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Saluda del Presidente

de la Asociacion Asturiana de
Pediatria de Atencién Primaria

Queridas compafieras y compafieros socios de la AAPap:

Dentro de nuestros objetivos como sociedad cientifica, la formacion es
uno de los mas relevantes. Con ella tratamos de complementar las
actividades que en este apartado tiene el Servicio de Salud, en el que,
por cierto, pese a algunos avances, queda mucho por hacer: creemos
que, al menos, el uno por ciento del presupuesto de este organismo
debiera dedicarse a la formacion de sus profesionales.

Quiero desearos que disfrutéis de las actividades que hemos organizado
en nuestro IV Congreso, XIV Reunion Anual. En la conferencia inaugural,
el Dr. Morandé Lavin abordara los cada vez mas prevalentes trastornos
de la conducta en la infancia y, en uno de los talleres, los trastornos de
la conducta alimentaria. En este mismo taller, la Dra. Morais Lopez nos
ayudara a actualizarnos en la nutricion pediatrica. En el taller alternativo,
que este afo -como casi todas las actividades- girara en torno a la
Endocrinologia Pediatrica, las ponentes Dras.: Regina Labra, Belén
Huidobro, Purificacion Lopez y Belén Aguirrezabalaga, abordaran diversas
situaciones clinicas en esta subespecialidad pediatrica. Finalmente, en
la mesa redonda que cierra el IV Congreso, los Dres.: Carlos Pérez
Meéndez y Luis Antonio Castario, disertaran, respectivamente, sobre la
pubarquia y sobre el presente y futuro de la Diabetes Infanto-juvenil, y
la Dra. Isolina Riario sobre el Sindrome Metabdlico.

A todos los ponentes, pero también a los organizadores y a los miembros
del Comité Cientifico quiero darles las gracias por su esfuerzo, altruismo
y generosidad.

Deseo animaros a participar en el Congreso que hemos realizado con
mucho esfuerzo e ilusion, y con la esperanza de que pueda contribuir
de forma eficaz a la actualizacion de todos nosotros. Os aseguro que
vuestra presencia en nuestras actividades afio tras afio es un auténtico
regalo para nosotros y nos compensa, sobradamente, del esfuerzo que
hay que hacer dia a dia, para llevarlas a cabo, aunando calidad y sobriedad,
con la necesaria contencion de costes.

iNos vemos en Oviedo!

José Ignacio Pérez Candas
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Jueves, 28 de Mayo 2

16:00 horas

Entrega de documentacion

16:15 horas

Inauguracion

16:45 - 17:45 horas

Conferencia inaugural (entrada libre)
Alteraciones de la conducta en la infancia.

Ponente:
Dr. Gonzalo Morandé Lavin

Psiquiatra. Doctor en Medicina. Jefe de la Unidad de Psiquiatria
del Hospital del “Nifio Jesuis” de Madrid. Profesor de la Universidad
Europea de Madrid

Moderador:
Dr. José Ignacio Pérez Candas

Pediatra. Centro de Salud de Sabugo. Avilés.

17:45 horas

Descanso - Café

18:15 - 20:30 horas

Pdsteres y comunicaciones orales (entrada libre)

Moderadora:
Dra. Agueda Garcia Merino

Pediatra. Centro de Salud de Vallobin - La Florida. Oviedo.
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Viernes, 29 de Mayo

9:00 - 13:30 horas

Talleres simultaneos (Pausa - café a la mitad)
1.a) Trastornos de la conducta alimentaria

Ponente:
Dr. Gonzalo Morandé Lavin

Psiquiatra. Doctor en Medicina. Jefe de la Unidad de Pisquiatria
del Hospital del “Nifio Jesus” de Madrid.

1.b) Nutricion del nifio

Ponente:

Dra. Ana Morais Lépez

Pediatra. Unidad de Nutricion. Servicio de Gastroenterologia y
Nutricion. Hospital Infantil “La Paz”. Madrid.

Moderadora:
Dra. Rosa Rodriguez Posada

Pediatra. Centro de Salud de Arriondas.

2. Situaciones clinicas en Endocrinologia Pediatrica en
Atencion Primaria.

Casos clinicos:
¢ Dra. Regina Labra Alvarez.

Pediatra. Responsable de Endocrinologia Pediatrica. Servicio de
Pediatria. Hospital del “Valle del Nalén”

¢ Dra. Belén Huidobro Fernandez.

Pediatra. Responsable de Endocrinologia Pediatrica. Servicio de Pediatria
Hospital “Alvarez Buylla” Mieres.

¢ Dra. Mercedes Sarmiento Martinez.
Pediatra. CS Pumarin. Oviedo.

e Dra. Zoa Garcia Amorin.

Pediatra. Centro de Salud de Pola de Lena.

Moderadora:
e Dra. Zoa Garcia Amorin.
Pediatra. Centro de Salud de Pola de Lena.
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Viernes, 29 de Mayo

14:00 horas: COMIDA DE TRABAJO

Homenaje a comparieros
(Hotel Barceld)

16:00 - 18:00 horas

Mesa Redonda

Pubarquia. Retraso de la Pubertad.

Dr. Carlos Pérez Méndez.
Pediatra. Responsable de Endocrinologia Pediatrica. Hospital
de “Cabuenes”. Gijon.

Sindrome Metabdlico.

Dra. Isolina Riaio Galan.

Pediatra. Jefa de Servicio y responsable de Endocrinologia
Pediatrica en el Hospital “San Agustin”. Avilés.

Presente y futuro de la Diabetes Infanto-juvenil.

Pr. Dr. Luis Antonio Castano Gonzalez.
Hospital Universitario Cruces, UPV/EHU, CIBERDEM, CIBERER,
Barakaldo, Bizkaia.

Moderadora:

Dra. Begoina Dominguez Aurrecoechea.
Pediatra. Centro de Salud de Otero. Oviedo. Presidenta de la
Asociacion Espanola de Pediatria de Atencidon Primaria.

18:00 horas

Asamblea General de la AAPap.






CONFERENCIA

INAUGURAL

Ponente:

Dr. Gonzalo Morandé Lavin

Moderador:

Dr. José Ignacio Pérez Candas
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TRASTORNOS DE CONDUCTA EN NINOS Y

ADOLESCENTES.

Ninos callosos y sin emociones.

RESUMEN.

Nifios y Adolescentes con Trastornos de Conducta TC,
tienen una dificil o nula integracién en la escuela, el barrio
y el grupo social. Su comportamiento excede en mucho
las variaciones consideradas normales para una edad.
Considerados de dificil pronéstico y tratamiento en especial
los iniciados ante de la adolescencia. Un subgrupo de
ellos, los denominados callosos y sin emociones, ha sido
muy estudiado en las Gltimas décadas en la bdsqueda
de precursores de la personalidad antisocial del adulto. ”
Definicién de los cuadros.

Los Trastornos de Conducta del Nifio y Adolescente son
patologias frecuentes, graves por sus alcances sociales
y

por la dificultad que conlleva su evolucién y abordaje
terapéutico.

Algunos estudios de prevalencia entre ellos el de  Canino
etal. 2010  quien se preguntaba si estos cuadros se
dan en la misma proporcién en diferentes culturas y
respondia afirmativamente con una cifra superior al 6%
de la poblacién de 6 a 18 afios de los que un 3,2.% eran
Disociales y un porcentaje similar Oposicionistas
Desafiantes. Los primeros son practicamente un sinénimo
de Trastornos de Conducta y asf aparecen en las
clasificaciones al uso DSM IV e ICD X. Parece haber
acuerdo también en el inicio precoz, antes de la pubertad
como un factor prondstico negativo al mismo tiempo que

Tabla 1.-TRASTORNOS DE CONDUCTA DSM IV

AGRESION A PERSONAS

NO RESPETA
PROPIEDAD

(1) a menudo fanfarronea,
amenaza o intimida a ofros

8) ha provocado incendios
con la intencién de causar
dafios graves

(2) a menudo inicia peleas
fisicas

9) ha destruido propiedades
de ofras personas

(3) ha utilizado un arma que
puede causar dafio fisico

4) ha manifestado crueldad
fisica con personas

10) ha violentado el hogar,
la casa o el automavil de
otros

11) a menudo miente para
obtener bienes o favores o
para evitar obligaciones

5) ha manifestado crueldad
fisica con animales

(12) ha robado objetos de
valor sin enfrentamiento con
la victima ( robos en
tiendas, falsificaciones)

6) ha robado enfrentandose
a la victima

SALTARSE NORMAS

7) ha forzado a alguien a
una actividad sexual

(13) permanece fuera de
casa de noche a pesar de
las prohibiciones, antes de
los 13 afios de edad

(14) se ha escapado de
casa durante la noche por lo
menos dos veces,

15) suele hacer novillos en
la escuela

es en la adolescencia donde los TC adquieren la mayor presentacién clinica.
Muchos nifios presentan conductas oposicionistas en la infancia y muchos adolescentes se integran en
bandas que rivalizan en trasgredir normas sociales. Sin embargo, ni unos ni otros presentan estos

comportamientos durante

un tiempo suficientemente prolongado y de una intensidad que supera con creces lo esperado para su
edad. Finalmente son tolerados y encausados por la sociedad.

La DSM IV al sefalar el caracter reiterado de las conductas problematicas, y su duracién al menos por
doce meses lo precisa. Los ejemplos que proporciona permiten diferenciar aquello que es patolégico.

Edad de Apariciéon. DSM IV

A.- De aparicién en la infancia con sintomas antes de los 10 afios. Suelen ser varones, agresivos, con
dificultad para relacionarse , De mal pronéstico, muchos desarrollan personalidad antisocial.

B.-De aparicién en la adolescencia. Menos agresivos, relaciones sociales mds normalizadas, de mejor
prondstico, las chicas pertenecen a esta categoria.

CICSR
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Tabla 2.- Diagnoéstico Diferencial de los TC.

TDAH (comorbilidad con CD)

Raccion de ajuste a estresor comun con o sin
Trastorno por estrés post traumatico.
Trastornos afectivos (1//3 de los TC)
Trastornos del espectro autista

Pandillas

Los TDAH no tratados o insuficientemente abordados presentan problemas conductuales y emocionales
varios.

Es a partir de la edad prepuberal donde estos nifios presentan un cuadro de TC completo.

La depresion estd presente en un tercio de los TC y en algunos casos puede ser un primer diagnéstico.
En la DSM V aparece como un Trastorno de la Regulacién.

Un subgrupo de rasgos callosos y sin emociones-

Un subgrupo de TC denominado de rasgos callosos y sin emociones ha concitado el interés de muchos
clinicos e investigadores. Su falta de empatia, de sensacién de culpa, su baja emotividad han llamado
la atencién y han sostenido trabajos que parecen demostrar que estos nifios evolucionan hacia una
personalidad antisocial de adultos.(Lynam). Entre un 12 y un 44 % de los nifios y adolescentes
diagnosticados de TC darian puntajes altos en los cuestionarios ICU (Frick)

Subtipos de TC segun Reactividad Emocional.
Hay dos subtipos de trastornos de conducta segtn su reactividad emocional.(Kimonis)

A. - Subtipo Impulsivo ;

Un primer grupo de alta reactividad emocional y expresién abierta de emociones negativas muy intensas
(berrinches-agresiones, explosiones de rabia) que no controlan y donde le sirven las pautas educacionales
internalizadas.

Con gran dificultad en la regulacién emocional son incapaces de socializarse adecuadamente y terminan
unidos a otros muchachos con problemas y a bandas.

B.- Subgrupo calloso y sin emociones:

Los rasgos CU se caracterizan por escasa reactividad emocional y un contacto interpersonal calloso
Falta de empatia y respeto a los sentimientos de los otros nifios. Ignoran el sufrimiento ajeno incluso
las llamadas de auxilio y no se arrepienten de ello..

Propensos a la agresion, el bulling y la delincuencia.

Los contactos con la policia son habituales

Tienen preferencia por lo novedoso , actividades peligrosas, excitantes y propensién al aburrimiento.
No aprenden por castigo ni de la experiencia

G ~~/a]
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Consultas.
Trastorno de Conducta del Nifio Hiperactivo.

Son los padres quienes consultan, casi siempre ante la instancia de maestros a quienes llama la atencién
la conducta del nifio y las enormes dificultades de educarle incluso sentarle en su sitio (como sucedié
a un chico cuando la maestra exclamé su alegria por mantenerlo sentado al tiempo que decia a su madre
que preferiria que sacara peores notas pero que se moviera menos). En muchas ocasiones las quejas
del profesor son justificadas y como tal le envian a su pediatra por si hay alguna medicina para ayudarle.
Clasicamente los Trastornos de Déficit de Atencién con hiperactividad han sido la principal patologia
de la psiquiatria de la infancia y la mé&s numerosa en consulta. También denominada Disfuncién o Dafio
Cerebral Minimo, expresién que hacia referencia a una posible agresién en la maduracién cerebral en
los primeros meses y en el embarazo. Una etapa de reconocida vulnerabilidad.

Para el diagndstico se contaba con tres informantes y a veces cuatro. Los padres que proporcionaban
la historia actual y evolutiva asf como los antecedentes familiares, el maestro que aporta el suyo, y el
nifio, quizas el mejor informante, al que se le realizaba una exploracién psiquiétrica y psicométrica. Como
en la mayorfa de los trastornos del desarrollo era frecuente el predominio masculino, algin antecedente
familiar de hiperactividad y en el mismo chico otra patologia del mismo grupo.

La experiencia ensefia que si a ese nifio no se le trata en forma oportuna y adecuada hacia sintomas
emocionales. cognitivos y conductuales.

. A partir de los 8-9 o0 10 afios aparecia un Trastorno de Conducta cuyos sintomas iniciales eran la
mentira y el robo. Una segunda etapa vulnerable .Los TC del nifio hiperactivo quizés lo de mayor frecuencia
en la clinica.

La utilizacién de derivados de anfetamina y otros estimulantes se remonta a 1937 los primeros. Algo
conocido por los psiquiatras de nifios que los han utilizado durante décadas con excelentes resultados.
Al tratamiento farmacoldgico se asociaba la capacitacién familiar y las indicaciones pedagdgicas.

El problema esta en casa.

La peticién de ayuda de los profesores es més acentuada cuando son alumnos que terminan primaria
y se niegan a escuchar en clase e incluso a someterse a normas minimas de convivencia en el aula 'y
en los recreos. A alguno le han visto burlandose de un gordito que no sabe defenderse y de otro infeliz
que acaba de integrarse .Los maestros insisten en que el nifio es listo, aunque un poco raro y creen
firmemente que el problema esté en casa y que no es solamente inquietud y falta de atencién. Tratan
de compartir esta hipétesis con la madre quien acude a las entrevistas.

El padre varén y los TC. La afectacion y el tratamiento familiar.

El padre, como ejemplo a imitar, por presencia o ausencia, con sus maneras y violencia era acusado de
culpabilidad. La mujer, a veces aceptaba la hipdtesis en otras ocasiones la ignoraba o iba més lejos, la
familia del padre, su suegro y otros. La imagen paterna ,sinénimo de autoridad, esta idea era ampliamente
compartida .

Esta identificacién negativa no era valida para todos, la violencia fisica y verbal podia ser generalizada.
En otros casos la familia estaba aislada con poco apoyo o separada por razones laborales u otras. A
veces era una desestructuracién familiar, no habfa familia y debfan intervenir los servicios sociales.

En el entorno més cercano del nifio habfa problemas de ahf la necesidad de un enfoque familiar de los
TC infantiles. Los programas que incorporaban asesorfa y terapia familiar se desarrollan y también los
grupos de entrenamiento de padres con buenos resultados cuando era posible.

Lo que ha visto el pediatra.




El proceso diagndstico es el mismo con tres informantes y a veces cuatro si el pediatra es quien deriva
el paciente a Salud Mental y su conocimiento importante ya que sigue a ese nifio desde que tenfa pocos
meses y ha encontrado en su evolucién algunos rasgos que le preocupan. Al principio, de risa, por
anécdotas de actividades peligrosas de las que salia a salvo.(El angel de la guardia)

Decia que serfa torero muy convencido. Nacié un hermano y cambié su vida, no dejé de molestarlo desde
la cuna en ocasiones con crueldad y también al perro. Como el hermano pequefio también fue su paciente
le tocé atenderlo con arafiazos y algin hematoma que cuando pudo hablar culpé a su hermano. Este
dltimo presente en la consulta parecia impertérrito y a lo mas culpaba al enano de provocarle.

Rasgos callosos y sin emociones.
Este ejemplo puede ilustrar aquellos rasgos callosos y sin emociones el subgrupo de TC de mas dificil
prondstico y que no responde a las normas disciplinarias normales ni al castigo.

Emociones Prosociales Limitadas. DSM V 2013

EI DSM-5 (APA 2013) incluye un criterio diagnéstico de emociones prosociales limitadas que sefala
la esencia de los rasgos Callosos sin emociones CU. Por lo menos dos de cuatro caracteristicas (es
decir, la carencia del remordimiento o de la culpabilidad, falta de empatia, de preocupacién por
funcionamiento en escuela o de otras actividades estructuradas, y baja o deficiente afectividad) y por
lo menos 12 meses para que este criterio se aplique..

