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Introduccion:

El sindrome de delecion 22g11.2 presenta una
amplia variabilidad fenotipica con anomalias que
incluyen diversos tipos de cardiopatias congéni-
tas, anomalias velopalatinas, hipoplasia timica,
trastornos inmunolégicos, rasgos faciales carac-
teristicos y trastornos neurolégicos. La anomalia
endocrinoldgica mas tipica es el hipoparatiroidis-
mo primario, si bien, casuisticas recientes llaman
la atencion sobre otros trastornos endocrinos
como la talla baja o la disfuncién tiroidea.

Objetivos:

Describir el porcentaje de endocrinopatias en
una serie de casos de pacientes con sindrome
de delecion 22g11.2

Pacientes y métodos:

Se realiz6 un estudio descriptivo de caracter
retrospectivo de pacientes con sindrome de de-
lecion 22g11.2 en seguimiento por los servicios
de Genética Médica y Endocrinologia Infantil. El
diagnoéstico de confirmacion habfa sido realiza-
do mediante Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification (MLPA), salvo los pacientes mas
antiguos en quienes se realizé Fluorescence In
Situ Hybridization (FISH) con sondas de la region
22g11.2.

Se recogieron antecedentes personales, varia-
bles antropométricas asi como valores analiticos
de metabolismo fosfocalcico y funcion tiroidea.

Resultados:

Se analizaron datos de 40 pacientes, con edades
comprendidas entre 1,17 y 44 afios (37,5% mu-
jeres y 62,5% varones). Todos ellos presentaban
la delecion comun de 3 Mb, excepto un paciente
que presentaba una delecion atipica de 1.5 Mb.

El 70% padecian algun tipo de enfermedad en-
docrinolégica: talla baja en el 42,5% de los ca-
sos (11,7% déficit de GH y 7,6% antecedente de
CIR); disfuncion tiroidea en el 15% (2.5% hipo-

tiroidismo congénito por hemiagenesia tiroidea,
5% hipotiroidismo no filiado, 2.5% hipotiroidismo
autoinmune, 2.5% tiroiditis con hipertiroidismo
asintomatico y 2.5% noédulo tiroideo). Encontra-
mos un porcentaje global de alteracion del meta-
bolismo fosfocalcico de 45%: 15% hipocalcemia
por hipoparatiroidismo, 15% hipoparatiroidismo
subclinico y un caso de hiperparatiroidismo; un
15% del total presentaron hipocalcemia neona-
tal transitoria. Una paciente presentaba Diabetes
Mellitus tipo 1, talla baja, hipotiroidismo e hipo-
paratirodismo subclinico. El 53.8% de los pa-
cientes mayores de 14 afios padecian sobrepeso
u obesidad.

Conclusiones:

Los pacientes con sindrome de delecion 22g11.2
tienen un riesgo elevado de sufrir endocrino-
patias, porcentaje que justifica un estudio y un
seguimiento especifico en busca de tales alte-
raciones en estos pacientes en el momento del
diagndstico y de forma evolutiva.
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Introduccion:

La dehalogenasa tiroidea (DEHAL1) es el enzima
responsable del reciclaje del yodo, a través de la
desyodacién de mono- y diyodotirosinas (MIT y
DIT), liberando yodo para una mayor sintesis de
hormona tiroidea. Hasta ahora, soélo se han descri-
to cuatro mutaciones bialélicas en DEHAL1 en pa-
cientes con hipotiroidismo, bocio y retraso mental.

Objetivo:

Caracterizacion clinica y molecular del gen DE-
HAL1 en 6 familias con sospecha de déficit en de-
halogenasa.

Pacientes y métodos:
Secuenciacion en la region codificante y la zona
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