencia
de cambios adaptativos, variaciones individuales en
el punto de corte regulatorio, falta de consenso en
limites de referencia y heterogeneidad prondstica.
Ademas, como parametro integrador de la homeos-
tasis tiroidea no siempre responde a una distribucion
normal ni constituye un marcador preciso del eutiroi-
dismo. Por tanto, algunos autores propugnan la im-
portancia diagnodstica, terapéutica y pronoéstica de la
determinacion de la T4 libre ajustada a la TSH.

Objetivos:

1. Describir el perfil clinico, bioguimico y ecogra-
fico de una poblacion pediatrica iodosuficiente
con hipertirotropinemia (HT), sin autoinmuni-
dad tiroidea inicial.
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2. Testar la adecuacion entre los niveles de T4L
y TSH.

Pacientes y métodos:

Estudio observacional, retrospectivo y longitudinal en
40 pacientes pediatricos iodosuficientes (26 nifios y
14 nifias) con HT (TSH: 5-10 mUI/ml en >2 determi-
naciones y T4L y T3L en rango normal), sin autoin-
munidad tiroidea inicial con tiempo de seguimiento:
2,07+£0,61 a. Se determinaron: TSH, T4L, T3L, anti-
TPO y anti-Tg (quimioluminiscencia directa), yoduria
(técnica Benotti-Benotti) y caracteristicas ecogréficas
(ecogenicidad y volumen tiroideo). Se analizé: IMC,
perfil lipidico (colorimetria), indices aterogénicos (TG-
CT/HDLc y log TG/HDLc), evolucion clinica y adecua-
cion de los parametros de funcion tiroidea mediante
las férmulas: In TSH= 1,4+3,5/1+e-(7,0-T41)/1,0 y In
TSH=-3,7+5,3/1+e-(20,6-T4l)/3, propuestas por Had-
low NC y Hoermann R. Estudio estadistico (SPSS
24.0) con estadistica descriptiva (variables cuantitati-
vas); comparacion variables (t student). Nivel de sig-
nificaciéon minimo p<0,05.

Tabla 1. € isticas clinicas, ecogrdj ¥ b icas en nuestra serie (n=40; 26 varones y 14 mujeres)
X+5D Mediana 1ar Rango Rango/valor
normal
Tiempo seguimiento [afios) 2,07 + 161 2,00 - 0,25 - 7,00
Caracteristicas clinicas
Edod (afos) 6034377 587 233-850 100-14,25
MAC inicio (Z-score Herndndez) 0,24+ 1,15 0.14 0,95 - 0,29 2.88-2.48
Ecografia tiroidea’
Valumen tirpideo fee)* 2834213 213 = 0,51=11.1%
Caracteristicas bioquimicas
TSH (ulitymi} £,9040,92 6,76 6,27 =740 527-9,11 0.35 =500
T4 (ng/a¥) 1,1540,14 113 104-124 091147 0,70 -1,98
fT3 (pg/mi} 3861039 399 383-411 260-419 230-420
Anticuerpos tiroideos positivas *
toduria fup/L 138,75 + 71,05 124,50 83,25- 176,50 38-332 100-199
Colesterol totol (mg,/dl) 160+ 36 159 141-177 Ba-270 130 - 200
Triglicéridas (rmg/dl} 64221 64 45-80 26-103 30-200
HDL-colesterol (mg./di) 6018 B8 47 =68 33-106 45-90
LD -colesteral (mg/al) 89427 B8 76 =95 46=177 100 - 125
Subgrupo de hipertirotropinemia idiopdtic (n=26: 18 vorones y & mujeres)

Tiempe seguimiento [afios) 1,90+ 1,53 2,000 - 0,25 - 6,00 -
Caracteristicas clinicas
Edod {ofos) 6124392 587 225-854 1,00~ 14,25
WAC iniciol (1-score Herndndez) 0214094 -0.09 0,65 -0,37 -2.88 = 1,57
AT anual {Z-score Merndndez) 023 +1.45 0,07 1,45-0,72 245-3,10
Ecografia tiroidea
Valumen tirsideo fee) 2274112 200 - 0,51 -4,30
Caracteristicas bioquimicas
TSH fulit/mi) 6,46 40,94 656 5.66=722 393-790 0,35~-500
T4 (ng/ai) 1154011 113 106-122 1,00-1,36 0.70-1,98
fT3 ipg/ml} 3,92 + 0,44 399 3,72-421 3,06 - 4,59 2,30-4.20
o La ecogratia tircidea fue realizada en 35 de 40 sujetos (87,5%). Alteracidn ecografica ensB (5 varanes y 3 mujeres).
* Volumen tircideo (fdrmula OMS): V Idbulo (cc] = 0.479 x profundidad (cm) = anchura [cm) = longitud {cm).
b ned (3 varones y 1 mujer)
€3 loduria fue determinada en 30 de 40 sujetos (75%)

Resultados:

Los resultados se resumen en la tabla 1. No encon-
tramos diferencias significativas entre sexos en nin-
guno de los parametros analizados. Evolutivamente
se detectd causa de HT en 14 pacientes: obesidad
(3), alteraciones ecogréficas (8) y tiroiditis autoinmune
(7), precisando tratamiento tres de ellos. La TSH se
normalizé en 8 ninos y 5 nifas. En el subgrupo con HT
idiopatica mantenida (n= 26; 18 nifios y 8 nifias) se
comprobd que la férmula propuesta no se adaptaba
a nuestra poblacion.

Conclusiones:

1. La hipertirotropinemia leve en Pediatria repre-
senta una poblacion heterogénea, incluyendo un
amplio espectro clinico, desde disfuncién tiroidea
hasta normalidad.

2. La férmula propuesta para la adecuacion de los
distintos parametros tiroideos no parece aplica-
ble a esta poblacion

SP1/D2D3*-194 Displasias dseas

DOS DISPLASIAS ESQUELETICAS CON HERENCIA
RECESIVA EN UNA MISMA FAMILIA NO CONSAN-
GUINEA

M. Aza Carmona’, Fernando Santos Simarrc?, Lucia
Sentchordi Montané®, Sara Benito Sanz?, Elena Va-
llespin®, Juan Carlos Silla®, Angela del Pozo?, Kristi-
na lbanez Garikano®, Pablo Lapunzina?, Karen Elise
Heatt?

(instituto de Genética Médica y Molecular (IN-
GEMM) y Unidad Multidisciplinar Displasias Es-
queléticas (UMDE), Hospital Universitario La Paz,
Universidad. @INGEMM, UMDE, Hospital La Paz,
CIBERER. @ INGEMM, UMDE, Hospital Infanta Leo-
nor. WINGEMM, Hospital La Paz, CIBERER. ®IN-
GEMM, Hospital La Paz

Introduccion:

Dos hermanos, hijos de padres sanos no consangui-
neos, con presentacion clinica diferente. El nifio pre-
senta toérax estrecho y pectus carinatum, mientras
que la nifia presenta acortamiento de manos, pies
y tronco y opacidad corneal bilateral siendo los mu-
copolisacaridos en orina normales. Estos hallazgos
junto con los datos radiolégicos sugieren dos displa-
sias esqueléticas diferentes, respectivamente, una
forma leve de displasia torécica asfixiante y, o bien
una displasia espondiloepifisiaria tarda o una muco-
polisacaridosis tipo IV.

Objetivos:

Identificar la causa genética responsable de la dis-
plasia esquelética especifica de cada uno de los her-
manos.

Material y Métodos:

Busqueda de mutaciones en los pacientes con el
panel de secuenciacion masiva (NGS) de displasias
esqueléticas, SkeletalSeqV4 y V5 (327 y 362 genes,
respectivamente). La validacién y los estudios de co-
segregacion genotipo-fenctipo de las variantes iden-
tificadas fueron realizados mediante secuenciacion
Sanger.

Resultados:

El nifio presenta dos mutaciones en el gen DYNC2H1:
c. (56114T>C) ; (8098C>T), p.[(Leu1705Pro) ; (Leu-
2700Phe)] en heterocigosis compuesta. La nifia pre-
senta dos mutaciones en el gen GLB1: ¢.(248A>QG) ;
(1768C>T), p.[(Tyr83Cys)] ; (Arg590Cys)] en hetero-
cigosis compuesta, previamente descritas en pacien-
tes con mucopolisacaridosis tipo IVB y gangliosidosis
tipo |, respectivamente. Todas las mutaciones estan
ausentes en bases de datos de poblaciéon control,
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afectan a aminoéacidos altamente conservados, estan
predichas como patogénicas por diferentes herra-
mientas de prediccion de patogenicidad y han sido
heredadas de cada uno de los padres.

Conclusiones:

El nifo presenta displasia toracica con costillas cor-
tas (MIM 613091), una ciliopatia causada por muta-
ciones en homocigosis 0 heterocigosis compuesta en
DYNC2H1; mientras que su hermana presenta una
enfermedad lisosomal, mucopolisacaridosis tipo IVB
(MIM 253010), causado por mutaciones bialélicas en
GLB1. Por tanto, el estudio molecular mediante NGS
ha permitido identificar el defecto molecular causan-
te del cuadro clinico especifico de cada uno de los
hermanos, confirmando que ambos presentan pato-
logias diferentes de herencia autosémica recesiva,
aunque los padres no son consanguineos.

SP1/D2D3*-195 Tiroides

NODULO AUTONOMO TIROIDEO: ACTITUD TERA-
PEUTICA EN EDAD PEDIATRICA

S. Berrade Zubiri, . Chueca Guindulain, I. Niyubahwe,
T. Dura Travé, C. de Arriba Villamor, E. Goni Girones

Complejo Hospitalario de Navarra, Pamplona

Introduccion:

El nédulo tiroideo (NT) auténomo es una patologia
relativamente frecuente en adultos, pero con escasa
prevalencia en edad pediatrica. Se trata de un NT hi-
perfuncionante y auténomo, que puede formar parte
de un bocio multinodular o tratarse de un NT soli-
tario. En ambas situaciones, se ha involucrado con
mutaciones activadoras del gen RTSH o mas rara-
mente del gen GNAS

Caso clinico:

Nifia de 9 afios y 10 meses, que consulta por re-
ciente aparicion de bultoma no doloroso en region
anterior de cuello, sin signos locales ni sintomas de
disfuncion tiroidea. Antecedentes: Bronquiectasias
secundarias a Discinesia ciliar primaria. A. familia-
res: tia materna con bocio multinodular. Exploracion
fisica: TA 107/63. FC: 80 ppm. Peso: 32.7 kg (p 20). T.
137.5 cm (p15). Piel normal. ACP: soplo sistdlico 1/6.
Cuello: bultoma redondeado, 3x2 cm, en LD tiroideo.
No adenopatias regionales. Tanner: S2P1

E. complementarios: Analitica: TSH: 0,05 mU/L, T4
libre: 0,93 ng/dL. T3 libre: 3,69 ng/L, Ac antitiroideos
y TSI negativos. Ecografia: LTD ocupado por nédu-
lo 2.1x2.1x3 cm, isoecogenico al resto parénquima,
con halo hipoecoico y vascular. Se describen otros
4 pequefios noédulos (dos en LTD de 7y 7 mm, y
otros dos en LTI de 4 y 5 mm) compatible con bocio
multinodular difuso. Gammagrafia: area de hiper-
captacion de morfologia nodular en I6bulo tiroideo
derecho que anula la captacion por el resto de la
glandula. PAAF: nédulo folicular indeterminado.