Conducta y emociones. No se puede entender la conducta humana sin su correlato emocional. Ni los
denominados Trastornos de la Conducta sin la reactividad y la regulacién emocional.

Un temperamento temerario: CU

CU.-Su forma de actuar es entendida como un rasgo temperamental temerario. El temperamento es
hereditario en un 50% .En los cuestionarios especificos ICU quienes puntian alto, especialmente varones
tienen mds posibilidades de haberlo heredado. Por oposicién en los puntajes bajos priman los factores
ambientales..

El temperamento se expresa antes que la corteza frontal media y lateral hayan madurado por lo que
sus caracteristicas se hacen visibles al inicio del proceso adolescente. Otro aspecto ligado a esta hipdtesis
es que los rasgos temperamentales como los de personalidad (Eje Il) contribuyen a la patoplastia del
eje diagndstico principal de ahi que CU puedan incidir y tefir con sus nada deseables caracteristicas
los diagndsticos del eje |, (Impulsivos, oposicionistas y antisociales)

Estudios de gemelos

En estudios de gemelos se han encontrado genes similares en CU y TC con fenotipos también
emparentados.

La predisposicién genética puede no expresarse si no hay antecedentes de abuso u otra situacién
traumética en la infancia o en edad escolar.

Otro estudio con nifios escasamente cuidados en orfelinatos a aparecen en la adolescencia con rasgos
callosos pero sin conducta antisocial.

Por oposicién, dafios en la amigdala en los primeros afios de vida como centro de las emociones incluso
de la memoria emocional pueden condicionar en la edad prepuberal y adolescencia cuadros agresivos
muy severos aunque no rasgos callosos.

Aporte de los Estudios Neuro Anatémicos

Los estudios sobre la maduracién y desarrollo cerebral realizados las Ultimas décadas ayudan a entender
la patologfa descrita.. Las estructuras cerebrales no maduran simultdneamente ni en la infancia ni en la

SR
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adolescencia donde lo emocional se anticipa a la capacidad cortical para coordinarlo. La poda neuronal
comienza a los 6 o 7 afios y con ello favorecer la comunicacién. Se sacrifica un alto porcentaje de
neuronas cercano a un 30%, proceso que no termina hasta los 13 o 14 afios.

Una disfuncion amigdala -corteza prefrontal media

En los cuadros con rasgos CU se ha propuesto, primero en adulto y luego en nifios mayores una disfuncién
entre la amigdala cerebral y la corteza frontal media. Ambas estructuras muy conectadas entre si. La
amigdala sensible al miedo y las amenazas de agresion. La corteza prefrontal media organiza la conducta
con la informacién de la amigdala. En los sujetos con rasgos CU, una amigdala insensible y poco reactiva
condiciona en la corteza medial conductas agresivas con un alerta vegetativo alterado.

La amigdala cerebral

La amigdala cerebral es el centro de integracién de emociones, conducta emocional y motivacién. la
amigdala recibe informacién de los sentidos y visceras, Es importante para el aprendizaje emocional y
no debe sorprendernos que las mas importantes sean las viscerales. El miedo y las amenazas de agresién
son su percepcion més importante y por ello bésicas para la supervivencia. Hay una memoria emocional
que ayuda a consolidar .

La corteza prefrontal media-

La corteza prefrontal media ocupa una situacién privilegiada para orquestar las respuestas autonémicas,
emocionales y de alerta requeridas para un correcto desplegué de la conducta. Un desbalance CPM
lleva a que las respuestas ante emociones, o situaciones amenaza sean incontroladas.

.\.I \_ﬁ‘l‘\__ Yy y,

Amigdala

Tanto la Amigdala como la Corteza Frontal Media son muy vulnerables durante las primeras etapas de
maduracién cerebral. Otra edad especialmente sensible es la que antecede a la pubertad (la amigdala
se hipertrofia ante situaciones que implican un alto costo emocional).

El alerta vegetativo.

CERIO
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El alerta vegetativo, una funcién cerebral media, esta alterado, lo manifiestan con conductas agresivas
y antisociales. Es un aumento de las variables autonémicas frecuencia cardiaca, presién sanguinea,
niveles de cortisol y temperatura. Reine sugiere el mejor correlato bioldgico de la agresividad que existe
es la baja frecuencia cardfaca en reposo, un alerta disminuido, molesto para el sujeto.

Esta baja frecuencia cardiaca es un indicador de alerta autonémico disminuido, y este bajo estado de
alerta fisioldgico en general seria un factor de predisposicién a conductas antisociales.

El I6bulo frontal en primates, humanos y no-humanos, ha sido subdividido en 3 regiones o redes: una
red dorsolateral de caracter cognitivo, una red orbital de caracter sensorial, y una red medial de caracter
visceral-motor.

Alerta
Control autonomico
Control emecional

Toma de decisiones
5 M
FALE
=
8~
7 5%
— K
Valor motivacional ‘L
de los objetos i -
Toma de decisiones
B AMS

Memoria de trabajo ‘6
Planeamiento conductual
Toma de decisiones

ABORDAJE TERAPEUTICO DE LOS TC

Los TC tienen un dificil y no siempre exitoso abordaje terapéutico. Se han ensayado muchos tratamientos
desde centros de rehabilitacién (antes correccionales), granjas terapéuticas, escuela de padres ,etc.
Orquestas, ballet, deportes, ajedrez. En estas iniciativas se han logrado progresos importantes. En
psicoterapia individual con técnicas cognitivo conductuales también. Hasta ahora no se ha encontrado
un procedimiento que sirva para todos.

El enfoque debe ser multidisciplinar e intervienen diversos profesionales Con mucha frecuencia son los
maestros y profesores quienes detectan el problema y piden la colaboracién de los padres y los agentes
de salud. Los pediatras y médicos de familia movilizan los recursos de salud mental y trabajo social.
Entre todos y cada uno en su disciplina intenta precisar las caracteristicas de cada nifio o adolescente
, los aspectos socio familiares, el tipo de sintomatologfa, gravedad y riesgos asociados .Hay iniciativas
que apuntan especialmente al entrenamiento familiar, en la nuestra los grupos de padres. En todos los
casos es necesaria una intervencién escolar en el entendido que el sistema educativo es un subsistema
de salud y que la desercién escolar es un riesgo afiadido para estos chicos.

Los servicios sociales tienen la posibilidad de reubicar al sujeto en tratamientos residenciales e intervenir

CCMEIR
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en la patria potestad cuando es necesario y en muchos casos puede ser Gtil una psicoterapia familiar
o individual. El tratamiento farmacoldgico es una parte del global y nunca suficiente por s sélo.

Los jueces de menores son una poderosa ayuda asi como las unidades policiales especializadas.
6Qué aportan los estudios de CU al tratamiento.?

Los estudios sobre chicos callosos y sin emociones si bien han puesto al dia sus posibles causas y
diferencias con otros cuadros similares no han aportado mucho en lo referente a tratamiento. Salvo que
son maleables y que las terapias deben tener en cuenta sus carencias .La precocidad del diagnéstico
y tratamiento parece ser necesaria para un mejor prondstico.

1. Los rasgos CU son sélo una parte de los disociales e intervienen diversos factores etiolégicos.
2. Son maleables, se ha demostrado que el paternizaje carifioso lo modifica.
3. Hay nifios que se benefician con técnicas reconocimiento de emociones e instruccién emocional.
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SINDROME DEL EMPERADOR

Hace mucho tiempo que escuché a una amiga - psiquiatra encarar a una doctora inglesa que le hacia
preguntas sobre nuestra realidad. Habia terminado la reunién en la que participdbamos en una clinica
de Londres. Ya en la calle se formaban circulos y en uno de ellos estdbamos charlando. La doctora se
nos acercd y pregunto si era veridica la disminucion de los natalidad en Espana, para ellos algo
sorprendente. Nuestra amiga no tardé en responder,” pocos nifios y mal criados”. “Ahora estamos
preocupados de las agresiones” siguié. De los padres? pregunté la doctora. “No, otra vez répidamente,
de los nifios hacia los padres,” afirmé rotunda. La doctora

parecié sorprendida y buscé tras suyo a una colega a quien le trasmitié lo comentado. Muy interesante,
tienen ustedes alguna investigacién sobre ello o algln articulo que me puedan mandar. Le entregd una
tarjeta con su cargo y sefias en la que figuraba como directora de una Clinica Infantil. Mi amiga, esponténea
como pocas se habia adelantado veinte afios en un fenémeno como las agresiones de nifios a padres
o SINDROME DEL EMPERADOR que entre otras causas apunta a problemas de crianza

éVuestro hijo impone su ley en casa? éImposible decirle que no sin que estalle en un ataque de ira? 6Sus
llantos y rabietas agotan vuestra paciencia? Puede que esté sufriendo el Sindrome del Emperador, un
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fendmeno cada vez mds frecuente en el que se invierten los papeles: los hijos dominan a los padres y,
en los casos mas extremos, les maltratan.

Aungue no existe ninglin cuadro clinico con esa denominacién, se usa la expresién Sindrome del
emperador para referirse a nifios que presentan determinadas caracteristicas como insensibilidad
emocional, poca responsabilidad ante el castigo, dificultades para desarrollar sentimientos de culpa y
ausencia de apego hacia los progenitores y otros adultos.

En general, se tiende a culpar en primer lugar a los padres de este tipo de conductas por ser demasiado
permisivos y protectores con sus hijos; aunque también influye el ambiente porque los nifios de hoy en
dia viven en una sociedad consumista, individualista y que prima el éxito facil y rdpido por encima de
todo. Ademas, puede existir una predisposiciéon genética de carécter que explicarfa por qué dentro de
la misma familia, y en las mismas condiciones, sélo se ve afectado un miembro

Caracteristicas de los nifios con el sindrome del emperador

Nos referirmos con este nombre a nifios que presentan determinadas caracteristicas como:

Sentido exagerado de lo que les corresponde y esperan que los que estén a su alrededor se lo proporcionen.
- Baja tolerancia a la incomodidad, especialmente si es causada por la frustracién, el desengafio, el
aburrimiento,o la negacién de lo que han pedido; entonces, la expresan con rabietas, ataques de ira,
insultos y/o violencia.

- Presentan escasos recursos para la solucién de problemas o afrontar experiencias negativas.

- Estan muy centrados en si mismos y creen que son el centro del mundo.

- Buscan las justificaciones de sus conductas en el exterior y culpan a los demés de lo que hacen, por
tanto, esperan que sean los otros quienes les solucionen sus problemas.

No pueden, o no quieren, ver la manera en que sus conductas afectan a los demds por lo que se dice
que, muchos de ellos, carecen de empatia.

- Piden hasta el extremo de la exigencia. Una vez conseguido, muestran su insatisfaccién y vuelven a
querer mas cosas.

- Les cuesta sentir culpa o remordimiento por sus conductas.

Discuten las normas y/o los castigos con sus padres a quienes consideran injustos, malos, etc. Pero
comportarse asi, les compensa ya que ante el sentimiento de culpa inducido, los padres ceden y otorgan
mas privilegios.

- Exigen atencion, no sélo de sus padres, sino de todo su entorno. Y cuanta mas se les da, més reclaman.
- Les cuesta adaptarse a las demandas de las situaciones extra familiares, especialmente en la escuela,
porque no responden bien a las estructuras sociales establecidas ni a las figuras de autoridad.

- Se siente tristes, enfadados, y/0 ansiosos, y suelen tener una autoestima baja.

Se tiende a culpar a los padres de este tipo de conductas por ser demasiado permisivos y protectores
con sus hijos; aunque, también, influye el ambiente porque hoy los nifios viven en una sociedad consumista,
individualista y que prima el éxito facil y répido por encima de todo.

Ademas, puede existir una predisposicion genética de caracter que explicaria por qué dentro de la misma
familia, y en las mismas condiciones, sélo se ve afectado un miembro.




POSTERES Y
COMUNICACIONES ORALES.

Moderadora:

Dra. Agueda Garcia Merino.

G__jt_:sﬁ :p

21



ANALISIS DE LA PRESCRIPCION
FARMACOLOGICA EN PROCESOS
RESPIRATORIOS EN CONSULTAS DE
PEDIATRIA DE ATENCION PRIMARIA

Suérez Castaidn C (1), Modrofio Riafio G (2), Martinez Blanco J (3), Lépez Vilar P (4), Solis Sanchez G (5)

(1) CS Severo Ochoa, (2) Coordinacién de farmacia SESPA, (3) CS El Coto, (4) CS Puerta La Villa, (5) AGC
Pediatria HUCA

OBJETIVOS:
Conocer el perfil de prescripcién en patologfa respiratoria en Pediatria de Atencién Primaria en el Area
V del SESPA y valorar su idoneidad.

METODOS:

Estudio descriptivo retrospectivo. Se analizan las prescripciones para el tratamiento de los procesos
respiratorios en 6 consultas de Pediatria durante el afio 2011. Se seleccionan 3 dias al mes. Se recogen
a través de OMI-AP datos de los pacientes; motivo de consulta y nimero de consultas por ese proceso;
cédigo diagndstico; prescripciones; pruebas complementarias y derivaciones a atencién especializada.
Se valora la idoneidad de los tratamientos prescritos mediante las fichas técnicas y las indicaciones
clinicas segun el diagndstico siguiendo las recomendaciones de gufas clinicas, protocolos o en su
defecto la bibliografia vigente.

RESULTADOS:

Se registran 1.889 pacientes, 2.659 procesos respiratorios (41,7%), con 2.583 prescripciones y 726
consultas sin prescripciones. EI 53% hombres y el 47% mujeres. La media de edad es de 5 afios. El
motivo de consulta més frecuente es la tos. Reciben medicacién previa el 32,5%. El diagndstico més
frecuente es la infeccidn respiratoria alta (R74) (42,5%) seguida del asma (R96) (16,9%). El prescriptor
es pediatra en 84,4% y médico de familia en 15,6%. Las prescripciones corresponden a antibiéticos
orales (22,2%), analgésicos/antipiréticos (19,8%), broncodilatadores (18,6%), anticatarrales (15,6%),
corticoides (13,19%), antihistaminicos (6,4%), antileucotrienos (2,7%), combinacién inhalada (0,9%),
antibidticos dticos (0,7%), considerandose inadecuadas un 35,4%. Un 6,5% se realizan en condiciones
no autorizadas en ficha técnica.

CONCLUSIONES:

Los procesos respiratorios representan el 41,7% de la consulta ambulatoria durante el invierno, siendo
la infeccién respiratoria alta la mas frecuente en la edad pediatrica. En nuestra muestra se observa una
alta proporcién de prescripciones, correspondiendo més de la mitad a antibiéticos orales,
analgésicos/antipiréticos y broncodilatadores. Se consideran inadecuadas un 35,4% de las prescripciones.
Un 6,5% se realizan “off-label”, més de la mitad en menores de 2 afios.
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CONSUMO DE FARMACOS EN PROCESOS
RESPIRATORIOS EN PEDIATRIA DE
ATENCION PRIMARIA EN ASTURIAS

Sudrez Castaidn C (1), Modrofo Riafio G (2), Moran Poladura M (8), Fournier Carrera M (4), Solis Sanchez
G (5)

(1) CS Severo Ochoa, (2) Coordinacién de farmacia SESPA, (3) CS Laviada, (4) CS Severo Ochoa - Coto,
(5) AGC Pediatria HUCA

OBJETIVOS:
Conocer el consumo de farmacos relacionados con patologia respiratoria en Pediatrfa de Atencién
Primaria en Asturias.

METODOS:

Estudio descriptivo retrospectivo. Se recogen datos sobre consumo de farmacos utilizados en procesos
respiratorios (tabla) a través de la base de datos de facturacién de recetas médicas oficiales durante
el afio 2011 en las 8 areas sanitarias de nuestra regién. Se registra el drea sanitaria, el nombre comercial,
el principio activo y su cédigo segun la clasificacion ATC, n° envases, dosis diaria definida (DDD), dosis
por unidad, contenido, multiplos de envase y fraccién de forma farmacéutica. Se calcula n® DDD, el n®
DDD/1.000 nifios y por dia (DHD) de cada grupo de farmacos, teniendo en cuenta la poblacién de
cada drea.

RESULTADOS:

La poblacién menor de 14 afios en Asturias en el afio 2011 es de 106.115. Se registra una DHD total
de 83 (68,5-116,77). Por grupo de farmacos los mas consumidos son los broncodilatadores (17,14
DHD), seguidos de los antibiéticos orales (16,15). Los principios activos de mayor consumo, por orden
de frecuencia, son: salbutamol inhalado (14), amoxicilina (7,35), amoxicilina-clavulanico (6,1) e ibuprofeno
(5,85). En el andlisis por grupos farmacoldgicos observamos diferencias entre las dreas sanitarias.

