Pruebas complementarias:

Hemoglobina 12,7 g/dL, linfocitos T 36%, linfocitos
B 47%, Bioguimica: urea 6,6mg/dL, creatinina 0,52
mg/dL, Na y K normales. CPK 1219 U/L, Ca 6,41
mg/dL, Mg 1,66 mg/dL, Ac. Lactico 45,1 mg/dL,
Amonio: 148,8 ug/dL. Tanto la ecografia transfonta-
nelar, EEG, gasometria, TAC craneal fueron norma-
les. Ecocardiografia: CIA, aneurisma del septo in-
terventricular, DAP leve-moderado sin repercusion
hemodinamica.

Evolucion:

A las 22 horas de vida presenta episodio aparen-
temente convulsivo con rigidez generalizada, cede
al poco tiempo. Los parametros analiticos se nor-
malizaron excepto el calcio que permanecié bajo
(5,62mg/dl); pautandose tratamiento con calcio in-
travenoso y se inicié estudio del metabolismo fos-
focélcico encontrandose una PTH de 13,97 pg/ml.
Ante la sospecha de hipoparatiroidismo congénito
se solicita dentro del diagnéstico diferencial estudio
ecografico del mediastino donde no se visualiza el
timoy se decide estudio genético de CATH 22 que
fue positivo. Al alta se establece tratamiento con
calcio y vitamina D,. Se amplia estudio de CATCH
22 a los padres que fue negativo. Actualmente no
precisa tratamiento.

Conclusiones:

El sindrome de deleccion 22g 11.2 es un sindrome
raro, en ocasiones el diagnostico se retrasa debido
a su expresividad variable y a las formas atipicas
de presentacion. En algunos casos no se necesita
suplemento de calcio.

Tiroides

P1d2d3-109

VALORES DE REFERENCIA Y FACTORES IMPLI-
CADOS EN LOS NIVELES DE TSH DEL RECIEN
NACIDO (RN): ESTUDIO RETROSPECTIVO DE
45,125 CASOS EVALUADOS EN EL CRIBADO
NEONATAL

J.I. Labarta Aizpun, Y. Gonzalez Irazabal, M.I. Be-
nedicto, M. Ferrer Lozano, A. De Arriba Murioz, JI.
Perales, E. Mayayo Dehesa

Servicio de Bioguimica Clinica y Unidad de Endo-
crinologia Pediatrica, Hospital Universitario Miguel
Servet, Zaragoza

Los factores que regulan la TSH del RN no son del
todo conocidos.

Objetivos:

Estudiar los niveles de TSH en el RN en funcién de
la edad gestacional (EG), peso, sexo y edad de la
extraccion. Elaborar unas curvas de referencia.

Material y métodos:

Estudio retrospectivo de la TSH (microUl/mL) en
sangre total (Febrero 2008 a Febrero 2012) de
45.125 muestras recibidas en un centro de referen-
cia. Nivel de corte: TSH > 10. Estadistica descripti-
vay analitica (p < 0.05).

Resultados:

Estudio del déficit de yodo (valorado como porcen-
taje de TSH > 5): TSH > 5: 3.8% con diferencias
significativas en funcion de la procedencia geo-
gréfica. Hipertirotropinemias transitorias (HPTR):
n=72 (0.16%). Numero (%) de HPTR en funcién de
EG y peso. A) EG < 30 semanas: 0 (0%), EG 30-
34: 1 (0.1%), EG 34-37: 11 (0.3%), EG 37-41: 52
(0.1%), EG > 41: 3 (0.1%). B) Peso (grs): < 1000: 0
(0%), 1000-2000: 2 (0.2%), 2000-2500: 10 (0.4%),
2500-2750: 6 (0.2%), 2750-3250: 31 (0.2%), > 3250:
26 (0.1%). HC primario: 17 casos (incidencia: 1/
2.654): agenesia n=4, hipoplasia n=1, ectopian= 5,
tiroides in situ n= 6, no referida n=1. Niveles de TSH
en funcion de la edad de la extraccion (p<0.05):
Edad 48 horas (mediana y rango intercuartilico):
1.76 (1.1-2.7). Edad 48-72 horas: 1.58 (0.93-2.5).
Edad > 72 horas: 1.22 (0.67-2). Valores de referen-
cia: grupo total: mediana: 1.66; percentil 1: 0.14 y
percentil 99: 6.83. Existen diferencias significativas
en funcién de la EG y el peso del RN (ver tablas
percentiladas 1 y 2). Los niveles de TSH no han
mostrado correlacion lineal ni con la EG ni con el
peso. El valor de TSH en el varén es significativa-
mente mayor que en la mujer (mediana y rango in-
tercuartilico): varéon: 1.78 (1.09-2.75) vs mujer: 1.54
(0.93-2.42).

Conclusiones:

La incidencia actual de HPC se sitia en 1 / 2.654
RN. Se demuestra la existencia de un leve déficit de
yodo variable en funcién de la distribucion geogra-
fica. Los niveles de TSH varian en funcién de EG,
peso y sexo por lo que es util conocer los rangos
de normalidad.

Tabla |. TSH en funcién de la EG

TSHn
EG <30 1 15 & 98 1,79 3,78 4,80
(semanas) 3034 ,10 24 91 1,50 2,39 4,75 7,58
34-37 16 .38 1,00 1,64 2,51 4,50 6,91
3741 15 .38 1,01 1,67 2,61 4,64 6,80
>41 12 ,33 ,93 1,59 2,45 4,49 6,54

Tabla Il. TSH en funcion del peso RN

TSHn
Percentil 1_| Percentil 05 | Percentil 25 | Percentil 50_| Percentil 75 | Percentil 95 | Percentil 99
Peso <1000 .10 A7 42 .89 1,77 4,18 8,69
@ 1000-2000 .10 24 .88 1,60 2,65 5,10 7,79
2000-2500 18 42 1,16 1,91 2,96 517 8,35
2500-2750 19 42 1,07 1,76 2,75 4,90 7,02
2750-3250 A3 37 ,99 1,65 2,59 4,65 6,76
>3250 14 37 ,97 1,61 2,49 4,45 6,66

P1d2d3-110

HIPOTIROIDISMO CENTRAL: ;TRATAMOS CO-
RRECTAMENTE?

L. Gutiérrez Pascual, M.A. Molina, L. Salamanca
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Fresno, J. Guerrero Fernandez , R. Gonzalez San-
chez, |. Génzalez Casado

Hospital La Paz. Madrid

Introduccion:

El hipotiroidismo central esta causado por un déficit
de TSH y/o TRH, siendo las causas congénitas y
los tumores las mas frecuentes en pediatria. Histo-
ricamente se decfa que la dosis de levotiroxina re-
querida era menor que en el primario. Por ello com-
pararemos las dosis de levotiroxina utilizadas con
las dosis tedricas establecidas por la SEEP para el
hipotiroidismo primario, al inicio, a los 12 y a los 24
meses del tratamiento, y su relacion con el nivel de
T4 libre.

Material y métodos:

Se revisan los 15 pacientes con hipotiroidismo cen-
tral seguidos en nuestro servicio desde 1992 hasta
el 2011.

Resultados:

Presentaban déficits hormonales multiples siendo 9
casos de etiologia congénita y 6 casos adquiridos.
Tres fueron diagnosticados en periodo neonatal y
doce a una edad media de 6.7 afios, sin diferencia
entre sexos. La dosis inicial de levotiroxina, ajusta-
da por peso y edad, coincidia con la tedrica en 5
pacientes, y en los otros 10 era un 43 % inferior.
Control a los 12 meses: niveles de T4L por debajo
del rango normal en 5 pacientes, en la mitad infe-
rior del rango normal en 4 pacientes, y en la mitad
superior del rango en 6 pacientes. Las dosis en to-
dos los pacientes de los dos primeros grupos eran
inferiores a las tedricas (42 % de media), mientras
que 4 de los 6 pacientes del tercero tomaban dosis
adecuadas y soélo 2 pacientes dosis menores. Con-
trol a los 24 meses: los Unicos pacientes con T4L en
la mitad superior del rango eran aquellos dos con
dosis de levotiroxina adecuadas; los 7 con T4L en
mitad inferior tomaban dosis un 29 % inferiores, y
los 5 con T4L baja, dosis un 43 % inferiores.

