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XXXIV SOCHED 2023

Congreso Chileno de
Endocrinologia y Diabetes

BIENVENIDA

Le damos la mas cordial bienvenida al XXXIV Congreso Chileno de
Endocrinologia y Diabetes, que se realizard en la ciudad de Vifa del
Mar, los dias 16, 17 y 18 de noviembre de 2023.

Nuestro congreso SOCHED mantiene la tradiciéon de impulsar el
intercambio  cientifico y de conocimientos tanto en la
endocrinologia como en la diabetes, logrando abordar dentro de su
programa cientifico la incorporaciéon de los nuevos avances
terapéuticos y tecnoldgicos desde una mirada global manteniendo
espacios generales y por sub-especialidades que permitan
entregar a cada uno de los asistentes, las novedades en el campo
de la obesidad, la nutricién, la diabetes y las patologias endocrinas,
con un abordcue |nterd|SC|pI|nor|o y traslacional, en las distintas
etapas de la vida.

Esperamos reencontrarnos con todos presencialmente,
aprovechando los espacios de camaraderia que constituyen una
gran oportunidad para estrechar lazos de amistad, favorecer el
contacto entre los distintos especialistas y crear redes de
colaboracién y apoyo entre los distintos grupos de nuestra
sociedad.

Un afectuoso saludo y bienvenidos al Congreso SOCHED 2023.

Presidente
SOCHED

Secretaria Ejecutiva
XXXIV Congreso

J Dra. Francisca Ugarte
SOCHED

d—
—
Socledad
I' ?nmm @ soched.cl

Dra. Francisca Riera
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DIRECTIVA SOCHED

Dra. Francisca Ugarte P. Dra. Claudia Campusano M.
Presidente Vicepresidente

-

Dr. German Iniguez V. Dra. M. Gabriela Sanzana G. Dr. René Diaz T.
Past Presidente Tesorera Secretario General
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COMITE ORGANIZADOR

Dra. Francisca Riera C.

Secretaria Ejecutiva

XXXIV Congreso SOCHED

Académica Endocrinologia Pedidtrica, Divisidn de
Pediatria, Escuela de Medicina, Facultad de Medicina
Pontificia Universidad Catdélica de Chile

Dr. Rodolfo Lahsen M.
Médico Internista especialista en Diabetologia.
Clinica Las Condes

Dr. Manuel Maliqueo Y.

Magister en Ciencias Bioldgicas con Mencidn en Biologia
de la Reproduccién y Doctor en Ciencias Biomédicas de la
Universidad de Chile, del Laboratorio de Endocrinologia y
Metabolismo

Dr. Javier Jaramillo M.

Médico Internista de la Universidad de la Frontera.
Endocrindlogo Adulto de la Pontificia Universidad Catdlica
de Chile
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—
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EXPOSITORES INTERNACIONALES

Eda Cengiz, MD
Jefe Unidad Diabetes

Anand Vaidya, MD
MMSc

Infantil . . Director del Centro de
Universidad de California Trastornos Suprarrenales
USA Brigham & Women’s Hospital

Profesor Asociado de
Medicina, Harvard Medical
School, USA

Andrew Dauber, MD

MMSc

Jefe de Endocrinologia
Children’s National Hospital
USA

Michael Tuttle, MD
Jefe del Servicio de
Endocrinologia

Memorial Sloan Kettering
Cancer Center

USA

Ramfis Nieto M.D. M.Sc.
Departamento de Salud
Global, Poblacién y
Epidemiologia

Harvard T.H. Chan School of
Public Health

USA

Almudena Veiga-Lopez,

DVM, PhD

Profesor Asociado, University
of Illinois de Chicago
Departamento de Patologia
USA

Tania Sanchez

Bachega, MD
Profesora Asociada
Facultad de Medicina
Universidad de Sao Paulo
Brasil

—
—
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EXPOSITORES NACIONALES

Arriaza, Marta (Dra)
Baudrand, René (Dr)
Cabello, Juan Francisco (Dr)
Campusano, Claudia (Dra)
Cancino, Jorge (Dr)
Candia, Maite (Dra)
Carrasco, Elena (Nut)
Carrefio, Eduardo (Dr)
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Cordero, Francisco (Dr)
Crisosto, Nicolas (Dr)
Cuevas, Ada (Dra)

Diaz, René (Dr)
Dominguez, José Miguel (Dr)
Donoso, Anibal (Dr)
Fardella, Carlos (Dr)
Gaete, Ximena (Dra)
Garcia, Hernan (Dr)
Garfias, Carolina (Dra)
Godoy, Alex (Dr)

Godoy, Claudia (Dra)
Gémez, Patricia (Dra)
Grob, Francisca (Dra)
Guarda, Francisco (Dr)
Guzman, Enrique (Dr)
Halabi, Diego (Dr)
Hernandez, M. Isabel (Dra)
Jara, Rafael (Dr)

Jorquera, Jorge (Dr)
Kraus, Jonathan (Dr)
Ladrén de Guevara, Amanda (Dra)