Tratamiento:

Se decide actitud conservadora, con controles ana-
liticos y ecograficos, para indicar tratamiento antiti-
roideo si precisa y retrasar el tratamiento definitivo
hasta edad adulta.

Discusion:

El hipertiroidismo producido por el NT es perma-
nente, por lo que requiere tratamiento definitivo. En
adultos esté indicado el I* como primera opcion tera-
péutica, reservando la cirugia para ndédulos de gran
tamano.

En nifios el tratamiento es mas controvertido. La
mayoria de trabajos recomienda la exéresis quirdr-
gica por el potencial riesgo de degeneracion malig-
na, si bien, un trabajo recientemente publicado en
JCEM del grupo de trabajo de tiroides del Boston
Children’s Hospital, preconiza el abordaje conserva-
dor hasta etapa adulta en base al escaso riesgo de
malignidad y los mejores resultados del tratamiento
definitivo con I*.

SP1/D2D3*-196 Gonadas

EL CURIOSO CASO DE TESTICULOS EVANESCEN-
TES... QUE NO FUE TAL

C. Zapata Cejas, C. Lopez Fernandez, A. Pascual Ar-
chilla, M. Fuentes Castello

Hospital General Universitario de Elche. Elche

Caso clinico:

Varén de 16 afios remitido desde consulta de Uro-

logia por criptorquidia bilateral con gonadotrofinas

indetectables.

No antecedentes personales ni familiares de interés.

No ambigledad sexual al nacimiento. Niegan anos-

mia u otra sintomatologia acompafante.

12 exploracién en consulta (16 afios, 12 afios de

edad Osea) pene prepuberal y bolsa escrotal vacia

aunque formada.

Pruebas complementarias realizadas:

e  Cariotipo normal XY.

e Ecografia pélvica: ausencia total de tejido testi-
cular bilateral.

e RMN abdominal: ausencia de tejido testicular
intraabdominal ni inguinal.

e Estudio hormonal: testosterona indetectable,
FSH y LH prepuberales (<0.1ng/dl).

e Test corto de estimulo con hCG: ausencia total
de respuesta (testosterona 0,162 ng/dl).

e En este momento se plantea como diagndstico
mas probable el de Testes Evanescentes.

Ante el paso del tiempo y la incongruencia entre la
ausencia de testes y valores prepuberales de gona-
dotrofinas en sangre, se solicita RMN hipofisaria y de
bulbos olfatorios, informada como normal. Al reinte-
rrogar a la familia acerca de la funcion olfatoria, aho-
ra admiten hiposmia de larga evolucion, con lo que
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llegamos al diagnéstico de Sindrome de Kallman.
Se valora la posibilidad de laparoscopia explorado-
ra, previa a la cual se pauta tratamiento con hCG
subcutanea (3 dias por semana). Tras 1 mes de
tratamiento y sin que se llegue a realizar el estudio
laparoscopico, se consigue respuesta hormonal,
con valor de testosterona de 1,1 ng/mly, por primera
vez, palpacion de ambos testes en canal inguinal. Se
afade hMG buscando un mayor volumen testicular
en aras de una futura fertilidad. Se logra descenso a
bolsa escrotal y un volumen de 5-6 cc, asi como co-
rrecto desarrollo peneano, alcanzando talla definitiva
ya con 20 afios cronolégicos (176,5 cm).

Discusion:

Se trata, por tanto, de una presentacioén atipica del
Sindrome de Kallman, pues cursa con unos genita-
les externos normales pero con criptorquidia bilateral
y sin registro de anosmia-hiposmia en la anamnesis
inicial. El diagndstico se vio dificultado y retrasado
por los falsos negativos (FN) de la ecografia abdo-
minal (sensibilidad (S) del 76%), la RMN abdomino-
pélvica (S 67-96%) y el test corto de hCG, pruebas
éstas cuyas limitaciones conviene resaltar a la vista
de este caso.

SP1/D2D3*-197 Hipotalamo-Hipdfisis
POLIURIA-POLIDIPSIA. UN CASO DE DIFICIL DIAG-
NOSTICO

M. Marban Calzon, Mercedes A. Gonzalez Jimeno, A.
Garcia Bermejo, Z. Belmonte Pintre, D. Martin Casti-
blanco

Hospital Mancha Centro. Alcazar de San Juan

Introduccion:

Ante un cuadro de poliuria-polidipsia (PP), descar-
tada la poliuria osmoética, debemos pensar en una
diabetes insipida, central o neurogénica, o una poli-
dipsia primaria. El diagnéstico diferencial puede ser
dificil y un diagnéstico erréneo puede dar lugar a
complicaciones iatrogénicas.

Caso clinico:

Mujer de 16 meses, sin antecedentes de interés, con
desarrollo normal, que desde los 6 meses muestra
polidipsia-poliuria con ingesta compulsiva de agua
diurna y nocturna sin otra sintomatologia. No episo-
dios de deshidratacion. Se comprueba poliuria 10
cc/Kg/h.

Exploracion fisica normal con peso en p20 y longitud
en p50. Normotensa. Intensa irritabilidad que solo
calma al beber agua.

Analiticas iniciales con osmolalidad plasmatica va-
riable (280-302 mosmol/Kg), Na 135-143 mEg/l € hi-
postenuria (< 100 mosmol/Kg). Test de deprivacion
hidrica compatible con diabetes insipida central
(DIC): hipoostenuria mantenida con adecuada res-
puesta a vasopresina (concentracién urinaria y dis-

minucion drastica y transitoria de la diuresis).
Anallitica basica, perfil adenohipofisario, valoracion
oftalmolégica, test de sudor y marcadores tumorales
normales. Eograffa reno-vesical: ureterohidronefrosis
bilateral. Se programé RMN hipofisaria y se inicio tra-
tamiento con desmopresina 10 mcg/dia nasal.
Seguimiento en consulta con mejorfa clinica subje-
tiva, exploracion normal y peso mantenido. Control
analitico a los 10 dias hiponatremia 116 mEqg/I con hi-
poosmolalidad plasmatica y natriuresis. Estaba asin-
tomatica y precisé correccion IV con normalizacion
en pocas horas.

RMN con adenohipdfisis normal y brillo hipofisario y
valor de ADH, realizado en muestra inicial de test de
deprivacion, elevado.

Se repite test de deprivacion acuosa, consiguiéndo-
se concentracion urinaria > 600 en primera fase.
Con el diagnéstico final de polidipsia primaria se in-
dica restriccion paulatina de liquidos obteniéndose
mejoria progresiva del cuadro clinico con orinas con-
centradas y normalizacion de la ecografia renal.

Conclusion:

Estamos ante una nifia con cuadro de poliuria-poli-
dipsia prolongado que fue diagnosticada inicialmen-
te de DIC en base a los resultados del test de depri-
vacion acuosa, posiblemente relacionados con una
hipotonicidad de la médula renal secundaria a la po-
liuria prolongada. El tratamiento con desmopresina
provocod una hiponatremia severa dilucional que por
fortuna no tuvo consecuencias. Quizas lo mas opor-
tuno hubiera sido esperar los resultados de la RMN
y los niveles de ADH para asegurar el diagndstico.

SP1/D2D3*-198 Genética

SINDROME DE PRADER WILLI: REVISION DE 4
CASOS

M.J. Mena Huarte', I. Mulero Collantes?, L. Torres
Aguilar?, B. Salamanca Zarzuela?

( ’)Hosp/'ta/, Universitario Rio Hortega/Servicio de Pe-
diatria y Areas Especificas. (2) Hospital Universita-
rio Rio Hortega. Valladolid

Introduccion:

Descripcion de las caracteristicas genéticas, clini-
cas y manejo de los pacientes con sindrome de Pra-
der Willi de nuestra poblacion.

Material y métodos:

Analisis descriptivo, retrospectivo de los pacientes
menores de 14 afios con Sindrome de Prader Willi en
nuestro hospital.

Resultados:

Se diagnosticaron 4 casos en los Ultimos 4 afios, 3
varones y una mujer, con edades comprendidas en
la actualidad entre 4 afios y 5 meses y los 17 meses.
Tres de ellos debidos a disomia uniparental, y uno a
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deleccion 15q 11-13. Todos fueron diagnosticados
en periodo neonatal por hipotonia, precisando ingre-
so en UCI neonatal, necesitando todos los casos ali-
mentacion por sonda nasogastrica por succion dé-
bil, entre los 20y 70 dias de vida. Todos presentaban
fenotipo caracteristico: ojos almendrados, hipomimia
facial, boca triangular y alteraciones del paladar, asi
como hipogonadismo. Si bien al nacimiento los cua-
tro pacientes presentaban una talla por encima del
percentil 25, durante los primeros afios de vida ha
disminuido por debajo del percentil 3 en todos los
casos. De momento ninguno ha iniciado tratamiento
con hormona del crecimiento. La curva de peso se
ha mantenido estable. Ninguno ha mostrado hiper-
fagia ni obesidad, si bien el mas longevo tiene en
la actualidad 4 afios y 5 meses. Todos presentan un
retraso motor fino y grueso secundario a la hipotonia
y en uno importante retraso del lenguaje. Ninguno
ha desarrollado hasta el momento alteraciones en
el comportamiento. Un paciente ha precisado ven-
tilacion mecanica no invasiva domiciliaria por SAOS
moderado. Tres de los casos presentan malforma-
ciones cardiacas asociadas.

Conclusiones:

El sindrome de Prader Willi es una entidad genética
que se produce por la falta de expresion por pérdida
o inactivacion de genes de procedencia paterna. Du-
rante el periodo neonatal se caracteriza por hipotonia,
fenotipo caracteristico y dificultades para la alimenta-
cion, mientras que durante la infancia y adolescencia
presentan hiperfagia que conduce a obesidad, talla
baja, retraso mental y del desarrollo y alteraciones
del comportamiento. El tratamiento con hormona del
crecimiento en estos pacientes mejora la talla final, y
reduce la masa grasa aumentando la masa magra.

SP1/D2D3*-199 Displasias dseas

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO A X, A
PROPOSITO DE UN CASO

A. Fernandez Menéndez, L. Salamanca Fresno, M. el
Kadaoui Calvo, L. Espinosa Roman, F. Santos Sima-
rro, I. Gonzalez Casado

Hospital Universitario La Paz. Madrid

Introduccion:

El raquitismo hipofosfatémico hereditario agrupa
enfermedades caracterizadas por aumento en la ex-
crecion renal de fosfatos.

La forma ligada a X es la mas frecuente de la enfer-
medad y estd causada por mutaciones inactivado-
ras en el gen PHEX.

Caso clinico:

Presentamos de caso de un paciente vardn sin ante-
cedentes personales de interés que acude a nuestra
consulta por primera vez a los 4 afos y 6 meses,
por talla baja de comienzo a los 9 meses. Presenta-

ba talla en p<1, -2,9 DE, que se mantiene en visitas
sucesivas. Un hermano estaba en seguimiento por
talla baja.

Los estudios analiticos resultaron dentro de la nor-
malidad (IGF 1y BP3 en P 25-29) con test de estimu-
lo para GH con resultado normal. Presenta de forma
persistente edad 6sea retrasada 1-2 afos.

