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Resumen

Introduccion: El sindrome de Laron es una enfermedad congénita extremadamente rara. Se caracteriza por
una marcada baja estatura, asociada a niveles normales o elevados de GH, y niveles bajos de IGF-1 que no
aumentan tras la administracion de GH exdgena. Esta causado por una anomaliaen €l gen que codificael
receptor de la hormona de crecimiento localizado en 5 p14-p12. Herencia AR. Su tallafinal es 108-136 cm
(mujeres) y 119-142 cm (hombres), ademés presentan caracteristicas clinicasy fenotipicas tipicas.
Describimos el caso de un paciente con sindrome de Laron en tratamiento con | GF-1 recombinante humana.

Caso clinico: Los datos clinicos, analiticos, y radiol6gicos fueron obtenidos de la historiaclinica. Vardn de 1
ano de origen marroqui remitido por tallabagja. Tala debajo del P3 con aplanamiento de lacurvaalos9
meses. Antecedentes familiares de consanguinidad, tio talla baja. Talla diana 169 cm. Peso 7,8 Kg (P 0,28, -
2,77 DE), talla63,8 cm (PO,- 5,9 DE). Frente olimpica, raiz nasal hundida, pelo ralo, micropene, escroto
hipoplésico. Analiticade sangre: GH 40,9 ng/ml, IGF-1 1,3 ng/ml, IGFBP3 G en homocigosis en €l codén
575 (ex6n 6) que dalugar al cambio aminoacidico p.Tyr192Cys (mutacidn no descrita previamente). A los 2
anos (talla70 cm (PO, -7,04 DE). VC: 1,86 cm/afio) inicio tratamiento con |GF-1 recombinante humana
duplicando velocidad de crecimiento. Efectos secundarios. hipertrofiaamigdalar y 3 ingresos por
hipoglucemia. Actualmente tiene 11 afnos, tallade 118,5 cm (PO, -4,23 DE), VC de 5 cm/afio, prepuberal
(micropeney testes 2 cc). En tratamiento con inyecciones diarias de | GF-1 con buenatolerancia.

Discusion: El sindrome de Laron es extremadamente raro y se caracteriza por una marcada baja estatura. El
tratamiento es con inyecciones de | GF-1 recombinante. La mayoria no alcanza unatallafina normal pero si
unamejoraen lacalidad de vida.
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