Lay-Son, Guillermo (Dr)
LeRoy, Catalina (Dra)
Linares, Jeannette (Dro)
Lépez, Gloria (Dra)
Loureiro, Carolina (Dra)
Magne, Fabien (Dr)
Martinez, Alejandro (Dr)
Mericq, Verdnica (Dra)
Merino, Paulina (Dra)
Mira, Magdalena (Dra)
Mosso, Lorena (Dra)
Nilo, Flavia (Dra)

Novik, Victoria (Dra)
NuGfez, Alicia (Dra)
Palma, Cristian (Dr)
Palomino, Tamara (Sra)
Pereira, Cecilia (Dra)
Poggi, Helena (Bq)
Quevedo, Ivan, (Dr)
Riedel, Claudia (Dra)
Roman, Rossana (Dra)
Salman, Patricio (Dr)
Sanchez, Radl (Dr)
Sanzana, Gabriela (Dra)
Tabilo, Cristian (Dr)
Unanue, Nancy (Dra)
Valderas, Juan Patricio (Dr)
Vega, Javier (Dr)
Wohllk, Nelson (Dr)
Zapata, Antonio (Dr)
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JUEVES 16 DE NOVIEMBRE

ENDOCRINOLOGIA

SALON DR. ENZO DEVOTO

BIENVENIDA

Dra. Francisca Riera, Secretaria Ejecutiva del Congreso

CONFERENCIA PLENARIA

Presidentes de Mesa. Dr. René Diaz - Dra. Alejandra Tapia,
Mas alld de las hormonas. Vesiculas extracelulares y microRNA en la senalizacién endocrina

Dr. Cristian Carvadjal, PUC

PEDIATRIA

DIABETES )
SALON DRA. SYLVIA ASENJO

SALON DR. CARLOS GRANT

Presidentes de Mesa:

: Dra. Natalia Garcia—Dr. Francisco Guarda :

Unidad de hipdfisis:
trabajo conjunto
neurociru

endocrino
Dra. Flavia NIIO,

Monejo del prolactinoma

Presidentes de Mesa

Presidentes de Mesa | i = o
Dr. Hernén Garcia-Dra. Francisca Eyzaguirre

Dra. Carmen Gloria Bezanilla — Dr. Javier Vega

: Diagndstico de
 Resistencia a lainsulinay

Sd Metabdlico en nifos
Dra. Carolina Loureiro, PUC

Dano por edulcorantes:

mito o realidad
Nut. Elena Carrasco,
U. Chile

Obesidad en pediatria:

Combatiendo el hovedades en el

11:55 : sedentarismo:
1220 | Y . ¢pesas o gerdbicos? tratamiento
. Dr. Francisco Cordero, HCUCH c : S Dra. Ximena Gaete,
:  Dr. Jorge Cancino, U. Finis Terra Clinica Alemana

_Presidentes de Mesa
Dra. Daniela Eugenin—Dr. lvén Quevedo

1400 1499 Yodo durante
:14:20 ¢ el embarazo
= = y lactancia
Dra. Claudia Riedel,
UNAB

18839 salud 6sea en
f embarazo y
lactancia
Dra. Claudia

Campusano, U Andes

Preguntas y Discusién

SIMPOSIO PTC THERAPEUTICS
Hipertrigliceridemia severa:
Experiencia en el mundo real
Dra. Camila Juré y
Dr. Rodrigo Alonso

Presidentes de Mesa

Presidentes de Mesa o ] o
: Dra. Vivian Gallardo - Dra. Carolina Loureiro  :

Dra. Ethel Codner—Dr. Rodolfo Lahsen

Hiperplasia suprarrenal:
bases biologicas y

laboratorio
Bq. Helena Poggi, PUC

Nuevas insulinas
Dra. Eda Cengiz, USA

Seguridad de GLP-1e ‘Screening neonatal de la

inhibidores de SGLT2 hiperplasia suprarrenal

Dr. Javier Vega, UC Christus  Dre- Tania Sénchez Bachega,

Hlpergllcemm post trasplante de
. organo sdlido: novedadesen

tratamiento
Dra. Patricia Gémez, HCUCH

Hiperplasia suprarrenal y
: Ehrler Danlos =
Dr. Alejandro Martinez, PUC

Preguntas y Discusion Preguntas y Discusién

8
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SESION TRABAJOS LIBRES
15:25 Presi . , ) ) ,
: : residentes de Mesa: : Presidentes de Mesa: : Presidentes de Mesa:
16.25 Dr. Rodolfo Lahsen - Dra. Karime Rumié ¢ Dra.Carmen Castillo - Dra. Magdalena Mira  : Dr. Gilberto Gonzdlez - Dr. Ivéin Quevedo
: : TLT-TL5 TL6-TL1O TLN-TL15

825 CAFE Y VISITA EXHIBICION INDUSTRIA

ENDOCRINOLOGIA _ DIABETES . PEDIATRIA
SALON DR. ENZO DEVOTO SALON DR. CARLOS GRANT SALON DRA. SYLVIA ASENJO

.. Presidentes de Mesa )
Dra. Patricia Lacourt - Dra. Constanza Pinochet

Presidentes de Mesa
Dr. Rafael Rios - Dr. Néstor Soto

Presidentes de Mesa:
Dra. M. Inés Barra-Dra. Alejandra Martinez

Sindrome de Klinefelter: Cirugia Metabdlica:

17:00. manejoalolargodela | ¢la panacea? Hlpotlrorgcgl\?glggce)ggemto.
:17:20 ¢ vida i Dr.Juan Patricio Valderas, Dra. Francisca Grob, PUC
5 : Dr. Ivén Quevedo, UDEC Hospital Félix Bulnes ’ !

