en P25 y tendencia al sobrepeso y retraso motor
con coeficiente intelectual normal. A los 9,9 afos,
presenta talla: 133,7cms (-0,86 SDS), peso0:33,7
kgs (+0,18 SDS), IMC 20 kg/m2 (+0,77 SDS), TA:
115/70 mm. Fenotipo Albright. Calcificaciones sub-
cutaneas en espalda y extremidades. Estadio pu-
beral infantil, sin signos de virilizacion. Palpacion
abdominal normal. Clinicamente asintomatica. Ana-
litica con niveles plasmaticos de TSH, T4, calcio,
fésforo y calciuria normales. En la ecografia abdo-
minal se detecta tumoracion suprarrenal izquierda
de 66x38x44 mm, sin calcificaciones, que desplaza
el rifdn izquierdo. Las catecolaminas en orina y los
marcadores tumorales son negativos. Se procede
a su extirpacion quirdrgica completa, con estudio
anatomopatoldgico acorde con ganglioneuroma.

Comentario:

Los pacientes con PHP la no presentan un riesgo
tumoral elevado, ni se ha descrito previamente su
asociacion con la aparicion de ganglioneuromas.
El hallazgo en una ecografia abdominal de control
permitié el tratamiento precoz de dicho tumor, de
caréacter benigno pero que puede alcanzar grandes
dimensiones comprometiendo estructuras vecinas.

Hipotalamo-Hipofisis
doi: 10.3266/RevEspEndocrinolPediatr.pre2013.Apr. 193
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ESTUDIO PROSPECTIVO DE SECUELAS ENDO-
CRINOLOGICAS EN PACIENTES INGRESADOS
POR TRAUMATISMO CRANEOENCEFALICO

A. Carcavilla Urqui, D. Arjona Villanueva, CM. Sego-
viano Lorenzo, I. Ortiz Valentin, M. Herrera Lopez,
A. Aragonés Gallego

Hospital Virgen de la Salud / Servicio de Pediatria,
Toledo

Introduccion:

El traumatismo craneoencefalico (TCE) ha demos-
trado ser una causa de alteracion de la funcion
hipofisaria en adultos y en nifios. Sin embargo, se
conoce poco acerca de la frecuencia y factores de
riesgo de padecer consecuencias endocrinol6gi-
cas tras un TCE en la infancia.

Objetivos:

Estudiar la funcion hipofisaria tras TCE en una
muestra pediatrica, e intentar identificar factores de
riesgo para su desarrollo.

Pacientes y métodos:

Estudio prospectivo de funcion hipofisaria en pa-
cientes con TCE que requieren ingreso. La grave-
dad del traumatismo se valora con la escala de
Glasgow y con la clasificacion de Marshall de lesio-

nes neurotraumaticas (LED I-VI). Cada paciente es
evaluado en el ingreso en las primeras 72h desde el
TCE, alos 3y a los 6 meses. En cada valoracion se
realiza anamnesis y exploracion fisica completas, y
determinacion de cortisol basal, ACTH, T4L, TSH,
iones, y prolactina. Se determina IGF1 y BP3 a los
0 y 6 meses. En aquellos pacientes con datos cli-
nicos y bioquimicos compatibles se realiza test de
hipoglucemia insulinica para valoracion de reserva
adrenal y funcion de GH.

Resultados:

Se analizan 33 pacientes (edad media de 5,7 afios,
rango 1 mes - 14 afos). El Glasgow medio fue de
13, con 2 TCE graves, 4 moderados y el resto le-
ves. De acuerdo a la clasificacion de Marshall 17
pacientes no tenfan lesion (2 de ellos con TCE mo-
derados), 12un LED I, 2 un LED V que precis6 eva-
cuacion quirdrgica (los 2 leves), y en 2 casos no se
realizd TAC craneal. La valoracion endocrinolégica
basal fue anormal en un 39%, en un 12% a los 3
meses y en un 18% a los 6. Ninguno de los pacien-
tes present6 sintomas que hicieran precisa la reali-
zacion de test dinamicos en el periodo de estudio,
aungue aun estan en seguimiento.

Comentarios:

En nuestra muestra se dan pocas alteraciones en-
docrinologicas y de sentido incierto, si bien hay
mas a los 6 que a los 3 meses, por lo que es con-
veniente continuar el seguimiento a 12 meses. Se
precisa ademas mayor numero de pacientes para
identificar factores de riesgo para desarrollar se-
cuelas endocrinolégicas.