Recibe desde 6 afos hasta los 7 afos de forma pri-
vada tratamiento con GH, con buena evolucién. Tras
la suspension se objetiva disminucion en la veloci-
dad de crecimiento. Se repiten pruebas hormonales
con 12 afios que persisten normales.

Analiticamente se objetivan cifras de fésforo en limi-
tes bajos de la normalidad (2.5 mg/dl), con excre-
cion de fosfato en orina aumentada e insuficiencia
de vitamina D (22 ng/ml) con cifras de PTH norma-
les. Se realiza serie 6sea con datos sugestivos de
raquitismo (costillas anchas, humeros cortos, trabé-
culas marcadas, vértebras planas, incurvacion de
los huesos de las piernas y huesos rectangulares en
manos).

Recibe tratamiento con suplementos de fosforo (30
mg/Kg/dia) y vitamina D (2000 Ul/dia). A los 14 afos
y 6 meses, con EO retrasada 2 afios, se reinicia tra-
tamiento con uso compasivo de GH (0,037 mg/kg/
dia) con mejoria en la velocidad de crecimiento. Ante
datos sugestivos de raquitismo hipofosfatemico, se
realiza estudio genético detectandose mutacion
de cambio de sentido en el gen PHEX, ¢.1658G>A
(p.Gly553Glu), descrita como causante de esta en-
fermedad.
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Conclusiones:

Este caso representa el cuadro tipico de raquitismo
hipofosfatémico ligado a X, objetivandose la misma
mutacion en el hermano y madre del paciente.

La clinica mas frecuente es la talla baja con hipofo-
satemia persistente, existiendo lesiones de raquitis-
mo con deformidades en la serie dsea.

El tratamiento de eleccién consiste en suplementa-
cion con fosfatos.

SP1/D2D3*-200 Tiroides

ALTERACION DE LAS HORMONAS TIROIDEAS EN
LA OBESIDAD INFANTIL

J. Guio Bacares, C. Morales Pérez, |. Ferndndez Vi-
seras, D. Gomez-Pastrana Duran, M?. Santos Mata, F.
Macias Lopez

Hospital de Especialidades de Jerez de la Frontera

Introduccion y objetivo:

La Obesidad se asocia a una serie de alteraciones
endocrinas y metabdlicas, algunas de ellas son se-
cundarias a la obesidad. En este sentido esta descri-
to como en muchos pacientes obesos, tanto nifios,
como adolescentes y adultos encontramos niveles
elevados de TSH y T3 libre, mientras que los nive-
les de T4 libre son normales. El objetivo del estudio
es analizar las alteraciones de los niveles de TSH y
T3 libre en una poblacion de nifios y adolescentes
obesos y correlacionarlo con los diferentes grados
de obesidad, segun z-score del IMC (IMCz), del pe-
rimetro abdominal (PAz) y del cociente cintura talla
(CCT).

Material y Métodos:

Se realiza un estudio observacional, analitico y trans-
versal con recogidas de datos retrospectiva, en ni-
fios obesos del Area de Gestion Sanitaria Norte de
Cadiz. Se incluyeron un total de 145, nifios (n=68)
y nifias (n=77) con edades comprendidas entre 6 y
14 afios de edad diagnosticados de obesidad, con
un IMCz >2. Se realiz6 el analisis estadistico con el
programa SPSS version 17.0 considerando como cri-
terio de asociacion significativa p< 0,05.

Resultados:

Un 27,1% de los pacientes tuvieron niveles de TSH
elevados y un 44,7% tuvieron elevados los de T3
libre, mientras que la T4 libre fue normal en todos
los pacientes. No se encontré una asociacion sig-
nificativa de la TSH con ninguno de los parametros
utilizados para medir el grado de obesidad. Existio
una relacion inversa significativa entre los valores de
T3 y el IMCz(r= - 0,26; p= 0,014), el PAz(r= - 0,3;
p= 0,06) y el CCT(r= - 0,3; p= - 0,006). Ademas, la
media del valor de T3 libre fue menor cuanto mayor
grado de obesidad clasificado por el CCT(p= 0,03).
Dicha correlacion inversa de la T3 no fue significativa
en hombres pero si en mujeres tanto con el IMCz(r=-

0,45, p=0,002), como con el PAz(r=- 0,45, p=0,002)
y con el CCT(r=- 0,32, p=0,034).

Conclusion:

En nuestro grupo de pacientes obesos existe una
alta frecuencia de alteracion de la TSH y de la T3
libre con

una asociacion significativa e inversa entre los nive-
les de T3 libre y el grado de obesidad fundamental-
mente en mujeres.

SP1/D2D3*-201 Diabetes

CARACTERISTICAS AL DEBUT DE DIABETES ME-
LLITUS TIPO 1 EN LOS ULTIMOS 10 ANOS

C. Aremero Bujaldon, M.R. Montero Alonso, M.R. Ber-
mejo Arrieta, A. Villate Irigoien, M.C. Vidal Palacios

Hospital Son Llatzer. Palma de Mallorca

Objetivos:

Describir las caracteristicas al debut de pacientes
con diabetes mellitus tipo 1 (DM1) en nuestro hos-
pital. Establecer la tendencia de cetoacidosis diabé-
tica (CAD) y si la reserva insulinica (péptido C) se
relaciona con la gravedad al debut. Metodologia:
Estudio descriptivo retrospectivo en menores de
15 afios que debutaron desde 01/01/ 2006 hasta
31/12/2016. Los datos se analizaron con programa
SPSS versién 23. Tests no paramétricos de Chi cua-
drado y U de Mann Whitney.

No CAD o leve CAD moderada y

grave
0.22+0.12

PEPTIDO C
(ngiml)
EDAD AL
DEBUT
(media, afios)
HbALC (%)

0,46+ 0.25 p=0.001

7.9+38 T7£39 ns.

12325

109+ 1.8 p=0.035

Enero 2006 -
diciembre 2011

Enero 2012-
diciembre 2016

CADMG (%)

400%

14.8%

p=0.047

EDAD AL
DEBUT
(media, afios)

80+38

76+39

ns.

11.6:21

11.0£22

HbAIC (%)

Resultados:

Se analizaron 62 pacientes: 60% varones ; 40% mu-
jeres.

Media de edad: 8 afios (a) 11 meses (25.8% 0-4a,
35.5% 5-9ay 38.7% 10-15a)

Valores analiticos medios: glucemia 481+153 mg/
dl, pH 7.29 +0.12, bicarbonato 17.7+6.3 mmol/L,
HbA1c 11.3 £2.2 %.

En 44 pacientes se solicitd péptido C, siendo su va-
lor medio 0.4+0.25 ng/mL;
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El 41,9% debutaron con CAD, siendo moderada-gra-
ve ( CADMG ) el 29%. Se defini6 CADMG segun cri-
terios ISPAD 2014: pH<7.2, bicarbonato <10 mmol/L
Sin predominio estacional.

Separamos en dos grupos (1: Sin CAD o leve y 2:
CADMG). En el grupo 2, encontramos valores me-
nores de péptido C (0,22+0.12 vs 0,46+ 0.25)
(p=0.001), y mayores de HbA1c (12.3+ 2.5 vs 10.9+
1.8) (p=0.035). No hubo diferencias significativas
(n.s) en cuanto a gravedad de CAD por edad. La
media de dias de evolucion clinica fue mayor en el
grupo CADMG (34,3 vs 26,2 dias) aunque n.s. La
mediana al debut fue de 15 dias en ambos grupos.
Por periodos (grupo 1: enero 2006 - diciembre 2011
y grupo 2: enero 2012- diciembre 2016), hay mayor
incidencia de CADMG al debut en grupo 1 (40.0%
vs 14.8%) con un 77.8% del total de CAMG en el pri-
mer periodo (p=0.047). No encontramos diferencias
estadisticamente significativas en la edad al debut,
HbA1c, ni tiempo de demora diagndstica.

Conclusiones:

Aunqgue la incidencia de CAD ha descendido en los
dltimos afios (56,5% a 43,5% (n.s.), fundamental-
mente a expensas de CADMG, sigue siendo eleva-
da, por lo que consideramos necesarias mas cam-
pafas de concienciacion para lograr mayor indice
de sospecha, pudiendo reducir tiempo de demora
diagnostica y gravedad.

SP1/D2D3*-202 Gonadas

GINECOMASTIA COMO FORMA DE PRESENTA-
CION DE UN TUMOR TESTICULAR DE CELULAS
DE SERTOLI

N. Buero Fernandez, P Ruiz Ocaha, A.M. Romero
Montero, M. Dominguez Gémez, PY. Reyes Rios, A.M.
Lechuga Sancho

Hospital universitario Puerta del Mar. Cadiz

Introduccion:

Se denomina Ginecomastia a la hiperplasia del teji-
do mamario presente en el sexo masculino. Si bien
se considera fisiolégica en determinadas etapas del
desarrollo humano, como el periodo neonatal, los
primeros estadios de la pubertad y la senectud, si-
gue siendo necesaria una evaluacion clinica integral
para descartar patologia subyacente.

El tumor de células de Sertoli constituye el 0.4-1.5%
del total de los tumores testiculares. La forma de pre-
sentacion suele ser el hallazgo de una masa testicu-
lar indolora, aunque también pueden aparecer otros
signos derivados de produccion hormonal auténo-
ma, entre ellos la ginecomastia.

Caso clinico:

Paciente de 13 afios que, presentando ginecomastia
desde los 10, acude derivado por galactorrea de ini-
cio reciente. En la exploracion clinica presenta un es-

tadio de Tanner IV y volumen testicular bilateral de 20
cc, destacando una tumoracion palpable en el polo
superior del testiculo derecho. Ante la presencia de
imagen ecogréfica sugestiva de neoplasia testicu-
lar, se determinaron testosterona, alfa-fetoproteina,
BHCG y LDH, con valores dentro de la normalidad.
El estudio de extension resultd negativo.

Dada la edad del paciente se realizé una orquidec-
tomia radical derecha por via transinguinal, eviden-
ciandose en la anatomia patoldgica la presencia de
un tumor calcificante de células grandes de Sertoli
in situ, que respeta tunica vaginal, epididimo y cor-
don espermatico.

Discusion:

Aunqgue la ginecomastia es un motivo frecuente de
consulta que suele responder a causas fisiolégicas,
es necesario realizar un examen clinico detallado
que descarte patologia causal subyacente, entre
ella la neoplésica.

El tumor calcificante de células grandes de Sertoli,
infrecuente variante de bajo potencial maligno (aun-
que no exento de malignidad) ha sido escasamen-
te comunicada en la literatura con anterioridad, en
ocasiones asociado a Complejo Carney o al Sd de
Peutz-Jeghers, pudiendo ser la ginecomastia su Uni-
co signo clinico asociado al diagndstico.

SP1/D2D3*-203 Crecimiento

RAQUITISMO CARENCIAL EN NUESTRO MEDIO:
LA IMPORTANCIA DE UNA DETECCION PRECOZ
E, Godoy Molina, I. Leiva Gea, C. Antinez Fernan-
dez, E. Torcuato Rubio, MJ. Martinez Aedo, JP. Lopez
Siguero

Hospital Materno Infantil Malaga/Unidad de Endo-
crinologia Infantil

Introduccion:

Al nacimiento, los niveles de vitamina D (vitD) de-
penden de los maternos y seguiran dependiendo de
ellos en caso de alimentacion con lactancia materna
(LM) exclusiva no suplementada. En la literatura, se
publican casos de hipocalcemia severa y raquitismo
en neonatos-lactantes de madres con hipovitami-
nosis D sin que exista posicionamiento claro actual
sobre en qué pacientes deberia hacerse cribado
durante gestacion/nacimiento. En este sentido, ex-
ponemos dos casos de raquitismo carencial en pa-
cientes de raza negra en nuestro medio.