CONCLUSIONES:

Las publicaciones sobre calidad de prescripcion en pediatria de atencién primaria son escasas, por lo
que la obtencién de valores de referencia es dificil. La mayor parte de los estudios se centran en el
consumo de antibiéticos. En nuestra comunidad auténoma se observa que el consumo principal es a
costa de los broncodilatadores, con cifras superiores a las de otras series. En segundo lugar estén los
antibiéticos orales, registrandose cifras inferiores a otros estudios. Al analizar mas detalladamente los
grupos farmacoldgicos se objetivan notables diferencias entre las dreas sanitarias en las que estd
dividida nuestra region.
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CARACTERISTICAS EPIDEMIOL()GICAS DE
LLOS PACIENTES PEDIATRICOS
DERIVADOS A UNA UNIDAD DE SALUD
MENTAL INFANTIL Y SU EVOLUCION EN
L.LOS ULTIMOS 5 ANOS

Rodriguez Rodriguez M (1), Meana Meana A (2), Fernandez Tejada E (3), Moreno Pavén B (1), Martinez
Fernandez B (1), Gémez Gonzélez B (1)
(1) Hospital de Cabueries, (2) CS Calzada I, (3) CS Zarracina

OBIJETIVO:
Conocer las caracteristicas epidemioldgicas de los pacientes derivados a una unidad de Salud Mental
Infantil y su evolucién en los Ultimos 5 afos.

MATERIAL Y METODOS:

Se presenta un estudio observacional, descriptivo y retrospectivo en el que se analizan todas las consultas
pediatricas derivadas a una unidad de Salud Mental Infantil (SMI) del drea sanitaria V de Asturias entre
septiembre de 2013 y agosto de 2014. Asimismo se compara dicho estudio con el previo realizado en
el afio 2008.

RESULTADOS:

Durante dicho periodo se atendieron un total de 1269 pacientes. Con una predominancia del sexo
masculino (64.46%) y una media de edad de 9 afos.

El diagnéstico predominante fue el Trastorno Generalizado del Desarrollo (TGD) (16%) seguido del
Trastorno Déficit de Atencién e hiperactividad (TDAH) (13%) y trastornos emocionales (12%).

Un 55,7% eran mayores de 10 afios, con el diagnéstico principal de TDAH. Entre 7 y 9 afios (30,9%)
incidencia similar de TDAH y TGD. Por dltimo entre 4 y 6 afos (11,8%) el TGD.

En nifias predominan los trastornos emocionales (3,7%) y en nifios el TGD (4,8%).

En cuanto al afio 2008, se atendieron 833 pacientes, siendo nifios el 65%, con una media de edad de
9 afos.

Los trastornos predominantes fueron el TGD (14.5%), el TDAH (12.9%), y los trastornos emocionales
(8.2%) y familiares (7,29%).

Los problemas familiares fueron la consulta mas realizada en los grupos de edad comprendidos entre
los Oy los 6 afios y el TDAH entre los 7 y los 14.

Entre nifias consultaron por trastornos familiares y de ansiedad y entre nifios el TDAH fue la consulta
mds frecuente.

CONCLUSIONES:

Los varones son los més susceptibles de padecer patologia psiquidtrica. Y ésta es més frecuente entre
los 10y 14 afios. Esto ha permanecido invariable en los dltimos b afios.

Ha aumentado la derivacién a consultas de SMI. EI TGD es el principal motivo de derivacién, sin variacién
en los Ultimos afios. Tampoco varfa el TDAH, manteniéndose en segundo lugar. Durante estos afios los
trastornos emocionales ha sido la patologia més frecuente entre nifias, pero entre nifios el TDAH ha
disminuido su incidencia para dejar paso al TGD.
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EDEMA CERVICAL UNILATERAL
RECURRENTE COMO PRIMERA
MANIFESTACION DE ENFERMEDAD
SISTEMICA

Rodriguez Rodriguez M, Alvarez Caro F, Moreno Pavdn B, Martinez Fernandez B, Gonzalez Garcia J, Barrio
Traspaderne E

Hospital de Cabuenes

INTRODUCCION:

El edema angioneurdtico hereditario (EAH) es una enfermedad sistémica poco frecuente, autosémica
dominante y caracterizada por ataques recurrentes de edema localizado del tejido subcutéaneo de piel
0 mucosas del tracto gastrointestinal y respiratorio alto.

CASO CLINICO:

Nifia de 12 afios remitida 6 meses después del inicio de la sintomatologia consistente en sensacién
de “garganta hinchada”, junto con edema de la zona derecha del cuello y centrocervical, durando
aproximadamente 4 horas. Referfa haberle pasado en otras cuatro ocasiones, con intensidad variable
y escasa respuesta a antihistaminicos orales. Asociaba disfagia leve, sin disnea pero si cierta sensacién
leve de dificultad respiratoria. No edemas a otros niveles. Asimismo presentaba historia de dolor abdominal
cdlico frecuente. Habia consultado en varias ocasiones a su Pediatra, en Urgencias de Pediatria y en
consulta externa de Otorrinolaringologia y Digestivo por dicha sintomatologfa, realizdndose ecografia
y radiografia cervical, fibrolaringoscopia, analitica sanguinea basal incluyendo funcién tiroidea, siendo
todo ello normal. Se completa estudio con determinacién de complemento evidenciando valores de C3
0.97 g/1,C4 0.15 g/I, C1q 162 mg/l, C1 inhibidor 0.24 g/, y actividad funcional de la via clasica y
alternativa del complemento normales, si bien mostré una deficiencia de la actividad funcional de C1
inhibidor (50% respecto a control), siendo compatible con un EAH tipo 1.

CONCLUSIONES:

La prevalencia del EAH es muy baja permaneciendo mas de la mitad de los pacientes asintomaticos
hasta la segunda década de la vida, por ello es importante un alto indice de sospecha dado ademés el
potencial riesgo vital en caso de afectacion de la via aérea superior. Asimismo es importante su
conocimiento dada la ineficacia de los tratamientos antialérgicos habituales, siendo de eleccién el
concentrado C1 inhibidor purificado, siendo preciso verificar su disponibilidad en el centro hospitalario.
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ACTUACION ANTE UN NINO CON
CEFALEA Y SIGNOS DE ALARMA EN
ATENCION PRIMARIA

Gonzélez Garcia J (1), Moreno Sierra M (2), Garcia Gonzélez N (3), Pardo de la Vega R (1), Fafianés Mastral
A (1), Gonzélez Lozano N (1), Garcia Gonzélez V (1), Garcia Diaz MF (1)

(1) Hospital de Cabueries, (2) CS El Llano (3), AGC Pediatria HUCA

Presentamos el caso clinico de un nifio de 3 afios derivado desde atencién primaria por cefalea
persistente, con empeoramiento y signos de alarma en los Ultimos dias.

Paciente de 3 afios con cefalea de dos meses de evolucién, practicamente continua en las dltimas dos
semanas del cuadro y que en ocasiones le despierta del suefio, sin otra sintomatologia acompafante,
ni antecedentes personales ni familiares patoldgicos. El dolor es referido en regién frontal, localizado
“a punta de dedo”. Exploracién fisica y neurolégica normal.

Desde su centro de salud, dada la sintomatologia de alarma, se derivé a consultas externas del hospital,
donde se solicitaron un fondo de ojo sin observarse edema de papila, una analitica sanguinea (hemograma,
bioquimica), en limites normales, y un TAC de créneo sin contraste, en el que se apreciaba masa
extraaxial localizada en regién frontal derecha, compatible con quiste aracnoideo.

Se remitié para valoracién a Neurocirugia, y se implanté valvula de derivacién ventriculo-peritoneal, con
mejoria de cefalea. Actualmente es seguido en las consultas externas de Neuropediatria y recibe
tratamiento profilactico con topiramato.

Queremos resaltar la importancia de una buena historia clinica y exploracién fisica detallada, asi como
el conocimiento de los signos de alarma en la valoracién de los nifios con cefalea. También es necesaria
una buena comunicacién entre servicios para actuar de la manera mas répida posible cuando sea
necesario.
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MORDEDURA DE VIBORA EN UN NINO.
;COMO ACTUAMOS? (Péster)

Fafanas Mastral A (1), Gonzélez Lozano N (1), Gonzélez Garcia J (1), Ferndndez Martinez B (1), Moreno Pavén
B (1), Rodriguez Rodriguez M (1), Gutiérrez Alonso S (2), Gonzélez Calvete L (1)

(1) Hospital de Cabueries, (2) AGC Pediatria HUCA

Presentamos el caso clinico de un nifio de 8 afios que acude al servicio de urgencias de un hospital
comarcal tras sufrir mordedura de vibora en el segundo dedo de la mano derecha una hora antes,
refiriendo dolor en esa zona y en regién axilar ipsilateral, sin otra sintomatologia.

Estd correctamente vacunado segun calendario oficial de la comunidad auténoma, sin otros antecedentes
personales ni familiares patolégicos.

A la exploracién fisica presenta dos pequefias incisiones puntiformes en zona distal del 2° dedo de la
mano derecha, con equimosis y edema hasta falange proximal. El resto de la exploracién es normal, con
constantes dentro de la normalidad.

Se realizaron un ECG y una analitica sanguinea (hemograma y bioquimica), con pardmetros sin alteraciones
significativas.

Permanece monitorizado, estable desde el punto de vista hemodindmico y respiratorio y, tras 2 horas
de evolucion, progresa el edema en sentido proximal, con dolor a la movilizacién pasiva de dedos.

Se administra gammaglobulina antitetdnica y tratamiento intravenoso con corticoide, antihistaminico,
antibiético y analgesia, y se traslada al hospital de referencia. No se considera necesario administrar
suero antioffdico.

Es valorado por el servicio de cirugia pléstica, que descarta sindrome compartimental y aconseja medidas
posturales con extremidad elevada y observacién, evolucionando favorablemente. Finalmente es dado
de alta continuando tratamiento antibiético domiciliario.

La mordedura de vibora es un cuadro poco frecuente en Espafia, aunque potencialmente mortal. La

rapidez en el diagndstico y tratamiento determinara el prondstico y evolucién del cuadro. Por ello, es
de vital importancia su manejo inicial tanto en Atencién Primaria como hospitalaria.
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SEROCONVERSION MATERNA A
TOXOPLASMOSIS EN RECIEN NACIDO
ASINTOMATICO Y CON ESTUDIOS
NEGATIVOS... ;TENEMOS QUE HACER
ALGO DESDE NUESTRAS CONSULTAS DE
ATENCION PRIMARIA?

Lozano Losada S (1), Alvarez Pérez MR (2)

(1) Hospital de Jarrio (2), Hospital de Jarrio, consultas Atencién Primaria

El cribado serolégico gestacional es la Gnica manera de diagnosticar a los nifios con toxoplasmoxis
congénita. La mayorfa de las infecciones son asintométicas al nacimiento y no presentan alteraciones
ecograficas prenatales. Tras una seroconversiéon materna durante el embarazo, debemos realizar un
despistaje inicial de infeccién. Dependiendo de la edad gestacional, sintomatologia asociada, y resultados
de los estudios realizados deberemos efectuar un plan de seguimiento u otro y en determinados casos
iniciar tratamiento. Dado que el tratamiento tampoco estd exento de efectos secundarios valoraremos
riesgo-beneficio. Debemos tratar de hacer a los padres participes de dicha decisién tras haber sido
informados de las posibles complicaciones de cada conducta a seguir.

Presentamos dos casos de seroconversion materna vistos en nuestro centro en el dltimo afio. Uno de
ellos con seroconversion positiva en el tercer trimestre y el segundo con seroconversién en el primer
trimestre. Al nacimiento ambos asintométicos, con exploracién fisica, estudios analiticos, de imagen y
oftalmolégicos normales. En ambos casos nos encontramos en fase de estudio y despistaje de posibles
complicaciones.

El riesgo de infeccién fetal a raiz de una seroconversién materna depende de la edad gestacional. Este
riesgo es bajo en infecciones en el primer trimestre y va aumentando con la edad gestacional, por el
contrario, la gravedad de la infeccion disminuye con esta. La mayorfa de los nifios infectados nacen
asintomaticos pero pueden desarrollar secuelas visuales o neurolégicas durante su infancia y adolescencia,
es por ello que debemos realizar un correcto seguimiento de estos nifios desde el nacimiento hasta la
edad adulta. Los padres deben también conocer la necesidad de este largo seguimiento que en ocasiones
genera ansiedad e incertidumbre, incluso en los casos que recibieron tratamiento, ya que éste disminuye
el riesgo de secuelas pero no las elimina.




NEUMONIA
JATIPICA? (Péster)

Gonzélez-Posada Gémez | (1), Pérez Méndez C (2)

(1) CS La Calzada Il, (2) Hospital de Cabuefies

Paciente de 7 afios que presenta neumonia de presentacion tipica: fiebre alta de 2 dias de evolucién
y tos. A la exploracién se aprecia leve disminucién del murmullo vesicular en base pulmonar derecha.
Se realiza radiografia de térax apreciandose Neumonia del LID (aumento de densidad de aspecto
alveolar).

Se inicia tratamiento con Augmentine a 80 mg/kg. Tras 72 h persiste fiebre, inicia disnea y empeora

la auscultacion.
2

Se envia a urgencias pediétricas del Hospital de Cabuefies, objetivdndose un derrame pleural que no
precisa drenaje, respondiendo a la claritromicina durante su ingreso.

Finalmente se confirma la serologia por Mycoplasma.

Es relevante cémo sin tener ninguna caracteristica ni clinica ni radiolégica, excepto la edad del nifio,
se trate de una neumonia atipica.

Plantea algunos interrogantes: 4Es conveniente realizar Radiografia de térax en mds ocasiones? éIniciar
tratamiento con dos antibiéticos? ¢Desde qué edad?
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CADENA BETA DOS DEL HLA COMO
MARCADOR GENETICO DE
ENFERMEDAD CELIACA (EC)

Olazéabal Malo de Molina JI

Hospital de Jarrio, EAP Luarca

INTRODUCCION:
Virtualmente, todos los pacientes con EC tienen un HLA: DQ2/DQ8 ¢ una cadena de la molécula DQ2:
DQB1*0201(Half DQ2).

MATERIAL:
Se presenta un caso clinico de enfermedad celiaca, negativo para DQ2/DQ8, pero siendo portador del
alelo Beta.

DISCUSION:

El fenotipo beta sido reconocido por otros autores al listado de variantes DQ con asociacién a EC,
siendo el riesgo de desarrollar la enfermedad en los portadores del alelo beta de hasta 1/210 frente
a 1/100 de la poblacién general 6 1/1842 si solo presenta la cadena alfa (2).

CONCLUSION:
En los nifios con sintomas sugerentes de enfermedad celiaca y en los familiares de primer grado
HLADQ26 DQ8 negativos:

Sugerimos tener en cuenta la “cadena beta: B1702/X" como marcador de predisposicién genética para

esta condicién.




PURPURA DE SCHONLEIN-HENOCH.
EVOLUCION TORPIDA EN NINA CON
ANTECEDENTES FAMILIARES
LAMATIVOS

Pascual Pérez Al (1), Dominguez Aurrecoechea B (2), Méndez Sénchez A (1), Moya Dionisio V (1), Aparicio
Casares H (1), Ordénez Alvarez FA (1)

(1) AGC Pediatria HUCA, CS Otero (2)

INTRODUCCION:

La purpura de Schonlein-Henoch es la vasculitis més frecuente en la infancia (varones entre 2-11 afos).
Cursa con afectacién cutdnea mas abdominalgia, afectacién articular y/o renal. Esta dltima, aunque
frecuente, suele ser banal y el prondstico, que depende de la misma, es excelente.

CASO CLINICO:

Nifia de 8 afios acude a Centro de Salud por purpura desde el dia anterior. Previamente cuadro catarral.
Es derivada al HUCA, donde ingresa.

Antecedentes personales: prematuridad tardia. Antecedentes familiares muy llamativos. Madre fallecida
por Tromboembolismo pulmonar en 2012 con 42 afios. Padecia obesidad, depresién, epilepsia, DM tipo
Il'y problemas obstétricos. Padre obeso, con HTA, SAOS, hipertrigliceridemia y sintomas depresivos.
Hermano de 23 afios con céncer de tiroides. Abuelo paterno con HTA y glaucoma. Abuela materna con
Diabetes juvenil. Tia materna IAM a los 39 afios y fallecida debido a un cancer de mama.

Nifia obesa. TA 130/80 (>p95). Analitica basica de sangre y oring, serologia y exudado orofaringeo.
Destaca PCR de 1.7 mg/dL. Alta sin tratamiento especifico.

Durante seguimiento por parte de su pediatra presenta TA elevadas. Ocasionalmente hematuria.
Extraccién analitica consensuada con Servicio de Nefrologia: PCR 0.2 mg/dL, resto similar.

Un mes tras inicio de proceso comienza con proteinuria en rango nefrético y nuevas lesiones, por lo
que se deriva de nuevo al HUCA para valoracién. En ese momento: TA 128/86, PCR 3.3 mg/dL,
proteinuria y hematuria, IgA elevada en suero. Valorada por Nefrologia. Se realiza biopsia cutdnea:
vasculitis leucocitoclastica. Alta tras 3 dias con dieta sin sal.