P2/d3-139

CRANEOFARINGIOMA EN LA EDAD PEDIATRICA:
EXPERIENCIA EN UN HOSPITAL TERCIARIO

F.J. Rodriguez Contreras™, L. Salamanca Fresno”,
J. Guerrero Fernandez", P. Garcia Raya®, F. Carce-
ller Benito®, I. Gonzédlez Casado

Hospital Universitario La Paz (Madrid),; (" Servicio
de Endocrinologia Pediatrica, Hospital Universita-
rio La Paz, Madrid; ? Servicio de Neurorradiologia,
Hospital Universitario La Paz, Madrid, ® Servicio de
Neurocirugia Pediatrica, Hospital Universitario La
Paz, Madrid

Introduccion:

Presentamos la serie de pacientes pediatricos
diagnosticados de craneofaringioma, tratados y se-
guidos en nuestro centro entre 1997 y 2012.

Materiales/métodos:

Revision retrospectiva de la historia clinica y entre-
vista con padres. Se evaluaron datos clinicos, ra-
dioldgicos, histolégicos y terapéuticos al diagnosti-
co y en revisiones regulares. El grado de reseccion
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del tumor se evalud segun presencia de restos en
RMN 3 meses tras cirugia.

Resultados:

Se incluyeron 7 pacientes (4 varones, 3 mujeres),
con mediana de edad al diagnéstico 6,8 afios (ran-
go 2,8-16,3) y mediana de seguimiento 3,8 afios
(rango 5 meses—13 afos). El sintoma inicial mas
frecuente fue cefalea (42,9%), seguido por poliuria-
polidipsia (28,6%). La localizacion mayoritaria fue
la intra-extraselar (57,1%), seguida de la extraselar
exclusiva (42,9%). El 100% fue tipo adamantinoma-
toso y con calcificaciones.

El tratamiento fue siempre cirugia exclusiva, con
reseccion completa (RC) como intenciéon de trata-
miento, lograndose ésta en 3 (42,9%), y resultando
reseccion incompleta (RI) en 4 (57,1%). Ninguno fa-
llecié. Del grupo de RC recidivaron 2 (66,7 %), mien-
tras que todos aquellos con Rl sufrieron progresion
del tumor. La mediana de supervivencia libre de
enfermedad en el grupo con RC fue de 11 meses
(rango 11-13,5), frente a 7,5 meses (rango 5-9) en
el grupo con RI.

Antes del tratamiento, 4 pacientes presentaban dia-
betes insipida (DI), 3 hipotiroidismo, 3 hipocortiso-
lismo y 2 déficit de GH. Hubo empeoramiento en-
docrinoldgico en el 100%, siendo las secuelas mas
frecuentes DI, hipocortisolismo e hipotiroidismo,
presentes en todos a largo plazo. 4 sufrieron déficit
de GH. 3 pacientes recibieron tratamiento sustituti-
vo con GH, presentando una tasa de recidiva tras
el inicio del tratamiento del 67%, mientras la tasa de
recidiva del grupo no tratado con GH, junto al grupo
tratado antes de recibir tratamiento, fue del 85,7%.
A los 6-12 meses tras cirugia, el IMC habia aumen-
tado una mediana de +1DS (rango 0,1-2,4). 4 pa-
cientes presentaron obesidad (3 con IMC>+3DS), 6
desarrollaron dislipemia, 3 hiperinsulinismo.

Conclusion:

Las secuelas endocrinolégicas en craneofaringio-
mas en edad pediatrica son muy elevadas, como
lo publicado en la literatura. El tratamiento con GH
en nuestra serie no esta relacionado con la recidiva
del tumor.

P2/d3-140

PUBERTAD PRECOZ CENTRAL CAUSADA POR
HAMARTOMA HIPOTALAMICO, TALLA ADULTA
SEGUN DIFERENTES ACTITUDES TERAPEUTI-
CAS

S. Ortigosa Gémez(", M. Bonet Alcaina'”, M. Gus-
sinyer Canadell®, M. Clemente Leon®, A. Carras-
cosa Lezcano®?

Hospital del Mar, Barcelona; Hospital Vall d’Hebron,
Barcelona

Introduccion:

Un objetivo del tratamiento de la pubertad precoz
central (PPC) es mejorar la talla adulta, aconsejan-
dose tratar con aGnRH a nifias <6 afios. La talla
adulta se relaciona con: edad ¢sea (EO) al inicio
del tratamiento, su duracion, la talla al finalizarlo
y la ganancia de talla tras interrumpirlo. No existe
suficiente evidencia para apoyarnos en una unica
variable para decidir su finalizacion.