Conclusiones:

Segun estos resultados, la dosis necesaria para
mantener una T4L en niveles Optimos es similar a
las establecidas para el hipotiroidismo primario. La
ausencia de un parametro de monitorizacion como
la TSH, pone a estos pacientes en riesgo de infra-
tratamiento. Deberfamos comenzar con dosis ade-
cuadas, acordes a las tedricas para la edad, e indi-
vidualizar posteriormente segun la sintomatologia y
los niveles de T4L y T3.

P1d2d3-111
HIPOTIROIDISMO CONGENITO PERMANENTE
VERSUS TRANSITORIO: FACTORES DE RIESGO
Y EVOLUCION

V. Rosel Moyano, G. Herraiz Gastesi, M. Arqued Na-
vaz, P. Samper Villagrasa, J.M. Garagorri Otero, G.
Bueno Lozano

Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa, Zara-
goza

Introduccion:

El hipotiroidismo congénito es una patologia am-
pliamente estudiada, sin embargo, actualmente hay
pocos trabajos que comparen las caracteristicas
del hipotiroidismo congénito transitorio y perma-
nente, o que dificulta la posibilidad de determinar
el diagndstico definitivo de forma precoz ante la au-
sencia de anomalias tiroideas estructurales. La de-
finicién de hipotiroidismo transitorio es variable en
la literatura médica y muchos estudios publicados
no especifican los criterios utilizados para definir
los casos de hipotiroidismo transitorio.

Métodos:

Estudio epidemiolégico analitico longitudinal de
cohortes retrospectiva. Se estudiaron 31 pacientes
diagnosticados tras deteccion en el cribado neona-
tal de niveles de TSH mayores del percentil 95 (10
pU/ml) y confirmadas en una segunda prueba en
un hospital de terciario desde el afio 2001 al 2010.
Se establecieron grupos en funcién del diagnéstico
considerando hipotiroidismo permanente a pacien-
tes con anomalias tiroideas estructurales o con ne-
cesidad de tratamiento hormonal superados los 3
afios de edad (15 pacientes) e hipotiroidismo tran-
sitorio cuando puede retirarse el tratamiento antes
de los 3 afios de edad, (13 pacientes), excluyendo
a los pacientes menores de 3 afios sin anomalias
tiroideas (3 pacientes).

Resultados:

La incidencia de hipotiroidismo congénito global,
permanente y transitorio fue elevada: 1:844, 1:1225
y 1:1320 nacidos vivos, respectivamente. Encon-
tramos una predisposicion de la etnia gitana para
padecer hipotiroidismo permanente en detrimento
de transitorio y que la demostracion de ausencia
de nucleos de osificacion es significativamente mas
frecuente en pacientes con hipotiroidismo perma-
nente. Los pacientes con hipotiroidismo permanen-
te presentan menor peso y longitud al nacimiento
con respecto al grupo de transitorios. Estas diferen-
cias no se confirman al afio y tres afios de vida,
pese a que la dosis de levotiroxina es significativa-
mente mayor en el grupo de permanentes a lo largo
de todo el seguimiento.

Comentarios finales:

Serian recomendables estudios multicéntricos que
aunen un ndmero suficientes de enfermos para la
obtencion de datos clarificadores. Es necesario
comenzar a distinguir entre las dos entidades de
forma que puedan definirse claramente las peculia-
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ridades en la evolucion de cada una de ellas para
poder ofrecer un seguimiento y tratamiento adecua-
do a sus necesidades.

P1d2d3-112

FUNCION TIROIDEA EN RECIEN NACIDOS ME-
NORES DE 1.500 g

B. Huidobro Fernandez ", N. Navarro Patifio @, E.
Dulin Ifiguez @, S. Villar Castro @, M.D. Rodriguez
Arnao (Y, M.D. Rodriguez Sanchez

(' Seccion de Metabolismo y Endocrinologia Pedia-
trica, Hospital General Universitario Gregorio Mara-
noén, Madrid, @ Servicio de Neonatologia, Hospital
General Universitario Gregorio Marafion, Madrid,
Laboratorio de Metabolopatias de la Comunidad de
Madrid, Madrid

Objetivos:

Comparar las caracteristicas de los recién nacidos
<1.500 g con al menos una determinacion de T4 to-
tal menor de 5 pg/dL frente a los que tuvieron todas
las determinaciones superiores.

Pacientes y métodos:

Revision retrospectiva de las historias clinicas de
los recién nacidos < 1.500 g entre enero y junio de
2011. SPSS 15.0, pruebas no paramétricas, signifi-
cacion estadistica p<0.05.

Resultados:

Se incluyeron en el estudio 51 de los 58 pacientes
posibles, cada paciente present6 entre 1y 3 deter-
minaciones de funcion tiroidea. La edad gestacio-
nal media fue 29.4 semanas (rango 23.3 — 34.7),
con peso medio 1.056 g (450 — 1500). Las caracte-
risticas de las determinaciones de funcion tiroidea
se presentan en la tabla 1.

No encontramos diferencias estadisticamente sig-
nificativas entre ambos grupos en: sexo, tipo de
lactancia, aportes de yodo parenterales, antece-

Prueba N Edad TSH T4 total N con T4T
(dias)* (uU/ml)* (ug/dL)* <5 pg/dL
12 51 2.5+1.6 1.5¢1.2 7.2¢3.2 13
(0.2-5.5) (0.4-15.2)
22 33 17.2+4.6 2.0x15 7.2+¢2.8 6
(0.1-6.4) (1.2-11.4)
3 31 33.6+13.6 1.9+1.4 8.3+2.2 3
(0.2-5.1) (4.5-12.2)
*MediatDesviacion estandar (rango)
Tabla 1.
T4 total <5 pg/dL T4 total 25 pg/dL
Edad gestacional 27.242.6 30.7£2.7
Apgar 5 minutos 7+2 81
Reanimacién 2 Il 84.2% 53.1%
Maduracién con
corticoides 57.9% 84.4%
Surfactante
- profilactico 10.5% 18.7%
- terapéutico 68.4% 12.5%
Duracién nutricion
parenteral (dias) 21.5+154 15.4+20.4
Displasia
broncopulmonar 78.6% 29%
Hemorragia 26.3% 6.3%
Exitus 52.6% 3.1%
Trat° Dopamina* 47.1% 11.1%
Trat® Cafeina* 94.1% 58.1%
*El dia de la determinacién analitica.
Tabla 2.

dente de transfusiones ni incidencia de enterocolitis
necrotizante estadio >l a de Bell, ni en el empleo
de antibidticos, morfina ni ibuprofeno. Encontramos
diferencias significativas en los parametros de la
Tabla 2.

Conclusiones:

Los valores disminuidos de T4 total se asocian a:
menor edad gestacional, puntuacion APGAR mas
baja, reanimacion mas intensa, menor uso de cor-
ticoides para maduracion pulmonar, mayor nece-
sidad de surfactante terapéutico, dopamina y ca-
feina, asi como a otros marcadores de gravedad
como la displasia broncopulmonar y la hemorragia
intraventricular. La hipotiroxinemia grave puede
precisar tratamiento hormonal sustitutivo.

P1d2d3-113

EVOLUCION DE LOS HIJOS DE MADRES CON AL-
TERACIONES TIROIDEAS

A.C. Rodriguez Dehli ™, I. Olaya Velazquez @, R.
Venta Obaya®, J.I. Suarez Tomas @, |. Riafio Galan®

() Hospital Valle del Nalén. Riafio-Langreo, © Hospi-
tal San Agustin. Avilés

Introduccion:

La patologia tiroidea es relativamente frecuente en
la gestante, con riesgo de afectacion del recién
nacido, por lo que es importante, el reconocimien-
to precoz del trastorno, para minimizar su posible
repercusion en el desarrollo y crecimiento del lac-
tante.

