grupo encontramos un caso con anti-ZnT8A positi-
vo (10%). La especificidad del método para cada
anticuerpo es > 97.5 % (workshop I1ASP2012) y la
sensibilidad se describe en la tabla 1. Los anti-Zn-
T8A positivos son mas frecuentes en nifios mayores
de 8 afios [(78% vs. 22%) (p<0.001)], y los anti-IAA
positivos en niflos menores de 8 afios [(55.7% vs.
44.3%) (p<0.001)]. No se encuentran diferencias
con respecto al sexo.

Conclusiones:

1. Los anti-ZnT8A estan presentes en una propor-
cion significativa de pacientes pediatricos al debut
y su frecuencia aumenta con la edad.

2. La determinacion de anti-ZnT8A aumenta la sen-
sibilidad para el diagndstico de DM1.

03/d3-023

CUMPLIMIENTO EN POBLACION PEDIATRICA
CON DIABETES TIPO 1 DE OBJETIVOS DE CON-
TROL METABOLICO SEGUN LA ASOCIACION
AMERICANA DIABETES Y LA SOCIEDAD INTER-
NACIONAL DE DIABETES PEDIATRICA.

P Enes’, M. Martin-Frias?, R. YelImo?, M. A. Alvarez2, M.
Alonsc?®, R. Barric?.

() Hospital Ramon y Cajal/Unidad de Endocrinologia y
Diabetes Pediatrica. Servicio de Pediatria. Madrid. @
Hospital Ramon y Cajal. Madrid.

Introduccion:

El estudio del “T1D Exchange Clinic Registry” de
EEUU realizado en 13.316 pacientes pediatricos
con diabetes tipo 1 (DM1) (2013) revela un pobre
cumplimiento de los objetivos de HbA1c estableci-
dos por la American Diabetes Association (ADA) y
la International Society for Pediatric and Adolescent
Diabetes (ISPAD).

Objetivo:

Evaluar qué proporcién de nuestros pacientes pe-
diatricos con DM1 cumplen los objetivos de HbA1c,
tension arterial (TA), lipidos e IMC propuestos por la
ADA vy la ISPAD.

Pacientes y métodos:
Estudio transversal de 247 nifios y adolescentes
con DM1 atendidos en nuestra Unidad de Diabetes.

Analizamos: cumplimiento de objetivos propuestos
por la ADA (HbA1c: <6 afos: <8,5%; 6-12 afios:
<8% y 13-19 afios: <7,5%; LDLc <100 mg/dl; TA.

Resultados:

Edad media de los pacientes 12,6+4,6 anos, al diag-
nostico 6,1+4,3 afos, 47% mujeres, tiempo de evolu-
cion 6,4+4,3 anos y HbA1c media global 6.9+0.69%.
Consiguieron los objetivos de HbA1c ADA/ISPAD el
100/100% de los <6 a, 100/91% entre 6-12 afos y
88/85% de 13-18 arfos.

Conclusiones:

El grado de cumplimiento de los objetivos de buen
control metabdlico de la ADA e ISPAD es muy bue-
no en nuestra poblacion de nifios y adolescentes
con DM1, tanto en los tratados con ISCI como con
MDI.

Genética
doi: 10.3266/RevEspEndocrinolPediatr.pre2013.Apr. 180
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HETEROGENEIDAD CLINICA EN FUNCION DE AL-
TERACION GENETICA EN HIPERINSULINISMO.
C. Fernandez Ramos', A. Vela Desojc?, R. Martinez
Salazar?, M. Ortiz Espejc?, L. Castano Gonzalez?,
Grupo Espaniol de Hiperinsulinismo Congénito.

(" Endocrinologia Infantil. Hospital Universitario Ba-
surto, Bilbao/Vizcaya. @ Grupo Investigacion Endo-
crinologia y Diabetes. Hospital Universitario Cru-
ces, Baracaldo.

Introduccion:

La secrecion de insulina por la célula beta pan-
credtica de una manera persistente ocasionando
hipoglucemias severas se conoce como hiperin-
sulinismo congénito (HC). Existe gran heterogenei-
dad clinica y genética en esta entidad. Se cono-
cen mutaciones en 8 genes distintos.

Objetivos:

Caracterizar clinica y genéticamente 49 familias
con HC e intentar establecer una relacion genotipo-
fenotipo.

Respuesta al tratamiento con diazéxido

Tabla1 30 [ | RespondeD NO Responde
Pacientes Total ISCI MDI p
n =247 n= 69 (28%) n= 178 (72%) 2
HbA1c media: 20
<6 afios 6,9 £0,69% 6,4+0,12% 6,97 £0,23% 0,01 -
6-13 afios 6,78 £ 0,28% 6,7 £0,49% 6,78 £ 0,55% 1 S
13-18 afios 7+0,8% 6,74 £ 0,55% 7,05 £0,85% 0,06 10
Objetivo HbA1c ADA | 93% 98% 90% 0,56
Objetivo HbA1c ISPAD| 89% 91% 88% 0,51 5
LDLc < 100mg/di 53% 40% 57% 0,03 - || [ |
TA p<95™/p<90™ 100%/99% 100%/100% 100%/99% 0,9 Canal K ATP GLUD NFH4A GCK Desconocida
IMC<p85™ 91% 91% 91% 0,94
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Materiales y métodos:

Se han estudiado en 52 pacientes con HC proce-
dentes de 49 familias independientes, los genes:
ABCC8, KCNJ11, GCK, HNF4A, GLUD1 por PCR y
secuenciacion automatica directa. Los datos clini-
COS Se recogieron en un cuestionario.