- Infertilidad masculina:
17;40 ‘situacion actual y rol de Io_
: : Endocrinologia

Dr. Raul Sanchez, UFRO

Impocto glicémico del uso Segwmlento neurolégico del

de CPAP en SAOS hipotiroidismo congénito
Dr. Jorge Jorquera, CLC Dra. Alicia Nufez, PUC

. Terapia hormonal de la Suplementacion con .
5};'.385 menopausia: testosterona en el pGC|ente Novech?eetsG%rél?ggeenmg
: controversias actuales diabético Dr. Juan Cabello. UV
Dra. Maite Candia, UDEC Dr Cristian Palma, Clinica MEDS ’ ’
18:00 Preguntas y Discusion Preguntas y Discusion Preguntas y Discusion
18:20 g y 9 Y 9 y
118:30 INAUGURACION CONGRESO
:18:40 : Dra. Francisca Ugarte, Presidente - Dra. Francisca Riera, Secretaria Ejecutiva del Congreso
118:40 Redefiniendo hiperaldosteronismo primario y replanteando la hipertension
:19:20 ¢ Dr. Anand Vaidya, USA

CONFERENCIA CULTURAL

Impacto del cambio climatico en salud
Dr. Alex Godoy, UDD

COCTEL INAUGURAL
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VIERNES 17 DE NOVIEMBRE

DIABETES > PEDIATRIA
SALON DR. CARLOS GRANT SALON DRA.SYLVIA ASENJO

ENDOCRINOLOGIA
SALON DR. ENZO DEVOTO

: Presidentes de Mesa: :
¢ Dra. Claudia Godoy - Dra. Maritza Vivanco :

Presidentes de Mesa:
Dr. Nicolds Crisosto - Dra. Gladys Tapia

Presidentes de Mesa:
Dr. René Baudrand-Dr. Patricio Salman

Novedades en el

Diabetes, fertilidad y

08: 30 08:30

08:55 05:05 Opciones embarazo ﬁg]r%?c?ritulcolzcé?e%?rf%cignotlce)
terapéuticas del :  Dra.GloriaLépez, U.Chile ) " " o SC e Andes |
............... AIAOSTEIONISIMO | e
primario . Diabetes y Climaterio: g .
08:55 Dr. Anand Vaidya, enfrentamiento - Actualizacion en métodos
109:20: usa : < . de estudios genéticos
ST 5 bra. Amanda Ladron de i Dr. Guillermo Lay-Son, PUC

H H Guevara, HSJD y

| 09:05 EXPSHﬁQ%}g ©N | Diabetes, envejecimientoy | Genética del crecimiento.
09:20: 09:40 i S actico de demencia: ¢qué debemos : Guia del Endocrinélogo
0945 hiperaldosteronismo saber? Pediatrico

i Dr. Carlos Fardella, Puc Dr. Rafael Jara, HCUCH Dr. Andrew Dauber, USA
10:10' reguntasy iscusion reguntas y Discusion reguntas y Discusion

ol CAFE Y VISITA EXHIBICION INDUSTRIA

i’ e ettt ]

10:40° pANTALLA1 | PANTALLA2 = PANTALLA3 = PANTALLA4  PANTALLAS
11.40 5 Guia Poster: Guia Poster: : Guia Poster: Guia Poster: Guia Poster:
: i Dra. Gallardo-Dr. Lahsen i Dra. Castillo-Dr. Uslar Dr Baudrand-Dr. Pineda : Dr. Eugenin-Dr. Quevedo : Dr. Véliz-Dr. Olmos

PlyP3- P5yP7-P9:  PIO-PI8 = PI9-P27 . P28-P35 | P36- P42Y P44

Charla Etica

11:40: Presidentes de Mesa: Dra. Lorena Mosso - Dra. Francisca Ugarte
i12:10 Uso off label de Medicamentos
i 5 Dr. Eduardo Carrefio, U. Andes

Presidentes de Mesa: Presidentes de Mesa: i
Dr. Alejandro Martinez - Dr. Jesas Véliz i Dra. Daniela Navarrete - Dra. Lilian Sanhueza

21215 . Transicion en hiperplasia Tratamiento actualizado de
12:35 suprarrenal congenita la dislipidemia
:  Dra. Tania Sanchez, Brasil i Dra.Ada Cuevas, CAMMYN

212 35" . Transicion en el paciente Nuevos modelos de evaluacion de

12-55 : con Sd de Turner riesgo cardiometabdlico
i Dra.Nancy Unanue, CLC Dr. Ramfis Nieto, USA
12.55: Pre i 2
13:05 guntas y Discusion Preguntas y Discusion
SIMPOSIO PFIZER