Objetivo y métodos:

Estudio descriptivo transversal retrospectivo, de las
gestantes con alteraciones tiroideas durante el afio
2010 en un hospital comarcal, con el objetivo de
evaluar estas alteraciones asi como la evolucion
posterior de sus hijos. Se analizaron mediante el
SPSS 11.5, la frecuencia de alteraciones tiroideas
maternas, la medicacion que recibieron las gestan-
tes (tipo, dosis, tiempo) y la funcion tiroidea de los
neonatos, entre otros datos.

Resultados:

Se detectaron alteraciones tiroideas en 61 gestan-
tes (6% del total de mujeres que dieron a luz en este
hospital), 45.9% primigestas, edad 32,3+5,3 afios.
84% eran hipotiroideas, 8% hipertiroideas y un 8%
diagnosticadas de tiroiditis. 29 de las 61 gestantes
(47.5%) presentaron autoinmunidad tiroidea positi-
va (62% durante el embarazo). Recibfan tratamiento
pregestacional 14 mujeres (22,9%), durante la ges-
tacion 48 (78,6%) y postparto 23 (37,7%). Tomaron
suplementacion con yodo durante la gestacion el
73,8% a diferentes dosis [200 mcg en 18 pacientes
(29,5%), 262 mcg en 14 (23%) y 300 mcg en 13
(21,3%)]. Los 61 neonatos (54% varones) nacieron

190 Rev Esp Endocrinol Pediatr 2012; 3 (Suppl) // doi: 10.3266/Pulso.ed.RevEspEP2012.vol3.SupplCongSEEP



a las 39,2+2,0 semanas de gestacion (rango 33.9-
42 semanas), con peso 3.314 g (rango 2.100-4.500
g) y longitud 49,6 cm (rango 45-54 cm). El 54% re-
cibieron lactancia materna, 32,8% artificial y 13,1%
mixta. Dos de los 61 presentaron hipertirotropine-
mias mantenidas (con TSH>7 muUI/L), por lo que
precisaron tratamiento con levotiroxina.

Conclusiones:

En nuestra serie el 5,9% de los nacidos fueron de
madres con alteraciones tiroideas, algo superior a
otras series, lo que podria explicarse por existir dé-
ficits de yodo en nuestra area. Ademas existe varia-
bilidad en la dosis de suplementacion materna con
yodo. Es necesario realizar controles analiticos de
los hijos de madres con alteraciones tiroideas dada
la posibilidad de presentar hipertirotropinemias, in-
detectables en el screening neonatal, que pueden
precisar tratamiento, buscando un equilibrio para
evitar la intervencion excesiva.

P1d2d3-114

HIPOTIROIDISMO CONGENITO TRANSITORIO
AUTOINMUNE: A PROPOSITO DE DOS HERMA-
NAS.

M. Carranza Ferrer, M. Medina Rams, E. Aisa Par-
dos, J.M. Estrada Fernandez, G. Vizmanos Lamotte,
A. Roig Badia

Hospital Nostra Senyora de Meritxell, Servicio de
Pediatria. Les Escaldes, Andorra.

El hipotiroidismo congénito transitorio, por paso
transplacentario de anticuerpos bloqueantes, pue-
de ocurrir en recién nacidos de madre con enfer-
medad tiroidea autoinmune y representa aproxima-
damente un 10% de los hipotiroidismos congénitos.
Esta forma de hipotiroidismo desaparece en los
primeros meses de vida, cuando los anticuerpos
maternos se eliminan.

Caso clinico 1:

Paciente mujer de 20 meses, procedente de otro
pais europeo, con diagnodstico de hipotiroidismo
congénito por dishormonogénesis, en sustitucion
con LT4 desde los 14 dias de vida (dosis: 3,7 mcgr/
Kg/dia). Valores iniciales: TSH: 201 mcUl/ml (0,4-4),
T3: 193 ng/dl (105-269), T4: 9,3 mcg/dl (7,2-16,6),
tiroglobulina: 113,5 ng/ml (0-55), ECO tiroides nor-
mal. Control funcién tiroidea, desarrollo psicomotor
y pondoestatural normales. Reevaluacion a los 3
afios, manteniendo funcion tiroidea normalizada sin
tratamiento hasta la actualidad.

Antecedentes:

Embarazo normal. Parto distécico (forceps) a las
4045 semanas. PRN: 3.110 gr. TRN: 49 cm. PCRN:
36 cm. Lactancia materna 2 meses. Primera hija de
padres sanos sin antecedentes de interés.

Caso clinico 2:

Lactante mujer de 22 dias de vida remitida por sos-
pecha de hipotiroidismo congenito (TSH de 32,1
mcUl/ml en papel de filtro). Examen clinico normal.
Peso: 3.750 gr. Talla: 53 cm. PC: 36,5 cm. Confir-
macion bioquimica con TSH: 75,42 mcUl/ml (0,4-4),
T4L: 15 pg/ml (11,3-25,5), ECO tiroides normal. Se
inicia tratamiento sustitutivo con LT4 (10 mcg/Kg/
dia).

Antecedentes:

Embarazo y parto normales (41s). PRN: 3.290 gr.
TRN: 50 cm. PCRN: 34,5 cm. Lactancia materna.
Segunda hija de padres sanos. Hermana de 7 afios
hipotiroidismo congénito transitorio. Se valoran los
Ac. Anti TPO vy tiroglobulina que resultan ser positi-
VOs, iniciandose ademas estudio tiroideo a la madre
que confirma la existencia de un hipotiroidismo sub-
clinico autoinmune: TSH: 82,1 mcUl/ml (0,49-4,67),
T3L: 2,49 pg/ml (1,71-3,72), T4L: 0,9 ng/dI (0,7-1,8),
Ac. Anti TPO vy tiroglobulina positivos. ECO tiroides
compatible con tiroiditis.

Conclusiones

Este diagnodstico debe ser considerado ante un hi-
potiroidismo congénito con tiroides in situ y, sobre
todo, si hay méas de un bebé nacido de la misma
madre y diagnosticado de hipotiroidismo primario.
Advertir de la importancia del seguimiento tiroideo
de la embarazada por las implicaciones que puede
tener sobre el feto y recién nacido.

P1d2d3-115

ESTUDIO LONGITUDINAL DE UNA POBLACION
DE 92 PACIENTES, HIJOS DE MADRES CON HI-
POTIROIDISMO AUTOINMUNE

E. Lara Orejas, A. Retuerta Oliva, C. Rodriguez Riei-
ro, JL. Ruibal Francisco

Hospital Infanta Cristina, Madrid

Las alteraciones en la funcion tiroidea materna pue-
den afectar al feto por paso a través de la placenta
de los niveles alterados de hormonas, de anticuer-
pos estimuladores o blogqueadores de TSH o de
farmacos antitiroideos. La causa mas frecuente de
enfermedad tiroidea en la mujer embarazada es el
hipotiroidismo autoinmune. Existen multiples estu-
dios que describen la necesidad del seguimiento
de los hijos nacidos de madre con hipotiroidismo
autoinmune, dada la prevalencia de elevaciones
transitorias de la TSH, con aumento de la morbi-
lidad perinatal. Pese a estos estudios no existen
guias clinicas estandarizadas que nos indiquen
que hay que hacer con estos pacientes.

Material y métodos:
Se estudiaron 92 hijos de madre con hipotiroidis-
mo autoinmune. Se realizd extraccion analitica con
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niveles de TSH, T4L, anticuerpos antitiroideos pe-
roxidasa y tiroglobulina a las 48 horas de vida y se-
guimiento clinico con datos antropométricos (peso,
talla y perimetro cefalico) al mes, 2 meses y 6 me-
ses.