Resultados:

Se han identificado mutaciones en el 52% (27/52)
de los pacientes. De ellos el 36% presentan muta-
ciones inactivantes en los canales de KATP: 18 en
ABCC8y 1 en KCNJ11. El resto presenta mutaciones
en heterocigosis en otros genes: 4 casos mutaciones
activantes en GCK, 3 casos con hiperamonemia y
comienzo en edad lactante mutaciones en GLUD1 y
1 caso con macrosomia y madre diabética una mu-
tacion en HNF4A. Un 88% del total recibieron dia-
zéxido con diferente respuesta (gréfica 1). Se realizé
pancreatectomia en 11 casos (8 con mutacion en
ABCC8 y 3 sin genética). En aquellos con inicio pre-
coz de la hipoglucemia (29), el 53% tienen mutacion
en los canales de KATP, 39% genética negativa, un
38% fue asintomatica mientras que la hipotonia fue
la manifestacion clinica mas frecuente. 3 fallecidos y
el 24 % presentan secuelas. La convulsion es la cli-
nica mas frecuente de los que inician siendo lactan-
tes, las mutaciones en GLUD se encuentran en este
grupo etario. El inicio del HC con més de un afio de
edad se presentd en 4 casos, tres con alteracion en
GCK, todos con clinica leve y evolucion sin secuelas.
El % de casos con peso elevado al nacimiento es
mayor si la genética es conocida (40% frente 16%).

Conclusiones:

Las mutaciones en ABCC8 son la causa mas fre-
cuente de HC. El inicio del cuadro es mas tardio y
leve en los casos con alteraciones en GCKy GLUD1
frente a los de ABCC8 y KCNJ11. La respuesta al
diazéxido varia dependiendo del defecto genético.

Crecimiento
doi: 10.3266/RevEspEndocrinolPediatr.pre2013.Apr. 181
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TRATAMIENTO CON rhGH EN NINOS CON TA-
LLA BAJA NACIDOS PEQUENOS PARA LA EDAD
GESTACIONAL (PEG): FACTORES RELACIONA-
DOS CON LA RESPUESTA A LARGO PLAZO.

C. Fuertes Rodrigo’, A. Beisti Ortegd?, M. Ferrer Lo-
zanc?, J.I. Labarta Aizpar?, A. De Arriba MurioZ®, E.
Mayayo Dehesa?.

() Hospital Universitario Miguel Servet / Pediatria,
Zaragoza. ® Hospital Universitario Miguel Servet.
Zaragoza. ¥ Hospital Obispo Polanco. Teruel.

Objetivo:
El objetivo de este estudio es estudiar los factores pre-

dictores de buena respuesta en nifios PEG tratados
con rhGH.

Material y métodos:

Estudio retrospectivo de 38 pacientes PEG (varones
n=13, mujeres n=25). Edad gestacional 38.3+2.1,
peso RN: -2.07+0.8 SDS vy longitud RN -2.4+0.8
SDS. Edad cronolégica (EC) media inicio (I) trata-
miento: 11.2+2.25 afios, duracion: 3.7+1.8 afios.
Tratamiento con anélogos LHRH (aLHRH): n=24.
Talla adulta (TA) n=26 y casi TA n=12. Se analizd
la muestra global y por subgrupos segun sexo y
tratamiento combinado con aLHRH: TA, ganancia
de talla (TA SDS - Tl SDS); TA SDS — T genética
(TH) SDS; TA SDS - Pronéstico de Crecimiento (PC)
| SDS). Estudio de correlaciones de Tl, ECI, dosis
rhGH, duraciéon de tratamiento y velocidad de cre-
cimiento (VC) el primer afio con la TA y la ganancia
de talla. Estudio estadistico descriptivo y analitico
(p<0.05).

GLOBAL MUJERES VARONES FhGH FhGH + aLHRH

V.Dependiente Vaindependier me | R | b [ p [ R | b | p | R

% [0

Resultados:

La Tl fue de: -2.5+0.69 SDS con PCI: -2.2+0.7 SDS
y TH de -1.5+0.75. Velocidad de crecimiento (VC)
previa al tratamiento de -0.55+1.75 SDS y el primer
afio 2.03+2.21 SDS. TA: -1.7+0.8 SDS, TA SDS - TH
SDS: -0.15+0.8, TA SDS - PCI SDS 0.64+0.73 y TA
SDS - TI SDS 0.82+0.83. Se observé una ganancia
significativa de T respecto al PCl en la muestra glo-
bal y en todos los subgrupos analizados. Las mu-
jeres alcanzaron su TH (TA SDS -TH SDS = - 0.06
SDS), no asi los varones (TH SDS = - 0.31 SDS),
y presentaron mayor ganancia respecto al PCI (TA
SDS - PCI SDS 0.79 SDS y 0.41 SDS respectiva-
mente). La respuesta en términos de ganancia de
talla fue similar entre los pacientes tratados con
rhGH aisladamente y los tratados con rhGH y al-
HRH. En la tabla adjunta se muestran las principa-
les correlaciones significativas.

Conclusiones:

El tratamiento con rhGH en nifios PEG permite al-
canzar la TH y superar el PC. En nuestra experien-
cia las mujeres presentan una mayor ganancia de
talla que los varones. Los principales factores de
buena respuesta a largo plazo fueron la duracion
del tratamiento y la VC en el primer afio de trata-
miento.
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