Casos clinicos:

CASO 1: Nifia de 4.4/12afos, raza negra, nacida en
Espafia, remitida por su pediatra por sospecha de
displasia 6sea. No aportaba antecedentes familiares
de interés. Como antecedentes personales aporta-
ba: embarazo no controlado y alimentaciéon con LM
exclusiva hasta 6° mes y, posteriormente, dieta ba-
sada en legumbres; la madre referia rechazo de pro-
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ductos lacteos. No acudia a revisiones de nifio sano
desde el afio de vida.

CASO 2: Nifia de 2.8/12afios, raza negra, nacida en
Espafia, remitida por su pediatra por sospecha de
raquitismo. No aportaba antecedentes familiares de
interés. Respecto a sus antecedentes personales:
embarazo controlado en nuestro medio y LM exclu-
siva hasta 18 meses.

En ambos casos la exploracion y datos analitico-
radiologicos, recogidos en la tabla anexa, fueron
sugestivos de raquitismo secundario a déficit de vi-
tamina D. Se realizé estudio en ambas madres ob-
teniéndose en el primer caso vitD 6.55ng/ml (20ng/
ml) y segundo caso 16.2ng/ml. Ambas pacientes
iniciaron suplementacion con vitD y calcio con nor-
malizacion de niveles analiticos al mes de su inicio.
Se indica seguimiento materno para correccion de
déficit de vitamina D.

Inclinacion radial ambas mufiecas
Hiperlordosis lumbar
Genu valgo severo
Pies planos

4 afios 2 :
(G Ca8.2 mg/dL
P 3.7 mg/dL P 2.6 mg/dL
FA1156 U/L FA 2019 U/L
PTH 175 pg/mi PTH 315 pg/ml
2ol A 25-OH-Vit D3 7.24 ng/ml
Talla -1.97 5D5
Talla -5.89 5DS
Frente amplia Frente amplia

Ensanchamiento ambas mufiecas
Hiperlordosis lumbar
Genu varo severo
Argqueamiento bilateral de fémur
y tibia

Disminucidn generalizada de
densidad dsea.

Torax estrecho, costillas cortas
con ensanchamiento distal.
Humeros toscos, alteracion de la
trabeculacién. Escoliosis lumbar

curva

Arqueamiento bilateral de fémur
y tibia.
Ensanchamiento de metafisis de
tibia y fémur, deflecamiento e

de bases

lumbo-sacra. Pelvis triangular.

Deformidad y arqueamiento de
huesos largos en MMIL
Afectacion epifisaria de
predominio en fémur y

ensanck i 1 e

metafisarias con morfologia en

copa.
Disminucién de densidad de
regiones epifisarias

25-0H-Vit D3: 6.65 ng/ml

25-0H-Vit D3: 16.20 ng/ml

Conclusiones:

Diversas publicaciones subrayan el aumento de inci-
dencia de hipovitaminosis D en nuestro medio, prin-
cipalmente en pacientes de raza negra o con baja
exposicion solar; lo que puede derivar en aumento de
casos de raquitismo carencial. Ante casos como los
expuestos con 2 factores de riesgo (raza negra y lac-
tancia materna exclusiva) parece de utilidad la reali-
zacion de cribaje durante el embarazo o al nacimiento
asegurando los aportes minimos de vitamina D diarios
recomendados en las guias clinicas; asi como la su-
plementacion y seguimiento estrecho del neonato.

SP1/D2D3*-204 Genética

FENOTIPO PRADER WILLI LIKE POR DISOMIA
UNIPARENTAL MATERNA DEL CROMOSOMA 14:
SINDROME DE TEMPLE

R. M. Gonzalez Toboso, O. Perez Rodriguez, D. Lépez
de Lara, R. Oancea lonescu, B. Iglesias Gonzélez, |.
Garcia de Pablo

Hospital Universitario Clinico San Carlos. Madrid

Introduccion:

El sindrome de Prader-Willi (SPW) viene origina-
do por ausencia de expresion de genes del locus
15911-g13 del cromosoma paterno o disomia uni-
parental materna. Podria sospecharse por hipoto-
nia neonatal y obesidad en la infancia. Presentamos
varén fenotipicamente compatible con SPW, cuya
sospecha no confirmada motivé ampliar estudio
genético.

Varén derivado a endocrinologfa con 13 meses por
hipoplasia escrotal. Embarazo normal hasta tercer
trimestre, objetivando oligoamnios y CIR. Cesarea
programada por poddlica, a las 38 semanas. Ingre-
sado al nacimiento por hipotonia y fenotipo peculiar,
cariotipo 46XY. Ecocardiograma con CIV, interveni-
da alos 2 meses. Valoracion neuropediatrica al mes
de vida: hipotonia proximal y distal; evolutivamente,
retraso madurativo leve, preferentemente lenguaje
expresivo y psicomotricidad. Cociente de desarro-
llo 102 a los 4 afos.

Exploracion inicial (13 meses): peso 9.550Kg
(-1.04DE), talla 73cm (-1.86DE), IMC 17.92Kg/m2.
Facies dismarfica (frente ancha, micrognatia, filtrum
corto y orejas de implantacion baja), clinodactilia 5°
dedo ambas manos e hipotonia generalizada. Vo-
lumen testicular bilateral 1ml, bolsa escrotal mas
pequefia de lo habitual. En ecografia testicular hi-
drocele. Herniorrafia a los 4 afios.

Evolutivamente, asocia desde los 3 afios obesidad,
talla baja (-2.18DE), con talla genética de 174.25cm
(-0.5DE). Funcién tiroidea y metabolismo fosfocalci-
co normal, descartado déficit de GH. Con 6 arios,
escoliosis severa (70°). Por hipotonia, talla baja, obe-
sidad, escoliosis y ausencia de alteraciones ocula-
res, se realiza amplificacion de marcadores polimér-
ficos dentro y fuera de la region critica 15g11-gq13 y
electroforesis del producto amplificado, sin detectar-
se delecion ni disomia uniparental asociada a SPW.
Se amplia estudio diagnosticando disomia uniparen-
tal materna del cromosoma 14 (UPD(14)mat). Dicha
entidad asocia pubertad precoz/adelantada en el
86% de los casos, pudiendo empeorar el prondstico
de talla, de por si malo en el 79%. Nuestro pacien-
te, pubarquia 9 afios. Actualmente tiene 10 afios,
presenta desarrollo puberal Tanner Il, mide 131cm
(-1.44DE), pesa 36Kg (-0.03DE) e IMC 20.98Kg/m2.
Edad 6sea 11 afios y medio. Prondstico talla adulta
161.33cm. Se valora tratamiento con GH/GnRH aun-
que no existen datos suficientes del potencial bene-
ficio de dicho tratamiento.

La UPD(14)mat, region 14932, es una de las cau-
sas mas reconocidas de sindrome de Temple y las
caracteristicas fenotipicas son superponibles al
SPW.
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DIAGNOSTICO Y SEGUIMIENTO DE NUESTROS
PACIENTES CON SINDROME DE NOONAN EN
LOS ULTIMOS 10 ANOS

A. Cilla, A. Blanco, S. Martinez, E. Perez, P. Parejo, L.
Puente

Hospital Universitario de Burgos, Pediatria, Endo-
crinologia Pediatrica

Introduccidn:

El sindrome de Noonan presenta una incidencia de
1/1000-2500 recién nacidos vivos, y pertenece al
grupo denominado sindromes “neuro-cardio-facio-
cutaneos” que incluye a pacientes fenotipicamente
muy similares con una base patogénica comun. Se
hereda con caracter autosomico dominante, con una
agrupacion familiar entre el 30-70%, y esta causado
por mutaciones en genes que codifican la cascada
de sefializacion intracelular RAS-MAPK. Clinicamen-
te se caracteriza por baja talla, cardiopatia congéni-

2016, con especial interés en la valoracion del cre-
cimiento.

Resultados:
se adjunta tabla.

Conclusiones:

e Llaincidencia de casos confirmados en nuestra
provincia en los ultimos 10 afios es de 1/3500
RN vivos, por lo que lo estamos probablemente
infradiagnosticando.

e El seguimiento de estos pacientes esta siendo
multidisciplinar.

e Dos de nuestros pacientes reciben tratamiento
con GH, con aumento de la velocidad de cre-
cimiento en su primer afio de tratamiento, sin
efectos adversos.

e Se necesitan estudios aleatorizados multicén-
tricos que permitan evaluar las indicaciones,
eficacia y seguridad del tratamiento con GH en
esta poblacion.

RIT1
(NM_D0E912):c. T246G
{p.Fa2L)

Edad actuall  Sexo/ Genética AFE Talla cm (SD* pgen? vdC' em/ano (Pgen) vdc Pubertad Cardiopatia Otros
edad diagn® GH /pNoonan”, pre- GH
1a5m/Ba F PTPN11 129 (-3.085D/p25-50) 8.1 (pES5, 0.3%5D) Tanner Il Valvulopatia mitral OFT?
| (pAsn308AsD) | | |
Tadm/5a F PTPN11 [pAsn308Ser) Madre 108.6 (-3.3150/p25-50) 4.3 (p7, -1.53 8D) Prepuber Comunicacion OFT, renal
interventricular
Ga2m/5a F Duplicacion crip15.1 110 {-2,45D/p50-75) 7.4 (p98, 2.2750). Prepuber Estencsis pulmonar OFT. neuroldgico
8asm/5a  F PTPN11 (plle2B2Ug) | 118,8 (-2.45D/p50) 6 (p75, +0,75D0) Prepuber | Estenosis pulmonar |
16aZm/ F PTPN11 (Y63chM311v) Hermano, madre, 144 {-2,85D/p25-50) 3,1 (p94, +2,350) Tanner V ia mitral Hemat , malf
RN abuela Gseas
0aZm/ M PTPN11 (Y63chM311v) Hermana, madre, 1275 (-2,07SD/ps0-75) 4,2 (p24, -0,250) Prepuber no Criplorguidia balat,
RN | abuela | | malf dsea térax
13a9m/6a MGH MEDaY Madre 138 (-3,055D/p50-75) 12,3 (=p98, +3,3250) 1,7 =p1, Tanner || na OFT, criptorquidia,
Oet-15 -4,325D) hipotiroidismo,
| | DAH"
TaSm/da MGH TyrE3CyS 110 { -3.21SDvp50) B6 (p>89, +3.4250) 5.1 (p10, Prepuber Estencsis pulmonar Criptorquidia
Oct-15 -1,258D)
iad4dm/ia M 71.5 {-3,275DVp50) 8.9 (p5. -1,665D) Prepuber Est is pulmonar idn, OFT,

severa

hipsopadias, didte-
Agica

+ P
hipertrifica severa

5i5

Tabla 1. Resultados.

aEdad diagn: edad al diagnéstico

PAF: antecedentes familiares sospechosos de Sd de Nooonan
¢SD: desviaciones standard

9Pgen: percentil de talla de poblacién general

epNoonan: percentil de talla poblacién Noonan

'VdC: velocidad de crecimiento, cm/afio

90FT: oftalmolégico

hTDAH: trastorno por déficit de atencion-hiperactividad

ta, dismorfia facial, alteraciones esqueléticas y he-
matoldgicas, y desarrollo cognitivo variable.