Presentamos 3 nifas diagnosticadas de PPC por
hamartoma hipotalamico (HH) con diferentes acti-
tudes terapéuticas.

Casos clinicos (tabla):

1.Nifia 4,5 afios diagnosticada de PPC por HH en
Paquistan con 1,5 afios. Inicia tratamiento con aG-
nRH, que suspenden por motivos econdmicos, pre-
sentando menstruaciones regulares el ultimo afo.
Talla primera visita: 125,7cm. Tanner S4,P1,A1. EO:
11 afios. Se decide no tratar con aGnRH dado el
avance de la EO, administrando acetato de cipro-
terona para suprimir las menstruaciones. A los 9,5
afios, EO: 13 afios 9 meses, talla adulta: 147,5cm
(-2,8 DE), préoxima a talla diana (151cm).

2.Nifia 5,5 afios diagnosticada de PPC. Crisis ge-
lasticas desde los 6 meses por HH. Talla al diag-
nostico: 126 cm. Tanner S2,P2,A1. EO: 8 afios 10
meses. Inicia tratamiento con aGnRH con 6 afios
suspendiéndose tras 6 meses por avance de la EO
(11 afios), con talla 132 cm. Talla final: 161,2 cm
(-0,5 DE), superior a talla diana (157 cm).

3.Nifia 5 aflos 9 meses diagnosticada de PPC por
HH. Talla al diagndstico: 118 cm. Tanner S2,P1,A1.
EO: 8 afos. Inicia tratamiento con aGnRH que se
suspende a los 9,5 afios con una EO de 13 anos y
talla 139 cm. Talla adulta: 147 cm (-2,9 DE), inferior
a talla diana (160,5 cm).

CASO 1 CASO 2 CASO 3
EDAD 4 afios 6 meses 6 afios 5 afios 9 meses
TALLA 125,7 cm (+4,6 DE) 126 cm (+2,3 DE) 118 cm (+0,7 DE)
EDAD OSEA 11 afios 8 afios y 10 meses 8 afios
PRONOSTICO TALLA FINAL 138,7cm (-4,3DE)  153,5cm (-1,8 DE)  149,4 cm (-2,5 DE)
TALLA DIANA 151 cm (-2,2 DE) 157 cm (-1,2DE)  160,5 cm (-0,6 DE)
TRATAMIENTO CON aGNRH No s s
DURACION TRATAMIENTO 6 meses 3 afios y 9 meses
TALLA AL FINALIZARLO 132 cm (+2,5DE) 139 cm (+0,35 DE)
EDAD OSEA AL SUSPENDER 11 afios 13 afios
TRATAMIENTO
TALLA FINAL

11 afos

147,5cm (2,8 DE)  161,2cm (-0,5DE) 147 cm (-2,9 DE)

Conclusiones:

- Una edad cronolégica <6 afos al diagnoéstico de
PPC no deberia ser la Unica variable a considerar
para indicar tratamiento frenador con aGnRH.

- Para decidir el momento de retirada del tratamien-
to es importante valorar el crecimiento residual me-
diante EO. Una supresion inadecuada puede con-
ducir a una pérdida del potencial de crecimiento.

- En nuestros casos la EO de 11 afios, como indica-
cion de no iniciar (caso n°1) o suspender tratamien-
to (caso n°2) con aGnRH, condujo a alcanzar una
talla adulta en su rango genético.
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DEFICIT HORMONAL HIPOFISARIO MULTIPLE
NO TRAUMATICO NI TUMORAL. NUESTRA CA-
SUISTICA

M. Doyle Sanchez, M.LI. Gonzalez Castillo,
C.Sanchez Gonzalez, R. Ruiz Cano

Complejo Hospitalario Universitario de Albacete,
Albacete

Introduccion:

El panhipopituitarismo es una patologia infrecuente
en la edad pediatrica, que se define como el resul-
tado de la disminucion en la secrecion de varias o
todas las hormonas hipofisarias, constituyendo una
deficiencia selectiva, parcial o total respectivamen-
te. La forma de presentacion varia segun la edad
de aparicion y de la etiologia. En el 95 % de los ca-
s0s son causados por tumores (craneofaringioma),
enfermedades inflamatorias o infecciosas, altera-
ciones vasculares o procesos destructivos. Soélo en
el 5% restante su origen es congénito. La inciden-
cia de hipopituitarismo congénito es de 1 a 42 ca-
s0s nuevos por millon de habitantes y afio, con una
prevalencia de 300-455 por millén de habitantes.