Resultados:

De los 92 pacientes estudiados, se excluyd del
estudio 1 de ellos diagnosticado de hipotiroidismo
congénito no transitorio. La edad gestacional me-
dia fue de 39,3 (33,4-41,5), el peso al nacimiento
3156gr (1460-4220) y la longitud 49,02cm (43-54),
puntuacion en el test de Apgar a los 5 minutos 7
(6-10). Ninguno de los pacientes estudiados desa-
rrollé clinica de enfermedad tiroidea, a lo largo del
seguimiento. Un 5.7% tuvo una elevacion transito-
ria de TSH, valor medio 4,9 (1.2-22.7), con niveles
normales de T4 libre. En ningun caso los niveles de
TSH se relacionaron con los niveles de anticuerpos.

Conclusiones:

La elevacion transitoria de los niveles de TSH es
la alteracion mas frecuente en estos pacientes, sin
que exista repercusion clinica en nuestro estudio.
Dada la variedad de resultados descritos en la lite-
ratura respecto al seguimiento de estos pacientes,
se necesitan estudios mas amplios para establecer
una pauta de evaluacion comun.

P1d2d3-116

PROTOCOLO DE DIAGNOSTICO Y SEGUIMIEN-
TO DEL HIPERTIROIDISMO NEONATAL

M. Rivero Falero, . Rodriguez Rodriguez, E. Pozo
Garcia, M. Alvarez Polo, J.M. Rial Rodriguez

Hospital Ntra Sra. Candelaria, Servicio de Pediatria,
Tenerife

El hipertiroidismo neonatal se presenta excepcio-
nalmente, pero sus consecuencias son de gran im-
pacto sobre el crecimiento y el desarrollo neurologi-
co del nifio. El adecuado control del hipertiroidismo
materno es crucial para evitar su repercusion en
el desarrollo fetal y las complicaciones perinatales
asociadas. Dado que las manifestaciones del hiper-
tiroidismo neonatal pueden pasar desapercibidas
en las primeras horas, es necesario prolongar la
vigilancia después del alta en estos nifios.

Caso clinico:

Recién nacido varon de 35 semanas de edad ges-
tacional que ingresa por bajo peso. Madre con en-
fermedad de Graves sin tratamiento, gestacion no
controlada. A la exploracion fisica destaca aspecto
distréfico, irritabilidad e hiperexcitabilidad, peso
y perimetro craneal inferiores a p3 y talla en p10.
Presenta empeoramiento clinico con taquicardia
mantenida, HTA y escasa ganancia ponderal. A los
21 dias fue diagnosticado de hipertiroidismo, no

iniciando tratamiento hasta los 29 dias de vida. En
este caso el diagndstico tardio ha puesto en riesgo
de graves complicaciones al paciente, por lo que
nos planteamos la necesidad de elaborar un proto-
colo para identificar los recién nacidos con riesgo
de hipertiroidismo neonatal.

Recomendaciones ante la sospecha de hipertiroi-
dismo neonatal:

Seran RN de riesgo los hijos de madre hipertiroi-
dea conocida y aquellos con clinica o antecedentes
prenatales sugestivos (bocio, bajo peso, taquicar-
dia fetal, etc.). En los pacientes sintomaticos se ini-
ciara el tratamiento con metimazol, y si es preciso,
solucion de Lugol y propranolol, bajo monitoriza-
cién en UCIN. En los pacientes de riesgo asintoma-
ticos se mantendra observacion clinica durante las
primeras 48 horas, efectuando una determinacion
de TSH, T4 y T3 libres y anticuerpos TSI en sangre
de cordon, que se repite a los 10 dias. Los resulta-
dos iniciales se informan telefénicamente, y se cita
a control a los 10 dias, al mes y mensualmente has-
ta los 4 meses. Si los anticuerpos son negativos se
aconseja realizar TSH a los 15 dias para descartar
hipotiroidismo vy se interrumpe el seguimiento.

Conclusiones:

Se propone un protocolo de atencién al recién naci-
do con sospecha de hipertiroidismo y seguimiento
postnatal del mismo.

P1d2d3-117

HIPERTIROIDISMO NEONATAL EN HIJA DE MA-
DRE TIROIDECTOMIZADA

A.Diaz Moro, S. Gautreaux Miraya, P. Alonso Quin-
tela, L. Regueras Santos, L. Castafion Lépez, S. Ro-
driguez Blanco

Hospital de Ledn

Introduccion:

El hipertiroidismo neonatal es una patologia transi-
toria (si anomalias del receptor de TSH puede ser
permanente) causada por el paso transplacentario
de anticuerpos estimuladores del receptor de TSH.
Se presenta en 1 de cada 25,000 recién nacidos vi-
VOs, con una incidencia de hasta un 2% en los hijos
de las madres afectas. El hipertiroidismo neonatal
es una situacion potencialmente grave que requiere
diagnostico y tratamiento temprano.

Caso Clinico:

Recién nacida pretérmino, de 34 semanas de edad
gestacional, PAEG, ceséarea urgente por taquicar-
dia fetal. Antecedentes familiares: hipotiroidismo
materno secundario a tiroidectomia por enferme-
dad de Graves. Se ingresa en Neonatologia por
persistencia de la taquicardia (ritmo sinusal a una
frecuencia maxima de 220lpm). Hacia el 7° dia de
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vida presenta exoftalmos, escasa ganacia ponde-
ral, irritabilidad, exantema, rubor facial, sudoracion,
diarrea y eritema perianal. Se descartan infeccion,
arritmias y anomalias cardiacas por normalidad de
las pruebas complementarias. Presenta elevacion
de T4 (7.77ng/100) con supresion de TSH (0.005
Ul/ml), con lo que junto a la clinica se diagnostica
de Hipertiroidismo Neonatal y se confirma su au-
toinmunidad por la positividad de los anticuerpos
antireceptor de TSH (TSHR-Ac). Se inicia trata-
miento de soporte con reposicion hidroelectrolitica,
adecuado aporte de glucosa y tratamiento sinto-
matico con metamizol, propranolol, y solucién de
yodo-yodurada, objetivandose disminucion proge-
siva de T4 y mejoria de la sintomatologia. Al alta, la
paciente presenta niveles de T4 de 0.969 ng/100
y de TSH 0.015 Ul/ml. En el seguimiento posterior
presenta normalizacion de los valores de las hor-
monas tiroideas y mejoria de la sintomatologia con
la progresiva suspension del tratamiento hasta los 2
meses de vida.

Conclusiones:

Es muy importante el seguimiento obstétrico de la
madre afecta de Graves-Basedow, incluso las tiroi-
dectomizadas. Recomendamos seguimiento clinico
del recién nacido hijo de madre con enfermedad de
Graves, incluso hasta la segunda semana de vida
aunque permanezca asintomatico.

P1d2d3-118

EVOLUCION CLIiNICA Y RESPUESTA A ANTITI-
ROIDEOS EN NUESTRA CASUISTICA DE HIPER-
TIROIDISMO.

E. Pozo Garcia, M. Alvarez Polo, M. Rivero Falero, |.
Rodriguez Rodriguez, J.M. Rial Rodriguez

Hospital Universitario N S Candelaria, Servicio de
Pediatria, Tenerife

El hipertiroidismo en la infancia y adolescencia es
poco frecuente, barajandose una incidencia anual
de 0,1 a 3/100.000. El 95% de los casos son diag-
nosticados de enfermedad de Graves Basedow,
siendo el resto debidos a tiroiditis autoinmune, y mas
raramente a nodulo toxico u otras causas. El trata-
miento de eleccién son los antitiroideos (propiltiou-
racilo, metimazol, carbimazol), reservandose la abla-
cion con yodo radioactivo o la cirugia para los casos
de resistencia al mismo o de recurrencia. Presenta-
mos nuestra casuistica de hipertiroidismo, su forma
de presentacion y respuesta al tratamiento.

Meétodos:

Anélisis retrospectivo de casos diagnosticados en
la Unidad de Endocrinologia Pediatrica durante los
ultimos 10 afos. Antecedentes, sintomatologia, va-
lores hormonales y de anticuerpos antitiroideos, tra-
tamiento empleado y respuesta terapéutica.