Controles en Centro de Salud y Nefrologia. A los 3 meses episodio de hematuria macroscépica. Pendiente
de biopsia renal en funcién de evolucidn.

COMENTARIOS:

Esta nifia presenta evolucién térpida con afectacion renal (TA elevadas y proteinuria de rango nefrético).
Se debe realizar un control exhaustivo y biopsia renal pues un 1% evoluciona a insuficiencia renal.
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ESTUDIO CUALITATIVO DE FAMILIAS
CON PACIENTES INFANTILES
DIAGNOSTICADOS DE SOBREPESO-
OBESIDAD

Zambrano Vides CF (1), Giva Martinez G (1), Baquero Delbasto MA (2), De Juan Alvarez A (3), Rodriguez
Posada RA (1)

(1) CS Arriondas, (2) CS Posada de Llanes, (3) Hospital del Oriente de Asturias

OBJETIVO PRINCIPAL:

Conocer la percepcién de las familias con nifios diagnosticados de sobrepeso/obesidad (S/0) en cuanto
al concepto de enfermedad y correcto estado nutricional, intervenciones del equipo sanitario,
multifactorialidad asociada a su patologfa, y obstéculos en su abordaje.

METODOLOGIA:

Investigacién cualitativa: Método de estudio de corte fenomenolégico basado en la entrevista a los
padres de nifios con S/0. La seleccién de la muestra fue guiada por los pediatras del drea. Se desarrollé
un cuestionario que constaba de 7 preguntas abiertas, con las que se pretendia recoger la informacién
planteada en nuestro objetivo. Se abordaron los contenidos de manera abierta, evitando intervenciones
dirigidas, en 3 de los principales centros de salud del drea, en un total de 12 familias. La entrevista (15-
20 minutos de duracién) fue grabada previo consentimiento informado, para su posterior andlisis,
procesamiento de datos, y extracciones de patrones de opinién y comportamiento.

RESULTADOS:

En el estudio cualitativo se obtuvo una visién global (holistica) de la percepcién de la poblacién del drea
respecto a los objetivos; destaca un conocimiento amplio del concepto de S/0, pero con una tendencia
a infravalorar su hallazgo en el grupo familiar. La dificultad para el abordaje dada las discrepancias en
concienciacién, disparidad de lineas de actuacién e incompatibilidades con la organizacién diaria del
nlcleo familiar. Otros datos resefiables son el intrusismo en las dietas, la baja adhesién a la actividad
fisica o el “bulling”.

CONCLUSIONES:

El sobrepeso-obesidad infantil es una enfermedad prevalente en nuestro medio. Encontramos en
términos generales que la informacién de las familias de pacientes con S/0O era adecuada para la
comprensién del entorno. Percibimos baja concienciaciéon y numerosos obstéculos para su abordaje.
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PUBERTAD PRECOZ Y DISRUPTORES
ENDOCRINOS, (HAY ALGUNA
ASOCIACION?

Riafio Galén I (1), Rodriguez Dehli C (1), Estrada Menéndez A (1), Pérez Lépez A (2), Coto Fuente M (3),
Moran Gutiérrez M (3)

(1) Servicio de Pediatria Hospital San Agustin Avilés, (2) CS Sabugo, (3) CS La Magdalena

ANTECEDENTES:

Los disruptores endocrinos (DE) puede alterar la funcién endocrina, mimetizando la accién de los
estrégenos. Los DE forman parte de la vida cotidiana y se encuentran en los fitoestrégenos, ingredientes
activos en productos farmacéuticos y aditivos o contaminantes en los alimentos, productos de higiene
personal, cosméticos, plasticos y textiles.

OBJETIVO:
Describir los casos de nifios con signos de pubertad precoz que estan expuestos a DE.

METODO:

Estudio observacional de pacientes afectados de la pubertad precoz. Historia clinica detallada sobre
la exposiciéon ambiental a sustancias como los parabenos o aceite de arbol de té a través de cremas o
toallitas higiénicas.

RESULTADOS:
12 nifias que cumplan los criterios se describen en la tabla 1. Después de la retirada del producto que
contiene DE se observé una regresién de los signos de la pubertad.

CASO EDAD DIAGNOSTICO |  PRESENTAGION CLINICA EDAD 0SEA PRODUCTO TRAS RETIRADA
(ANOS) (ANDS) DE PRODUCTO
1 6/12 Telarquia (S2) 2 Jugo came de caballo Regresion
2 4 62 Vello largo y rizado en labios mayores y perianal 8 Parabenes en toallitas y esencia drbol te No progresion
3 7 Telarquia (S2) con areola hiperpigmentada T 102 Parabenes en crema Regresidn
4 4 Telarquia (S2) con areola hiperpigmentada 4 5y Parabenes en crema / pintalabios Regresion
] 4 Telarquia (S2) 5 &m Parabenes en crema Regresidn
6 5 Telarquia (S2) con areola hiperpigmentada 8 Parabenes en crema hidratante No progresion
1 5 Vello largo en labios mayores y perianal, A2. 4 Parabenes en toallitas No progresion
8 6 Telarquia (82) 2 61 Parabenes en toallitas Regresion
9 1 8m Vello largo en labios mayores y perianal 9 Parabenes en toallitas esencia rbol te No progresion
10 7 Telarquia (S2) 10 Parabenes en crema No progresion
" 1 Telarquia (S2) 9 Esencia 4rbol te No progresion
12 6 &2 Telarquia (S2) con areola hiperpigmentada 8 & Esencia &rbol te Regresin
CONCLUSION:

Es muy importante realizar una historia detallada de la exposicién ambiental. La evidencia epidemiolégica
en relacién al efecto de los DE en la pubertad precoz no es concluyente. No obstante, desde el principio
de precaucién podrfamos reducir la exposicién temprana y evitar perjudicar la salud infantil, en esta
etapa de especial vulnerabilidad.
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TRASTORNOS DE LA
CONDUCTA ALIMENTARIA

Dr. Gonzalo Morandé

El taller se centra en el seguimiento del paciente y en la prevencién de recaidas.

Denominamos a este seguimiento como “seguimiento intervencionista’, parafraseando otras disciplinas,
ya que quien lo hace puede modificar la frecuencia de las citas y el plan de vida. Si las citas son
mensuales, en caso de reactivacién se pasa a semanales hasta conseguir detenerla. Cambiar el plan
de vida no es sélo modificar la medicacién, sino también incidir en todos los aspectos del plan: alimentacién,
hidratacién, suefio y reposos, prescripcién o limitacién del ejercicio fisico, vida social, uso del ordenador
o similar.

El programa de seguimiento estd destinado a aquellos pacientes que han terminado la fase intensiva
del tratamiento (hospitalizacién y post alta inmediata) y también a aquellos diagnosticados como cuadros
parciales y que no ameritan otros cuidados. La duracién del programa es de cuatro o cinco afios desde
el inicio o toma a cargo, entendiendo que en el (ltimo afio los controles son semestrales. La hospitalizacién
puede ser a tiempo completo (ingreso) o centro de dia; también se pueden hacer ingresos en casa de
igual duracién si se conoce la técnica.

Se distingue reactivacién de recaida. La primera es la reaparicién de sintomatologia, entre la que se
encuentra la ideacién anoréxica, y se puede gestionar ambulatoriamente. La segunda obliga a un
reingreso habitualmente. Ambas se dan con mas frecuencia en los primeros afios de evolucién.

El seguimiento es un programa médico y de enfermerfa. En cada control el paciente es pesado, medido,
anotando constantes y ritmos bioldgicos: suefio, vigilia, intestinal, menstrual, su estado de animo y nivel
de ansiedad; finalmente el cumplimiento del plan de vida. Cada cuatro controles se registra el
funcionamiento familiar, social, escolar y de pareja. Siempre hay dos informantes el chico y su madre
o padre. El personal de enfermerfa entrenado es quien anota en la hoja de registro los resultados de
la exploracién; el pediatra siempre atiende al enfermo explorando fisicamente, con especial interés en
el desarrollo. El paciente se va con su plan de vida escrito en la hoja correspondiente, con indicaciones
que indica o supervisa el pediatra, aunque siempre se reserva la Ultima de ellas referente a la préxima
cita.




VALORACION DEL ESTADO
NUTRICIONAL EN EL NINO

Dra. Ana Morais Lopez.

El equipo de atencién primaria conformado por pediatra y enfermero es un pilar fundamental en el
seguimiento nutricional del nifio, tanto en los exdmenes de salud del nifio sano como en la valoracién
del nifio enfermo. En la consulta pueden detectarse precozmente las desviaciones de la normalidad,
determinar su gravedad e iniciar su tratamiento. En el caso de nifios que precisen ser remitidos para
valoracién mas especializada, el pediatra de atencién primaria debe estar implicado en el seguimiento
y monitorizacién de la terapéutica aplicada.

Historia clinica

Desde el punto de vista nutricional son destacables los siguientes aspectos:

- Estado nutricional de los padres y hermanos. Costumbres alimentarias familiares o seguimiento de
dietas de caracteristicas especiales. Presencia de enfermedades hereditarias.

- Caracteristicas de la gestacion, parto, crecimiento intrauterino y peso y talla al nacimiento; incidencias
del periodo neonatal inmediato y tipo de alimentacién recibida; caracteristicas de la diversificacién
alimentaria.

- Evolucién péndero-estatural previa y desarrollo madurativo; adquisicién de capacidad de autoalimentacion.
Actitud frente al acto de comer.

- Grado y tipo de actividad fisica; tiempo y calidad del suefio.

- Enfermedades anteriores y posible presencia de trastornos crénicos (y tratamientos recibidos). Presencia
de sintomas gastrointestinales.

Exploracion fisica

El estado nutricional debe realizarse con el paciente desnudo, prestando atencién a su constitucién
general, volumen y consistencia de masas musculares y paniculo adiposo a nivel de tronco y miembros,
presencia de signos carenciales (palidez cuténea, alteraciones de los anejos cutdneos, mucosas o
esmalte dentario, deformidades de miembros, etc.) y otros hallazgos sugestivos de alteraciones relacionadas
con la nutricién (hepatomegalia, acantosis nigricans, distensién abdominal, estadio puberal, etc).

Antropometria

Se trata de una técnica sencilla y barata que, cuando es realizada por personal debidamente entrenado,
resulta de gran utilidad en la valoracién de las proporciones y composicién corporal del nifio, permitiendo
asi profundizar en el andlisis de su estado nutricional. Se basa en la medida e interpretacién de una
serie de pardmetros corporales.

Ninguna medida aislada es suficiente para la completa caracterizacién del estado nutricional, y lo més

util es su seguimiento evolutivo. De forma ideal, debe utilizarse un equipo que incluya un tallimetro,
bascula, cinta métrica inextensible y lipocalibrador, cuya precisiéon debe ser revisada con periodicidad.
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- Peso: de gran utilidad orientativa, aunque poco precisa y variable segun la ingesta reciente y grado
de hidratacién en el momento de su medida. Su valor debe obtenerse con el paciente desnudo o con
muy poca ropa en el caso de los escolares, en una bascula con 0,01 Kg de margen en los lactantes y
0,1 Kg en el nifio mayor.

- Talla: su afectacién orienta hacia trastornos nutricionales de larga evolucién. En nifios por debajo de
dos afios se valora habitualmente la longitud en decubito y en mayores de dos afios la talla en posicién
erguida. En el primer caso, el tallimetro no debe ser flexible y debe estar dotado de una tabla cefdlica
fija y una tabla mavil para los pies. La medicién debe realizarse entre dos personas, de las que una fija
la cabeza del paciente contra la tabla cefalica manteniendo el plano de Frankfurt perpendicular al suelo
(desde el margen inferior de la érbita hasta el margen superior del canal auditivo externo), mientras que
la segunda desliza la tabla mdvil. La talla en los nifios mayores debe medirse con un tallimetro vertical,
con tabla cefalica que se desplace suavemente y esté totalmente perpendicular al tallimetro. El nifio
ha de permanecer totalmente erecto con los talones, nalgas y zona occipital apoyados contra el tallimetro
y el plano de Frankfurt paralelo al suelo.

- Perimetro craneal: debe incluirse en la exploracién rutinaria de los nifios hasta los 3 afios de edad.
La cinta métrica debe de colocarse por encima del reborde supraorbitario y ajustarse alrededor del
reborde occipital hasta que se alcance la circunferencia méaxima.

- Perimetro braquial: se debe medir con una cinta métrica inextensible rodeando el brazo de forma
perpendicular a su eje mayor, en el punto medio entre el acromion y olécranon y con el antebrazo
flexionado 90°. La medida debe tomarse en el brazo no dominante.

- Pliegues grasos cutaneos: valoran el paniculo adiposo subcuténeo, donde se encuentra aproximadamente
el 50% de la grasa corporal. Su medida se realiza con un lipocalibrador con escala de 0,2 mm y precisa
un adecuado entrenamiento para la correcta realizacién de la técnica. Los pliegues méas utilizados en
antropometria infantil son: pliegue tricipital (en la cara posterior del brazo a la altura del punto medio
entre el acromion y el olecranon), pliegue bicipital (en la cara anterior del brazo en el punto medio entre
la fosa antecubital y la cabeza del himero), pliegue subescapular (1 centimetro por debajo de la punta
de la escépula, en un dngulo de 45° con el raquis) y pliegue suprailiaco (en la interseccién entre la
cresta iliaca y la Iinea axilar media).

Estandares de referencia:

Tras obtener los datos en las mediciones antropométricas, éstos deben ser comparados con estandares
de referencia y expresarse mediante percentiles o puntuaciones Z. Los primeros sitdan al paciente en
un punto que expresa qué porcentaje de nifios de la misma edad y sexo se encuentra por encima y
debajo de nuestro paciente. La puntuacién Z muestra cudnto se desvia el paciente de la mediana,
expresandolo en nimero de desviaciones estandar, y es de mayor utilidad en los pacientes que estan
fuera de percentiles. Se calcula mediante la férmula

Puntuacion Z = (valor real - mediana de referencia) / desviacion estandar

Las equivalencias con los percentiles son: P50, Z = 0; P97, Z=+1,88; P3,Z=-1,88.
Como esténdares de referencia, se encuentran disponibles diversas tablas y curvas, tanto nacionales
como internacionales.
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Indices de relacion peso-talla:
Informan sobre las proporciones corporales. Los més utilizados en pediatrfa son:

Pardmetro Puntos de corte

Peso para la talla Normal: Z entre -1 y +1

Subnutricién leve: Z entre -1 y -2
Subnutricién moderada: Z entre -2y -3
Subnutricién grave: Z <-3

Sobrepeso: Z entre +1 y +2

Obesidad: Z entre +2 y +3

Obesidad grave: Z >+3

Porcentaje de peso estandar (I. Waterlow- | Normal: >90%

peso) Desnutricion leve: 80-89%
Desnutricién moderada: 70-79%

Peso real x100 Desnutricién grave: <70%

P50 de peso para la talla

Porcentaje de talla ideal (I. Waterlow-talla) Normal: >95%
Desnutricion leve: 90-94%

Talla real x100 Desnutricion moderada: 85-89%
P50 de talla para la edad Desnutricién grave: <85%
2
Indice nutricional de Shukla Obesidad: >120%
Sobrepeso: >110%
Peso actual / Talla actual  x100 Normalidad: 90-110%
Peso en P50 / Talla en P50 Desnutricion leve: 85-90%
Desnutricién moderada: 85-75%
Desnutricién grave: <75%
Indice de masa corporal Obesidad: P>95
Sobrepeso: P>85
2
Peso actual (Kg) / Talla actual® (m) Normalidad: P25-P85
Delgadez: P10-P25
Riesgo de malnutricién: P3-P10
Malnutricién: P<3
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Estimacion de la composicion corporal

Utilizando los valores de los pliegues cutdneos puede calcularse la densidad corporal y posteriormente
la magnitud de la grasa corporal y la masa libre de grasa a partir de ecuaciones disefiadas para distintos
grupos de edad y sexo.

1. Célculo de la densidad corporal (DC):

Férmulas de Brook (1-11 afios):
Nifias: DC = 1,2063 — [0,0999 x log (PCB + PCT + PCSE + PCSI)]
Nifios: DC = 1,1690 — [0,0788 x log (PCB + PCT + PCSE + PCSI)]

Férmulas de Durnin (> 11 afios):
Nifias: DC = 1,1369 — [0,0598 x log (PCB + PCT + PCSE + PCSI)]
Nifios: DC = 1,1533 - [0,0643 x log (PCB + PCT + PCSE + PCSI)]

2. Calculo del porcentaje de grasa corporal (%GC) a partir de la DC:

Formula de Siri:
%GC = (495 /DC) — 450

GC (Kg) =[(4,95/DC) - 4,5] x peso

PCB: pliegue cuténeo bicipital. PCT: pliegue cutaneo tricipital. PCSE: pliegue cutaneo subescapular. PCSI: pliegue cutdneo suprailiaco.

Determinaciones bioquimicas utiles en la valoracion nutricional

La medicién de determinadas sustancias en sangre u orina puede aportar informacién complementaria
acerca del estado de algunos nutrientes en el organismo, asi como de la repercusién de la desnutricién
sobre algunos compartimentos corporales. Muchas de estas determinaciones pueden realizarse desde
la consulta de atencién primaria.