SIMPOSIO NOVONORDISK Manejo del déficit de _
: Semaglutida: ¢la real ‘Hormona de Crecimiento en'
i13:10 . intervencion temprana? i la etapa de transicion:
:14:10: Dra. Paola Varleta, . desafios y oportunidades
: Dr. Javier Vega : Dr. Hugo Boguete, Argentina :

Dr. Eduardo Lorca ] Invitada especial: ]

Dra. Cecilia Camacho-HubnerE

10:00 REUNION SOCHED
11:40 Reunion de Ex Presidentes
10 ' SALON ESTRELLA
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ENDOCRINOLOGIA _ DIABETES _ PEDIATRIA
SALON DR. ENZO DEVOTO SALON DR. CARLOS GRANT = SALON DRA. SYLVIA ASENJO

Presidentes de Mesa: Dra. Claudia Campusano — Dr. Cristian Seiltgens

Programa Nacional de fortificacion de vitamina D
Dra. Catalina Le Roy, U. Chile

_ Presidentes de Mesa: Presidentes de Mesa: ) : Presidentes de Mesa:
i Dr. Francisco Cordero-Dr. José M. Dominguez : Dra. Carmen Gloria Aylwin-Dra. Paulina Silva Dr Fernando Cassorla - Dra. Carolina Garfias

- . Terapia ablativa en 8! Microbiota saludable para: Talla alta: actualizacion en
115:00 microcarcinoma de t|r0|des un mejor controlde la | opciones terapéuticas

115:20 de bajo riesgo diabetes Dra. Marta Arriaza, H. Gustavo
{ { Dr. Michael Tuttle, USA Dr. Fabien Magne, U. Chile : Fricke
; . Adi6s Diabetes insipida, Centros de Estilo de VIdC] Nuevos enfoques
115:20 bienvenida - en enfermedad crénica  terapéuticos para la talla
15:40 resistencio/deficienciaAVP | cardio metabdlica baja 5
. Dr. Francisco Guarda, PUC Dr. Ramfis Nieto, USA i Dr. Andrew Dauber, USA

15.40:

15:50 Preguntas y Discusion Preguntas y Discusion Preguntas y Discusion
: SESION TRABAJOS LIBRES SESION TRABAJOS LIBRES SESION TRABAJOS LIBRES
:15:50: Presidentes de Mesa: ) i Presidentes de Mesa: : _ Presidentes de Mesa: ) :
16:50 i Dr. Manuel Maliqueo - Dra. Paulina Ormazébal Dra. Patricia Gémez - Dr. Herndn Tala Dr. German |n'9U9éLeD\;g~r(";\m0nd0 Ladron de

TL16-TL20 TL21-TL25 TL26 - TL 30

e CAFE Y VISITA EXHIBICION INDUSTRIA
N i e e
E Presidentes de Mesa: Dro Patricia g?rﬂgghééngiwggg|C|o Vqlderos Presidentes de Mescr: :

Dra. Nicole Lustig — Dr. Hernén Tala Dra. Magdalena Mira - Dra. Karime Rumié

. Actualizacién en el mqnejo
; de nodulos tiroideos
17’50 Indeterminados: casos
: clinicos

FCII’mCICO no insulinicos en

diabetes tipo | : - Modulacién farmacoldgica del .

crecimiento en la pubertad

A favor: Dr. Anibal Donoso,

Clinica U Andes ;Afovor. Dra. VeromcaMencq,IDlMI;

Dr. René Diaz, Clinica U. Andes

750 Dr. José M. Dominguez, PUC . contra: Dra. Jeannette Linares

18 20 . Dr. Patricio Salman, UDEC : H. de Antofagasta

18:20. Preguntas y Discusion Preguntas y Discusion Preguntas y Discusion
18:30 g Y g Y 9 Y
. SIMPOSIOTECNOFARMA  siMposio AsTrAazenecA B0
i18:40: Tratamiento incretinico : De la fisiopatologia de la DM2 a :
i19:40: intensificada en DM2 . los resultados cardiorrenales
= Dr. Jaime Diaz . Profesor Silvio Inzucchi, USA

. CHARLA PARA LA COMUNIDAD
17:00 Dia Internacional de la
18:00 Diabetes
1 SALON ESTRELLA
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SABADO 18 DE NOVIEMBRE

ENDOCRINOLOGIA DIABETES ) PEDIATRIA
SALON DR. ENZO DEVOTO SALON DR. CARLOS GRANT SALON DRA. SYLVIA ASENJO
Presidentes de Mesa: Presidentes de Mesa: Presidentes de Mesa:
Dr. Pedro Pineda—-Dr. Thomas Uslar i Dr.Manuel Maliqueo - Dra. Gabriela Sanzana Dra. Catalina Jiménez—-Dr. Patricio Romero

