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Presentacion
del caso

Una mujer primigesta de 36 anos da aluz a
un bebé varon a las 39SDG por cesdrea
debido a que el trabajo de parto no
progreso.

El periodo prenatal habia transcurrido sin

INncidentes.

El neonato es vigoroso al nacer, con scores
Apgarde 8y ? al minuto y 5§ minutos,
respectivamente.




Sin
embargo...

Poco fiempo después del nacimiento,
presenta taguipnea por lo que se
refiere al Servicio de Urgencia.

En el examen fisico, se encuentra en el
percentil 15 de peso (2930 g), percentil
15 de longitud (48 cm) y percentil 50 de
perimetro cefdlico (34,5 cm), segun las
tablas de crecimiento de la OMS.




» | o evaluacion del distrés respiratorio mediante score
de Silverman Anderson es 4/10, por lo que se le
administra oxigeno a través de una canula nasal de
alto flujo.




» Se observa que estd hipotonico y tiene caracteristicas dismorficas
en forma de orejas de implantacion baja, paladar arqueado alto y

testiculos no descendidos bilaterales con micropene (longitud del
pene estirado de 1,7 cm)




Estudios:

Gases en sangre,
screening de sepsis,
hemocultivo, pruebas
de funcidénrenal y
electrolitos = En limites
normales

Hipoglucemia con un
valor de glucosa en
sangre de 36,7 mg/di L
(rango normal, 72,0-97,3
mg/dl)

Nivel detectable de
insulina de 4,59 miU/L
(rango normal, 2,6-24,9
mlU/L)

Nivel de cortisol bajo de
1,6 mg/dl (rango
normal, 6,2-18 mg/dL)

TSH inapropiadamente *No se pudieron medir
normal de 8.40 miU/L los niveles de hormona

T4l baja de 0,78 ng/dL

(rango no;f;'s': 2-4,0 ng (rango normal, 1-39 adrenocorticotrépica

miU/L). (ACTH).




El bebé sigue teniendo
episodios de hipoglucemia a
pesar de las altas tasas de
infusion de glucosa de 12
mg/kg/minuto - Se inicia
terapia con Hidrocortisona

Sin embargo, continta
requiriendo una tasa de
infusion de glucosa alta, por lo
que se miden los niveles de la
GH y se muestra que son
inferiores a 0,05 ng/mL (rangos
de referencia, 10 a 50 ng/mLl).

El RN comienza con somatotroping,
después de lo cual las infusiones de
glucosa se reducen graduaimente.




» Presenta hiperbilirrubinemia no conjugada persistente (>
18mg/dL) con enzimas hepaticas normales sin ningun otro
factor de riesgo desde el dia 3 después del nacimiento.

®» Requiere fototerapia, que se suspende paulatinamente una vez
Iniciado el tratamiento con levotiroxina.




Con antecedentes de trastorno del desarrollo sexual,
testiculos no descendidos bilaterales y micropene, se miden
los niveles de 17-hidroxiprogesterona y se encuentran
normales.

El andlisis de hibridacion in situ con fluorescencia (FISH)
sugiere un genotipo masculino.

La ecografia para localizar los testiculos no es concluyente.

En una evaluacion posterior, los niveles de hormona
luteinizante (LH; < 0,10 UI/L), hormona estimulante del foliculo
(FSH; < 0,10 Ul/L) y testosterona (0,086 nmol/L) estan todos por
debajo de los rangos de referencia normales.




®» Se realiza unaresonancia magnética nuclear (RMN) del cerebro debido a las multiples
deficiencias hormonales.

» | acual revelaunasillaturca pequefia con hipo6fisis anterior ausente/significativamente
hipoplasica con infundibulo ausente y una hipofisis posterior ectopica que se ve por detras
del quiasma éptico




Discusion

®» E| sindrome de interrupcion del tallo hipofisiario (PSIS) es una
entidad rara caracterizada por la triada de:

1. Hipoplasia o aplasia de hipo6fisis anterior
2. Tallo hipofisiario delgado o ausente

3. Hipofisis posterior ausente o ectopica.




®» | a etiopatogenia del PSIS no se comprende por completo.

