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13 - SINDROMES DE INSENSIBILIDAD A GH. A PROPOSITO DE UN CASO

|. Garcia Gomez y A. Vidal Suérez

Hospital Universitario Virgen dela Victoria, Malaga.

Resumen

Caso clinico: Se presenta el caso de un varon de 19 afios que es remitido a nuestra consulta por talla baja no
estudiada previamente. No antecedentes familiares de talla baja. Como antecedentes personal es, a destacar
parto pretérmino alos 7 meses, sin ser pequefio para la edad gestacional. Por 1o demés, se trata de un chico
aparentemente sano y asintomético. A la exploracion, tallade 152,5 cm (-3,9 DE) y genitales de aspecto
normal. Ante estos hallazgos se decide solicitar edad éseay analitica de sangre con perfil hormonal. La edad
Osea estaen torno a 18 afosy en e perfil hormonal no aparecen alteraciones en ge tiroideo o gonadal, pero
si muestra una | GF1 muy reducida de 39 ng/ml (-4,44 DE). Con la sospecha de un déficit de GH, se solicita
una hipoglucemiainsulinica, donde la GH presenta un pico de 11 ng/ml, descartandose su déficit. Bgjo la
sospecha de un déficit primario de IGF1, se decide solicitar un estudio genético para sindromes de
insensibilidad a GH, que concluye en el diagnéstico de un déficit de subunidad &cido-1abil (ALS) con
herencia de heterocigoto compuesto.

Discusion: El déficit de AL S es una enfermedad rara, de herencia recesiva, que forma parte de los sindromes
deinsensibilidad a GH. LalGF1 se encuentra en sangre mayoritariamente unida a proteinas transportadoras,
siendo las méas importantes IGFBP3 y la AL S. Est4d union a proteinas permite alargar su vida media durante
horas, en lugar de minutos como en su formalibre. En el déficit de ALS, lalGF1 circula solo de formalibre
o0 unida exclusivamente a | GFBP3, |0 que tiene como consecuencia una reduccion franca de su vidamediay
un aclarado rdpido de los niveles circulantes, conllevando al déficit grave de IGF1. Clinicamente, se presenta
como retraso moderado del crecimiento, ya que la accion paracrinay autocrina de lalGF-1 se encuentran
conservadas, no siendo tan severo el déficit de IGF-1.
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