_ Fer:)Oc\;gcrlr;%cgtSoerno: Estilo de vida saludable - Seguimiento
08:30 diaanostico “mds alld de ladietayel: endocrinoloégico del
0855 gnos Y _ejercicio: impacto de los: paciente con cdncer:
tratamiento :

ritmos circadianos = presentacion de Guia

Dr. Nelson Wohilk, Dr. Diego Halabi, UACH ' Dra. Claudia Godoy, PUC

H. Salvador

Disruptores endocrinos ~ Disfuncién tiroidea. Un EStudIO y seguimiento del
08:55 ambientales @§¢ factor deriesgo para incidentaloma '
09:20. pra. AImudena Veiga-Lépez, . diabetes gestacional hipofisiario

5 ; USA Dr. Enrique Guzman, UDEC Dra. M. Isabel Hernéndez, INCA

éSeguridod del reemplazo deé

- Incidentaloma - Diagnéstico precoz de .Z%ré‘;‘g\z\?lgﬁtg;eofgggﬁégre”§
:09:20: suprqrrenol ¢ se justifica diabetes gestacional ¢es: i i | Yy
09:40 seguimiento? e un aporte? | rumores !P ittt
prauitarios
: Dr. René Baudrand, PUC Dra. Victoria Novik, UV Dr. Jonathan Kraus,

' H. L. Calvo Mackenna
09:40. ' :
09:55 Preguntos Yy Discusion Preguntos Yy Discusion Preguntas Yy Discusion
10:00:
1030 | CAFE Y VISITA EXHIBICION INDUSTRIA

10:30  pANTALLAT = PANTALLA2 = PANTALLA3  PANTALLA4 = PANTALLAS
1:30 Guia Poster: Guia Poster: Guia Poster : Guia Poster: i Guia Poster:
: Dra. Novik—Dr. Jaramillo Dr H. Garcia-Dr. Seiltgens : Dra. Roman-Dra. Grob Dra Lacourt—Dra. Arriaza i Dr. Maliqueo—-Dr. Carvajal

P43y P45, P47-P50.  P51-P8 . PB9-P67 P68-P74 :P76—P79yP81—P84§

ASAMBLEA GENERAL DE SOCIOS

SESION CASOS CLINICOS

Presidentes de Mesa:
Drd Carolina Sepulveda - Dr. Nelson Wohllk:

CC7-CC8-CC9

g : Presidentes de Mesar: : Presidentes de Mesa:
i 13:05 : : Dra. Carolina Garfias - Dr. Alejandro Mdrtlnez Dra. Natalia Garcia - Dr. Gilberto Gonzdlez

CCl-CC2-CC3 CC4-CCbh-CC6b
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E_NDOCRINOLOGiA ) DIABETES
SALON DR. ENZO DEVOTO SALON DR. CARLOS GRANT DRA. SYLVIA ASENJO

Presidentes de Mesa: Presidentes de Mesa:
Dra. Carolina Mendoza - Dr. Francisco Mufioz Dr. Patricio Salman - Dra. Carolina Sepulveda

-14.00 :TraNSICiON @ C'?rL(‘]ILOSS de pacientes:  gqreening de diabetes tipol

:14:20 : . . ¢Deberiamos hacerlo en Chile? :

: : Dr. Antonio Zapata, : © -
H. Antofagasta Dra. Rossana Roman, IDIMI -

114.20 | Cuidados crénicos del paciente | Diabetes tipo 2 de inicio

14:40 : temprano

4o Dra Cecill:[c:CF"r;iS‘eira HSJD Dra. Gabriela Sanzana,

: : ’ C. Alemana

114:40  Aspectos sociales del paciente | Transicién a adulto del paciente
:15.00 : trans con diabetes :
i i Sra. Tamara Palominos, USACH Dra. Magdalena Mira, HRR

R CAFE Y VISITA EXHIBICION INDUSTRIA

Presidentes de Mesa: Presidentes de Mesa:
Dra. Paola Casanello — Dra. Cecilia Pereira Dra. Marcela Diaz - Dr. Patricio Romero

 15:50 | Hiperplasia suprarrenal en :
‘1670 . ©mbarazo ¢Cudandoy como Tecnologia en Diabetes 1
P intervenir? Dra. Eda Cengiz, USA

Dra. Paulina Merino, U. Chile

Trastorno del espectro autista. ;
. ¢Una consecuenciadeuna : Aplicacion de tecnologias en el
16:30 . esteroidogénesis anormalenel | paciente con diabetes tipo2
i embarazo? i Dr. Cristian Tabilo, U. Antofagasta
Dr. Nicolés Crisosto, U. Chile

CONFERENCIA MEJOR TRABAJO PUBLICADO EN EL EXTRANJERO
1720 . ©enome-wide Association Study and Polygenic Risk Scores of Serum DHEAS Levels in a
: Chilean Children Cohort

Dra. Verénica Mericq

£ 17:20 ¢ CONFERENCIA SOCIO HONORARIO

:17.50 : Gestacién de una disciplina: Historia de la Endocrinologia pedidtrica en Chile
: 5 Dr. Hernan Garcia

117:50 : CONFERENCIA INVESTIGADOR DESTACADO

:18.10 ¢ Enfermedad tiroidea en Chile: ¢alta prevalencia o sobre diagnéstico?
Dra. Lorena Mosso

CENA DE CLAUSURA CONGRESO SOCHED




XXXIV SOCHED 2023
Emoz Congreso Ch ileno de
3 Endocrinologia y Diabetes

INFORME COMITE
CIENTIFICO
SOCHED

X

o}




XXXIV SOCHED 2023

Congreso Chileno de
Endocrinologia y Diabetes

Dr. Nicolas Crisosto King

El Comité Cientifico se reunié formalmente en dos ocasiones durante el afno 2023 con
el propdsito de revisar y evaluar los trabajos para el XXXIV Congreso SOCHED.