- Proteinas de vida media corta: prealblimina, proteina transportadora de retinol y fibronectina. Son
marcadores precoces tanto del deterioro como del inicio de la recuperacién nutricional. Como limitaciones,
presentan alteracién de sus niveles en estados de fase aguda; en nifios con insuficiencia renal pueden
aumentar sus niveles por motivos no nutricionales.

- Vitaminas: las liposolubles disminuyen en situaciones de maldigestién o malabsorcién grasa, en
sindromes colestéticos en dietas deficitarias. Las hidrosolubles pueden disminuir en estados deficitarios
crénicos.




- Perfil férrico: la ferropenia es la deficiencia nutricional més prevalente en todo el mundo. Su presencia
debe descartarse tanto en la malnutricién por defecto como por exceso.

- Otros micronutrientes, como el zinc, cobre, cromo, selenio, pueden estar disminuidos en malnutricién
moderada-grave y estados malabsortivos.

- Otros pardmetros de utilidad: perfil lipidico, hemoglobina glicosilada, perfil tiroideo.

Valoracién de la ingesta

Tras determinar si un nifio tiene alteracién del estado nutricional, es necesario analizar su patrén
alimentario para comprobar si la ingesta se ajusta a sus requerimientos de energia, macro y micronutrientes.
Existen diferentes estrategias para registrar la alimentacién administrada al nifio, cada una de ellas con
sus ventajas e inconvenientes:

- Recuerdo de 24 horas: el progenitor o cuidador refiere todos los alimentos ingeridos el dia previo a
la consulta, con aproximacién de las cantidades en forma de medidas caseras o comerciales. Permite
una aproximacion al célculo de energia y macronutrientes y es util en la valoracién del tamafio de las
raciones. Como desventajas presenta la posible omisién de alimentos, infraestimacién o sobrestimacién
de cantidades, o que el dia registrado sea un dia excepcional (ej. festivo, excursién).

- Registro de 3-7 dias: se realiza una recogida prospectiva por escrito de todos los alimentos ingeridos
a lo largo de varios dias, generalmente de 3 a 7, incluyendo siempre algtn dia del fin de semana. Es
un método fiable y preciso y nos da una informacién bastante detallada, aunque requiere una importante
colaboracién familiar y puede inducir una modificacién de la alimentacién habitual durante los dias que
se esta recogiendo. Resulta laboriosa y dificil de analizar sin la colaboracién de un dietista o de personal
especificamente entrenado, por lo que su aplicacién en atencién primaria es mds limitada.

- Cuestionario de frecuencias de ingesta: consiste en el andlisis de los alimentos ingeridos, organizandolos
por grupos y especificando el nimero de veces que se consume durante un periodo de tiempo (dia,
semana, etc.). Es de facil realizacién y Util en estudios epidemiolégicos en nifios mayores.

Para la valoracién de la ingesta de energia y principios inmediatos, una vez recogidos los datos, resulta
util contar con una herramienta informatizada que nos facilite su procesamiento

G ~~/a]
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1. Aproximacion a la talla baja. Hipocrecimiento disarmonico

1.1. Caso clinico:

Nifia de 8 afios que desde el periodo neonatal presenta talla por debajo del percentil 3, por lo que su
pediatra le ha venido realizando controles de velocidad de crecimiento cada 6 meses (Figura 1). Ademas,
a los 6 afios le realizé un estudio bésico (hemograma, bioquimica, marcadores de enfermedad celiaca
y funcién tiroidea) que fueron normales y una edad 6sea que fue acorde a la edad cronoldgica. En la
revision de los 8 afios, la pediatra objetiva un enlentecimiento de la velocidad de crecimiento, ademéds
de un cambio en el fenotipo de la nifia, que se parece cada vez mds a su madre. La paciente se encuentra
clinicamente asintomatica y la anamnesis por aparatos no pone de manifiesto ninguna alteracién.
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Figura 1. Grifica de crecimiento de la paciente
(TP: talla del padre, TM: talla de la madre)

Antecedentes personales: el embarazo habia cursado con una diabetes gestacional que se controlé con
dieta, siendo por lo demés normal. El parto fue por cesérea electiva, a término. La somatometria neonatal
fue: peso 2680 g (-1,36 SDS), longitud 46,4 cm (-1,83 SDS) y perimetro craneal 32,4 cm (-2,05 SDS).
El periodo neonatal habia transcurrido sin incidencias y las pruebas metabdlicas fueron normales. Habia
recibido lactancia materna durante el primer afio de vida y no referfan incidencias en la introduccién
de la alimentacién complementaria. Referfan un desarrollo psicomotor normal y un buen rendimiento
escolar. No referfan ningtin otro antecedente médico ni quirdrgico de interés.




Antecedentes familiares: ambos padres presentan una talla baja, el padre 166 cm y la madre 142 cm
(talla diana de la paciente 147,5 cm, -2,72 SDS). La madre referia que en su familia habfa varios casos
de talla baja con extremidades cortas, entre ellos el abuelo de la paciente, sin embargo el hermano de
la madre media 180 cm.

Exploracién fisica: destaca una talla baja: 111 cm (-3,31 SDS), con peso de 27,5 kg (-0,25 SDS) e IMC
de 22,35 kg/m2 (+1,65 SDS). Presenta un fenotipo similar a la madre, impresiona disarménica y con
extremidades cortas. Adiposidad troncular. No presenta otros estigmas turnerianos. El estadio puberal
es un Tanner |. Resto de la exploracién general sin hallazgos.

Ante la sospecha de una talla baja disarménica, el pediatra procede a medir las proporciones corporales,
obteniendo una braza de 103 cm y un cociente segmento superior/segmento inferior de 1,2. Con la
confirmacién de una talla baja disarménica el pediatra deriva a la paciente a la consulta de Endocrinologia
Infantil del hospital de referencia. Alli se realiza una serie 6sea (Figura 2), en la que se objetiva un
acortamiento mesomélico de las extremidades (segmentos medios), asi como una deformidad del radio,
adquiriendo los extremos del radio y del cubito a nivel distal una morfologia en "V", aunque no cumple
criterios claros de deformidad de Madelung.

Figura 2. Imagenes de la serie dsea en las que se observa el

Ante el diagndstico de una displasia esquelética de tipo mesomélico y los antecedentes familiares de
la paciente se solicita un estudio genético que confirmé la sospecha diagnéstica. $Cudl cree que fue el
diagnéstico final de nuestra paciente? éSerfa candidata la paciente a alguna opcién terapéutica?

A continuacién, revisaremos de forma breve una aproximacién general al nifio con talla baja desde la
consulta de atencién primaria, haciendo especial hincapié en la identificacién de la talla baja disarménica.
En concreto, el objetivo serd identificar aquellas formas que, por su menor expresividad clinica, su patrén
de crecimiento y la herencia dominante, pueden pasar desapercibidas e incluso etiquetarse de variantes
normales de la talla baja, como es el caso de la haploinsuficiencia del gen SHOX presentada por nuestra
paciente o la hipocondroplasia.



1.2. Diagndstico de talla baja. Aproximacion inicial

Consideraremos que un nifio presenta una talla baja cuando su talla se sitlie por debajo de 2 desviaciones
estandar (DE) para la edad, el sexo y la etnia del individuo. Sin embargo, debemos tener en cuenta que
la existencia de una talla dentro de los Iimites considerados normales (£2 DE), no excluye la posibilidad
de un crecimiento anédmalo, por lo que es necesario monitorizar la velocidad de crecimiento e incluir en
este grupo a aquellos nifios que presenten una velocidad de crecimiento por debajo de -1 DE (o el
percentil 26) de forma mantenida. También se debe considerar que presentan un crecimiento anémalo
aquellos nifios cuyo talla se sitie més de 2 DE por debajo del carril de crecimiento correspondiente a
su talla genética o aquellos cuya prediccién de talla adulta esté méas de 2 DE por debajo de su talla
diana. Para determinar la velocidad de crecimiento debemos de disponer de dos mediciones de la talla,
idealmente en un intervalo de 9 - 12 meses y como minimo de 6 meses (a partir de los 2 afios de edad),
para minimizar el efecto de los errores de medicién asi como las variaciones estacionales del crecimiento.

La evaluacidn inicial del paciente con talla baja incluye la realizacién de una historia clinica y una
exploracién fisica detalladas, asi como la realizacién de una radiografia de mufieca para determinar la
maduracién 6sea y, si es posible, un andlisis del patrén de crecimiento, a partir de los datos guardados
en la historia del paciente o aportados por sus padres.

1.2.a. Anamnesis

Entre los antecedentes personales se debe interrogar acerca del transcurso de la gestacién (especialmente
por la presencia de enfermedades maternas, diabetes gestacional, consumo de téxicos y el crecimiento
fetal) y el parto (antecedentes de asfixia, parto instrumental, presentacién podalica), asi como la
somatometria neonatal. Debe revisarse la alimentacién seguida desde el nacimiento asi como el desarrollo
psicomotor y neurocognitivo. Se debe interrogar acerca de enfermedades previas relevantes, que puedan
hacernos sospechar una enfermedad crénica que todavia no ha sido diagnosticada y por el ambiente
sociofamiliar, por el posible efecto de la malnutricién en familias con un nivel socioeconémico bajo o la
deprivacién afectiva sobre el crecimiento. Es fundamental en este punto la reconstruccién de la gréfica
de crecimiento a partir de los datos disponibles si no lo hemos hecho ya.

En los antecedentes familiares debe constar la talla a los padres (medidos en la consulta) y realizar el
célculo de la talla diana. Es Util recoger ademas la talla de hermanos y otros familiares cercanos, puede
ponernos en la pista de un hipocrecimiento con un patrén de herencia dominante, como en nuestro caso
en el que estaban afectados abuelo, madre y paciente. El fenotipo de los padres puede darnos informacién
valiosa, especialmente en el caso de algunas displasias 6seas con menor expresividad clinica en los
primeros afios de vida, como ocurrié en el caso de nuestra paciente. También debe preguntarse por el
desarrollo puberal de los padres, especialmente en los casos en los que se sospecha un retraso
constitucional del crecimiento y la pubertad. Debe recogerse en todos los casos si existen antecedentes
de consanguinidad o enfermedades hereditarias, que nos hagan sospechar la posibilidad de un origen
genético de la talla baja.

1.2.b. Exploracion fisica. Proporciones corporales.

El examen fisico detallado, ademés de permitir realizar una auxologia completa y clasificar al paciente
como una talla baja en proporcionada o desproporcionada, nos proporcionaré informacién sobre la
existencia o no de signos especificos que puedan orientarnos en el diagnéstico (Tabla 1).
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Tabla 1.Alpunos signos de la exploracion fisica y la sosp

1Cd COITESP

SOSPECHA DIAGNOSTICA

HALLAZGO
Desproporcion corporal Displasia Gsea
Peso bajo Enfermedades gastrointestinales, hipocortisolismo,
enfermedades metabélicas, pequefio para la edad
gestacional
Sobrepeso u obesidad Sindrome de Cushing, hipotiroidismo, deficiencia

de GH, pseudohipoparatiroidismo, Prader-Willi

Frente amplia, hipoplasia medio-facial Deficiencia de GH, 1 ia a GH, defici
de IGF-1
Cara de luna llena, plétora facial Sindrome de Cushing
Bocio Hipotiroidismo
Bradicardia Hipotiroidismo
Reflejos osteotendinosos lentos Hipotiroidismo
Hipotonia muscular Prader-Willi, Down
Distensidn abdominal Enfermedad celiaca
Micropene Deficiencia de GH, Prader-Willi
Linfedema congénito Turner
Nevus miiltiples Turner
Deformidad de Madelung Deficiencia del gen SHOX
Cuello ancho Turner, Noonan
Acortamiento de metacarpianos 4° y 5% Psendohipoparatiroidismo
Paladar ojival Deficiencia gen SHOX, 22q11
Incisivo central dnico Deficiencia de GH
Sinofridia Cornelia de Lange
Asimetria facial o de extremidades Russell-Silver
Cara triangular Russell-Silver
Estenosis pulmonar Noonan
Coartacién de aorta Turner

Hipertensidn arterial

Enfermedad renal, sindrome de Cushing

La auxologia debe incluir ademas de la talla, el peso (y célculo del indice de masa corporal), el perimetro
craneal y las proporciones corporales. Todas las mediciones deben compararse con los datos de normalidad
para edad y sexo de la poblacién de referencia y relacionarlos con la talla del paciente (compararse con
los valores de normalidad para la edad en la que la talla del sujeto se encontraria en el percentil 50 -
conocida como “edad-talla’-).

La valoracién de las proporciones corporales es necesaria en el estudio del paciente con hipocrecimiento
ya que aunque en algunos casos la desproporcién corporal puede ser muy obvia, en otros Unicamente
se pone de manifiesto mediante la antropometria. Las principales mediciones que se realizar para
determinar si estamos ante una talla baja proporcionada o no son:

- Cociente talla sentado/talla en bipedestacién: la talla sentado es la distancia entre el punto més
prominente de la cabeza y el plano de sustentacién con el paciente sentado. Si no se dispone de un
estadidmetro especifico para ello, puede medirse con el estadiémetro habitual y con el paciente sentado
sobre un cajén de altura conocida o sentado sobre el suelo. El valor obtenido debe compararse con los
datos de la poblacién de referencia. Nos permite determinar si existe un hipocrecimiento disarménico
y si es debido a un acortamiento del tronco o de las extremidades inferiores.

- Cociente entre el segmento superior y el inferior (SS/SI): el segmento inferior es la distancia entre la

parte superior de la sinfisis pubica y la planta de los pies. El segmento superior se calcula como la talla
menos el segmento inferior. En el recién nacido el SS/SI es aproximadamente 1,7; durante la infancia

disminuye progresivamente hasta situarse en 1,0 sobre los 9 6 10 afios y en la edad adulta suele situarse
alrededor de 0,9. La informacién que nos proporciona es similar al anterior.

- Braza: es la distancia entre las puntas de los dedos medios de cada mano, cuando los brazos estan
separados del cuerpo y extendidos horizontalmente, perpendiculares al suelo. Existen tablas de referencia,
aunque en general podemos considerar que en el recién nacido la braza es unos 2,5 cm menor que la
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longitud, durante la infancia la diferencia suele ser de 1-2 cm, a los 10 - 12 afios la braza iguala a la
tallay después la supera, de modo que en los varones adultos la braza puede ser hasta 4 cm mayor que
la talla'y en las mujeres 1-2 cm.

- Segmentos de extremidades: este tipo de medicién sélo se realiza cuando se sospecha una displasia
esquelética, generalmente en la consulta del especialista. El interés radica en que en muchas displasias
esqueléticas la desproporcién es a expensas de unos determinados segmentos de los miembros (distal:
acromelia, medio: mesomelia, proximal: rizomelia). También puede ser Util para la deteccién de asimetrias.
Los miembros deben ser acordes al tamafio corporal, por lo que debe de valorarse en funcién de la talla
del paciente.

Existen otras medidas que pueden resultar Utiles en la aproximacion diagndstica de los pacientes con
rasgos dismérficos, como la distancia intermamilar, algunas caracteristicas faciales (oblicuidad de la
fisura palpebral, distancias intercantales e interpupilar o la longitud del philtrum entre otras) o de la mano.
No obstante, la utilidad de estas mediciones esta limitada a pacientes muy concretos y no se suelen
realizar de forma rutinaria.

Otro punto importante en este momento sera valorar la maduracién esquelética del nifio, realizando una
radiograffa de la mano y la mufieca (pie en menores de 2 afios) para establecer la edad ésea. La diferencia
entre la edad cronoldgica y la edad ésea de £1 afio se considera normal. En este punto realizaremos
una prediccién de la talla adulta, que nos ayudara a diferenciar entre aquellos pacientes con talla baja
que son pequefios para su propio potencial de crecimiento, de aquello que son pequefios pero acordes
a su talla familiar y los que presentan un retraso en su proceso de maduracién. El método mds sencillo
para la prediccién de la talla adulta es el método de Bayley-Pinneau, que se basa en la existencia de
una alta correlacién entre la edad ésea y el porcentaje de de la talla adulta alcanzado.

1.2.c. Pruebas complementarias

La realizacién de pruebas complementarias estaré determinada por las caracteristicas auxoldgicas, la
evolucién del crecimiento y los datos obtenidos en la historia clinica y la exploracién fisica. Si hemos
encontrado algin dato patoldgico orientaremos el estudio complementario o la derivacién al especialista,
si procede, en funcién de la patologia sospechada. Sin embargo, en la mayoria de los casos nos
encontraremos ante un paciente con una talla baja arménica o proporcionada sin otros datos de interés.
En este caso la valoracién aconsejable incluye la realizaciéon de: hemograma, funcién renal y hepatica,
iones, gasometria (menores de 3 afios), calcio, fésforo y fosfatasa alcaling, ferriting, albdmina, marcadores
de enfermedad celiaca, funcién tiroidea (TSH y T4L), IGF-1 e IGFBP-3 y sistemético de orina. En las
nifias con talla baja extrema se puede realizar ademas un cariotipo.