Pacientes y método:

Estudio descriptivo retrospectivo observacional
mediante revision de historias clinicas. Presenta-
mos 11 pacientes diagnosticados de panhipopitui-
tarismo de origen no traumatico desde 1991 a la
actualidad.

Objetivo:

Describir las caracteristicas, forma de presenta-
cion, clinica, evolucion y tratamiento recibido en el
periodo descrito.

Resultados (Tabla 1):

9 varones y 2 mujeres. Tres de ellos con diagnos-
tico en periodo neonatal. El estudio de los genes
HESX1, PIT 1 y PROP1 fue realizado en 3 casos,
encontrando mutacion de HEX1 en un paciente.

Conclusiones:

1. El diagndstico siempre debe basarse en los ha-
llazgos clinico/radiolégicos.

2. El déficit inicial mas frecuentemente encontrado, fue
el de la hormona de crecimiento (GH), pudiendo aso-
ciarse a otros déficits hormonales bien desde el princi-
pio o alo largo de su evolucion, por lo que es obligado
estudiar el eje hormonal hipofisario completo.

3. Es importante administrar tratamiento hormonal
sustitutivo a medida que se asocian nuevos déficits
hormonales.

4. La RMN cerebral fue la técnica de eleccion tan-
to para realizar el diagnostico inicial como para el
seguimiento.

5. La importancia del estudio genético radica en
poder realizar un adecuado consejo genético.

Tabla 1: Début, clinica, evolucién y tratamiento de panhipopituitarismos.

SEXO | EDAD | CLINICADEBUT | DEFICITS IMAGEN GENETICA ™
DEBUT OTROS
% 10hdv. Parada ACTH, | RMN cerebral: hipoplasia 46XY  PITA Levotiroxina
i TSH, GH, Y PROP 1 HidroaltesonaH
hipoglucemiay | FSHY LH | ectopica, tallo hipofisario NEGATIVO GHr
micropene. rudimentario. Testosterona
Colelitiasis
v Shdv. Crisis comicial ACTH, | RMN cerebral: neurohipdfisis Levotiroxina
TSH, GH | ectdpica y tallo hipofisario HidroaltesonaH
seccionado. GHr
v 40 hdv Hiponatremia, ACTH, | RMN cerebral: Neurohipdfisis 46 XY Levotiroxina
Colestasis, Sepsis | TSH, FSH, | ectopica, ausencia de tallo Hidroaltesona
tardia, LH GH | hipofisario e hipoplasis HGHr HCG(9
Hipoglucemia de hipofisaria dosis)
repeticion,
criptorquidia sin
micropene
v 5 afios. Talla baja GH, TSH, | RMN cerebral: Tallo PIT1, HESX1 | Levotiroxina
Hipoglucemia al ACTH | hipofisario hipoplasico y silla NEGATIVO Hidroaltesona
nacimiento turca pequefia con I6bulo HGHr
posterior ectdpico.
V | 7afiosy | Tallabajacon | GH,TSH, | RMN cerebral: Displasia HESX 1 Levotiroxina
2m velocidad de ACTH | septo-optica. Hidroaltesona
crecimiento HGHr
normal

M | 7afiosy Talla baja GH RMN cerebral: Neurohipsfisis 46XX HGHr

6m ectdpica con ausencia de tallo
hipofisario.

v 3am | Retraso VC desde GH, RNM cerebral: ausencia del Levotiroxina
12 meses, ACTH, | tallo hipofisario,neurohipdfisis Hidroaltesona
micropene TSH, FSH, | ectopica.

LH Testosterona

vV | 3afiosy Talla baja, GH, FSH, | RNM cerebral: Neurohipofisis 46XY HGHr

11m | fenotipo peculiary LH ectdpica localizada en tercio Testosterona
micropene proximal del tallo hipofisario

vV | 6aiiosy Talla baja, GH, ACTH | RNM cerebral: Hipoplasia HGHr

7m Hidrocefalia con pituitaria. Agenesia leve del Hidrocortisona
valvula de drenaje cuerpo calloso.

V| 11afios Poliuriay ADH, | RMN cerebral(X2): normal. | Ac. Antihipof.: Levotiroxina

y7m polidipsia TSH,GH, NEGATIVO Hidroaltesona.
ACTH Desmopresina
M | 2afiosy Poliuria y ADH, TSH | RNM cerebral (1°): Levotiroxina
3m polidipsia Engrosamiento del tallo Desmopresina
hipofisario compatible con
neurohipofisitis
RMN cerebral (controles):
normales.
; ?
¢CAUSA O CASUALIDAD?