Se recibieron un total de 131 trabajos. Cada trabajo fue distribuido a cuatro miembros
del Comjté Cientifico, los cuales no debian tener participacién directa o indirecta en el
mismo (patrocinio o pertenecer al Grupo de Trabajo). Cabe mencionar que esta
situacién fue evaluada caso a caso por el Presidente del Comité, quien fue el Unico
que tuvo acceso a los autores y lugar de trabajo.

Cada evaluador envid sus notas a través de un software para envio y evaluacién de
trabajos. Se procedid a evaluar los promedios y la diferencia entre la nota mas alta y
la mas baja. Aquellos trabajos que tuvieron una diferencia mayor a 1 punto, fueron
discutidos en la segunda reunién del Comité Cientifico, llegando a un consenso en la
nota final. En todas las instancias de calificaciéon se mantuvo siempre el anonimato de
la autoria de los trabajos. Este afo se rechazaron 7 trabajos por no cumplir con los
estdndares dispuestos por el Comité.

Para la calificacién se utilizaron pautas diferenciadas para Casos Clinicos y Trabajos
de Investigacion. De acuerdo a las notas obtenidas, los 30 mejores Trabajos de
Investigacion se presentaron en las Sesiones de Trabajos Libres Orales vy los 9
mejores Casos Clinicos en las Sesiones de Discusién de Casos Clinicos. El resto de los
trabajos se presentaron en modalidad Poster.

Los trabajos que obtuvieron las calificaciones mds altas en cada categoria, segun la
evaluacion del Comité Cientifico, postularon a Premio. Esta nota representa el 70% de
la nota final. Durante el Congreso, estos trabajos fueron evaluados por al menos 2
evaluadores independientes (no pertenecientes al Comité Cientifico ni relacionados
con los trabajos que estdn postulando a Premio). La nota de estos nuevos
evaluadores, seleccionados por el Presidente de la Sociedad y la Secretaria Ejecutiva
del Congreso, representa el 30% de la nota final.

En el presente Congreso se entregd 1 Premio para el Mejor Trabajo de Investigacion
de todas las categorias, que este afo correspondié a un trabajo de Endocrinologia, y 1
Premio para el mejor de cada categoria: Mejor Caso Clinico y Mejores Trabajos de
Pediatria, Diabetes y Traslacional.

Como siempre este Comité ha procurado evaluar los trabajos de acuerdo a su calidad
cientifica de la forma mdas objetiva posible, siguiendo los principios de nuestra
Sociedad Cientifica, que nos ubican como una prestigiosa institucion que destaca por
su tradicién y solidez académica. Nos pone muy contentos que este ano hemos vuelto
a recibir un ndmero de trabajos similar al de los afios pre-pandemia, lo que evidencia
una recuperacién de la “actividad cientifica luego de estos dificiles anos.
Aprovechamos de felicitar a todos nuestros investigadores que como siempre han
demostrado con tenacidad y entusiasmo que la actividad cientifica de nuestro pais es
sOlida y se sostiene generando estudios de gran calidad que contribuyen a expandir el
conocimiento cientifico y a mejorar el manejo de nuestros pacientes.
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TL1

PREDICCION DE ENFERMEDAD CARDIOVASCULAR EN PACIENTES CHILENOS ADULTOS CON DIABETES
MELLITUS TIPO 1 SEGUN EL STENO TYPE 1 RISK ENGINE. SEGUIMIENTO A 5 ANOS

Autor y Coautores: Pamela Poblete Saint George, Kenyin Loo Urbinal, Paulina Silva Alvarez,
Katherine Contreras Valenzuela, Javiera Gonzdlez Fuenzalida, Néstor Soto Isla.

TL2

CLASIFICACION DE DIABETES: EVALUANDO LOS TIPOS ESPECIFICOS DE DIABETES (TIPO 3)

Autor y Coautores: Diego Zepeda Galleguillos, Alejandra Avila Alarcén, Ximena Gaete Vasquez,
Camila Garcia Reingardt, Maria Verénica Mericq Guild, Rossana Romdn Reyes, Nancy Unanue
Morales, Ethel Codner Dujovne.

TL3

INCIDENCIA DE DIABETES MELLITUS TIPO 1 EN POBLACION CHILENA MENOR A 20 ANOS ENTRE LOS ANOS
2006 - 2021 AUMENTO SIGNIFICATIVO DURANTE LA PANDEMIA DE COVID 19

Autor y Coautores: Ingeborg Tampe Araya, Carolina Garfias Von Furstenberg, Herndn Garcia
Bruce, Arturo Borzutzky Schachter, Lisset Slaibe Carrasco.