Resultados:

Se diagnosticaron 5 casos, 4 de sexo femenino, de
edades entre los 6 y los 13 afios. En dos existian
antecedentes familiares de patologia tiroidea. El
paciente varén esta afecto de sindrome de Down.
Todos los casos referian pérdida de peso, palpita-
ciones y nerviosismo. La diarrea y la disminucion del
rendimiento escolar se registraron en 4 de los casos.
Se aprecié aumento moderado del tiroides en todos
los pacientes, exoftalmos leve en uno, acompanado
de inyeccion conjuntival. Al diagnoéstico, dos pacien-
tes estaban en pubertad (Tanner 4), siendo el resto
prepuberales. Los valores de T4 libre iniciales os-
cilaron entre 1,86 y 7,7 ng/dl. Los anticuerpos TSI
iniciales fueron desde 2,1 a >40mU/ml. La ecograffa
mostré glandula hiperecoica, apreciandose nédulos
aislados de 6 mm en dos de los casos. Todos los
pacientes recibieron Carbimazol a dosis 0,2-0.5mg/
kg/dia o Metimazol a 0,35mg/kg/dia, experimentan-
do mejoria de los sintomas en el plazo de uno a tres
meses. Una paciente alcanzé la remision a los dos
afios, aunque requirié reanudacion del tratamiento
a los pocos meses. El paciente varén requiri6 trata-
miento durante seis afios, al rechazar la cirugia. Al
comienzo se afiadid propranolol en tres casos. No
se registraron efectos secundarios del tratamiento.

Conclusiones:

En nuestra casuistica se confirma el predominio
femenino descrito en la literatura. La respuesta al
tratamiento es satisfactoria en el corto plazo, sin
efectos secundarios valorables.

P1d2d3-119

TIROIDITIS AUTOINMUNE EN NINOS

C. Freijo Martin, M? L: Bertholt, J.L. Guerra Diez,.A.
Rebollo Rebollo

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, San-
tander

Introduccion:

La glandula tiroidea juega un papel importante en el
desarrollo del nifio, siendo muy vulnerable a la afec-
tacion autoinmune originando la enfermedad “tiroi-
ditis”, se presenta de forma variable (eutiroidismo ,
hipotiroidismo 6 hipertiroidismo). El diagnostico re-
quiere la presencia de anticuerpos antiperoxidasa
y/6 antitiroglobulina.

Objetivos:

Estudio retrospectivo y descriptivo de las tiroiditis
autoinmunes (TA), diagnosticados en los ultimos
anos en una consulta de Endocrinologia Pediatri-
ca estudiando aspectos epidemioldgicos, clinicos,
analiticos y tratamiento.

Método:
77 pacientes: 62 nifias/15 nifios, diagnosticados de
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TA. Se realizé un estudio descriptivo analizando:
edad, sexo, clinica, tratamiento y asociacion con otras
patologias (diabetes, celiaquia, sind. Down). El anali-
sis estadistico se realizo mediante el sistema SPSv11.

Resultados:

77 pacientes estudiados 62 nifias (80.5%), antece-
dentesfamiliares de enfermedadtiroidea41(53.2%),
la edad media al diagnostico 10.63 afios(rango 2.3-
16 ) distribuidos < 6 afos 4(5.2%), 6-12 afios 45
(58.4%), >12 afios 28(36.4%), el motivo de consulta
fue: la obesidad 20(26%), bocio 13(16.9%), otras
patologias 12(15.6%), astenia 10(13%), talla baja
9(11.7%), pubertad precoz 5(6.5%) estrefiimiento
2 (2.6%), otros sintomas 6(7.8%) . Los anticuerpos
antiperoxidasa fueron positivos 66(85.7%) y los an-
titiroglobulina en 47(61%). Fueron clasificados en
eutiroideos 19(24.7), hipotiroideos 57(74%), hiper-
tiroideos 1 (1.3%). El valor medio de T4L ng/dl y
TSH mUl /ml fue: Eutiroideos T4L 1.07+ 0.15. y
la TSH 3.2 +1.5; Hipotiroidismo 1.08 + 1.36 y 49.8
+119.8; Hipertiroidismo 6.3 y / 0.04. Se encontrado
una correlacion significativa en los hipotiroideos en-
tre el valor de TSH y los ac. antiperoxidasa (r:0.5),
pero no en los eutiroideos. La ecografia (realizada
en 65), confirmo la tiroiditis en 45(58.4%). La tiro-
globulina (medida en 45 nifios ) fue elevada en
11(24.4%). Recibieron tratamiento los hipotiroideos
con levotiroxina dosis media/kg/dia 1.07+0.42 y el
hipertiroideo con metimazol.

Conclusiones:

1. La TA afecta con mayor frecuencia a las muje-
res. 2. La mayor incidencia se produce a apartir de
los 6 afios. 3. La obesidad, la presencia de bocio y
el diagnostico de otras patologias asociadas ayu-
dan al diagnostico. 4. El diagndstico clinico mas
frecuente es el hipotiroidismo. 4. La ecografia no
siempre es sensible al diagndstico. 5. La presencia
de ac. antiperoxidasa es el método de diagndstico
mas eficaz. 6. Es necesario un seguimiento por el
endocrindlogo infantil mientras las anticuerpos se
mantengan positivos.

P1d2d3-120

TIROIDITIS AGUDA, ;TAMBIEN EXISTE EN LOS
PACIENTES PEDIATRICOS!

P Ruiz Ocara, E. Romero Castillo, V. Roldan Cano,
A. Lechuga Sancho, J. Lechuga Campoy , A. Her-
nandez Gonzalez

Hospital Universitario Puerta del Mar, Cadiz.

Introduccion:

La tiroiditis aguda es una patologia poco frecuente
en la edad pediétrica, siendo el factor predisponen-
te en la mayoria un defecto anatémico. La fistula
del seno piriforme o la persistencia del conducto
tirogloso, los mas frecuentes. Predomina afecta-

cion del lobulo izquierdo. Un amplio espectro de
microorganismos es el causante, incluyendo flora
orofaringea normal. La clinica suele ser crecimiento
agudo y doloroso de la glandula tiroides (mas en
I6bulo izquierdo) con signos inflamatorios locales,
fiebre y afectacion del estado general. La tirotoxi-
cosis es rara. Diagnoéstico mediante ecografia, TAC
y/o RMN y PAAF. El tratamiento consiste en antibio-
terapia, drenaje quirlrgico y/o correccion de la pa-
tologfa que encontremos.

Material y métodos:

Presentacion de caso clinico de tiroiditis aguda en
nina de 4 afios, comparando sus caracteristicas,
presentacion y evolucion con los descritos en la bi-
bliografia. Objetivo: Destacar la importancia de la
existencia de cuadros clinicos altamente infrecuen-
tes, pero que se presentan en nuestro medio.

Resultados:

Nifia de 4 afios que presenta bruscamente tumora-
cion dolorosa en la region anterior del cuello, febri-
cula y malestar general. Antecedentes personales:
Cansancio y estrefiimiento. Exploracion: discreta
palidez cutanea. Tumoracion no movil, dolorosa, de
3 x 3 cms en parte anterior del cuello, mas localiza-
da en region izquierda que corresponde con glan-
dula tiroides. Analitica: leucocitosis con neutrofilia.
Ecografia cervical: hallazgos sugestivos de tiroiditis
aguda flemonosa en lébulo tiroideo izquierdo. In-
gresa con antibioterapia intravenosa (augmentine)
Durante su estancia se realiza perfil tiroideo con
anticuerpos normales. VSG elevada. Resonancia
magnética nuclear: anomalia congénita de la cuar-
ta hendidura branquial o quiste de la hendidura del
cuarto arco branquial (probable tracto sinusal des-
de el seno piriforme hasta Iébulo tiroideo inferior)
que se ha sobreinfectado, flemén y /o absceso en
|6bulo tiroideo izquierdo. Evoluciona favorablemen-
te, alta y seguimiento por cirugia pediatrica.