Es tipico un hipocrecimiento postnatal con talla en
torno al p3 en la infancia y retraso puberal con pico
de velocidad de crecimiento pobre. La talla adulta
se situa en torno a -2/-2,5 SD respecto a la media
poblacional. El tratamiento con hormona de creci-
miento (GH) parece proporcionar una ganancia de
talla de hasta +1,5 SD, si bien sus indicaciones en
esta poblacion no estan bien definidas.

Material y métodos:

Revision de las historias clinicas de 9 pacientes con
sindrome de Noonan confirmado genéticamente
en los ultimos 10 afios en Hospital hasta Diciembre

SP1/D2D3*-206 Crecimiento

SINDROME DE INSENSIBILIDAD A GH EN PA-
CIENTE CON SINDROME DE NOONAN

H. Gonzalo Pascual, Javier Agreda Garcia, Maria
Sanz Fernandez, Elena Marquez Isidro, Maria Des-
amparados Rodriguez Sanchez, Maria Dolores Rodri-
guez Arnao

Hospital Gregorio Mararion, Madrid

Introduccion:
El sindrome de Noonan es una enfermedad mo-
nogénica de expresividad muy variable, en la que
pueden encontrarse distintas alteraciones del eje
somatotropo.
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Material y métodos:

Vardn de 5 afios, que consulta por talla baja desde
nacimiento y disminucion de la velocidad de cre-
cimiento en los ultimos meses. Antecedentes per-
sonales: embarazo normal. Parto por férceps. PRN:
3400g. Orquidopexia bilateral a los 2 afios. Antece-
dentes familiares: sin interés. Talla genética 181.5
cm (0.63DE).

Exploracion fisica: Peso: 17 Kg (-0.91DE), Talla: 100
cm (-2.59DE), velocidad de crecimiento 5 cm/afio
(-1.41DE). Arménico. Sin alteraciones de la pigmen-
tacion. ACP: normal. Tanner |.

Pruebas complementarias: hemograma y bioguimi-
ca normales, celiaquia negativo, TSH 2.57 microUl/
ml, T4L 1.3 ng/dl, IGF-I <25ng/ml, IGBP3 0.8 mi-
crog/ml, Cortisol: 9.7ug/dl. Edad 6sea: 3 afios (EC 5
afos). Test de estimulaciéon con clonidina pico GH:
11.7 ng/ml. RMN craneal normal. Ante la sospecha
de insensibilidad a GH se realiza Test de genera-
cion de somatomedina, administrandose durante
un mes 0.0.35 mcg/Kg/dia sc de GH recombinante.
Resultado: IGF1: 103 ng/ml (49-283), IGFBP3: 3 ng/
ml. Se descarta déficit de IGF1. Se solicita estudio
genético del gen GH1 identificandose en intron 1V
el polimorfismo P1 en heterocigosis, que se asocia
con menor secrecion GH. Se inicia a los 5 afios y 9
meses tratamiento con rhGH a dosis de 0,034 mg/
kg/d, con buena respuesta clinica.

En revision a los 6 afios y 8 meses se observa fe-
notipo Noonan solicitando estudio del gen PTPN11
confirmandose mutacion en exén 3. Valorado por
cardiologia descartando alteraciones cardiacas.
Ecografia abdominal: normal.

Alos 14 afos y 7 meses continda tratamiento con
rhGH. Presenta talla de 160.5 cm (-0.64DE), peso
47.6 Kg (-0.89 DE). A1P4. EO 13 afios y 6 meses.

Conclusiones:

El Sindrome de Noonan presenta una expresividad
clinica muy variable, dificultando en ocasiones un
diagndstico temprano.

Algunos pacientes con Sd Noonan por alteracio-
nes en el gen PTPN11, pueden presentar perfiles
hormonales compatibles con insensibilidad a la
GH, que podrian beneficiarse del tratamiento con
GH.

Ante la sospecha de GH biolégicamente inactiva,
ésta debe confirmarse mediante test genético por
la falta de unificacién de criterios diagnésticos.

SP1/D2D3*-207 Crecimiento

IMPACTO SOBRE EL CRECIMIENTO DEL TRATA-
MIENTO CON RHGH EN NINAS CON ST

H. Gonzalo Pascual, Maria Sanz Fernandez, Elena
Marquez Isidro, Maria Desamparados Rodriguez San-
chez, Maria Dolores Rodriguez Arnao

Hospital Gregorio Marafion, Madrid

Introduccion:

El 95% de las pacientes con ST presentaran talla
baja, siendo éste el hallazgo mas comun. La ausen-
cia de los brazos cortos del cromosoma X se relacio-
na con la talla baja, debido a la haploinsuficiencia
del gen SHOX.

Material y Métodos:

Estudio retrospectivo, descriptivo mediante revision
de historias clinicas de pacientes con ST en trata-
miento con rhGH entre 1990-2016. Se han recogido
datos auxoldgicos, bioquimicos, genéticos y farma-
colégicos al inicio del tratamiento y al afio del mismo.

Resultados:

Se han analizado 22 niflas. El 27.2% de las nifias
presentaban un cariotipo 45X0, en el resto se encon-
traron mosaicismos. La edad media al inicio del tra-
tamiento con rhGH fue de 7,67 + 3,97 afos.

El Z score de la talla al inicio del tratamiento fue de
-2.95(-3.49, -2.59) y tras un afio de tratamiento fue de
-2.34 (-2.96, -1.74), siendo la ganancia de talla en el
primer afo estadisticamente significativa (P <0.001).
Asimismo, también se encontraron diferencias esta-
disticamente significativas (P <0.001) al analizar el
Z-score de la VC siendo antes del tratamiento con
rhGH de 0.0 (-1.0, 0) y al afio de 1.5 (-0.49, 3.79).
La dosis media inicial de rhGH fue de 0,042 + 0,013
mg/kg/dia.

Los valores medianos de IGF1 medidos antes del
tratamiento fueron de 90 (48.15, 213.5) y al afio fue
de 199 (170.25, 445.25).

Se comparan las nifias que han llegado a la talla
adulta con su talla genética.

Conclusion:

El uso de GH en las pacientes con ST es una indica-
cién aceptada y avalada por diferentes estudios mul-
ticéntricos. El primer afio de tratamiento con rhGH
mejora la talla en nifias con ST, produciéndose un in-
cremento de la velocidad de crecimiento, tal y como
se demuestra en nuestro estudio.

Las pacientes con ST tratadas con rhGH que han
llegado a la talla adulta presentan una talla menor
que su talla genética. Alcanzan una talla mas alta,
aquellas cuya talla genética es mayor.

SP1/D2D3*-208 Paratiroides

HIPOCALCEMIA SINTOMATICA DE APARICION
BRUSCA

D. Garcia lIglesias, S. Sanchez Moreno, M. Martin
Alonso, P. Prieto Matos, Parra Rodriguez

Hospital Universitario de Salamanca

Introduccion:

La hipocalcemia grave puede manifestarse con te-
tania, irritabilidad y convulsiones. En nifios con hipo-
calcemia debida a hipoparatiroidismo la causa mas
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frecuente, después de la postquirdgica, es la autoin-
mune. El sindrome poliglandular autoinmune tipo 1
se caracteriza por la triada clésica: candidiasis mu-
cocutanea croénica, hipoparatiroidismo e insuficien-
cia suprarrenal (60% de los casos).

Caso clinico:

Paciente de 13 afilos que consulta por abdominal-
gia y parestesias. Habito intestinal alterado. No an-
tecedentes personales de interés. Exploracion fisica
normal excepto dientes coénicos con ausencia de
alguna pieza dental. Se realiza ECG: normal. Du-
rante su estancia en Urgencias presenta espasmo
carpopedal. Analitica sanguinea: calcio de 4.9mg/dl,
calcio iénico 0.5mmol/L, fésforo 8.4mg/dl, magnesio
1.4mg/dl y Vitamina D 16.2ng/ml. Resto de analitica
normal. Se revierte el episodio de tetania con gluco-
nato célcico intravenoso. Se obtiene PTH 6.3pg/ml
con calcio 5.5mg/dl, Calcio/creatinina en orina 0.03.
Radiografia de térax y ecografia abdominopélvica:
normales. Densitometria: +2.2DS. Interconsulta a
Digestivo Infantil: descarta malabsorcion, insuficien-
cia pancreatica y hepatitis autoinmune. Se descarta
también autoinmunidad pancreatica. Interconsulta a
Dermatologia (descarta displasia ectodérmica), y a
Oftalmologia: descarta afectacion ocular. Se solicita
estudio genético del gen AIRE, para descartar sin-
drome poliglandular autoinmune: resultado negativo.
Se solicitan anticuerpos antiinterferon alfa: 200ng/
ml (positivos). Test de ACTH para cortisol: resulta
negativo, descartandose insuficiencia suprarrenal.
Se solicitan anticuerpos anti-interfeén omega, anti-
NALP-5, anti-hidroxilasa de la tirosina y anti-hidro-
xilasa del triptéfano: pendientes. Actualmente en
tratamiento con calcitriol (0.75mg/dia) y calcio oral
(1g/dia); ultimo control: calcio 7.5mg/dl con calcio/
creatinina en orina normal. Persiste fésforo 6.8mg/dl.
Pendiente TAC craneal para descartar calcificacio-
nes de los ganglios de la base y valorar tratamiento
con quelante del fésforo.

Comentarios:

1. En nuestra paciente el principal diagnoéstico di-
ferencial en el momento actual es entre el sin-
drome poliglandular autonimune y la mutacion
del gen receptor del sensor del calcio, aunque
esta ultima parece menos probable por la pre-
sentacion aguda de los sintomas.

2. No es necesaria la presencia de mutacion del
gen AIRE para realizar el diagnostico de sindro-
me poliglandular autoinmune.

3. La presencia de autoanticuerpos anti-interferén
alfa se ha asociado con sindrome poliglandular
autoinmune aun en ausencia de mutacion del
gen AIRE.

SP1/D2D3*-209 Metabolismo y Nutricion
UTILIDAD DE LA METFORMINA EN EL CONTROL
DEL METABOLISMO HIDROCARBONADO EN LA
OBESIDAD INFANTIL

N. Buero Ferndndez, E. Ruiz Gonzdlez, P Salazar
Oliva, M. I Calvo Morales, A. M Lechuga Sancho, P,
Ruiz Ocafia

Hospital universitario Puerta del Mar. Cadiz

Introduccidn y objetivos:

Aunque la resistencia insulinica (RIl) no forma parte
de los criterios diagnosticos del Sindrome Metabdli-
co, evidencia una alteracion inicial del metabolismo
hidrocarbonado relacionada con la obesidad. Sin
embargo, aun no esta bien definida en la edad in-
fantil, ni tiene indicacion terapéutica farmacolégica.
La metformina mejora la sensibilidad a la insulina, a
través de sus efectos hepaticos y periféricos, pero
su uso para esta indicacion en pediatria, off-label,
aun esta discutida.