A. Faus Pérez", A. Navarro Ruiz®, C. del Castillo
Villaescusa'”, P Codoner Franch

() Hospital Dr Peset; ® Hospital Quiron, Valencia

Introduccion:

La pubertad precoz central se debe a la activacion
temprana del eje hipotalamo-hipofisario-gonadal.
La PPC en nifias es mayoritariamente de origen
idiopatico; en 27-30% casos se detecta lesion orga-
nica del SNC, siendo dificil en ocasiones establecer
relacion causal.

Caso 1:

Nifia 7 afos y 11 meses remitida por telarquia y
pubarquia. Exploracion fisica: Tanner Il (S2, P2, A1),
peso 26.7 Kg (+0.3 SDS) y talla 123,6 cm (-0.7SDS).
Se observa aceleracion de velocidad crecimiento
en ultimo afio. P.Complementarias: Edad 6sea 10
afos. Test andlogos GnRH: pico LH de 11.9Ul/.
Ecografia pélvica: longitud uterina 34 mm. RM cra-
neal: macroadenoma hipofisario 12x6x3 mm. Valo-
racion por neurocirugia, actitud expectante y con-
troles periddicos por imagen.

Caso 2:
Nifia 8 aflos y 2 meses remitida por telarquia precoz
y aceleracion velocidad crecimiento. Inicia telarquia
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con 7 afos. Tanner Il (S3, P3, A1), peso 31 kg y talla
127 cm. No signos de HTIC. Edad 6sea 10 afios y 6
meses. Andlisis basal: FSH 4.4 mUl/ml, LH 3.3mUl/
ml, estradiol 28 pg/ml, S-DHEA 85 mcg/dl, el resto
hormonas rango normal. RM craneal: quiste pineal
de 8mm. Marcadores tumorales (alfafetoproteina y
beta-HCG) negativos. Tratamiento: frenacion con
analogos GnRH; buena evolucion inicial y veloci-
dad crecimiento 12 cm/afio. Seguimiento periédico
anual quiste pineal por RMN cerebral.

Discusion:

Mayoria de adenomas hipofisarios son asintoma-
ticos (incidentalomas) detectados como hallazgo
casual. Descritos raros casos de adenomas hipo-
fisarios inductores de pubertad precoz como los
productores de ACTH o GH. Microadenomas fun-
cionantes que aumentan de tamano, posibles sin-
tomas visuales o disfunciones endocrinolégicas, en
éstos tratamiento de eleccion cirugia transesfenoi-
dal, sélo 10-15% responden a bromocriptina. En los
asintomaticos, recomendado seguimiento clinico y
por imagen.

Mayoria de quistes de glandula pineal son hallaz-
gos casuales en pacientes asintomaticos, pueden
considerarse variante de la normalidad. Algunos
pueden dar clinica de hipertension intracraneal o
sintomas visuales. La asociacion causal entre quis-
tes de glandula pineal y aparicion de PPC no esta
establecida. El tratamiento quirdrgico del quiste
pineal reservado para casos sintomaticos, suelen
tener tamafo mayor de 1 cm. Pacientes con quistes
menores de 1cm y asintomaticos se recomienda se-
guimiento periddico.

P2/d3-143

MIRE USTED LA MANIA, iNO PARA DE BEBER
AGUA!

M. Lépez Garcia, J.L. Castellano Pérez, M. Anton
Martin, M.C. Ontoria Betancort, R. Lépez Almaraz,
J.P. Gonzalez Diaz

Complejo Hospitalario Universitario de Canarias,
San Cristobal de la Laguna / Santa Cruz de Tene-
rife

Introduccion:

Son numerosas las causas que pueden subyacer
a una misma presentacion clinica. Este es el caso,
entre otras muchas, de la polidipsia. Es importante
una completa historia clinica para evitar que agen-
tes confusores postpongan el diagndstico definiti-
VO.