» E| dafno hipoxico perinatal a la hipofisis, el parto de nalgas y
las mutaciones en varios factores de transcripcion (PROP1,
POU1F1, HESX1, LHX4) involucrados en la ontogénesis
hipofisiaria han sido implicados en la literatura.

= Sin embargo, mas del 80% de los casos son esporadicos y no
se identifica una base genética.




Las caracteristicas clinicas varian
desde la deficiencia aislada de la
GH hasta la deficiencia de
multiples hormonas hipofisiarias.

Durante el periodo neonatdll,
ademas de la hipoglucemia
refractaria, no son infrecuentes las

convulsiones y la ictericia
prolongada




Examen
Fisico:

Paladar hendido
Hipoplasia del tercio medio facial
Criptorquidia y Micropene

En ninos mayores presentan restriccion del crecimiento
y pubertad retrasada

Los sintomas son severos en aquellos que se presentan
en el periodo neonatal y a menudo se asocian con
hipofisis anterior hipoplasica o ausente.

Se comparo pacientes que tuvieron hipoglicemia vs
restriccion del crecimiento y se vié que los primeros
presentaban un perfil hormonal y radiolégico mas severo



Hipoglucemia
refractaria

En este Ictericia prolongada
Pacienfte:

Criptorquidia y
micropene




El dg de varias deficiencias
de hormonas hipofisarias en
RN es un desafio debido a los
riesgos asociados con las
pruebas de provocacion.

Grimberg y sus colegas
recomendaron que "la def GH

debida a hipopituitarismo
congénito se puede
diagnosticar sin pruebas de
provocacion de GH en un RN
con hipoglucemia que no
alcanza vuna concentracion
sérica de GH superiora 5
mcg/L y que tiene deficiencia
de al menos una hormona
hipofisiaria adicional y/o la
triada clasica de imagenes




» | acriptorquidia bilateral y el micropene con valores por
debajo de lo normal de LH, FSH y testosterona total
apuntan a un diagnostico de hipogonadismo
hipogonadotropico central.

= Un nivel bajo de cortisol en la muestra critica (< 2,2
mg/dL) durante la hipoglicemia, con ausencia de
hiperpigmentacion y anomalia electrolitica, es un indicio
de insuficiencia suprarrenal central. Por lo general, es
compatible con niveles bajos de ACTH




Generalmente en el hipopituitarismo no se presenta con
hiperinsulinismo, probablemente haya ocurrido por una mutacién en el

factor de transcripcion FOXAZ2 (involucrado en desarrollo de pancreas e
hipofisis).




® | aresonancia magnética cerebral con estudios de
contraste confirma el diagndstico de PSIS (sd de
interrupcidn del tallo hipofisiario).

C.onflrmqaon = E| manejo de PSIS tiene como objetivo reemplazar
diagnosfica multiples hormonas deficientes para un
crecimiento apropiado.




Diagnostico

diferencial

Deficiencia aislada de hormona de crecimiento
(IGHD) con hipogonadismo hipogonadotropico

Formas genéticas de deficiencia combinada de
hormona hipofisiaria (CPHD)

CPHD con PSIS = Diagnostico Actual

DSD (trastorno de desarrollo sexual)

Hiperplasia suprarrenal congénita



» E| RN comienza tratamiento con hidrocortisona,
levotiroxinay somatotropinay es dado de alta
después de 14 dias de estadia en UCIN.

®» Actualmente, esta evolucionando bien y esta
siendo monitoreado por el desarrollo de otras

Evolucion

de| deficiencias hormonales.

pgcienfe = E| analisis genético esta planificado.




= Enunrecién nacido que presenta una constelacion de
sintomas que consisten en:

 Hipoglucemia persistente
* Ictericia prolongada
e criptorquidiay micropene

: « *Se debe solicitar una evaluacion temprana de
LeCCIOneS hipopituitarismo.

para el

mediCO » | aresonancia magnética del cerebro ayuda a confirmar
el diagndstico.
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