Conclusion:

Destacamos la importancia de conocer patologias,
que aunque muy infrecuentes en la infancia, requie-
ren una actuacion precoz para disminuir la morbi-
mortalidad. En este caso, a pesar de que la tiro-
toxicosis es rara puede ocurrir si existe destruccion
masiva de la glandula, teniendo consecuencias fa-
tales para el paciente.

P1d2d3-121

ENFERMEDAD DE GRAVES BASEDOW INDUCI-
DA POR TERAPIA CON INTERFERON ALFA 2b

J. Guerrero Fernandez, A.C. Barreda-Bonis, L. Sa-
lamanca Fresno, M. Cuesta Rodriguez, M.A. Molina
Rodriguez, |. Gonzalez Casado

Servicio de Endocrinologia Pediatrica, Hospital In-
fantil La Paz, Madrid
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El interferén alfa (IFNa) es usado en el tratamiento
de diversas entidades aunque su empleo predo-
minante recae sobre enfermedades infecciosas y
malignas. Sus efectos secundarios son frecuentes
y muy diversos, desde sintomas pseudo-gripales
hasta alteraciones hematoldgicas, efectos neurop-
siquiatricos y, tema que nos ocupa, distintos tipos
de tiroiditis (tiroiditis inducida por interferon: TII, fi-
gura 1).

Hashlmoto

Anticuerpos
antltlroudeos +
sin dlsfunaén

Tiroiditis
destructiva
No autoinmune
H|pot1r01d|smo

no autommune

Caso clinico:

Nifla de 10 afios de edad que, habiéndose diag-
nosticado de sindrome de Gorham-Stout de lo-
calizacion pélvica y evolucion rebelde, presenta
hipertiroidismo primario compatible con enferme-
dad de Graves-Basedow. En su evolucion ha pre-
cisado, consecutivamente, de cirugia, varios ciclos
de pamidronato, IFNa y, por ultimo, dada la mala
respuesta a los mismos, radioterapia local. Como
consecuencia de estas terapias han quedado las
siguientes secuelas: asimetria marcada de miem-
bros inferiores, disfuncion ovarica post-radioterapia
en tratamiento sustitutivo y, presumiblemente, dis-
funcion tiroidea inducida por IFNa: TSH <0,01 uUl/
mL, T4L 1.75 ng/dL, T3T 2.38, ac antiperoxidasa
8,8 UI/L, antitiroglobulina 2009 UI/L y anticuerpos
anti-receptor de TSH (TSI) de 6.7 Ul/mL (VN<2). La
persistencia de hipertiroidismo durante 2 meses
y la elevacion de TSI afianzaron el diagndstico de
enfermedad de Graves-Basedow, instaurandose
tratamiento antitiroideo con carbimazol (0,25 mg/
kg/dia) y lograndose normalizacion de la funcion
tiroidea en un mes.

Discusion:

La tiroiditis es un evento adverso frecuente del
IFNa: hasta un 15% de los pacientes tratados de-
sarrollan disfuncion tiroidea, y hasta un 40% anti-
cuerpos antitiroideos. El diagnéstico clinico de una
Tl puede ser dificil debido a que frecuentemente
cursa de forma oligosintomatica o se solapan con
los sintomas propios del IFNa. Este hecho aconseja
que se hagan revisiones clinicas rutinarias durante
el tratamiento en busca de signos y sintomas su-
gerentes de disfuncion tiroidea, asi como controles

analiticos antes, durante y después del tratamiento.
La presencia de hipertiroidismo, como se detec-
t6 en nuestra paciente, obliga a la determinacion
de anticuerpos TSI para descartar enfermedad de
Graves, y en caso de ser negativos, anticuerpos an-
titiroideos y gammagrafia con yodo para discernir
entre Hashimoto vy tiroiditis destructiva. La terapia
con antitiroideos suele ser efectiva, si bien, no se
conoce con exactitud su evolucion a largo plazo.

P1d2d3-122

MEN 2B CON CARCINOMA MEDULAR DE TIROI-
DES: A PROPOSITO DE UN CASO DE DIAGNOS-
TICO TARDIO

E. Puerto Carranza, M. Mora Bestard, M. Caimari
Jaume, D. De Sotto Esteban, J.A. Salinas Sanz, C.
Marhuenda Irastorza

Hospital Universitari Son Espases, Palma de Mallorca

Introduccion:

El sindrome de Neoplasia Endocrina Mdltiple tipo
2B (MEN2B) es un sindrome de herencia autos6-
mico dominante causado por mutaciones en el
protooncogen RET. La mutacion puede ser familiar
(50%) o de novo (50%). Se calcula una incidencia
de 2.5/100.00 personas y suele manifestarse en la
infancia. Incluye en grado variable carcinoma me-
dular de tiroides (CMT), feocromocitoma e hiperpla-
sia paratiroidea y puede asociar habito marfanoi-
de, ganglioneuromatosis mucosa y enfermedad de
Hirschprung. La Asociacion Americana del Tiroides
(ATA) clasifica el MEN2 en 4 estadios en funcion de
su agresividad y el riesgo de desarrollar neoplasias
(de A a D, siendo D el de mayor riesgo).

Objetivo:

Se presenta el caso de una paciente diagnosticada
tardiamente de MEN2B con el objetivo de conocer
los rasgos caracteristicos de esta entidad y permitir
asi un diagnostico precoz.

Caso clinico:

Mujer de 13 afios en la que destaca fenotipo pecu-
liar que no habia motivado estudio hasta la fecha,
dismetria de extremidades inferiores y dudosa alte-
racion de vasos retinianos en seguimiento por orto-
pedia y oftalmologia respectivamente. Se deriva a
consulta de endocrinologfa infantil por nédulo tiroi-
deo de mas de 6 meses de evolucion. En la explora-
cion destaca fenotipo peculiar con habito marfanoi-
de, labios gruesos, lesiones en lengua compatibles
con ganglioneuromas y nédulo tiroideo visible. Se
diagnostica de carcinoma medular de tiroides en la
PAAF, con extension local y adenomegalias cervica-
les; estudio de metastasis pulmonares, 6seas y he-
paticas negativo. Se realiza tiroidectomia total con
vaciamiento ganglionar, quedando tumor residual a
nivel traqueal y esofagico, que precisa nueva inter-
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vencion. Se confirma el diagnéstico MEN 2B por la
deteccion de la mutacion del protooncogen RET en
heterocigosis ¢c2753T>C (Met 918Thr) (nivel D de
riesgo de la ATA).

Conclusion

La Neoplasia Endocrina Multiple 2B es un sindrome
infrecuente caracterizado por alteraciones endo-
crinolégicas potencialmente graves; las caracte-
risticas clinicas asociadas a la misma deben obli-
garnos a realizar un diagnéstico temprano de esta
entidad, dado que el tratamiento debe ser lo mas
precoz posible. El estudio genético permite identifi-
car a portadores y realizar tiroidectomia profilactica
y deteccion precoz de endocrinopatias asociadas

P1d2d3-123

MUTACION DEL TRANSPORTADOR DE HORMO-
NAS TIROIDEAS MCT8 EN UN NINO CON SiN-
DROME DE ALLAN-HERNDON-DUDLEY.

F. Calvo, A. Iglesias, J.C. Moreno

Laboratorio Endocrinologia Molecular (Tiroides),
Instituto de Genética Médica y Molecular (Ingemm),
Hospital Universitario La Paz, Madrid

El transportador de monocarboxilato 8 (MCT8) es la
proteina responsable de la entrada de hormona ti-
roidea a todas células, y principalmente en el siste-
ma nervioso. Este gen se localiza en el cromosoma
X (Xq13.2). Presentamos, el primer caso espariol de
una mutacion en este gen, en un paciente con el
sindrome de Allan-Herndon-Dudley.

Objetivo:

Estudio de la base molecular de un paciente varon
de 7 afios de edad catalogado de pardélisis cerebral
infantil con sospecha de alteracion en el gen MCTS8.