TL4

DISULFIRAM AUMENTA LA SENSIBILIDAD A LA INSULINA Y DISMINUYE LA LIBERACION DE IL-1B EN EL
MUSCULO ESQUELETICO DE RATONES RESISTENTES A LA INSULINA

Autor y Coautores: Cynthia Cadagan Fuentes, Luan Américo Da-Silva, Javier Russell Guzman,
Manuel Estrada Hormazdbal, Gladys Tapia Opazo, Paola Llanos Vidal.

TL5

SEMAGLUTIDE MEJORA LA ENFERMEDAD HEPATICA GRASA ASOCIADA A DISFUNCION METABOLICA SIN
REDUCIR LA INGESTA CALORICA DIARIA

Autor y Coautores: Lucas Opazo Rios, Manuel Soto Cataldn, Herndn Quiceno, lolanda Lazaro, Juan
Antonio Moreno, Carmen Gémez Guerrero, JesUs Egido, Sebastidn Mas Fontao.
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TL6

MODULACION DE LA SENSIBILIDAD DE HORMONA DE CRECIMIENTO MEDIANTE ESTRADIOL Y
TESTOSTERONA: ROL DE LAS PROTEINAS SUPRESORAS DE CITOQUINAS1,2Y 3

Autor y Coautores: Paula Ocaranza Osses, Maria Cecilia Johnson Pena, Germdan Ihdiguez Vila,
Fernando Cassorla Goluboff.

TL7

LA OBESIDAD PERSISTENTE DESDE LA INFANCIA SE ASOCIA A DISFUNCION BETA CELULAR Y A
ENVEJECIMIENTO BIOLOGICO EN ADULTOS JOVENES DE LA COHORTE SANTIAGO

Autor y Coautores: Maria Paulina Correa Burrows, Christian Gonzdalez Billault, Cecilia Albala Brevis,
Felipe Salech Morales, Rodrigo Troncoso Cotal, Carlos Sepulveda Guzmdn, Raquel Burrows Argote.

TL8

VALORACION DE PARAMETROS ASOCIADOS A POTENCIAL DE FERTILIDAD EN MUJERES SANAS MAYORES
DE 30 ANOS

Autor y Coautores: Amanda Ladrén de Guevara Herndndez, Mariano Smith Gahona, Bdarbara
Echiburd Lopez, Manuel Maliqueo Yevilao, Gabriel Cavada Chacdn, Nicolds Crisosto King.

TL9

EL HIPERANDROGENISMO EN PERIODOS DE PLASTICIDAD CEREBRAL AUMENTA LOS AFECTOS NEGATIVOS
Y DISMINUYE LAS CONDUCTAS PROSOCIALES: ESTUDIO EN ADOLESCENTES HIJAS DE MUJERES CON
SINDROME DE OVARIO POLIQUISTICO.

Autor y Coautores: Juan Pablo Del Rio Vigil, Rosario Matte Ochagavia, Manuel Maliqueo Yevilao,
Barbara Echiburld Lépez, Amanda Ladron de Guevara Herndndez, Pablo Gaspar Ramos, Alejandro
Maturana Hurtado, Nicolds Crisosto King.

TL10

CAMBIOS EN LA SENSIBILIDAD A INSULINA DURANTE CICLOS MENSTRUALES Y AJUSTES AUTOMATICOS DE
INSULINOTERAPIA CON BOMBA HIBRIDA DE ASA CERRADA AVANZADA EN PACIENTE CON DIABETES TIPO
1

Autor y Coautores: Michelle Pichott Romdan, Valeria Pichott Romdan, Rossana Romdn Reyes.
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TLN

AFECTACION DE DENSIDAD MINERAL OSEA EN PACIENTES CON GASTRITIS ATROFICA CRONICA: UN
ESTUDIO DE CASOS Y CONTROLES

Autor y Coautores: Ignacio Fuentes Minetto, Javier Uribe Monasterio, Francisca Martinez Venezian,
Felipe Silva Pefa, Miguel Bustamante Cartagena, Sara Maquildn Tamayo, José Ignacio Vargas
Dominguez, Alberto Espino Espino, Arnoldo Riquelme Pérez, Gonzalo Latorre Selvat, Shailja Shah,
Nicole Lustig Franco, Pablo Florenzano Valdés.

TL12

COMPARACION DE LA EFICACIA DEL USO DE UMBRALES DE INTERVENCION AL CALCULAR EL FRAX EL DIA
PREVIO A LA FRACTURA DE CADERA EN POBLACION CHILENA

Autor y Coautores: Constanza von Plessing Pierry, Carolina Frias Leiva, Lizandro Jaque Gonzdlez,
Isidora Ferndndez Contreras, Haldor Rojas Hitschfeld, Marco Granddn Solis, Samuel Parra
Aguilera, Carlos Chandia Aguilera, Ivdn Quevedo Langenegger.