Nuestro objetivo es comprobar la eficacia de la Met-
formina sobre el metabolismo hidrocarbonado y para-
metros antropométricos en nifios con obesidad y RI.

HOMA
—— GHUP N METFORMINA —8— GRUPO SIN METFORMINA
IMC DE
—4#— GRUPO CON METFORMINA == GRUPD SIN METFORMINA
[ & \_‘.
1
N DE
Meétodos:

Incluimos pacientes menores de 14 afios con obe-
sidad exégena, (IMC>+ 2 DE) y mala respuesta a
la terapia higiénico-dietética tras dos afios de segui-
miento.

Se recogieron datos antropométricos, glucemia e
insulinemia basales, tras sobrecarga oral con 75
gr de glucosa (SOG) e IHOMA, comparandolos
en funciéon de haber recibido o no tratamiento con
Metformina durante al menos 6 meses. Se definid
Rl como iHOMA > 3 en prepuberales y > 3.5 en
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puberales, o bien presencia de alteracion de la to-
lerancia a la glucosa en la SOG.

Resultados:

15 de los 22 pacientes incluidos recibieron trata-
miento con Metformina, cuya duracién media fue de
13 meses. 2 de los pacientes suspendieron el tra-
tamiento transitoriamente. 3 manifestaron molestias
digestivas como Unico efecto adverso, en general
tolerable, aunque todos continuaron el tratamiento.
El IHOMA disminuy6 significativamente en el grupo
tratado con metformina, con una reduccion media
de 3.67 en el grupo tratado frente a 0.91 en el grupo
no tratado. El grupo tratado presentd una reduccion
significativa de 0.68 DE del Z-score del IMC, frente a
0.09 DE en el grupo no tratado.

Conclusiones:

En nuestra muestra, el tratamiento con Metformina
consigue una mejoria del metabolismo hidrocarbo-
nado en pacientes con obesidad y RI. Ademas, se
asocia a una mayor disminucion del IMC en Z-Score.
Estudios a largo plazo deberan comprobar si esta
mejoria supondria una disminucion del riesgo car-
diovascular en la edad adulta.

Los efectos secundarios asociados a la Metformina
fueron leves, y bien tolerados.

SP1/D2D3*-210 Suprarrenales

INSUFICIENCIA PANCREATICA. FORMA INFRE-
CUENTE DE PRESENTACION

J. M. Galvarro Marin, MF. Cabrera Guedes, D. Go-
mez Diaz, JP. Gonzalez Diaz, R. Molina Suarez

Pediatria Hospital Universitario de Canarias. La Laguna

Introduccion y objetivos:

La enfermedad de Addison (EA) o insuficiencia su-
prarrenal primaria (ISP) es una entidad infrecuente,
de diagnostico complejo por la inespecificidad y
presentacion gradual de los sintomas, constituyendo
la crisis suprarrenal una emergencia vital. La etiolo-
gia puede ser congénita o adquirida.

Caso Clinico:

Varén de 9 afios con antecedentes de dos ingresos
previos por acidosis metabdlica y deshidratacion
hiponatrémica en contexto de gastroenteritis por
Campylobacter jejunii. Reingresa por cuadro de do-
lor abdominal, apetencia hidrica y escasas ingestas
realizando 1-2 vomitos diarios. Asocia polimialgias y
astenia ante esfuerzos de leve-moderada intensidad.
Pérdida ponderal del 7.6% en los Ultimos 15 dias. A
la exploracion fisica destaca: Peso 24 kg (p9), talla
131 cm (p13),IMC 13.98. Fenotipo normal. Ojeroso,
decaido, coloracion cetrina e hiperpigmentacion en
nudillos, sacro y flexuras. Sin signos de virilizacién ni
hiperandrogenismo.

Analisis: hemograma normal, BUN 18 mg/dl, Na 123

e

meag/l, K 5,5 meg/l, Glucosa 89 mg/dl, &cido lacti-
co 3 mmol/l, pH 7.34, pCO2 32 mmHg, HCO3 17.3
mmol/l, EBA -8.5 mmol/l.

Ante hiponatremias repetidas el estudio hormonal
evidencia: ACTH > 1250 pg/ml, cortisol 3.34 mcg/dl,
renina 55 ng/ml/h, aldosterona 2.8 pg/ml, IGF-I 56.1
ng/ml. TSH basal 6.08 mU/ml, T4L 1.2 ng/dl, Ac. anti-
tiroglobulina y Ac. AntitTPO positivos. SOG y HbA1c:
normal. Quantiferon y serologias: negativos. Orina:
EfNa 1.032.

Ante la sospecha de ISP se solicita Test de tolerancia
insulina (TTI): Cortisol pico maximo 2,40 mcg/dl. Au-
toinmunidad: anticuerpos anti-capsula suprarrenal
positivo (1/160).

Las pruebas de imagen: RMN abdominal, gam-
magrafia tiroidea y ecocardiografia son normales.
Radiograffa (AP) de mano izquierda: EO: 8 afios +
.Dado el contexto clinico-analitico se inicia tratamien-
to con hidrocortisona (10mg/m2sc/dia) y fludrocorti-
sona (0.05 mg/dia).

Conclusiones:

1. Esta entidad requiere un alto indice de sospe-
cha.

2. La etiologia corresponde con adrenalitis autoin-
mune.

3. Se asocia con frecuencia a otras endocrinopa-
tias, formando parte de los sindromes poliglan-
dulares autoinmunes. por lo que debe tenerse
bien presente.

4. Ante situaciones de estrés o patologia concomi-
tante, es conveniente duplicar la dosis basal de
hidrocortisona.
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SP1/D2D3*-211 Metabolismo y Nutricion
DIAGNOSTICO DE HIPOGLUCEMIA EN UN HOSPI-
TAL DE 2° NIVEL. COMPARATIVA POR GRUPO DE
EDAD EN PEDIATRIA Y EN ADULTOS

S. Martin Armentia, Sara de la Torre, Maria Cabani-
llas, Sara Corral, Gema Serena, Jesus Maria de An-
dres

Hospital Rio Carrion Palencia. Servicio de Pediatria

Introduccion:

Mientras que los adultos son capaces de mantener
niveles de glucemia normales durante ayunos pro-
longados, los nifos, incluso sanos, son incapaces
de mantener la normoglucemia mas alla de las 24-
36 horas sin comer. Los nuevos métodos de deter-
minacion de glucemia mas rapidos y accesibles han
facilitado el diagndstico de hipoglucemia, sobre todo
en casos asintomaticos.

Objetivo y método:

El objetivo es analizar los diagnosticos de hipoglu-
cemia en pediatria segun etiologia y grupo de edad
y compararlos con los de adultos. A través de la in-
formacion registrada en el Conjunto Minimo Basico
de Datos (CMBD), se obtuvieron las altas clasifica-
das mediante el sistema GRD (Grupo Relacionado
con el Diagnostico). Para este estudio se utilizaron
analisis descriptivos, tablas de contingencia con
test de chi cuadrado y anélisis de regresion logli-
neal de Joinpoint.

Tans do Mg ghcamiss ot il bk bograsadin

B

Resultados:

Se analizaron 26.712 informes de nifios que fueron
hospitalizados en nuestro centro entre enero del
2001 a diciembre de 2015. De ellos, un 2% inclufa
el diagnéstico de hipoglucemia, de los cuales un
62.8% eran altas neonatales. En los mayores de 1
mes el GRD mas frecuente es: 816 “GASTROEN-
TERITIS NO BACTERIANA Y DOLOR ABDOMINAL

EDAD < 18 SIN COMPLICACIONES” (38%) El por-
centaje anual de cambio (PAC) presentd una ten-
dencia ascendente con un valor del 6,9% por ano
estudiado. Los neonatos fueron el grupo en el que
mas aumentoé el PAC, hasta un 11,9% por afio sien-
do el GRD 629 “NEONATO, PESO AL NACER >2499
G, SIN PATOLOGIA QUIRURGICA SIGNIFICTATIVA,
DIAGNOSTICO NEONATO NORMAL” (38%) el méas
frecuente. En el grupo de adultos (233464 informes
analizados) la prevalencia de hipoglucemia fue del
0,7% siendo el GRD predominante 294 “DIABETES
EDAD>35 (36.7 %). En este grupo la hipoglucemia
presenta una tendencia descendente con un PAC de
-2,8% por afo.

Conclusiones:

El cribado de hipoglucemia en los ingresos de pe-
diatria ha adquirido mucha importancia en los ulti-
mos afos, en especial en neonatos, con los proto-
colos de cribado de hipoglucemia. Por otra parte la
mejora en los tratamientos de diabetes en los adul-
tos, causa mas frecuente de hipoglucemia en este
grupo, podria motivar un descenso en el nimero de
hipoglucemias registradas.

SP1/D2D3*-212 Godnadas

SINDROME DE INSENSIBILIDAD PARCIAL A AN-
DROGENOS: A PROPOSITO DE UN CASO

A. Gonzalez Jimeno, M. Marban Calzon, A. Garcia
Bermejo, Z. Belmonte Pintre, D. Martin Castiblanco,
C. Torres Torres

Hospital General La Mancha Centro. Alcazar de San
Juan/Ciudad Real

Introduccion:

El sindrome de insensibilidad parcial a andrégenos
o PAIS (OMIM 312300), es un trastorno del desarro-
llo sexual (DSD), de herencia ligada al cromosoma
X, causado por mutaciones en el gen del receptor
androgénico (AR). Se presenta en individuos genéti-
camente masculinos (cariotipo 46;XY) con desarrollo
genital andmalo, testiculos y sensibilidad parcial a
androgenos.

Caso Clinico:

Recién nacida pretérmino, ingresa procedente de
paritorio por discordancia entre sexo cromosémico
y genitales externos (femeninos).

Antecedentes familiares: Padres origen marroqui,
consanguineos (primos hermanos). Hermano afecto
de fenilcetonuria. Hermana de la madre historia de
esterilidad.

Antecedentes personales: Prematuridad 35 sema-
nas. Se realiza amniocentesis, para estudio genético
de fenilcetonuria, se obtiene cariotipo 46;XY normal.
En hospital de origen, ecografias prenatales informa-
das con sexo femenino.

Exploracion fisica: Peso 3080 gramos, longitud 47
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cm. Genitales externos femeninos aparentemente
normales. Tumoraciones inguinales bilaterales, simé-
tricas, moviles hasta labios mayores.

Pruebas complementarias:

e  Cariotipo postnatal: 46 XY (gen SRY positivo).

e FEcografia abdominal: A nivel inguinal bilateral,2
imagenes ovoideas que parecen corresponder
con testes.

e Histerosalpingografia: Vagina con fondo con-
vexo sin aparente impronta de cuello. Se canali-
za orificio uretral y recto, sin evidenciarse fistula
ni comunicacion.

e Biopsia: Presencia de parénquima testicular bien
formado, en ambas tumoraciones inguinales.

e Estudio genético fenilcetonuria: Mutacion en he-
terocigosis (c.54C>T 8 p. Arg252Trp), estado de
portador.