Caso clinico:

Varén de 5 afios en estudio y seguimiento por fallo
de medro y talla baja, esteatorrea e hipercolestero-
lemia. Refiere cuadro de aproximadamente 1 afio
de evoluciéon consistente en polidipsia (5-7 I/dia)
y poliuria (>2 L/m?/24 horas). Una vez descartado
un debut diabético y sumado a su aversion por la
comida, es catalogado inicialmente de potomania,
lo cual alarga el seguimiento. ANTECEDENTES
PERSONALES: dermatitis seborreica e ingreso
por GEA a partir del cual desarrollé hiporexia, por
lo que era seguido en psiquiatria. EXPLORACION
FISICA: Peso: 15,3 Kg (P8, -1,44 DS). Talla: 100,5
cm (P<1, -2,62 DS), IMC 15,15 Kg/m2 (P34, -0,42
DS). Talla baja simétrica. Fenotipo normal. Macula
café con leche de 2,5x2,5 cm de diametro en rodilla
derecha. Lesiones de dermatitis seborreica en cue-
ro cabelludo. Resto de exploracion normal. PRUE-
BAS COMPLEMENTARIAS: Analitica sanguinea:
Na 139 mmol/L, osmolaridad 267 mosm/L; IGF-1
79 ng/mL, IGF-BP3 2,5 mcgr/mL; GH basal 0,5 ng/
mL. Perfil tiroideo, ACTH, cortisol basal, CLU 24 h,
prolactina, testosterona, LH y FSH: normales. Orina:
densidad 1005 g/L, osmolaridad basal 66 mosm/L.
Test de deprivacion acuosa + desmopresina: os-
molaridad urinaria maxima tras desmopresina 521
mosm/L. BetaHGC y Alfafetoproteina: negativas.
Mapa 6seo: imagen litica frontal. Edad ¢sea: 3 afios
y 6 meses. iRM craneal: engrosamiento nodular
del tallo hipofisario (> 2 mm) e imagen litica ésea
frontal. EVOLUCION: ante el diagnéstico de DIC se
inicia tratamiento con desmopresina (8 mg/Kg/dia),
evidenciandose una clara mejoria clinica. Ante la
sospecha etioldgica de histiocitosis de células de
Langherhans se recoge muestra de LCR, sin confir-
macion histolégica.

Conclusiones:

Ante la triada de poliuria, polidipsia e hipostenuria,
resulta importante descartar el déficit de ADH (Dia-
betes Insipida).
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En la Diabetes Insipida Central es importante com-
pletar el estudio y descartar causas expansivas o
enfermedades inflitrativas, hecho que ejemplifica el
caso expuesto.

Resulta primordial su tratamiento y atender la enfer-
medad de base en caso de detectarse.

P2/d3-144

HIPOPITUITARISMO CONGENITO. SEIS FORMAS
CLINICAS DE PRESENTACION

M.J. Ballester Herrera, E. Palomo Atance, L. Santi-
llana Ferrer, E. Martin Campagne, P. Giralt Muifia,
FEM. Anaya Barea

Hospital General Universitario Ciudad Real, Ciudad
Real

Introduccion:

Las manifestaciones del hipopituitarismo congénito
pueden ser muy inespecificas y aparecer en el pe-
riodo neonatal o de forma tardia. Describimos los
casos de seis nifios, con muy variada presentacion
en cuanto a clinica, edad, deficiencias hormonales
y alteraciones en la neuroimagen.

Casos clinicos (C):

C1: Varon, fallo del medro desde los 2 meses. Con
10 meses diagnéstico deficiencia de GH (IGF-1<
25 ng/ml). RNM: hipoplasia del hipotalamo, del tallo
hipofisario y de la adenohipdfisis.

C2: Recién nacida, hipotonia, hipoglucemia e icteri-
cia. Deficiencia de TSH: 2,7 mcU/ml, con T4L: 0,47
ng/dl; ACTH <5 pg/ml, con cortisol <27 nmol/L; GH
<0.05 ng /ml con IGF-1 <25 ng/ml. RNM: agenesia
del cuerpo calloso, meningocele por defecto de Ia-
mina cribosa y etmoides, hipotalamo normal, age-
nesia severa del tallo hipofisario y de la hipdfisis.
Estudio de genética molecular negativo para PIT-1,
PROP1

Pendiente resto de los genes implicados en diferen-
ciacion y desarrollo de hipofisis.

C83: Nifa, displasia septo-optica (diagnodstico con
dos meses). Con 6 afios hipocrecimiento por defi-
ciencia de GH (1,69 ng/ml con hipoglucemia; 1,71
ng/ml tras clonidina). RNM: ausencia del septum
pellucidum, hipoplasia de adenohipdfisis y de neu-
rohipofisis, disminucién de calibre de nervios 6pti-
cos y cintillas opticas. Presenta mutacion del gen
POU1F1 asociada a deficiencia combinada de hor-
monas hipofisarias. No mutacién del gen HESX1.

