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CASO CLINICO 1

Enfermedad actual

Mujer de 1 mes de vida que remitida desde el
Servicio de Hepatologia infantil por
hipoglucemia.

Antecedentes personales
Embarazo normal. Parto a téermino, cesarea. Apgar 8/9
PRN: 3,660 K¢ TRN: 52 cm

Hipoglucemia a las 21 horas de vida: 17 mg/dL que
precisa aportes de glucosa de 8 mg/kg/min.




ILEGE 12
1-2

1.98

A

sel 70
*R

TR 540.0
TE  14.041
TA _94:40
AC 2

CASO c:|_|’|\||co 1

HIPOFISIS

v

sp -2.5(]

SL 3.0

FoV 240*240

256 *5120
Sag>Tra -5

¥ 1046

(LN N
.
'
: i

-

;":;G:JL/ 30

R2600
B3 170876
Celvl™ 31, 2k

:HRBRﬁy{L‘:S
0V:20X20/2

| Othk /0, 3sp
/01320

C 321 | .

ITE ST EEMS0M

(1p}
=l
JxN

RUBER. INTERNAGTIGNAL
Ace Nunt202595Edda6T

i\ F' 91 556403060
N | 26 0252007

10:06347 AM
Mag = 1.6

'
' ,
B N . 5
"
~ w : 3
- 13
- 3 “‘- A
- .
N gt




CASO CLINICO 1

Tratamiento
Hidrocortisona a 10 mg/m?/dia
Levotiroxina a 6 ug/kg/dia
GH a 0.030 mg/kg/dia
Evolucion

Buena evolucidon de la colestasis y cese de
hipoglucemias




CASO CLINICO 2

Enfermedad actual
Reciéen nacido, varon, hermano de la
paciente anterior con:
Hipoglucemia precoz severa
Micropene

Antecedentes personales

Hipoglucemia a las 18 horas de vida:
18 mg/dL que precisa aportes de
glucosa de hasta 9 mg/kg/min




CASO CLINICO 2

Pruebas Complementarias

Coincidiendo con la hipoglucemia (18 mg/dL):
Insulina: 2 uU/mL (VN: < 10)

T4L: 0.80 ng/dL (VN: 0.70-1.64) y TSH: 2.05 uUl/mL
(VN: 0.25-4.94)

ACTH: 10 (VN: 10-55) y Cortisol basal: 0.7 ug/dL
(VN: 7-26)
GH: 2.6 ng/mL (VN: >10); IGF-1: 21y BP3: 1.6

RMN

Silla turca de pequeino tamafno con hipoplasia
hipofisaria, ausencia de tallo y neurohipofisis
ectopica

Estudio genético
Polimorfismo



CASO CLINICO 2

Tratamiento
Terapia glucocorticoidea sustitutiva
Acaba precisando Levotiroxina
Es tratado posteriormente con GH
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PANHIPOPITUITARISMO
CONGENITO

Alteraciones genéticas

GEN | LUGAR DEFICIENCIA NEUROIMAGENES
PIT1 3p11 GH, PRL, TSH Normal o hipoplasia adenohipofisiaria
PROP1 | 5q GH, PRL, TSH, LH, FSH, ACTH Normal o hipoplasia adenohipofisiaria o

hiperplasia adenohipofisaria
LHX-3 9q34 GH, PRL, TSH, LH, FSH Hipoplasia o hiperplasia hipofisiaria
Disminucion rotacion cervical/CIR
LHX-4 1925 GH, TSH, ACTH Ectopia neurohipofisiaria, alteraciones
Alteraciones cerebelosas base de craneo Yy del tallo hipOfisariO
HESX-1 | 3p21 GH, PRL, TSH, LH, FSH, ACTH Normal o hipoplasia adenohipofisiaria,

Asociado displasia septo-Optica

ectopia neurohipofisaria




PANHIPOPITUITARISMO

CONGENITO
Diagnostico  Déficit de GH
Diferencial |

Displasia Septodptica -+ HESX 1
NO
Tallo hipofisario indemne —» LHX 4

Si

PROP 1  «— Déficit de Cortisol

lNO
12 afios e inicio puberal =2 |LHX 3
i
PIT 1 <« Déficit de TSH
1NO

Déficit de GH aislado
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 Los ultimos pacientes estudiados en
nuestro centro remitidos por ictericia

« Estudio genético

‘HESX1

‘PROP1

‘POU1F1

-SOX2

*SOX3

LHX3

LHX4



