Comunicaciones orales

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

Tabla 1. de los efectos secundarios registrados
BLOQUEO PUBERAL
MtF [ FtM
Cefaleas* 9,8 % (solo en Tanner IV-V > 14%)
Efectos “postmenopausicos” (sofocos) ** 4.5% | 13,3%
Descenso de velocidad de crecimiento* 4,9% (solo en Tanner Il 2 42,9%)
Empeoramiento de densidad mineral ésea 0%
Ganancia de peso* 23% (de 0,5 a 3 puntos del IMC)
Depresién* 6,6% (50% se combinan con efectos “post-
menopausicos”)
Absceso estéril en zona de pinchazo 0%
Otros:
- Dolor testicular 2,3%

Mialgias* 3,3%

Disgeusia* 1,6%

Escalofrios* 1,6%

* No hay diferencias significativas entre MtF y FtM.
** Solo presentes en adolescentes Tanner IV-V. Duracion media de los efectos “postmenopdusicos”:
3,75 meses (1 a 12 meses).

TERAPIA HORMONAL CRUZADA
MtF I FtM
Cefaleas* 6,9%

Mareos* 6,9%

Ganancia de peso 60% ‘ 21%
Dislipemia* 0%

Incremento del hematocrito
(policitemia)**

Acné -
Enfermedad trombdtica 0%

Alopecia androgénica - 0%
Cambios de humor* 41%

Litiasis biliar 7,1% [

Disfuncién hepatica 0%
Hipertension arterial (HTA) - ‘ B%PFEEF
Hiperprolactinemia 0% ‘ -
DM2 0%

Menstruacion post-testosterona y
sintomas  relacionados por  posible
aromatizacion a estrogenos***

Molestias en clitoris - 6,7%
Insomnio* 3,4%

* No hay diferencias significativas entre MtFy FtM

** Incremento de hematocrito entendido en mds del 5%. Ninguna policitemia, entendida ésta en mds del 55% de
hematocrito.

*#% Menstruacion en el 13% pese a blogueo. Sintomas relacionados (dolor pélvico y reaparicién de endometrio a
nivel ecografico) en el 26,7%.

**** 1 caso con estenosis de arteria renal descubierta durante el seguimiento por HTA tras terapia con

testosterona.
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Introduccion:

Los datos disponibles sobre la prevalencia de al-
teraciones metabdlicas en nifias con adrenarquia
prematura idiopatica (API) al diagnéstico resultan
contradictorios y su posible relacion con el exceso
de peso no esta bien definida. En poblacién espa-
fola, la prevalencia de sobrepeso y obesidad se
situa en torno al 25% y 15%, respectivamente.

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

Pacientes y métodos:
Cohorte compuesta por nifias con APl en segui-
miento desde 2008.

Criterios de inclusion: aparicion de vello pubico y/o
axilar y/o incremento del olor apocrino < 8 afios una
vez excluidas patologias causantes de hiperandro-
genismo tales como patologfa tumoral (ovarica y
suprraneal) e hiperplasia suprarrenal congénita.
Variables analizadas: edad al diagnéstico, peso
(kg, SDS), talla (cm, SDS), indice de masa corporal
[IMC (valor absoluto, SDS)], glucosa (mg/dl), insu-
lina (uUl/ml), indice HOMA, hemoglobina glicada
(%). Ademas, se analizd perfil lipidico: colesterol
total [CT (mg/dl)], triglicéridos [TG (mg/dl)], lipopro-
teina de alta densidad [HDL-C (mg/dl)], lipoproteina
de baja densidad [LDL-C (mg/dl)]. Datos de tension
arterial: tension arterial sistolica [TAS (mm de Hg)] y
diastélica [TAD (mm de Hg)].

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

Resultados:

Se han reclutado 85 nifias de edad media al diag-
nostico 7,5 afios (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% cumplian criterios de insulinorresis-
tencia y un 12,5% de dislipemia. Ninguna cumplia
criterios de HTA. En el andlisis comparativo entre
nifias con APl que presentaban normopeso frente a
las que tenian exceso de peso, estas ultimas tenian
niveles significativamente mas elevados de TG e
insulina y significativamente mas bajos de HDL-C.

Conclusiones:

Nuestra cohorte de nifias con API no presenta ma-
yor prevalencia de exceso de peso y comorbilida-
des asociadas que la poblacion general.
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Introduccion:

El crecimiento longitudinal resulta de la interaccion
de factores intrinsecos y extrinsecos a la placa de
crecimiento. La talla baja es un motivo de consulta
frecuente en endocrinologia pediatrica; sin embar-
go el enfoque diagndstico tradicional sélo consigue
identificar la causa en aproximadamente 20%de
los pacientes. El estudio de mutaciones en genes
implicados en displasias esqueléticas supone una
nueva aproximacion diagnostica.

Objetivo:

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

Pacientes y métodos:

Tras revisar la informacion clinica y radiologica, se
realizd un panel de secuenciacion masiva de dis-
plasias, SKELETAL.SEQV4-V6 (327-368 genes). Se
confirmaron variantes encontradas en el probando
y sus familiares mediante secuenciacion 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 anos. 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),
desproporcion corporal 52%, anomalias esquelé-
ticas leves 90%, dismorfia leve 23%, antecedente
de pequefio para edad gestacional 28% y al menos
un progenitor con talla baja 76%. La paciente con
mutacion en CREBBP presentaba un sindrome de
Rubinstein Taybi atipico y la paciente con mutacion

conocida en PTPN11 presentaba un sindrome de
Noonan oligosintomatico.

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 secuenciacion masiva es una herramienta Util
en el diagndstico de pacientes con formas atipicas,
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 diagnostico precoz de la etiologia de la talla
baja supone un mejor seguimiento del paciente.
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Introduccion:

La Tiroiditis Crénica Autoinmune (TCA) se caracte-
riza por infiltracion linfocitaria tiroidea y produccion
de autoanticuerpos antitiroglobulina (AcTG) y anti-
peroxidasa (AcTPO). Dichos anticuerpos atraviesan
barrera placentaria y algunos autores consideran
que debe realizarse analitica adicional a estos ni-
fios, mientras otros consideran suficiente el cribado
neonatal rutinario.

Material y métodos. Objetivos:

Describir la frecuencia de patologia 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 utilizd el inmunoanalizador Advia
Centaur XP de Siemens (valores de referencia Ka-
pelari 2008 de dicho método). Programa SPSS para
analisis estadistico.

Resultados:

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