Pacientes y métodos:

A los seis meses de edad presentaba retraso psi-
comotor, espasmos infantiles y ausencia de sostén
cefélico. Como antecedente familiar, el tio materno
fallecio a los 12 afios de edad, diagnosticado de
parélisis cerebral infantil. A los 3 afios y 9 meses
presentaba un perfil tiroideo de hipotiroidismo y bajo
peso con niveles de TSH elevados (5,97 mU/L), T4
moderadamente bajos (0,8 ng/mL), pero T3 libre
muy elevados (9,2 ng/mL). No existen antecedentes
familiares de patologia tiroidea. Ademas, presenta-
ba marcadores positivos de hipertiroidismo hepati-
co: Fosfatasa alcalina (190 U/L) y SHBG elevadas.
Se puso en tratamiento con Levotiroxina, pero se
suspendid por sintomas hipertiroideos. Actualmente
el paciente desarrolla un estado caquéctico.

Secuenciacion de la region codificante completa
del gen candidato causante del sindrome: MCTS8,
en todos los miembros de la familia.

Resultados:

Se identificé una delecién en hemicigosis de
tres pares de bases en el exén 2 de MCT8
(c.689_691delTCT) que deleciona la fenilalanina
230 (pdelPhe230). Este aminoacido forma parte de
un par de fenilalaninas muy conservadas en verte-
brados superiores y que se localizan en un dominio
transmembrana. Esta misma mutacion se ha identi-
ficado en otro paciente varén, y se ha comprobado
la completa inactivacion funcional por este cambio.
La madre, tia materna y abuela son portadoras de
la mutacion.

Conclusiones:

Hemos identificado la primera mutacion en Espafia
del gen asociado al sindrome de Allan-Herndon-Du-
dley (MCT8). En la actualidad no existe tratamiento
eficaz consensuado para esta enfermedad. El trata-
miento con antitiroideos y Levotiroxina parece mejo-
rar la caquexia de los pacientes. Alternativamente,
dos analogos de la hormona tiroidea (DITPA y Triac)
se experimentan en ensayo clinicos controlados.

P1d2d3-124

CARCINOMA PAPILAR DE TIROIDES Y ENFER-
MEDAD DE HASHIMOTO. UNA RARA ASOCIA-
CION EN NINOS.

A.Corbaléan Diaz, A.P. Nso Roca, V.J. De Diego Al-
marza, A. Clavijo Pendoén, M. Juste Ruiz

Hospital Universitario San Juan de Alicante

El carcinoma papilar de tiroides es una entidad
poco comun en la infancia y adolescencia con una
incidencia de alrededor de 0.5-1.2%. Generalmen-
te suele presentarse como un nodulo aislado. En
adultos se ha descrito la asociacion de esta pa-
tologia con la tiroiditis linfocitaria crénica pero en
ninos dicha asociacion es rara. Presentamos un
caso de carcinoma papilar en un escolar con tiroi-
ditis de Hashimoto. Se trata de un paciente de 10
afios, sin antecedentes de interés, que en estudio
analitico por alopecia areata presenta TSH eleva-
da (25.52 mcU/ml) con T4 libre normal (0.88 ng/
dl). No presenta otra sintomatologia y a la explo-
racion fisica presenta bocio grado |I. Se completa
estudio analitico que objetiva anticuerpos anti-TG
<5 Ul/ml, anti-TPO 914 Ul/ml, tiroglobulina 81.3 ng/
ml, calcitonina <2 pg/ml y se inicia tratamiento con
levotiroxina 75 mcg/dia. A nivel ecogréfico destaca
una afectacion difusa del parénquima tiroideo con
presencia de calificaciones a nivel del I6bulo tiroi-
deo derecho. Se realiza gammagrafia observando-
se un area de hipocaptacion a nivel del tercio medio
del l6bulo derecho. La PAAF muestra una citologia
compatible con carcinoma papilar de arquitectura
folicular dominante sobre una base de tiroiditis de
Hashimoto. Se realiza una tiroidectomia total y la
anatomia patoldgica confirma carcinoma papilar de

196 Rev Esp Endocrinol Pediatr 2012; 3 (Suppl) // doi: 10.3266/Pulso.ed.RevEspEP2012.vol3.SupplCongSEEP



tiroides sobre tiroiditis de Hashimoto con infiltracion
de céapsula pretraqueal. Gammagrafia de control:
Captacién a nivel del lecho tiroideo por lo que se
completa tratamiento con 100 mCi de radioyodo. En
control analitico posterior, presenta calcio 9.62 mg/
dl, fosforo 4.2 mg/dl, PTH 36 pg/ml, T4L 0.4 ng/dl,
TSH>100 mcU/ml, tiroglobulina 45.8 ng/ml. Actual-
mente, asintomatico con levotiroxina 150 mcg/dia.
La asociacion de la tiroiditis autoinmune con carci-
noma papilar es poco frecuente en nifios. Debemos
considerar la necesidad de un seguimiento estre-
cho de estos nifios ya que el diagndstico precoz
es fundamental para evitar complicaciones a largo
plazo. Niveles elevados de tiroglobulina, a pesar de
la ausencia de nédulos en la ecografia, deben aler-
tarnos en el seguimiento.
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EVOLUCION A UN ANO DE 3 PACIENTES CON
CANCER DIFERENCIADO DE TIROIDES Y PRE-
SENTACION FAMILIAR DE MUTACION EN EL
PROTOONCOGEN RET

A. Aragonés Gallego (", C. Villalba ™, M. Gtiemes (7,
J. Sastre @, S. Garcia (3), A. Carcavilla (V

() Servicio de Pediatria, Hospital Virgen de la Salud,
Toledo, @ Servicio de Endocrinologia y Nutricion,
Hospital Virgen de la Salud, Toledo, ® Seccion de
Genética Médica. Instituto de Genética Médica y
Medicina Molecular (INGEMM), Hospital Universita-
rio La Paz, Madrid.

Introduccion:

La neoplasia endocrina multiple tipo 2A (MEN2A)
es un sindrome de herencia autosémica dominan-
te que conlleva predisposicion a distintas neopla-
sias, entre ellas, el carcinoma medular de tiroides.
En algunas familias con MEN2A y enfermedad de
Hirschprung familiar se ha identificado mutaciones
germinales en el proto-oncogen RET (RET+) que
desafian el mecanismo postulado para su patogé-
nesis. El manejo clinico difiere considerablemente
del carcinoma papilar de tiroides (CPT). Se reco-
mienda una aproximacion preventiva cuando el es-
tudio genético los identifica a tiempo. Presentamos
la evolucion de 3 casos de CPT diagnosticados
hace ahora un afio, y de 3 casos pediatricos RET+
detectados en un estudio de una familia con Hirs-
chprung familiar.

Pacientes:

Los 3 pacientes pediatricos RET+ eran familiares
de segundo grado. La mutacién fue p.Cys620Tyr.
Una de ellas fue diagnosticada a los 13 afios y so-
metida a tiroidectomia profilactica sin linfadenecto-
mia, identificandose en la anatomia patoldgica hi-
perplasia de células C (calcitonina positivos) como
en otros familiares previamente intervenidos. Los
otros dos pacientes (2 hermanos de 11 y 6 afios)

son seguidos en consultas con vistas a tiroidecto-
mia profilactica lo antes posible, aunque sus padres
muestran recelo ante una actitud preventiva tan
agresiva. Ninguno de ellos ha padecido enferme-
dad de Hirschprung ni otras alteraciones endocri-
nas por el momento. En los pacientes con CPT se
realizo tiroidectomia total con vaciamiento ganglio-
nar central e ipsilateral y precisaron varias dosis de
radioiodo. Los principales datos se muestran en la
tabla 1.