¢ Analitica hormonal (basal): FSH 4.6 mUIl/ml/ LH
2.3 mUl/ml, Testosterona 1.22 ng/ml, ACTH y
cortisol normal. Test de HCG (ovitrelle) resulta-
dos no concluyentes.

e Estudio molecular: cambio puntual (c.1301C>T)
a nivel del exdn 1 que predice en la proteina un
cambio de aminoacido ( pSer434Phe) en el gen
que codifica para el AR.

Comentarios:

La presentacion clinica de las formas incompletas
(PAIS) es muy variable, exponiendo aqui el caso de
una feminizaciéon casi completa. Aunque los hallaz-
gos clinicos y las pruebas de laboratorio son impres-
cindibles, el diagnéstico de confirmacion, lo da la
determinacion molecular en el gen de AR. Sélo se
encuentra mutacion en el 20 % de los casos de PAIS.
El diagndstico molecular facilita la evolucion y pro-
noéstico, junto con la necesidad de realizar gona-
dectomia precoz (PAIS) o postponerla hasta ter-
minar el desarrollo sexual (en el caso de formas
completas o CAIS).

SP1/D2D3*-213 Miscelaneas

LIPODISTROFIA HEMIFACIAL EN PACIENTE CON
DIABETES AUTOINMUNE

M. S. Fernandez Pascual, M. Pintado Murioz, A. Vidal
Acevedo, C. Moreno Solera, M. Gémez Manchon, J.
Ramirez Fernandez

Hospital Universitario Principe de Asturias. Alcala de
Henares

Introduccion:

Los sindromes lipodistréficos son un raro y hetero-
géneo grupo de trastornos que se caracteriza por la
pérdida selectiva del tejido adiposo.

La clasificaciéon de las lipodistrofias distingue dos
formas fundamentales: las congénitas y las adquiri-
das. Estas, a su vez, pueden ser parciales o comple-
tas, segun la extension.

La fisiopatologia de las lipodistrofias adquiridas es
desconocida. Se ha sugerido una predisposicion ge-
nética junto a una alteracion de la inmunidad como
factores implicados.

Segun el subtipo varian el pronéstico y las comorbi-
lidades asociadas. En las formas mas graves puede
existir insulinorresistencia, diabetes, hiperlipemia im-
portante y enfermedad hepatica progresiva.

e
1A

Resumen del caso:

Nifia de 7 afios en seguimiento desde hace 5 afios
por DM autoinmune sin complicaciones asociadas.
Recibe tratamiento en régimen bolo-basal desde su
diagnostico con necesidades de insulina actuales a
0.7 Ul/kg/d. Mantiene buen control con Hb1AC en
torno a 7.5%. En revision habitual, coincidiendo con
proceso escarlatiniforme, se objetiva asimetria facial
con excavacion malar izquierda que impresiona de
lipodistrofia sin otros signos exploratorios. No reci-
be otro tratamiento. No clinica inflamatoria. No ante-
cedentes familiares. Estudio complementario inicial
normal: hemograma, perfil renal, hepatico, lipidico,
tiroideo, autoinmunidad, fracciones de complemen-
to y orina de una miccion. Se completa estudio con
RMN craneo-facial: disminucion del grosor del teji-
do celular subcutaneo malar izquierdo. Ante la sos-
pecha clinica de lipodistrofia localizada adquirida
idiopatica (LLAI) con afectacion malar izquierda, se
mantiene actitud expectante y seguimiento de la pa-
ciente. En el momento actual, tras cuatro afos desde
el inicio de la clinica, presenta buena evolucion man-
teniendo minima asimetria a nivel facial, menor que
la objetivada al diagndstico.

Conclusiones:

La LLAI es una patologia muy infrecuente cuyo diag-
noéstico es de exclusion.

Es importante el seguimiento de estos pacientes. La
progresion de las lesiones, la asociacion con otras
enfermedades autoinmunes y la aparicién de comor-
bilidades obligan a descartar otras entidades como
la lipodistrofia parcial adquirida.
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No existe en la literatura referencia a la asociacion de
diabetes autoinmune en nifios con la LLAI por lo que
no se puede descartar en nuestro caso una relacion
casual.

SP1/D2D3*-214 Crecimiento

DEFICIENCIA DE SHOX: GENETICA Y RESPUESTA
TERAPEUTICA

L.Castro Feijoo’, C Garcia Villaronga?, C Quinteiro
Garcia’, M Pombo Arias®, R Leis Trabazo®, P Caba-
nas Rodriguez’, J. Barreiro Conde’

MUnidad de Endocrinologia Pedidtrica y Crecimiento.
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compos-
tela. USC. IDIS. @ Pediatria. Universidad de Santiago
de Compostela (USC). ® Fundacion Publica Galega de
Medicina Xendmica. @ Pediatria. Universidad de San-
tiago de Compostela

Introduccion:

La talla baja es un motivo de consulta frecuente en
la consulta especializada de Endocrinologia Pedia-
trica. Entre sus multiples causas hay que resaltar la
importancia del estudio y diagndstico de la deficien-
cia de SHOX (D-SHOX) que ha adquirido relevancia
en la ultima década debido tanto a los avances en
el conocimiento de los mecanismos genético-mole-
culares implicados en su etiopatogenia, como a las
nuevas posibilidades terapéuticas para mejorar el
prondstico de talla y su calidad de vida.

o
1 ¢
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Metodologia:

Este trabajo tiene como finalidad el estudio de pa-
cientes con D-SHOX controlados en una unidad de
Endocrinologia Pedidtrica y que han iniciado trata-
miento con hormona de crecimiento desde su apro-
bacion para su uso en la D-SHOX en 2008 hasta la
actualidad. Evaluando relaciones entre el genotipo y
fenotipo, la eficacia terapéutica y seguridad al afo
de tratamiento y al fin del mismo.

Resultados:

Todos los pacientes presentan algun tipo de altera-
cion genética en SHOX o en sus zonas reguladoras.
El 26,31% mutaciones puntuales en el gen SHOX.
Al inicio del tratamiento la talla se sitta en un SDS
de -2,43+0,35 en el total de pacientes con edad
cronolégica (EC) media de 9,88+2,95; nifas EC:

8,91+2,65 y SDS talla -2,58+0,36 y nifios EC:
9,84+3,42 y SDS de talla -2,21+0,22. Al afio de tra-
tamiento, el promedio de la altura en niflas presenta
un SDS de -2,07+0,42 y los nifios de -1,68+0,31.
Al finalizar el tratamiento (EC: 15,52 +1,28), la talla
promedio del total es de -1,35 SDS (-1,35+0,77):
nifias -1,66+0,84 y nifios -0,9+0,38. Globalmente,
la altura se incrementa a lo largo del tratamiento,
siendo mayor en los nifios que en las nifias (grafica:
SDS promedio de la talla al inicio, al afio y al final
del tratamiento y la variacion al final con respecto
al inicio.).

Conclusion:

Los resultados obtenidos indican que el tratamien-
to con hormona de crecimiento es seguro en la D-
SHOX y favorece su crecimiento, pues incrementa la
talla no soélo al ano si no al final del tratamiento y con
mejores resultados en varones. Ademas, la delecion
de SHOX es la alteraciéon genética mas frecuente.

SP1/D2D3*-216 Tiroides

ETIOLOGIA Y CARACTERISTICAS DE HIPOTIROI-
DISMO CONGENITO EN POBLACION PEDIATRICA
S. Sanchez Moreno, P. Aparicio Rios, P. Prieto Ma-
tos, M. Martin Alonso, A. Parra Rodriguez, D. Garcia
Iglesias

Complejo Asistencial Universitario de Salamanca

Objetivos:

El hipotiroidismo congénito (HC) primario es la causa
mas frecuente de alteraciones endocrinoldgicas del
recién nacido, por lo que nos planteamos estudiar
su etiologia y caracteristicas en una poblacion con
dicho diagndstico.

Material y métodos:

Estudio observacional retrospectivo de pacientes
con HC seguidos en consulta de endocrinologia
infantil durante el periodo 2001-2016. Se recogen
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edad gestacional, caracteristicas antropométricas
al nacimiento, antecedentes maternos y familiares
de enfermedades tiroideas y autoinmunes, edad al
diagndstico, indice de Letarte y diagndstico etiold-
gico. Los datos fueron procesados mediante el pro-
grama estadistico SPSS 22 Statistics.

Resultados:

Se obtuvo una muestra de 28 pacientes de los
cuales el 39,3% eran varones. Con una prevalen-
cia de 1/1500. El peso de recién nacido (RN) fue
de -0,31+0,97DS, la longitud de -0,17+1,04DS y el
perimetro cefalico de -0,18+0,79DS.

La edad gestacional media fue de 38,83+2,5 se-
manas, con un total de 3 RN pretérmino cuya edad
gestacional mas baja fue de 31 semanas.

En cuanto a los antecedentes familiares y mater-
nos, el 17,9% presentd hipotiroidismo gestacional,
el 46,4% tenia algun familiar con hipotiroidismo, el
57,1% tenia antecedentes familiares de patologia
tiroidea y el 25% tenia antecedentes de autoinmu-
nidad familiar siendo el 100% de los casos de en-
fermedad celiaca.

La edad media al diagndstico en primer screening
fue de 9,7+1,6 dias. En la exploracién al diag-
néstico se objetivé un indice de Letarte medio de
0,54+0,74.

El diagndstico etiolégico fue en un 16% de agene-
sia, en un 24% de ectopico, en un 44% dishormo-
nogénesis y en un 16% transitorio.

En todos los pacientes el desarrollo neurolégico fue
normal.

Conclusiones:

El HC comprende un grupo variado de alteracio-
nes tiroideas, en nuestro estudio destaca como
primera causa la dishormonogénesis seguida
del tiroides ectopico. El diagnostico temprano
mediante programas de deteccion precoz es
esencial para lograr un desarrollo y maduracion
cerebral del RN normales. La edad media al diag-
nostico en nuestro caso se ve influida por la de-
mora en la segunda prueba del talon en pretérmi-
nos y TSH en el limite.

SP1/D2D3*-217 Crecimiento

¢ SON LAS ALTERACIONES DEL GEN SHOX RES-
PONSABLES DE LA TALLA BAJA EN LAS DISGE-
NESIAS GONADALES? A PROPOSITO DE DOS
CASOS

V. M. Garzén Hernandez, Raul Hoyos Gurrea, Ana
Maria Peinado Garrido, Antonio Blanco Molina, Ana
Lopez Cantos

Complejo Asistencial Universitario de Salamanca
Introduccion:

Uno de los rasgos clinicos principales de pacientes
con Disgenesia Ggonadal (DG) es la talla baja, pu-

diendo ser diversas sus causas. Los avances mole-
culares en las ultimas décadas han permitido esta-
blecer las alteraciones del gen SHOX (locus Xp22 e
Yp13 respectivamente) como una de ellas.

