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Con todo ello, y pese a la aparente inocuidad de 
estos tratamientos, se insiste en la necesidad de 
objetivarlos de forma sistemática en cada revisión, 
por la posibilidad, dada la escasa experiencia, de 
que puedan ser graves.

O3/d3-030 Gónadas
ANÁLISIS DE LA PREVALENCIA DE ALTERACIO-
NES METABÓLICAS AL DIAGNÓSTICO EN NIÑAS 
CON ADRENARQUIA PREMATURA IDIOPÁTICA
F.J. Mejorado Molano, P. Pérez Segura, T. Gavela 
Pérez, L. Soriano Guillén

Fundación Jiménez Díaz. Madrid

Introducción: 
Los datos disponibles sobre la prevalencia de al-
teraciones metabólicas en niñas con adrenarquia 
prematura idiopática (API) al diagnóstico resultan 
contradictorios y su posible relación con el exceso 
de peso no está bien definida. En población espa-
ñola, la prevalencia de sobrepeso y obesidad se 
sitúa en torno al 25% y 15%, respectivamente.

Objetivos:
Conocer la prevalencia de exceso de peso y altera-
ciones metabólicas en niñas con API. 

Pacientes y métodos: 
Cohorte compuesta por niñas con API en segui-
miento desde 2008. 

Criterios de inclusión: aparición de vello púbico y/o 
axilar y/o incremento del olor apocrino < 8 años una 
vez excluidas patologías causantes de hiperandro-
genismo tales como patología tumoral (ovárica y 
suprraneal) e hiperplasia suprarrenal congénita. 
Variables analizadas: edad al diagnóstico, peso 
(kg, SDS), talla (cm, SDS), índice de masa corporal 
[IMC (valor absoluto, SDS)], glucosa (mg/dl), insu-
lina (μUI/ml), índice HOMA, hemoglobina glicada 
(%). Además, se analizó perfil lipídico: colesterol 
total [CT (mg/dl)], triglicéridos [TG (mg/dl)], lipopro-
teína de alta densidad [HDL-C (mg/dl)], lipoproteína 
de baja densidad [LDL-C (mg/dl)]. Datos de tensión 
arterial: tensión arterial sistólica [TAS (mm de Hg)] y 
diastólica [TAD (mm de Hg)].

Definiciones: a) sobrepeso y obesidad: IMC >p90 e 
IMC >p97, respectivamente (Hernández 1988); b) 
insulinorresistencia: insulina basal > 15 μUI/ml y/o 
HOMA >3,5; c) dislipemia: CT >p95, HDL < p5 y 
TG >p95 para edad y sexo; d) hipertensión arterial: 
TAS y/o TAD >p95 para edad, sexo y talla.

Resultados: 
Se han reclutado 85 niñas de edad media al diag-
nóstico 7,5 años (IC95%: 7,3-7,7) con los siguientes 
datos antropométricos: talla +1,5 SDS (IC95%: 1,4-
1,6) e IMC +0,5 SDS (IC95%: 0,4-0,6). Un 7,1% pre-
sentaban sobrepeso y un 18,8% obesidad. Por otra 
parte, un 20,7% cumplían criterios de insulinorresis-
tencia y un 12,5% de dislipemia. Ninguna cumplía 
criterios de HTA. En el análisis comparativo entre 
niñas con API que presentaban normopeso frente a 
las que tenían exceso de peso, estas últimas tenían 
niveles significativamente más elevados de TG e 
insulina y significativamente más bajos de HDL-C.

Conclusiones: 
Nuestra cohorte de niñas con API no presenta ma-
yor prevalencia de exceso de peso y comorbilida-
des asociadas que la población general.
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IDENTIFICACIÓN DEL DEFECTO GENÉTICO EN 
PACIENTES CON TALLA BAJA Y ANOMALÍAS ES-
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Introducción:
El crecimiento longitudinal resulta de la interacción 
de factores intrínsecos y extrínsecos a la placa de 
crecimiento. La talla baja es un motivo de consulta 
frecuente en endocrinología pediátrica; sin embar-
go el enfoque diagnóstico tradicional sólo consigue 
identificar la causa en aproximadamente 20%de 
los pacientes. El estudio de mutaciones en genes 
implicados en displasias esqueléticas supone una 
nueva aproximación diagnóstica.