C4: Recién nacido, hipoglucemia precoz y persis-
tente e ictericia colestatica progresiva. Deficiencia
aislada de ACTH con niveles basales/en hipogluce-
mia: cortisol 2/4,3(mcg/dl) ;ACTH 13,3/38,7(pg/ml).
RNM: hipoplasia del hipotalamo y del tallo hipofisa-
rio, glandula hipofisaria normal.

C5: Varén 18 meses, hipoglucemias graves y recu-
rrentes con procesos intercurrentes mas estanca-
miento pondero-estatural. Deficiencia de TSH:0,06
mcU/ml con T4L 0,7 ng/ml) y GH (1,25 ng/ml con
hipoglucemia;3,22 ng/ml tras clonidina). RNM: ade-
nohipdfisis hipoplasica, tallo hipofisario adelgaza-
do, neurohipofisis normal.

C6: Varon, sindrome de Moebius (diagndstico neo-
natal). Con 14 afos talla baja, obesidad, criptorqui-
dia bilateral y micropene. Presenta deficiencia de
TSH, GH y del eje gonadotropo. RNM: normal.

Conclusiones:

1. La variabilidad clinica del hipopituitarismo con-
génito requiere alto nivel de sospecha para hacer
diagnostico precoz

2. La alteracion en la neuroimagen del area hipota-
lamica-hipofisaria confirma el diagnostico

3. El estudio genético molecular aporta informacion
adicional.

P2/d3-145

DEFICIENCIA AISLADA DE ACTH COMO PRI-
MERA MANIFESTACION DE HIPOPITUITARISMO
CONGENITO

M.J. Ballester Herrera, E. Martin Campagne, E. Pa-
lomo Atance, L.A. Santillana Ferrer, P Sanchez Mi-
randa, P. Giralt Muifia

Hospital General Universitario de Ciudad Real, Ciu-
dad Real

Introduccion:

La deficiencia aislada de ACTH es muy poco fre-
cuente como primera manifestacion de hipopitui-
tarismo congénito. Existen muy pocos casos des-
critos en la literatura, en los que ésta, sea la Unica
manifestacion de deficiencia hipofisaria.

Material y métodos:

Describimos el caso de un varén con hipoplasia
hipotalamica y del tallo hipofisario que present6
un hipocortisolismo primario como primera y Uni-
ca, hasta la fecha, deficiencia hormonal. Antece-
dentes prenatales de preeclampsia y retraso del
crecimiento intrauterino. Ceséarea (36 semanas),
peso: 15.30 g (-3,1 DE), longitud: 40 cm (-3,9 DE).
Exploracion neonatal normal, genitales masculinos
normoconfigurados. En periodo neonatal presentd
hipoglucemias precoces y persistentes a pesar de
aportes altos de glucosa parenteral. Continué con
hipoglucemias tras periodos cortos de ayuno, aun
con elevados aportes de glucosa enteral (leche ma-
terna fortificada con dextrinomaltosa). Desarrolld
progresivamente colestasis clinica (ictericia y aco-
lia) y analitica: Bilirrubina total 9,7 mg/dl y directa 4
mg/dl, GOT: 81 Ul/ml, GPT: 66 Ul/L, GGT: 687 UI/L,
Fosfatasa Alcalina: 1068 Ul/ml.
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En las determinaciones hormonales basales desta-
caban bajos niveles de cortisol (2 mcg/dl) y ACTH
(13,3 pg /ml). A los 45 dias de vida, coincidiendo
con hipoglucemia (31 mg/dl), se encuentra escasa
respuesta del eje cortico-suprarrenal: ACTH 38,7
pg/ml, Cortisol: 4,35 mcg/dl (respuesta normal a la
hipoglucemia ACTH> 100 pg /dI, cortisol >18 mcg
/dl) y con determinaciones de GH, TSH, FSH, LH,
Prolactina e Insulina normales.

Se descartaron previamente otras causas de coles-
tasis y estaba recibiendo tratamiento con fenobarbi-
tal y acido ursodesoxicolico con escasa respuesta.
La RNM confirm¢ la hipoplasia del hipotalamo y del
tallo hipofisario, con glandula hipofisaria de tamafio
y morfologia normales.

Se inici¢ tratamiento con hidrocortisona (12 mg /
m2sc/dia) resolviendo las hipoglucemias de forma
precoz y disminuyendo progresivamente los para-
metros de colestasis, con completa resolucion a los
dos meses de tratamiento sustitutivo. No ha desa-
rrollado otras deficiencias hormonales hasta la ac-
tualidad con 7 meses de edad.