A continuacion presentamos 2 pacientes en los que
ambas condiciones estan presentes:

Caso clinico 1:
Varén de 6 afos, derivado para valoracién por Talla
Baja y Criptorquidia bilateral.
Antecedentes familiares: sin interés.
Antecedentes personales: auxologia neonatal nor-
mal. Intervenido al afio de vida por Criptorquidia
bilateral e hipospadias.
Examen fisico: talla 113 cm (-3.26 DE). Velocidad
crecimiento 4.8 cm/afio (-0.78 DE). Proporciones
corporales normales. Genitales con testes de pe-
queno tamano.
e Pruebas complementarias:
e Analitica general normal. IGF1 87 ng/ml (VN 55-
327)
Cariotipo: DG mixta tipo 46 X0/XY
Edad 6sea: 2 afos retrasada. Incurvacion distal
radial, piramidalizacién carpiana.
e (Gen SHOX: delecion en heterocigosis

Caso clinico 2:

Mujer de 20 meses derivada para valoracion de
talla baja e hipocrecimiento. Antecedentes fami-
liares: hermana fallecida a los 5 dias de vida por
Muerte Subita. Antecedentes personales: auxo-
logia neonatal normales. Retraso psicomotor de
unos 4 meses, sinostosis precoz de sutura sagital,
valvula adrtica bicuspide y dilatacion de aorta as-
cendente.

Examen fisico: longitud 96 cm (-3.14DE), incre-
mento longitud 3.7 cm/afio (- 3.47DE). Facies su-
gerente de Sindrome Turner. Cuello corto, térax
ancho, mamilas separadas, edemas de dorso de
pies.

-Analitica general normal. IGF 1 baja, FSH y pro-
lactina permanentemente elevadas.

-CGH array: con 16g11.22-g24.3 (ganancia de
43.9Mb); Xp22.33-p11.3 (pérdida de 43.14Mb, in-
cluida pérdida completa de una copia del SHOX)

Conclusion:

Desde hace relativamente pocos afios el estudio
del gen SHOX se ha incorporado en los pacientes
con talla baja, dada la posibilidad de terapia con
somatropina que ofreceria su alteracion.

La relacion entre su delecion con las disgenesias
gonadales y la posibilidad causal de la talla baja
y/o hipocrecimiento que presentan estos pacien-
tes haria interesante explorar este extremo dentro
de su estudio clinico.

Sin embargo, pese a presentarse una nueva alter-
nativa terapéutica, la misma deberia ser valorada
cautelosamente, dado el riesgo tumoral aumenta-
do en dichas cromosomopatias.
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SP1/D2D3*-218 Genética

CASUISTICA DE LOS PACIENTES DIAGNOSTICA-
DOS DE MICRODELECION 22Q11 EN UN HOSPI-
TAL DE TERCER NIVEL

M. de Toro Codes, L. Canovas Sanchez, G. Martinez
Moya, V. Esteban Marfil, Jf. Expdsito Montes, J. de
La Cruz Moreno

Complejo Hospitalario de Jaén

Introduccidn:

El sindrome de delecion 22g11.2 es una anomalia
cromosodmica con una incidencia de 1 cada 4000-
6000 racién nacidos vivos. Muestra un fenotipo va-
riable que incluye defectos cardiacos (sobre todo
cardiopatias conotruncales), anomalias palatinas,
dismorfia facial, retraso en el desarrollo y la defi-
ciencia inmunitaria. Como patologia endocrinolégica
pueden presentar hipoparatiroidismo, retraso en el
crecimiento e hipotiroidismo.

Metodos:

Revisar las caracteristicas clinicas de los pacien-
tes diagnosticados de sindrome de microdelecion
2211 en nuestro hospital desde el afio 2004 hasta
el 2015.

Métodos:

Realizamos un estudio descriptivo restrospectivo
recogiendo un total de 7 pacientes. Las variables
analizadas fueron: sexo, edad al diagndstico, carac-
teristicas clinicas e historia familiar.

Resultados:

Predominio del sexo masculino (proporcion 3,5/1);
el rango de la edad del diagndstico varia desde el
primer de vida hasta la edad de 12 afios (3 de los
7 pacientes fueron diagnosticados en la etapa neo-
natal). Las caracteristicas clinicas que encontramos
fueron las siguientes: anomalias faciales tipicas:
100%, cardiopatia congénita: 71,4%, incompetencia
velopalatina: 57,1%, problemas en el aprendizaje:
85,7%, talla baja:28.5% hiporatiroidismo: 28.5%, hi-
potiroidismo: 14.2%, hipoacusia: 14.2%, trastornos
psigiatricos: 14.2%; ningun paciente presenta tras-
tornos inmunitarios. Todas las deleciones fueron de
novo, excepto en un caso en el que se desconiocian
los padres biolégicos.

Conclusiones:

1. Lafascies caracteristica y la cardiopatia congé-
nita fueron los hallazgo clinicos mas frecuentes.

2. La patologia endocrinolégica también es fre-
cuente en nuestra serie.

3. En el Unico caso que no presenté cardiopatia
fueron la hipocalcemia y la talla baja los datos
de sospecha que nos condujeron al diagndstico.

4. La expresion clinica es muy variable lo cual difi-
culta el diagnéstico y exige un seguimiento mul-
tidisciplinar.

SP1/D2D3*-219 Diabetes

DIABETES NEONATAL TRANSITORIA (DNT): DES-
CRIPCION Y EVOLUCION DE UN CASO

M. F Cabrera Guedes', S. Quinteiro Gonzalez?, A.
Dominguez Garcia?, Y. Névoa Medina?, E. Jiménez
Quintana?, A. Garcia Rodriguez?

(WHospital Universitario de Canarias (HUC)/ Pediatria.
@Complejo Hospitalario Universitario Insular Materno
Infantil de Canarias. Las Palmas de Gran Canaria

Introduccion:

La diabetes neonatal es una entidad infrecuente
(1/200.000-500.000 recién nacidos). Se clasifica
segun su curso en DN transitoria y permanente. En
Espafia se realizd el “Estudio Espafiol de Diabetes
Neonatal” donde se registraron 59 familias afectas,
de las cuales el 19% presentaron anomalias en el
cromosoma 6924, constituyendo éste el Unico caso
descrito en Canarias hasta 2015.

EVOLUCION 2010 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 2017
(debut)
Glucemia basal 108 86- 99 90 90 m 120
(mg/dl) 117
S0G - e |- | 1260 1266 182 195,5
137
HbAle 4,90% | 5,60%| 5,40%| 5,50% | 5,80% | 5,40% 5,70%
Péptido C (ng/ml) | 04 | 07 | — | 076 | 07 | - —
0,92
Anticuerpos Anti-GAD, anti-insulina y anti-islotes pancredticos negativos

Caso clinico:

Lactante mujer de 4 meses, hija de madre de 37
anos, primigesta, embarazo gemelar con pérdida
fetal intradtero. Sin antecedentes de diabetes ges-
tacional, hipotiroidea. Padre: 39 afios, sano. No con-
sanguineos.

Gestacion finalizada por cesarea, APGAR 6/8/9.
RN pretérmino (34 semanas). Somatometria: peso
17909 (Pc25-50), talla 42cm (Pc10-25).

Requirié ingreso durante 20 dias por presentar
a los 14 dias de vida, coincidente con un cuadro
infeccioso, cifras de hiperglucemia (hasta 612mg/
dl) que precisé tratamiento con insulina endoveno-
sa durante dos semanas (dosis maxima de 1,3Ul/
Kg/d). Recibi¢ el alta con diagnésticos de DM neo-
natal y sepsis tardia.

En estudio genético presentd disomia uniparental del
Cr.6 (compatible con DNT).

Se realizan controles durante siete afos, presentan-
do en todo momento adecuada ganancia pondero-
estatural, normoglucemias y HbA1c entre 5,1%-
5,8%. A los 6 afios y 9 meses se detecta un test de
sobrecarga oral de glucosa (SOG) alterado, que se
confirma en una segunda prueba (Tabla). Se ingresa
durante tres dias ante sospecha de recurrencia y se
da el alta tras comprobar cifras pre y postprandiales
en rango de normalidad sin necesidad de tratamien-
to, continuando actualmente el seguimiento en En-
docrinologia.
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Conclusiones:

La DNT suele resolverse en los primeros 18 meses
de vida, presentandose recurrencias en el 60% de
los casos, generalmente durante la pubertad.

A diferencia de la DM-1 no se objetiva alteracion
inmune ni asociacion con determinados haplotipos
del HLA vy, suelen requerir necesidades de insulina
inferiores.

El diagndstico genético ayuda a predecir el curso de
la enfermedad, eleccion del tratamiento y da opcién
al consejo genético.

Se trata de un caso peculiar: baja frecuencia, pre-
sentacion concomitante con un cuadro infeccioso, la
escasa duracion de la insulinoterapia al debut y la
posibilidad de recurrencia de forma mas precoz a
la habitual.

SP1/D2D3*-220 Godnadas

ANOMALIAS DE LA DIFERENCIACION SEXUAL EN
EL RECIEN NACIDO

E. Gil Poch’, L. Galan Buen’, H. Gonzalo PascuafF,
A. Hernanz Lobc?, M.D. Rodriguez Sanchez®, E. Mo-
lina Hernandez*

(Complejo Hospitalario Universitario de Bada-
joz, Hospital Materno Infantil. Servicio de Pediatria.
@Hospital General Universitario Gregorio Marafion.
Madrid. ©Hospital General Universitario Gregorio
Mararion, Unidad de Metabolismo y Endocrinologia
Infantil. Madrid. ®@Hospital General Universitario Gre-
gorio Mararion, Servicio de Cirugia Pediatrica. Madrid

Introduccion:

Las anomalias de la diferenciacion sexual (ADS) son
consecuencia de alteraciones congénitas en alguna
de las etapas el desarrollo fetal fundamentales para
el desarrollo normal del sexo genético, del sexo go-
nadal y/o del sexo genital interno o externo. Su fre-
cuencia es inferior a 1/2000 recién nacidos y son de

etiologia monogénica en su mayor proporcion.

Estas patologias, comporten o no un estado inter-
sexual se clasifican segun el cariotipo (anémalos,
46XX y 46 XY).

El diagndstico molecular ayuda a elegir la asigna-
cion de sexo y las posibilidades terapéuticas.

El diagnostico y tratamiento de estas patologias
debe ser multidisciplinario, implicando a pediatras,
endocrindlogos, genetistas, bioguimicos, radidlo-
gos, cirujanos pediatricos, anatomopatologos y psi-
cologos/psiquiatras.

Caso clinico:

Recién nacido a término que presenta, en la explo-
racion inicial, genitales ambiguos (clitoris peneano,
labios escrotalizados y seno urogenital Unico), con
una sospecha prenatal de hipertrofia de clitoris.

Se inicia estudio con niveles de 170OHP, glucosa, ga-
sometria y estudio hormonal que son normales. En
estudio ecografico se aprecian suprarrenales nor-
males, identificando Utero y vagina pero no ovarios,
y en ecocistografia se observa seno urogenital. La
ecografia cerebral fue normal.

Se realiza estudio genético, con cariotipo y FISH en
sangre periférica en el que hallan 4 lineas celulares
(46XX, 47XXY, 45X0 y 47XXX). Cariotipos materno y
paterno normales.

A la vista del resultado de las pruebas complemen-
tarias, se informa a los padres de cariotipo mixto con
predominio 46XX, por lo que deciden sexo femeni-
no para la paciente y es intervenida al afio de vida
para realizar cirugia feminizante, y gonadectomia bi-
lateral, catalogadas tras estudio anatomopatolégico
como ovotestes.

Diagnostico:

ADS con cariotipo anémalo y quimera ovotesticular,
en paciente con ambigUedad genital al nacimiento y
asignacion de sexo femenino.

39 Congreso de la Sociedad Espafiola de Endocrinologia Pediatrica

251