Objetivo:
Identificar el defecto genético en 100 pacientes con 
talla baja <-2DE, alteraciones esqueléticas leves 
y/o rasgos dismórficos.

Pacientes y métodos:
Tras revisar la información clínica y radiológica, se 
realizó un panel de secuenciación masiva de dis-
plasias, SKELETAL.SEQV4-V6 (327-368 genes). Se 
confirmaron variantes encontradas en el probando 
y sus familiares mediante secuenciación Sanger.

Resultados:
Se han encontrado 20 variantes (ACAN (n=9), IHH 
(6),COL2A1, CREBBP, EXT1, NPR2 y PTPN11) en 
21 pacientes con edad media 7.9 años. De las va-
riantes encontradas 6 se clasifican como patogé-
nicas y 14 como variantes de significado incierto 
(VUS). Cuatro de las variantes han aparecido de 
novo (19%) y en 13 (61%) se ha podido demostrar 
herencia parental. En los 21 pacientes diagnosti-
cados observamos: talla media -3 DE (-4.6/-2.1), 
desproporción corporal 52%, anomalías esquelé-
ticas leves 90%, dismorfia leve 23%, antecedente 
de pequeño para edad gestacional 28% y al menos 
un progenitor con talla baja 76%. La paciente con 
mutación en CREBBP presentaba un síndrome de 
Rubinstein Taybi atípico y la paciente con mutación 

conocida en PTPN11 presentaba un síndrome de 
Noonan oligosintomático.

Conclusiones:
1. Hemos detectado el defecto molecular causante 
de talla baja en 21% de los pacientes estudiados. 
La prevalencia de displasias esqueléticas leves en 
la cohorte estudiada es elevada siendo los genes 
ACAN e IHH responsables del 76% de los casos 
positivos.
2. La secuenciación masiva es una herramienta útil 
en el diagnóstico de pacientes con formas atípicas, 
atenuadas o en estadios precoces de enfermeda-
des conocidas.
3. El estudio detallado del fenotipo esquelético y la 
historia familiar aportan datos clave para sospechar 
una displasia esquelética leve. 
4. El diagnóstico precoz de la etiología de la talla 
baja supone un mejor seguimiento del paciente.
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O4/d3-032 Tiroides
ESTUDIO DE LA FUNCIÓN TIROIDEA DE LOS RE-
CIÉN NACIDOS HIJOS DE MADRES CON TIROIDI-
TIS CRÓNICA AUTOINMUNE
M.M. Hawkins Solís, J. Yebra Yebra, A. Alcalde de 
Alvaré, B. Pérez Seoane, M. De la Serna, A. Cañete

Hospital Infanta Sofía. San Sebastián de los Reyes. 
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Introducción:
La Tiroiditis Crónica Autoinmune (TCA) se caracte-
riza por infiltración linfocitaria tiroidea y producción 
de autoanticuerpos antitiroglobulina (AcTG) y anti-
peroxidasa (AcTPO). Dichos anticuerpos atraviesan 
barrera placentaria y algunos autores consideran 
que debe realizarse analítica adicional a estos ni-
ños, mientras otros consideran suficiente el cribado 
neonatal rutinario. 

Material y métodos. Objetivos:
Describir la frecuencia de patología tiroidea, positi-
vidad de anticuerpos antitiroideos y tratamiento con 
levotiroxina en los recién nacidos hijos de madres 
con TCA, con cribado neonatal negativo. Estudio 
observacional, descriptivo, longitudinal, de 181 re-
cién nacidos. Se utilizó el inmunoanalizador Advia 
Centaur XP de Siemens (valores de referencia Ka-
pelari 2008 de dicho método). Programa SPSS para 
análisis estadístico. 

Resultados:
Seguimiento 89 días (máximo 575 días). 4 pacien-
tes presentaron TSH >10 mU/L, 2 con < 48 horas 
de vida y otros 2 con < 50 días de vida (se com-
probó normalidad posterior). Elevaciones leves de 
TSH 4,42% pacientes (8/181), 2 en el primer mes de 