En el caso de que nuestro paciente presente una talla baja desproporcionada se valoraran los signos
de displasias 6seas o de raquitismo y se derivaran a la consulta del especialista.

1.3. Talla baja desproporcionada o hipocrecimiento disarmdnico

La mayoria de los casos de talla baja desproporcionada se trata de displasias esqueléticas u
osteocontrodisplasias. Se trata de anomalias primarias del hueso y del cartilago, de base genética y de
herencia variable, con una frecuencia de 1:4100 recién nacidos. Actualmente se diferencian mas de
300 tipos diferentes en funcién de sus caracteristicas clinicas, radiolégicas y la forma de herencia.
Habitualmente, la sospecha de una displasia 6sea suele ser precoz, ante una historia familiar sugestiva
(herencia dominante en muchos casos), talla baja extrema, proporciones corporales gravemente afectadas
y alteraciones en las extremidades. En algunos casos el diagndstico se realiza ya intradtero. Ante una
sospecha de displasia esquelética la actitud serd la derivacién al especialista. El estudio diagndstico
generalmente incluiré la realizacién de una serie ésea, que junto con los hallazgos clinicos y en ocasiones
las caracteristicas bioquimicas, guiaran hacia el diagnéstico y la realizacién del andlisis molecular
confirmatorio en los casos que se disponga. En la Tabla 2 se resumen algunas recomendaciones para
el andlisis radiolégico de los nifios con sospecha de displasia esquelética.
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Tabla 2. Recomendaciones para el andlisis radiografico de los nifios con hipocrecimiento disarménico

(tomado de Kant SG et al)
PARTE DEL ESQUELETO PUNTO DE INTERES
Créneo (PA y lateral) Foma, craneosinostosis, tamafio de la fontanela
Columna y costillas (AP y lateral) Curvatura de la columna (escoliosis, cifosis, lordosis)

Ancho del canal espinal (estrechamiento caudal de la
distancia interpeduncular o estenosis lumbar)
Forma y tamafio de las vértebras (aplanamiento)

Torax (AP) Anomalias de las costillas, escapula o clavicula
Pelvis (AP) Tamafio y forma de las palas iliacas. Patrén de osificacién
Huesos largos: una extremidad superiory ~ Medidas de la longitud de los huesos para clasifica entre
una extremidad inferior (AP) acotracmiento acromélico y rizomélico
Mano izquierda (PA) Edad 6sea, acortamiento de metacarpianos, oligodactilia,

polidactilia, sindactilia, deformidad de Madelung

*PA: posteroanterior, AP: anteroposterior

1.3.a. Haploinsuficiencia del gen SHOX

El gen SHOX (“Short stature homeobox containing gene”) codifica un factor de transcripcién involucrado
en el desarrollo esquelético, en concreto, en la regulacién de la proliferacién y la diferenciacién de los
condrocitos en la placa de crecimiento. Se localiza en la regiéon PAR1 (regién pseudoautosémica 1), en
el extremo distal de los cromosomas X e Y.

El espectro fenotipico de la deficiencia del gen SHOX es muy amplio, incluyendo desde una talla baja
extrema con mesomelia y deformidad de los miembros (displasia mesomélica de Langer), a una talla
baja desproporcionada con mesomelia (sindrome de Leri-Weill y sindrome de Turner) y hasta una talla
baja aislada sin otros signos clinicos evidentes y en ocasiones considerada como una talla baja idiopatica.

Las mutaciones o deleciones en homocigosis o heterocigosis compuesta (afectacion de los dos alelos)
son excepcionales y son las responsables de la forma grave de osteocondrodisplasia denominada
displasia mesomélica de Langer, que se caracteriza por un enanismo severo (talla de - 6 SDS), con
aplasia de cubito y peroné y otras malformaciones asociadas.

Las mutaciones o deleciones en heterocigosis (afectacién de un solo alelo) son las responsables de
cuadros mas leves, que van desde la discondrosteosis de Leri-Weill a los los casos de talla baja aislada
(se ha descrito que hasta el 1,5 - 12,5% de los pacientes etiquetados de talla baja idiopética pueden
presentar una haploinsuficiencia del gen SHOX). La disminucién de la talla es variable, aunque suele
ser de intensidad moderada y su instauracién, progresiva a lo largo del periodo de crecimiento. La talla
adulta media es de 145 cm en mujeres y 155 cm en varones. La mayoria de las ocasiones se trata de
un hipocrecimiento disarménico, con acortamiento de antebrazos y la parte inferior de las piernas. Es
tipico el cubito valgo y la deformidad de Madelung (acortamiento e incurvacién del radio con subluxacién
dorsal del extremo distal del cubito, triangularizacién de los huesos del carpo y fusién prematura de las
episifisis). Otros signos que puede presentar estos pacientes son acortamiento de metacarpianos y
metatarsianos, paladar ojival, desarrollo anormal de las orejas, micrognatia y cuello corto. No obstante,
el fenotipo clinico es un continuum entre formas graves de talla baja desproporcionada a formas muy
leves de talla baja o incluso normal. Ademas se caracteriza por expresividad clinica muy variable, de modo
que miembros de una misma familia, con la misma alteracién molecular, pueden presentar fenotipos de
diversa gravedad. En general, las manifestaciones clinicas son més marcadas en mujeres y después de
la pubertad, por lo que el fenotipo de los padres puede ser la clave diagndstica en estos casos,
especialmente en los nifios menores de 6 afios.

El diagnéstico del sindrome de Leri-Weill es fundamentalmente clinico y radiolégico y el andlisis del gen
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SHOX suele confirmarlo. En las formas més leves el diagnéstico clinico y radiolédgico es méas complicado,
especialmente mientras més pequefio sea el nifio, por lo que se ha propuesto un sistema de puntuacion
para seleccionar aquellos pacientes con talla baja sin signos claros de sindrome de Leri-Weil en los que
se debe sospechar una haploinsuficiencia del gen SHOX y realizar el estudio molecular (sistema de
puntuacién de Rappold, Tabla 3). También debe plantearse el diagnéstico en los casos de talla baja
moderada con antecedente de talla muy baja en alguno de los progenitores o ante la presencia de signos
propios de deficiencia del gen SHOX en alguno de los padres o hermanos. Los pacientes con
haploinsuficiencia del gen SHOX son candidatos a tratamiento con hormona de crecimiento.

Un caso de haploinsuficiencia del gen SHOX que merece especial atencién es el sindrome de Turner,
en el que una talla baja puede ser la tnica manifestacién clinica durante la infancia, motivo por el cual
estd indicada la realizacién de cariotipo en las nifias con talla baja.

Tabla 3. Sistema de puntuacién de Rappold

CARACTERISTICA CRITERIO PUNTOS
Braza / Talla <96,5% 2
Talla sentado / Talla bipedestacion > 55,5% 2
IMC > Percentil 50 4
Cubito valgo Si 2
Acortamiento de antebrazo Si 5)
Arqueamiento de antebrazo Si 3
Apariencia hipertrofia muscular Si 3
Dislocacion del cubito (codo) Si 5
Total 24

1.3.b. Hipocondroplasia

Se trata de una osteocondrodisplasia de herencia autosémica dominante, caracterizada por una talla
baja desproporcionada con acortamiento rizomélico de las extremidades. Aunque muchas de sus
caracteristicas se asemejan a las de la acondroplasia y en ambas esta implicado el mismo gen (FGFR3),
la hipocondroplasia se caracteriza por un fenotipo més leve que la acondroplasia y no presenta el aspecto
facial caracteristico de ésta.

La hipocondroplasia no suele detectarse en el periodo neonatal, si no que se suele descubrir a lo largo
de la infancia, cuando se manifiesta una talla baja desproporcionada con miembros cortos por afectacién
de los segmentos proximales (rizomélicos). Es frecuente que presenten incurvamiento de las piernas y
genu varum, aunque a menudo mejora espontaneamente. Los hallazgos radioldgicos tipicos de la
hipocondroplasia incluyen una reduccion moderada de las distancias interpediculares a nivel lumbar, un
acortamiento de los huesos tubulares con un ensanchamiento distal de la fibula y un cuello femoral corto
y ancho. La talla adulta se sitda en 132 - 150 cm.

La hipocondroplasia, a diferencia de la acondroplasia, es un trastorno genéticamente heterogéneo, y
en ocasiones no llega a encontrarse el defecto genético (se piensa que puede haber otros genes
implicados diferentes al FGFR3). La mutacién mas frecuentemente encontrada es la N640K (mas de
la mitad de los casos), suele asociarse a una mayor gravedad clinica respecto a los individuos con otras
mutaciones del mismo gen o a aquellos en los que no se encuentra ninguna mutacién. La variabilidad
en la expresién fenotipica, incluso entre pacientes de una misma familia, asi como la dificultad diagndstica
en base a los hallazgos clinicos y radioldgicos, la han convertido en una causa infradiagnosticada de talla
baja e interpretada en ocasiones como una talla baja familiar.
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PUBARQUIA.
RETRASO DE LA PUBERTAD

PUBARQUIA PREMATURA

Se denomina pubarquia prematura a la aparicién de vello terminal (vello grueso y rizado) en el pubis
antes de los 8 afios en las nifias y de los 9 afios en los nifios, que no se acompafa de telarquia en las
nifias o de aumento del tamafo testicular en los varones. Puede acompanarse de la aparicién de vello
axilar, cambios en el olor corporal (olor apocrino), acné y aceleracion de la velocidad de crecimiento.

ADRENARQUIA NORMAL.

La zona reticular de la corteza suprarrenal es responsable de la produccién de los andrégenos
suprarrenales, fundamentalmente la dehidroepidandrosterona sulfato (DHEAS) y la androstendiona (i4),
compuestos con débil actividad androgénica si los comparamos con la testosterona y la dihidrotestosterona.
La activacién de esta zona reticular precede en un promedio de dos afios a la activacién del eje
hipotdlamo-hipéfiso-gonadal, pero en la mayoria de los nifios no hay manifestaciones clinicas que pongan
en evidencia esta activacién. El mecanismo por el que se pone en marcha la adrenarquia no es del todo
conocido; estudios recientes sugieren que un aumento de las concentraciones de cortisol intraadrenal
producirfa una inhibicién de la actividad 3 -HSD y un aumento de los niveles de DHEA iniciando la
adrenarquia. Aunque tradicionalmente se consider¢ la adrenarquia prematura una variante de la normalidad,
varios estudios apoyan una asociacién entre adrenarquia prematura y el antecedente de bajo peso para
edad de gestacional, asi como con la obesidad.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL
La causa mds frecuente de pubarquia prematura es, de largo, la adrenarquia prematura aislada. Aunque
este es un proceso benigno, se trata de un diagndstico de exclusién (Tabla 1).

HISTORIA CLINICA

Debe preguntarse por la existencia de antecedentes familiares de adrenarquia prematura, virilizacion,
sindrome de ovarios poliquisticos, pubertad precoz o diabetes mellitus tipo 2. Debe investigarse si hay
antecedentes de bajo peso para edad de gestacion, la posible exposicién a andrégenos (farmacos por
via sistémica o tépica, posibles disruptores endocrinos). Es importante registrar la edad de inicio de los
sintomas, asi como la rapidez de la progresién de los mismos, comprobar la gréfica de crecimiento del
nifio, preguntar si ha habido cambios en el caracter del nifio o cambios en el olor corporal.

EXPLORACION FiSICA

Debemos anotar la talla, peso y el indice de masa corporal del nifio. Valorar su desarrollo puberal (estadio
de Tanner) y medir el volumen testicular con un orquidémetro de Prader en los nifios; un volumen
testicular de 4 mililitros o mayor en los nifios y la presencia de botén mamario en las nifias sugieren
que se trata de una pubertad precoz central. Buscar signos de virilizacién (hirsutismo, hipertrofia de
clitoris) en las nifias o un pene compatible con un estadio de Tanner mayor de 2 en los varones, hallazgos
que nos obligaran a descartar la posibilidad de un tumor virilizante. Registrar la tensién arterial (puede
estar elevada en casos de hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) o tumores productores de andrégenos).
Valorar también la presencia de acné, acantosis nigricans o aumento de la musculatura. Palpacion
abdominal en busca de masas.
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ESTUDIOS COMPLEMENTARIOS
Edad ésea. Es recomendable su realizacién en todos los casos. Si es acorde con su edad cronoldgica
y el nifio no presenta signos de virilizacién ni una rapida progresion de los sintomas, se podria establecer
el diagndstico de presuncién de adrenarquia prematura aislada y realizar su seguimiento periédico,
especialmente cuando la pubarquia se produce a una edad préxima a la normal.
En los casos que presenten signos de virilizacidn, progresion répida, aceleracién de la edad ésea superior
a 1-2 afios o hipertensién arterial, es necesario ampliar el estudio mediante la determinacién de niveles
de andrégenos (DHEA-S, 14, testosterona) y metabolitos suprarrenales (17-OH-progesterona). Aunque
algunos autores sugieren la realizacién de un test de ACTH para descartar formas no cldsicas de HSC,
otros sugieren reservar esta prueba para casos en nifios pequefios (menores de 6 afios), con aceleracion
marcada de su edad 6sea, signos de virilizacién o niveles basales de 17-OH-progesterona superiores
a 2 ng/ml. Otras pruebas incluyen la determinacién de niveles basales de LH y, en varones, niveles de
-hCG.
En la adrenarquia prematura aislada es habitual hallar unos niveles ligeramente elevados de DHEA-S
(correspondientes a los normales en un estadio 2 de Tanner); niveles muy elevados de DHEA-S, i4 o
testosterona sugieren una etiologia tumoral y obligan a realizar estudios de imagen para descartarla.
La coexistencia de otros signos de pubertad central (botén mamario en las nifias o un volumen testicular
igual o superior a 4 ml en los nifios) o unos valores de LH basal elevados obligan a descartar una
pubertad precoz central mediante la realizacién de un test de GnRH.

MANEJO

Una vez se establece el diagndstico de adrenarquia prematura aislada, se recomienda su seguimiento
periédico en la consulta. Una primera visita a los 3 meses nos servird para valorar la rapidez de la
progresién de los sintomas. Si la progresion es lenta, las visitas se pueden espaciar cada 6-12 meses.
Es importante insistir en que la nifia siga un estilo de vida saludable, con una dieta sana, baja en calorias
y con un indice glucémico bajo, y en la préactica de ejercicio fisico para evitar el desarrollo de obesidad
que aumentaria el riesgo de la presentacién futura de un sindrome de ovarios poliquisticos o de un
sindrome metabdlico.

RETRASO DE LA PUBERTAD

Se entiende por retraso puberal la ausencia de signos de pubertad a una edad superior a 2 desviaciones
estandar respecto a la media, esto es alos 14 afios en el varén y a las 13 afios en la mujer. El signo
clinico del comienzo de la pubertad es la telarquia (aparicién del botén mamario) en la mujer y el momento
en que el volumen testicular alcanza los 4 ml en el varén. La presencia de vello pubico no se considera
en la definicién porque la pubarquia puede ser secundaria a la maduracién de las gldndulas suprarrenales
(adrenarquia) sin que se produzca una activacion del eje hipotdlamo-hip&fisis-gonadal (HHG). Hablamos
de pubertad detenida cuando no existe progresién de los caracteres sexuales durante dos afios, o
cuando transcurren mas de cinco afios entre el inicio de la pubertad y el desarrollo puberal completo
en el varén o la menarquia en la mujer.

CLASIFICACION Y ETIOLOGIA

Existen tres formas de retraso puberal. La mas frecuente es el retraso constitucional del crecimiento
y la pubertad (RCCP); se trata de una variante de la normalidad en la que se produce un retraso temporal
en la maduracién del eje HHG; sin embargo, se trata de un diagnéstico de exclusién, tras descartar
otras patologias o cuando, tras un periodo de observacién, comprobamos que el adolescente finalmente
alcanza un desarrollo puberal completo. En la segunda, el hipogonadismo hipogonadotropo, es debida
a una secrecién deficiente de gonadotropinas. La tercera forma es debida a una insuficiencia gonadal
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primaria, por lo que las concentraciones plasmaticas de gonadotropinas estaran elevadas, de ahf que
se la conozca como hipogonadismo hipergonadotropo (Tabla 2).

EVALUACION: HISTORIA CLINICA Y EXPLORACION FiSICA

Cuando un nifio no presenta un volumen testicular de 4 ml a los 14 afios o una nifia no presenta botén
mamario a los 13 afios debe ser evaluado. También deben estudiarse los casos en los que, cinco afios
después de comenzar la pubertad, el varén no ha alcanzado un estadio 5 de Tanner o la nifia no ha
presentado la menarquia.

La evaluacién comienza con una historia clinica completa en la que deben recogerse la existencia de
antecedentes familiares de retraso puberal, infertilidad o anosmia, los hébitos de ejercicio y alimentacién
del nifio, patologias crénicas, medicacién o sintomas asociados, especialmente retraso escolar o sintomas
sugestivos de patologia intracraneal.