Tabla 1:
N [E Edx |[S[I™ RCT Tg Ac
antiTg

1.8 + No

Hipo-parat Plan

193 |816 |M|2°
(100m
Ci)

No restos Observacion

2 (125 |11 M2 Diseminacion 634 | ++ Si 3% dosis 1™
(100m | pulmonar bilateral

Ci)
3 (16,2 | 1464 |V |22
(240m | hiperplasia timica

Ci)

Restos tiroideos, | 85,5 Si 32 dosis 1™

Abreviaturas: N; nimero, E; edad actual, Edx; edad al diagnéstico, S; sexo; 1131; dosis
acumulada de 1131, RCT; rastreo corporal total post radioiodo, Tg; Tiroglobulina
estimulada en ng/ml, Ac antitg; anticuerpos antiTiroglobulina, Hipoparat;
hipoparatiroidismo postquirtirgico.

Conclusiones:

La evolucion del CPT en nuestros pacientes ha
sido agresiva, como se describe en la literatura.
Las comorbilidades asociadas estan asociadas a
un procedimiento quirdrgico dificultoso y muy inva-
sivo. En contraste, los pacientes RET+ exigen un
manejo preventivo agresivo que, en ocasiones, €s
mal aceptado por los pacientes y/o sus padres, o
que plantea un dilema ético.
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TIMO INTRATIROIDEO ECTOPICO COMO CAUSA
DE NODULO TIROIDEO SOLITARIO

C. de Lamas Pérez (", B. Huidobro Fernandez @, J.
Pérez Moreno @, Amparo Rodriguez Sanchez ®, Ma-
ria Dolores Rodriguez Arnao ?, Emma Sola Vlendrell ©

() Hospital Clinico de Salamanca, © Hospital Gene-
ral Universitario Gregorio Marafion, Unidad de me-
tabolismo y desarrollo infantil; ® Hospital General
Gregorio Marafon. Servicio de anatomia patoligica.
Madarid.

Introduccion:

El nddulo tiroideo se define como una masa focal
palpable de caracteristicas y consistencia que la di-
ferencian del resto de la glandula. Suele ser de etio-
logia benigna, pero ante el riesgo de malignidad es
preciso realizar una valoracion cautelosa y amplia.

Objetivos:

Presentacion de un caso de nédulo tiroideo en una
nina de seis anos cuyo diagnostico anatomopatolo-
gico fue de tejido timico intratiroideo.

Caso clinico:

Nifia de 6 afios y cuatro meses de edad remitida
para valoracion de nodulo tiroideo izquierdo. Re-
cibia desde tres afios antes tratamiento sustitutivo
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con levotiroxina sédica por hallazgo casual de TSH
elevada en nifia previamente asintomatica.

Antecedentes personales:

Embarazo controlado de curso normal de 40 sema-
nas de duracion. Peso al nacimiento 2240 g (p2;
-2,26 DE). Antecedentes familiares sin interés para
el caso.

Exploracion fisica:

peso 26 Kg (p76; +0,71DE), talla 122 cm (p78;
+0,79DE). Se palpa ndédulo tiroideo izquierdo de
aproximadamente 1 cm de diametro, sin adenopa-
tias cervicales ni bocio. Resto sin interés. Analitica:
TSH 7,2 mUI/L (rango de normalidad 0,5 - 4,5),
T4 libre 1,2 ng/dL (0,6 — 1,4) calcitonina 3,4 ng/L
(<19,0), PTH 51 ng/L (14 - 60); anticuerpos antiti-
roideos, negativos. Ecografia cervical: tiroides de
morfologia y tamafio normal, lesion exofitica bien
limitada de unos 4x16mm, hipovascularizada, de
ecoestructura micronodular hipo e hiperecoica a
nivel posteroinferior del I6bulo izquierdo. PAAF:
resultado no concluyente. Gammagrafia: nédulo
hipocaptante izquierdo. Ante estos resultados se
realiza reseccion quirdrgica (lobectomia izquier-
da total), que transcurre sin incidencias. Anatomia
patolégica: tejido parenguimatoso timico con inclu-
sion de glandula paratiroides encapsulada. Tras la
intervencion se mantiene tratamiento sustitutivo con
levotiroxina precisando aumento de dosis hasta 100
mcg/dia para mantenerse eutiroidea. Actualmente
se encuentra asintomatica.

Conclusiones:

El timo intratiroideo debe ser incluido en el diag-
nostico diferencial del nédulo tiroideo en la infancia.
Los hallazgos ecogréficos caracteristicos y la au-
sencia de aumento de tamafio son las claves para
su diagnostico de sospecha. Sin embargo, a pesar
de su naturaleza benigna y autolimitada, ante un
nddulo tiroideo de etiologia incierta, siempre que
las pruebas diagnosticas no puedan excluir malig-
nidad, es necesario realizar exéresis quirurgica.

Crecimiento
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SINDROME DE INSENSIBILIDAD A HORMONA
DE CRECIMIENTO. NUEVA MUTACION EN EL RE-
CEPTOR DE HORMONA DE CRECIMIENTO.

M.C. De Mingo Alemany, N. Pons Fernandez, B Cre-
mades Romero, E. Verdejo Gimenez, JA Cerén Pé-
rez, F. Moreno Macian

Hospital La Fe, Valencia

Introduccion:
El sindrome de Laron es una enfermedad extrema-

damente rara. Estd causado por una anomalia en
el gen que codifica el receptor de la hormona de
crecimiento (GHR) localizado en 5 p14-p12. Tiene
una herencia autosémica recesiva, por alteraciones
en homocigosis o heteroicigosis compuesta. Estos
pacientes presentan un profundo déficit de estatura
que oscila entre -4 y -11.5 DE por debajo de la me-
dia, asi como determinadas anomalias fenotipicas
y riesgo de hipoglucemia.

Caso clinico:
Paciente de 1 afo, de origen marroqui remitido para
valoracion de talla. Talla siempre por debajo de P3
con aplanamiento de la curva desde los 9 meses.
Antecedentes familiares de consanguinidad. Talla
diana 169cm.

Exploracion fisica:

Peso 7.8 Kg (P 0.28, -2.77 DE), Talla 63.8 cm (PO,
-5.9 DE), PC 46 (P5, -1.64 DE). Frente olimpica, raiz
nasal hundida, pelo ralo. Micropene, testes en bol-
sas, bolsas hipoplasicas.

Analiticas:

Fecha

Glucosa (mg/dl) ‘GH (ng/ml) ‘IGF-1 (ng/ml) ‘IGFBP3

(microg/ml)
18/01/11 59 40.9 <1.3 <0.5
22/03/11 61 23.30 1.50 <0.5

Test de generacion de IGF1 (tras 7 dias de tratamiento con GH):

GH (ng/ml) IGF-1 (ng/ml) IGFBP3 (microg/ml)
Basal 39.90 <1.5 <0.50
Postestimulo 46.30 <15 <0.5

RM hipotéalamo-hipofisaria:

Hipdfisis de pequefio tamafo con adecuada dife-
renciacion de neuro y adenohipdfisis, tallo hipofisa-
rio centrado.

Estudio genético:

Secuenciacion del gen GHR. Se encuentra un cam-
bio A>G en homocigosis en el codén 575 (exén 6)
que da lugar al cambio aminoacidico p.Tyr192Cys.
Actualmente el paciente tiene 2.4 anos, talla 70 cm
(PO, -7.04 DE), velocidad de crecimiento1.86 cm/
afio. Esté pendiente de iniciar tratamiento con IGF1
recombinante humana.

Discusion:

Presentamos el caso de un paciente con sindrome
de Laron que presenta una mutacion en homocigo-
sis en el exén 6 del gen GHR no descrita previa-
mente. Se han descrito mas de 70 mutaciones des-
de deleciones a mutaciones puntuales (mutaciones
sin sentido, de cambio de sentido, de empalme y
dominantes negativas). La mayoria afectan al do-
minio extracelular del receptor (codificado en los
exones 3-7). Algunos autores sugieren que pueda
existir una correlaciéon genotipo-fenotipo que permi-
ta explicar el amplio espectro clinico de estos pa-
cientes. La mayoria de mutaciones en homocigosis
ocasionan deficiencia extrema de IGF1.
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