Conclusiones:

1. Ante hipoglucemia y colestasis neonatal debe
descartarse hipopituitarismo congénito; 2.El tra-
tamiento sustitutivo con hidrocortisona resolvié de
forma completa la colestasis, como describe la lite-
ratura; 3. Se debe realizar un estrecho seguimiento
ante la posibilidad de desarrollo de otras deficien-
cias hormonales.

P2/d3-146

¢HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPO PAR-
CIAL O TALLA ALTA EN UN DEFICIT DE GH?

P.J. Agon Banzo, J. Villagémez Hidalgo, F. Hermoso
Lopez

Hospital Clinico Universitario Valladolid, Valladolid

Introduccion:

Se considera en un vardn la presencia de un hipo-
gonadismo-hipogonadotropo cuando no se ha ini-
ciado aumento del testiculo, o es inferior a 4 cc. a
los 14 afios. Se valora un desarrollo incompleto de
la pubertad, cuando transcurren 5 afios entre los
primeros signos puberales y el desarrollo genital no
completado.

Caso clinico:

Varén de 14 afios y 8 meses, diagnosticado a los 5
afos de déficit de GH por hipoplasia de tallo y glan-
dula hipofisaria, con neurohipdfisis ectopica.
Presentaba una talla en -2,5DS, velocidad de cre-
cimiento -2,5DS, maduracién ésea 2 afios 9 meses
(-2a 4m), talla parental 176,5 cm (MDS)

Estimulo de GH con Insulina: pico 0,53 ng/ml, esti-

mulo con Clonidina: pico 0,59 ng/ml, IGF-1:16 ng/
ml. Hormonas tiroideas y TSH normales.
Exploracion fisica normal, genitales normales (testi-
culos en bolsa: 3cc).

Inicié tratamiento con rhGH a los 5 afios 9 meses,
con excelente respuesta. Tras 9 afios de tratamien-
to presenta una talla de 180 cm (+1,66DS), peso
76,5 kg, IMC de 23,61 kg/m? (p 90-97). Maduracion
Osea de 14 afios 1 mes (Met. TWRUS). Cariotipo
normal (46XY). Volumen testicular 8 cc, Vello pubia-
no Ill. Obesidad con distribucién ginoide, fenotipo
sugerente de hipogonadismo, proporciones esque-
léticas eunucoides. Test de LHRH, realizado en dos
ocasiones: con maduracion ¢sea de 13 afios 6 me-
ses y 14 afios 1 mes, (con un afo cronolégico de
intervalo), normales. Velocidad de crecimiento de
13,68-14,65 afios: 5,66 cm/afio (-1,19DS).

En los ultimos 6 meses no modifica el volumen tes-
ticular. Inicio de caracteres sexuales secundarios a
los 11 afios 8 meses. Ultimos valores LH, FSH ba-
sales normales. Testosterona total patologica (0,46
ng/ml VN 1-5,72)

Planteamiento diagnostico-terapéutico:

Déficit de GH por alteracién anatémica eje hipota-
lamo-hipofisis, que no ha repercutido en otras hor-
monas hipofisarias. Presenta un habito eunucoide,
con respuesta gonadotropa concordante a la ma-
duracién 6sea, desarrollo genital frenado, niveles
de testosterona patologica. Ha superado el patron
parental de talla. Aunque no han transcurrido 5
anos de evolucion puberal, el fenotipo, la detencion
del desarrollo testicular y los valores de testostero-
na, nos plantea el diagnéstico de hipogonadismo
hipogonadotropo parcial y la necesidad de realizar
tratamiento hormonal para facilitar su desarrollo pu-
beral.

Suprarrenales
doi: 10.3266/RevEspEndocrinolPediatr.pre2013.Apr. 194
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SINDROME IMAGe. CAUSA INFRECUENTE DE
INSUFICIENCIA SUPRARRENAL PRIMARIA

N. Pons Fernandez, S. Ledn Carifiena, C. de Mingo
Alemany, F. Moreno Macian

Hospital La Fe, Valencia

Introduccion:

El sindrome IMAGe (retraso del crecimiento intra-
uterino, displasia metafisaria, hipoplasia adrenal
congénita y anomalias genitales) es una causa rara
de insuficiencia suprarrenal primaria, de presenta-
cion generalmente en el periodo neonatal.
Recientemente se han identificado mutaciones en
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