Debe realizarse una exploracién fisica meticulosa. Deben registrarse su talla y peso, asi como sus
proporciones corporales y su desarrollo puberal incluida la medicién del volumen testicular y su consistencia
en los nifios. Deben buscarse rasgos dismérficos sugestivos de sindrome de Turner o Klinefelter o la
presencia de micropene y debe evaluarse el sentido del olfato.

ESTUDIOS COMPLEMENTARIOS

La realizacién de una edad dsea nos aportard informacién importante. Un retraso de 1-2 afios en la
maduracién ésea en un nifio con talla baja para su edad cronoldgica pero normal para su edad ésea y
con una curva de crecimiento paralela al percentil 3, es muy sugestivo de que estemos ante un caso
de RCCP; en este caso, se podria realizar un seguimiento de la evolucién del nifio sin otros estudios
adicionales.

Si el nifio presenta un peso bajo para su estatura y, por supuesto, si existen sintomas o signos sugestivos
de patologia sistémica, estarfa indicada la realizacién de un estudio general que incluye hemograma,
pruebas de funcién hepética y renal y descartar enfermedad celiaca.

En el resto de los demds casos, la prueba inicial consistird en la determinacién de LH, FSH basales y
niveles de testosterona o estradiol. Si las gonadotropinas estan elevadas y los niveles de
testosterona/estradiol bajos, estamos ante un caso de hipogonadismo hipergonadotropo y estaria
indicada la realizacién de un cariotipo. Si las gonadotropinas estan en niveles prepuberales podemos
encontrarnos ante un hipogonadismo hipogonadotropo o un RCCP; alin hoy, el diagnéstico diferencial
entre ambos cuadros es dificil y el “patrén oro” para diferenciarlos sigue siendo la presencia de desarrollo
puberal a los 16-18 afios. Sin embargo, algunos datos de laboratorio son dtiles para el diagnéstico
diferencial. Asf, valores basales de LH superiores a 0.2 U/L y valores de testosterona en nifios superiores
a 20 ng/ml o de estradiol en nifias superiores a 40 pg/ml son muy sugestivos de que la pubertad esta
ya en marcha. Valores de inhibina B superiores a 35 pg/ml y una respuesta puberal (superior a 5 U/L)
de la LH al estimulo con GnRH son también tranquilizadores y apoyan el diagnéstico de RCCP. Sin
embargo, unos valores prepuberales pueden verse tanto en nifios con RCCP como en nifios con
hipogonadismo hipogonadotropo.

En los casos en que se tiene una elevada sospecha de hipogonadismo hipogonadotropo esta indicada
la realizacién de una resonancia magnética cerebral. Estarfa indicada siempre que existan otros datos
sugestivos de patologia intracraneal; en caso contrario, algunos autores recomiendan postponerla hasta
los 15 afos, edad en la que la mayorfa de los pacientes con RCCP ya presentaran signos de desarrollo
puberal.

TRATAMIENTO

Los nifios con RCCP en los que este retraso esté afectando a su bienestar psicolégico y social, pueden
beneficiarse de una tanda de tratamiento con testosterona a dosis bajas (50 mg cada 4 semanas), pero
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nunca antes de una edad cronoldgica de 13-14 afios y una edad ésea de al menos 12 afos. No existen
datos en nifias pero es de esperar que el tratamiento con estradiol a dosis bajas obtendria unos resultados
similares a los de la testosterona en los varones. El tratamiento del hipogonadismo hipogonadotropo
excede los objetivos de este trabajo.

Tabla 1. Diagnéstico diferencial de la pubarquia prematura

Otros hallazgos en la Velocidad de Edad Andrégenes | LH
exploracidn fisica crecimiento dsea
Adrenarquia | No Normal, Normal, Normal, Prepuberal
prematura ligero t ligero 1 ligero 1
PPC Botdn mamario en nifias, 1t T Normal, Normal,
volumen testicular =2 4ml en ligero 1 ligero t
nifios
HSC-no Puede haber ligero aumento t 1t 11 Prepuberal
clasica del tamafio del pene o
hipertrofia de clitoris
Tumor Aumento de tamafio del pene 1 ™ ™1 Prepuberal
virilizante con testiculos prepuberales,
virilizacién marcada
rapidamente progresiva
Exposicion a | Variable 1 t Variable Prepuberal
andrégenos
exogenos

HSC: hiperplasia suprarrenal congénita. PPC: pubertad precoz central.

Tabla 2. Clasificacion de las causas de retraso puberal

1. RETRASO CONSTITUCIONAL DE CRECIMIENTO Y PUBERTAD

2. HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPO

CONGENITO

Déficit aislado de gonadotropinas

Con anosmia/hiposmia: sindrome de Kallmann

Sin anosmia: hipogonadismo hipogonadotropo idiopatico

Déficit aislado de LH (gen BLH) o de FSH (gen BFSH), déficit de leptina

Déficit de gonadotropinas asociado a otros déficits de hormonas hipofisarias
Panhipopituitarismo (gen PROP1, gen HESX1, etc.)

Defectos del desarrollo del sistema nervioso central (agenesia del cuerpo calloso, displasia septo-6ptica,
etc)

Asociado a sindromes polimalformativos (Prader-Willi, Lawrence-Moon-Biedl,etc.)
ADQUIRIDO

Organico (tumores, radioterapia, cirugia, lesiones inflamatorias, traumatismos)

Funcional (enfermedad crénica, desnutricion, trastornos del comportamiento alimentario, etc.)
3. HIPOGONADISMO HIPERGONADOTROPO

CONGENITO

Cromosomopatias (sindrome de Turner, sindrome de Klinefelter)

Disgenesia gonadal, sindrome de insensibilidad a andrégenos, defectos en la sintesis de andrégenos o
estrégenos, efc.

ADQUIRIDO (castracién quirdrgica o traumatica, quimioterapia, procesos inflamatorios, etc.)
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SINDROME METABOLICO EN
LA INFANCIA

Isolina Riafio Galan y Cristina Rodriguez Dehli. Servicio de Pediatria. Hospital San Agustin (Avilés)

Introduccién

Se denomina sindrome metabdlico (SM) a un conjunto de alteraciones metabdlicas que incluyen
insulinorresistencia (IR), hipertension arterial (HTA), dislipemia y obesidad central. EI SM constituye un
factor de riesgo importante para el desarrollo de enfermedad cardiovascular (ECV) arteriosclerética y
diabetes mellitus tipo 2 (DM2).

Descrito por Reaven en 1988, postuld que la IR y la hiperinsulinemia secundaria condicionan el desarrollo
de la hiperglucemia y la hipertrigliceridemia con colesterol ligado a lipoproteinas de alta densidad (c-
HDL) bajo e HTA. Dichas alteraciones explicarian el riesgo mayor de ECV y DM2.

Obesidad

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) ha calificado a la obesidad de epidemia mundial del siglo
XXI. La obesidad es un exceso de grasa corporal. Definir la obesidad en el nifio y adolescente resulta
complicado. No existe ningin método de medida de la grasa corporal que sea facil de realizar, preciso,
reproducible, y que se correlacione con la morbilidad presente y futura. EI IMC (peso en kg/talla2 en
metros) es la medida de adiposidad preferida desde un punto de vista clinico préctico y de salud publica,
tanto en adultos como en nifios. Se aceptan los percentiles 85 y 95 para edad y sexo, como puntos de
corte para definir el sobrepeso y la obesidad, respectivamente . Se trata de limites estadisticos arbitrarios
y variables segun las poblaciones. Cole et al, siguiendo las recomendaciones de la International Obesity
Task Force (IOTF) establecieron los percentiles correspondientes a un IMC de 25 y 30 a los 18 afios
de edad para definir sobrepeso y obesidad por debajo de esa edad.

Por tanto, la prevalencia difiere segun los criterios utilizados. Asi, en Espafia, el estudio ALADINO
tomando como referencia los estdndares de la OMS, encontré un 26,2% de nifios (25,7% de nifias y
26,7% de nifios) con sobrepeso y 18,3% de obesos (15,5% de nifias y 20,9% de nifios). Siguiendo
el criterio de IOFT, 24,2% tendrfan sobrepeso y 11,0% obesidad mientras que segun las gréficas de
la Fundacién Orbegozo se registran un 14,0% con sobrepeso y un 16,8% con obesidad, por lo que el
exceso de peso (sobrepeso+obesidad) oscila entre 30,8% y 44,56% segun el criterio empleado.

En Asturias, Dominguez et al tomando como referencia los estandares de la OMS en un estudio
descriptivo transversal de todos los menores de 15 afios nacidos entre 1995 y 2012 (89 989 registros)
encontré una prevalencia alta de exceso de peso, con distribucién muy heterogénea entre areas sanitarias
y zonas bésicas de salud. La prevalencia de sobrepeso es del 22,5% y la obesidad del 10,8% (12,4%
en nifos vs 9,4 % en nifias). Por edades, la tasa de exceso de peso fue mayor en los nifios de entre
10y 14 afios (41,9%).

Tanto en nifios como en adultos, la obesidad que mas se relaciona con complicaciones metabdlicas es
la central o abdominal, resultado del depésito de grasa intraabdominal perivisceral. La simple medida

de la circunferencia de la cintura es el mejor indicador de grasa visceral abdominal. En nifios su incremento
esté relacionado con elevacién de la TA, colesterol total, colesterol de las lipoproteinas de baja densidad
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(c-LDL), triglicéridos e insulina asi como con descenso del c-HDL. Por ello resulta dtil para identificar
nifios y adolescentes obesos con riesgo de presentar complicaciones metabdlicas .

El incremento mundial de la obesidad y el sobrepeso en las Ultimas décadas no se explica solo por los
cambios del estilo de vida, por lo que empieza a considerarse el papel de los contaminantes ambientales.
La hipétesis de los obeségenos ambientales propone que un subgrupo de disruptores endocrinos facilite
el desarrollo de obesidad. Los obeségenos, presentes en el medio ambiente y/o en los alimentos,
regulan la acumulacién de lipidos y la adipogénesis de forma inapropiada. Es probable que la exposicién
prenatal a obeségenos sea un contribuyente subestimado en la epidemia de la obesidad. Estudios in
vitro indican que los ftalatos promueven la obesidad por varios mecanismos que incluyen activacién de
los PPAR_ (Receptor activado por proliferadores de peroxisomas gamma), efectos antitiroideos y
modulacién epigenética, siendo el periodo fetal una ventana critica para la exposicién . Estn presentes
sobre todo en plésticos (el conocido PVC) y materiales sintéticos (suelos, guantes, juguetes, recubrimiento
paredes, interior coches, embalaje alimentos entre otros). Las fuentes de exposicién pueden ser por
inhalacién, contacto dérmico o ingestién de comida. PPAR_ es el principal regulador de la adipogénesis
y clave en casi todos los aspectos de la biologfa del adipocito. Ademas juega un papel importante en
el cerebro controlando el apetito y el metabolismo en respuesta a una dieta rica en grasa. Por ello, la
activacién de PPAR_ por los disruptores endocrinos supone un riesgo potencial de padecer obesidad.
Por otra parte el Bisfenol A presente en productos sintéticos, plésticos, equipos médicos y material
odontolégico, suprime la liberacién de adiponectina, lo cual produciria IR y SM.

Insulinorresistencia

La IR se caracteriza por una respuesta defectuosa o anormal a la accién de la insulina (endégena y
exdgena) en los diversos tejidos periféricos.

Existen diversos métodos para evaluar la sensibilidad periférica a la insulina siendo universalmente
aceptado que el “clamp” euglucémico-hiperinsulinémico es la técnica mas valida, pero es compleja y
costosa no siendo Util para estudios poblacionales ni en la practica clinica.

El grado de IR se mide en funcién de la respuesta a una prueba oral de sobrecarga de glucosa, de
modo que estimula la liberacién de insulina desde el pancreas y favorece la entrada de glucosa en las
células periféricas. Mientras los individuos insulino-sensibles tienen una secrecién normal de insulina
y un aclaramiento rapido de la glucosa en sangre, los insulino-resistentes tienen cierto grado de
hiperinsulinemia que fuerza a la glucosa a entrar en las células. La insulinemia en ayunas también ha
sido utilizada como criterio de IR, a mayor nivel mayor resistencia. El inconveniente es su variabilidad y
que en la pubertad se encuentra muy elevada.

El indice HOMA permite realizar estimaciones de resistencia insulinica mediante la relacién entre glucosa
e insulina en ayunas (insulina [U/ml] _ glucemia [mmol/L]/22,5). Estudios realizados en poblacién de

nifios sanos espafioles establecen los puntos de referencia para valorar el riesgo cardiovascular .

La ADA (2014) ha establecido los siguientes criterios para realizar pruebas diagnésticas para diabetes
en menores de 18 afios:

- Aquellos con sobrepeso u obesidad (IMC > Percentil 85 para edad y sexo, Peso para la talla > Percentil
85 0 peso > 120% del ideal para la talla) y con dos 6 més de los siguientes factores de riesgo adicionales:
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Historia familiar de DM2 en parientes de primer o segundo grado.

Etnia de alto riesgo: afro-americanos, latinos..

Signos de IR o condiciones asociadas a IR (acantosis nigricans, hipertensién, dislipidemia, sindrome
de ovario poliquistico o antecedente de pequefio para edad gestacional)
- Historia materna de diabetes gestacional o de alteracién de tolerancia a la glucosa durante la gestacion.
La edad de inicio para el cribado serd 10 afios o al inicio de la pubertad, si la pubertad comienza antes.

Sindrome metabdlico en la infancia

No existen criterios claramente definidos para el diagndstico de SM en la edad pedidtrica. Dado que
cada uno de los factores involucrados tiene una tendencia (tracking) para mantenerse a lo largo de la
infancia y adolescencia hasta llegar a la edad adulta , se ha propuesto extrapolar los criterios de adultos
a los valores pediatricos para cada edad y sexo.

Las principales propuestas tienen en comun que exigen tres de los 5 criterios, al igual que hacia el
National Cholesterol Education Program (NCEP) con la definicién del ATPIII (Adult Treatment Panel
Il para adultos. Cook et al. aplican unos criterios mas restrictivos tanto lipidicos como de perimetro
abdominal. De Ferranti et al. proponen valorar como criterios de obesidad central (definida como
perimetro abdominal >percentil 75 para la edad y el sexo [NHANES Ill]), TG elevados ( 100 mg/dL),
c-HDL reducido (<50 mg/dL, excepto en adolescentes de 15-19 afios, en los que el punto de corte
es de 45 mg/dL), TA superior al percentil 90 para la edad, el sexo y la talla, y glucemia basal 110
mg/dL. Weiss propone una definicién mas simple del SM en nifios al aceptar el valor de z-IMC como
equivalente al del perfmetro abdominal o el indice HOMA, en vez de la glucemia elevada.

Finalmente, la International Diabetes Federation (IDF) en 2007 propone una nueva definicién de SM
para nifios y adolescentes segun grupos de edad: 6-10, 10-16 y >16 afos. Sefiala que el SM no debe
diagnosticarse en menores de 10 afios, pero en aquellos nifios que presenten obesidad abdominal se
insistird en la reduccién de peso. En mayores de 10 afios, se puede diagnosticar SM con la obesidad
abdominal y la presencia de dos o més caracteristicas clinicas: TG elevados ( 150 mg/dL), c-HDL
reducido (<40 mg/dL en varones y <60 mg/dL en mujeres), HTA (TA sistélica 130 o diastédlica 85
mmHg) y glucemia basal 100 mg/dL (se recomienda realizar el test de tolerancia oral de glucosa) o
diagnéstico previo de DM2. En los mayores de 16 afios pueden utilizarse los criterios de adulto de la
IDF.

Tapia et al. han publicado una propuesta de SM ajustando los puntos de corte para cada uno de los
pardmetros diagndsticos a las tablas de referencia espafiolas. Asf, el perimetro de la cintura se refiere
a las tablas de la AEP-SENC-SEEDO, y los percentiles de TA a los valores establecidos por el estudio
RICARDIN , . Sin embargo, tampoco en estos valores hay un consenso generalizado. Por otra parte, el
Comité de Nutricién de la AEP propone referir las cifras de TA a los valores de percentiles por edad,
sexo y talla del Programa Nacional de Hipertensién Arterial americano . En la tabla 1 se muestra los
criterios enumerados anteriormente y la prevalencia que varfa en funcién del criterio diagnéstico empleado.

En resumen, la prevalencia del SM es dificil de estimar al no existir una definicién undnimemente
aceptada y aplicada por la comunidad cientifica. No obstante, independientemente de la definicién
utilizada, su prevalencia es elevada en pacientes pediatricos con obesidad o sobrepeso, situandose
alrededor del 30-35 %. La tendencia a mantenerse desde la infancia a la edad adulta sugiere la
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importancia de un diagnéstico precoz para realizar intervenciones tempranas que modifiquen su evolucién,
evitando la aparicién de ECV o de DM2 en adultos jévenes.

Tratamiento

En la infancia, lo mejor es prevenir la aparicién de los diferentes componentes del SM, evitando la
obesidad. Para ello, es necesario promover habitos de vida saludable en todos pero en especial en las
poblaciones de riesgo como son: nifios procedentes de familias con riesgo cardiovascular, los recién
nacidos pequefios para su edad gestacional o los hijos de madre con diabetes gestacional. El objetivo
principal es reducir la obesidad, mediante una dieta normocaldrica y rica en fibra y aumentar la actividad
fisica. La modificacién de habitos debe permitir perder peso, mejorar la composicién corporal y modificar
positivamente muchos de los componentes del SM. La combinacién de dieta y actividad fisica es la que
aporta mayores beneficios en los nifios y adolescentes obesos con SM. Serd preciso iniciar tratamiento
especifico para los diversos componentes de SM cuando esté indicado. Farmacos como la metformina
y la tiaglizolonas han demostrado mejorar la sensibilidad a la insulina, la tolerancia a la glucosa y los
factores de riesgo cardiovascular, tanto en diabéticos tipo 2 como en sujetos obesos no diabéticos pero
con IR. También cabe resaltar el uso cada vez més extenso de las estatinas para el tratamiento de las
dislipemias en nifios, con buena efectividad y sin efectos adversos resefiables .

¢Qué hacer ante sospecha del sindrome metabdlico en el nifio obeso?
En atencién primaria es importante hacer una evaluacién y un seguimiento de los factores de riesgo
implicados en el SM, para lo que es importante tener en cuenta los siguientes aspectos:

1) Realizar una buena anamnesis que recoja antecedentes familiares acerca del IMC de los padres y
hermanos, habitos dietéticos familiares, historia familiar de DM2, HTA, dislipemia, ECV, obesidad central.

2) Recoger los antecedentes personales de somatometria al nacer: peso/longitud; edad gestacional,
antecedente de diabetes gestacional o alteracidn de tolerancia a la glucosa durante la gestacién;
alimentacion (lactancia materna o no), desarrollo psicomotor; edad de inicio y patrén evolutivo de la
ganancia ponderal; patologias asociadas; influencia de la obesidad en el comportamiento del nifio;
hébitos de suefio; alteraciones del ciclo menstrual en las chicas, acné, hirsutismo

3) Encuesta nutricional (2-3 dias): estructuracién de las comidas (tiempo, TV); distribucién de las
comidas a lo largo del dfa; presencia o no de ingesta compulsiva; nimero de comidas y bebidas fuera
de las principales comidas

4) Actividad fisica y sedentaria (TV, videojuegos, internet)

5) Exploracién fisica general con particular atencién a: aspecto y actitud general: distribucién del tejido
adiposo (fenotipo); coloracién de piel y mucosas: acantosis nigricans; hepatomegalia (esteatohepatitis
no alcohdlica); estadio puberal (ginecomastia o adipomastia); alteraciones ortopédicas compensatorias:
genu valgo, alteraciones de la marcha

6) Antropometria: peso y talla para determinar el IMC (DE), perimetro cintura utilizando tablas de
referencia validadas

7) Tension arterial (percentiles sexo/edad/talla)

8) Exémenes complementarios de primer nivel: Bioquimica general; lipidograma; glucemia / insulina
en ayunas; transaminasas.
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9) Otros estudios (AP/Especializada): SOG (si cumple criterios ADA 2014); HbA1c (prediabetes 5,7-
6,4%, diabetes > 6,5%).

10) Recomendar evitar calentar alimentos en recipientes de plasticos, reutilizar botellas de plastico y
la aplicacién de productos que contengan parabenes o ftalatos.

Conclusiones

Actualmente no existen criterios claramente definidos de SM en la edad pediétrica. Los criterios de IDF
para nifios y adolescentes son los mas utilizados, por su facil manejo; la medida de la cintura es el
principal componente. Se necesita una definicion internacional para poder comparar los resultados de
los diferentes estudios, y, hasta que no ocurra, no se debe diagnosticar por debajo de los 10 afios.

La obesidad en si misma no es un criterio suficiente para pronosticar un SM. Lo es mas la distribucién
de la grasa. Asi, la distribucién visceral de la grasa es el factor que més se asocia al SM en la infancia
y ala ECV en el adulto . La grasa visceral es uno de los principales factores de riesgo de IR, el cual
parece ser el vinculo comdn y el factor promotor de la cascada de disturbios metabdlicos, modulados
por factores genéticos y ambientales.

Una vez diagnosticado el SM, hay que tratar cada uno de sus componentes por separado (la HTA, la
intolerancia glucidica o las alteraciones lipidicas), sin olvidar que la base terapéutica principal es lograr
una pérdida de peso.

Los nifios obesos tienen una mayor prevalencia de SM por lo tanto la prevencién y tratamiento de la
obesidad es un reto fundamental. Debemos fomentar estilos de vida saludables desde la infancia:
alimentacién variada y equilibrada y actividad fisica regular. Los tratamientos farmacolégicos disponibles
deben restringirse para algunos pacientes con unas caracteristicas clinicas muy precisas.

Tabla 1. Criterios diagndsticos del sindrome metabdlico en nifios y adolescentes y prevalencia segtin
dichos criterios

Cook et alt® De Ferranti Weiss et al'’ IDF 200718 Tapia et al'?
(2003) et al'é (2004) (2004) 10-16 afios (2007)
Perimetro >P90 >P75 z-IMC >2 Gréaficas segln >Pg0
cintura (NHANES 1l (NHANES 1ll) edad sexo y (AEP-SENC-
| | | _ etnia __ SEEDO-02)
Triglicéridos >110 >100 >100 >150 >P90
(mg/dL) (NHANES IIl)
c-HDL <40 <50 <50 <40 en varones <40
(mg/dL) <50 en mujeres
Tension arterial >P90 =P90 >P 90 TA sistolica >P90
(NHBPEP) (NHBPEP) (NHBPEP) >1300 (Estudio
diastdlica >85 RICARDIN-95)
mmHg
Glucemia >110 >110 Tolerancia (ADA) >100 >100 0 HOMA-R
(mg/dL) HOMA-R >3.8
Prevalencia 28,7% de 33% de obesos  38,7% de obesos - 18,6-34% de
obesos obesos

AEP-SENC-SEEDO: Asociacién Esparola de Pediatria-Sociedad Espariola de Nutricion comunitaria-Sociedad Espanola para
el Estudio de la Obesidad; NHANES: National Health and Nutrition Examination Survey; NHBPEP: National High Blood Pressure
Education Program Working Group on High Blood Pressure in Children and Adolescents.c-HDL: colesterol HDL; P: percentil.
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TIPOS DE DIABETES

CONCEPTO

Ademds de la Diabetes tipo 1 (por déficit de insulina y consecuentemente
insulinodependiente, de origen autoinmune y de comienzo a menudo infanto-
juvenil), y de la Diabetes tipo 2 (de comienzo en el Adulto, por
insulinoresistencia y a menudo asociado a obesidad), ambas Poligénicas

EXISTEN OTRA DIABETES por alteraciones MONOGENICAS

El Avance de la Genética nos permite detectar estas diabetes
El aumento de la obesidad se asocia con insulinoresistencia que acaban en diabetes

PREVALENCIA DE DIABETES
CONCEPTO

El 25% de la Poblacién espafiola tiene alteraciones en el metabolismo de los
Hidratos de carbono.
De ellos el 13,5% tienen diabetes
De ellos el 50% es CONOCIDA Y el 50% es DESCONOCIDA

Aproximadamente:
El 10% es Diabetes tipo 1

El 80% es Diabetes tipo 2
(10%??) es Diabetes Monogénica
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INCIDENCIA DE DIABETES TIPO 1 en <de 15 ANOS

CONCEPTO
| S |

La Incidencia de Diabetes tipo 1 en Menores de 15 afios en Espaiia es
MEDIA/ALTA con respecto a otros paises desarrollados

Varia entre lo 11 y 25 casos por 100.000 hab menores de 15 aiios

(Hay variabilidad entre las regiones)

¢la incidencia es ESTABLE 0 AUMENTA a lo largo del tiempo?

(Algunos estudios muestran un aumento a lo largo de los afios, otros no muestran ese aumento)
El pico de mayor incidencia es entre los 10-15 arios es

No diferencias por género en < de 15 afios
En > de 15 afios es > la incidencia en varones

ETIOPATOGENIA de Diabetes tipo 1
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HLA y Riesgo Genético a Diabetes tipo 1
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ETIOPATOGENIA de la DIABETES TIPO 1

La DTABETES TIPO 1 es una enfermedad:

|

GENETICA = HLA
Riesgo= HLA DR4 y DR3, Proteccion = HLA DR2
+

Asociada a Mecanismos AMBIENTALES

Desconocidos (Virus, Nutricién, téxicos, ..)

l

RESPUESTA AUTOINMUNE con AUTOANTICUERPOS

Historia Natural de la Diabetes tipo 1

La diabetes no comienza cuando el paciente necesita insulina.
Puede detectarse antes de que se necesite insulina (antes se llamaba Prediabetes)
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AMBIENTE
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HISTORIA NATURAL de la DIABETES TIPO 1
CONCEPTO

El inicio de la Diabetes (DEBUT), es el FINAL de un mds o menos largo periodo de
destruccion silenciosa de la célula productora de Insulina

Ese periodo previo - PREDIABETES, serd clave en la PREVENCION de la DIABETES
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Diabetes Monogénica

Comienzo Neonatal I
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40%

Mo Necesidad de Insulina inicial
Mo Cetonuria y Péptido C presente
No obesidad

Mo Complicaciones macrovasculares
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Factores que regulan la Transcripcion de la Insulina
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Diabetes Monogénica

Comienzo Neonatal

Comienzo Posterior

‘ Diabetes Neonatal ‘ | Otras Diabetes ‘ ‘ Diabetes MODY

Glucokinasa

(Homocigosis)

Receptor Insulina
Leprechaunismo

5

Ll i Genes Mitocondria

9 Kir6.2 Diab. mitocondrial
SUR1
Ete.....
e Insulina

Diab. Neon. Autoinmnue
Gen IPEX

6 Alter. en 6q24

Ete.....

Glucokinasa
(Heterocigosis)

MODY2

HNF1a
MODY3

HNF4a
MoDY1

HNF1p
MODY5

IPF1
MODY4

T
ugiodiosues) ap saiojoed

@6 00
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Diabetes Monogénica de Comienzo NEONATAL

Alterac. en la célula B
= 0
l GLUCOK ASA o A

Fensor
delaGlucosa

CANALDJ TOTASIO
Sensitw 1ATP

Canal de Calcio
dependients de voltage

uspezmpsdseg

o | Alter. region 6q24 |
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Diabetes de Comienzo Precoz o
Diabetes Neonatal no Autoinmune
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Diabetes Neonatal
Autoinmune

|

IPEX
Mutaciones en FOXP3

En la célula Beta
pancredtica, alteraciones en
el metabelismo de la glucosa,

no se produce ATP, No se
cierra el Canal de Potasio,

No se abre el canal de
Calcio, No entra Calcio en la
célula
y NO SE SECRETA
INSULINA y se asocia a
DIABETES NEOMNATAL




Diabetes Monogénica de Comienzo NEONATAL
por alteracion en la region 6g24

"
I RINCEID ¢ s

Individuo

Normal Gen
PERDIDA DE
l Metilado ISODISOMIA DUPLICACION METILACION

Regién 624 metilada P
o inactiva el alelo materno

“imprinting materno”

Doble copia de la regién 6924, en el cromosoma 6, se asocia con Diabetes Neonatal Transitoria

Diabetes Monogénica de Comienzo Tardio - MODY

Si hay alteraciones en Factores
de transcripcion, No se activa el
Promotor del gen de la insulina y

NO SE TRANSCRIBE LA
INSULINA y esto se asocia a
Diabetes MODY

A3A4 A2 Al TATA \ P
I-I—I-l—) .
Insblina
[ A

[ PROMOTOR DE LA INSULINA |




DIABETES MONOGENICA

Alteraciones en la célula beta pancredtica o en los factores de transcripcion de la

Insulina se asocian con Diabetes Monogénica

En la célula Beta pancredtica, alteraciones en el metabolismo de la glucosa (alteraciones en la
Glucokinasa, en los canales de potasio, en el gen de la insulina),

!

No se produce ATP, No se cierra el Canal de Potasio, No se abre el canal de Calcio, No entra
Calcio en la célula

Y NO SE SECRETA INSULINA y se asocia a DIABETES NEONATAL

Doble copia de la regién 6q24, en el cromosoma 6, se asocia con Diabetes Neonatal Transitoria

Si hay alteraciones en Factores de transcripcion, No se activa el
Promotor del gen de la insulina y NO SE TRANSCRIBE LA
INSULINA y esto se asocia a Diabetes MODY

Diabetes Monogénica de Comienzo Tardic MODY 5

(Hnf1-B)

—_— e —7
. Relacion | -
GENOTIPO /“—_

FEI ,

 Biopsia renal con Ecografia
enfermedad glomeruloquistica con quistes renales

Alteraciones renales previas
PEDIATRIA AD:—'-TO

Diabetes MODY
Malform. renales Alteracion renal previa

PRENATAL

2

Rifion Hiperecogénico
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Diabetes y Sordera = Diabetes Mitocondrial

N=2 familias

Ay
08 O Ry

DM DM4Sa ACV.
Sordara Sordera

! | ACV. Cardiomiop
DM

Fallo renal.
/ Sordera
DM 32a

Sordera
Miopatia
Anti-GAD negq.

Diabetes de Herencia materna y Sordera
MIDD (maternally inheritated diabetes &
Deafness
Miopatia
Alteracion renal
ACV

1

ADNmit.
o mutacion m.3243A>G

afecta al gen MTTL1 que
codifica el ARNt para el aa
leucina, (tRNA leucina 1)

Diabetes e Insulinoresistencia

Alteraciones en el 6 S. Berardinelli
Receptor de la Insulina | ™ ...

Otros

Leprechaunismo
S. Donochue

Herencia Autosémico recesiva
Mutaciones en Homocigosis o Doble heterocigosis

Mutaciones en Regién Extracelular
Alteracién en Unién a la Insulina

v

S. Rabson-Mendenhall

Herencla Autosémico recesiva
Mutaciones en Homocligosis o Doble heterocigosis

Mutaciones en region transmembrana
de la sefial

en Autc ilacién y

Insulino-Resistencia tipo A

Herencia Autosomico Dominante
Mutaciones en Heterocigosis
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OTROS FENOTIPOS @

Macro
Edad Edad Peso Acantosis Alt.
Caso Sexo DX Consang. gest. RN IUGR ‘Fenotlpo Hireutisma Genitalia Dental Lipodist. Obesidad
Hiperandrog.
1-Ds ‘ M 10m‘ ? ‘ 41 2070 Si ‘ Si Si-si Si Si - -

Hipo/ Glucosa Insulina Basal

Hiperglucemia /OGTT | Hiperinsulina / PostOGTT Genética Herencia Exén
Basal mg/dl pJimi

Si 38/182 | Si 11430 | Doble heterocigoto AR 2/3

Severa Insulinoresistencia

Diabetes Monogénica de Comienzo Precoz (Neonatal)

ANALISIS GENETICO

Estudio Espariol de 59 familias
Diabetes Neonatal

ins. Rec, FOXP3
3%
Insulina ° 1%
14%
SUR1 ??
) 15% 21%
|

6q24
19%




Diabetes Monogénica de Comienzo Precoz (Neonatal)

TRATAMIENTO

Insulina 1%

~J

Los canales de potasio, ademas de
ser el lugar de union del ATP, son el
Receptor de la Sulfonilureas

Las diabetes por mutaciones
en Kir6.2 o Suri,
RESPONDEN a SULFONILUREAS

Diabetes Monogénica de Comienzo Precoz (Neonatal)

TRATAMIENTO

| CAMBIO A SULFONILUREAS |

Tratamiento en pacientes con Alteraciones

en Canales de Potasio (Kir6.2 y Surl)

N= 22

|

Responden a
Sulfonilureas

22 (100%)

Rec.
FOXP3
Insulina 1%
14%

44 % €

CCMEIR
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Diabetes Monogénica de Comienzo Precoz (Neonatal)

TRATAMIENTO

| CAMBIO A SULFONILUREAS |

44 % <€

HbAlc %

Insulina sulfonilureas
p< 0,01

Diabetes Monogénica de Comienzo Precoz (Neonatal)
TRATAMIENTO

Trastornos Neuroldgicos 27 a la mutacion en canales de potasio

+ Se expresan en pancreas, musculo esquelético, musculo cardiaco,
neuronas (hipocampo, cerebelo, ganglios basales y cortex).

. B

Epilepsia

Retraso desarrollo
Debilidad muscular »
Dificultad de a prendizaje SULFONILUREAS

Hiperactividad

* * * * >

Implicaciones terapelticas en la diabetes Monogénica
CONCEPTO

Algunas diabetes monogénicas , aquellas por alteraciones en los canales de potasio,

2
NO NECESITAN INSULINA.

!

SE CONTROLAN BIEN CON ANTIDIABETICOS ORALES (Sulfonilureas)
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