TL13

DENSIDAD MINERAL OSEA Y COMPOSICION GRASA EN PACIENTES TRANSGENEROS SOMETIDOS A
TERAPIA HORMONAL DE AFIRMACION DE GENERO: HALLAZGOS EN EL SEGUIMIENTO DENSITOMETRICO A
24 MESES

Autor y Coautores: Antonio Zapata Pizarro, Romina Rojas Guardia, Cristina Muena Bugueno, Ana
Brito Ortiz, Lydia Daza Leguizamén, Susana Quiroz Nilo.

TL14

MEJORIA EN NIVELES DE AUTOESTIMA Y EN SATISFACCION SEXUAL EN PERSONAS TRANSGENEROS
SOMETIDAS A TRATAMIENTO HORMONAL DE AFIRMACION DE GENERO EN CHILE

Autor y Coautores: Antonio Zapata Pizarro, Ana Brito Ortiz, Cristina Muena Buguerfo, Romina Rijas
Guardia, Lydia Daza Leguizamon, Susana Quiroz Nilo.

TL15

EVALUACION DE LA DENSIDAD MINERAL OSEA Y DEL SCORE DE HUESO TRABECULAR EN ADULTOS CON
RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AL CROMOSOMA X

Autor y Coautores: Alberth Burnier Cdceres, Macarena Jiménez Vial, Danisa lvanovic-Zuvic
Seeger, Annette Madison Rostagno, Pablo Florenzano Valdés.
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TL16

EXPLORANDO LA RELACION ENTRE EL INDICE DE MASA CORPORAL, MOLECULAS PROINFLAMATORIAS Y LA
EXCRECION DE METABOLITOS DE CORTISOL EN UNA COHORTE CHILENA.

Autor y Coautores: Andrea Vecchiola Cdrdenas, Isidora Friedrich Rochefort, Joaquin Aguirre
Donoso, Fidel Allende Sanzana, Sandra Solari Gajardo, CristiGn Carvajal Maldonado, Alejandra
Tapia Castillo, Thomas Uslar Nawrath, Victor Cortés Mora, Carlos Fardella Bello, René Baudrand

Biggs.

TL17

LA METILACION Y EXPRESION DE PPARI EN MONOCITOS DE NEONATES DE MUJERES CON OBESIDAD
PREGESTACIONAL SUPLEMENTADAS CON ACIDO DOCOSAHEXAENOICO DURANTE EL EMBARAZO

Autor y Coautores: Macarena Lépez, Torsten Pldsch, Cristina Silva, José Antonio Castro-Rodriguez,
Maria Luisa Garnebdua, Paola Casanello.

TL18

LOS BAJOS NIVELES DE VITAMINA B12 Y FORMAS DE FOLATO NEONATAL EN HIJOS DE MUJERES CON
OBESIDAD ESTA RELACIONADA CON RESISTENCIA A LA INSULINA Y ADIPOSIDAD NEONATAL

Autor y Coautores: E Castafo Moreno, K Carrasco-Negue, CS Yajnik, R Diaz de la Garza, V Trevifo,
MF Mujica-Coopman, ML Garmendia, Y Lamers, AM Ronco, P Casanello.
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TL19

IMPACTO DE LOS ESTEROIDES SEXUALES EN LA ACTIVIDAD MINERALOCORTICOIDEA DE MUJERES
POSTMENOPAUSICAS

Autor y Coautores: Alejandra Martinez-Garcia, Jorge A. Pérezl, Alejandra Tapia-Castillo, Maria Paz
Herndndez Mejias, Alejandra Sandoval-Bérquez, Pablo Carrién Valdés, Andrea Vecchiola
Cdrdenas, Sandra Solari Gajardo, Fidel Allende Sanzana, Carlos E. Fardella, Cristidn A. Carvajal.

TL20

CELULAS RENALES HK2 ESTIMULADAS CON ALDOSTERONA ACTIVAN RUTA PROINFLAMATORIA MEDIANTE
VESICULAS EXTRACELULARES EN PRECURSORES MESENQUIMALES: ESTUDIO PRELIMINAR IN VITRO

Autor y Coautores: Alejandra Sandoval Bérquez, Pablo Carrién Valdés, Maria Paz Herndndez
Mejias, Nicolds Quezada Sanhueza, Jorge A. Pérez Lopez, Alejandra Tapia Castillo, Paulina
Ormazdbal Leiva, Andrea Vecchiola Cardenas, Alejandra Martinez Garcia, Carlos Fardella Bello,
Cristidn Carvajal Maldonado.
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TL21

THYROIDPRINT: UTILIDAD CLINICA EN CITOLOGIA TIROIDEA INDETERMINADA

Autor y Coautores: Roberto Olmos Borzone, José Miguel Dominguez Ruiz-Tagle, Sergio Vargas Salas,
Lorena Mosso Gb6mez, Carlos Fardella Bello, Gilberto Gonzdlez Vicente, René Baudrand Biggs,
Francisco Guarda Vega, Felipe Valenzuela Pino, Eugenio Arteaga UrzUa, Pablo Florenzano Valdés,
Flavia Nilo Concha, Nicole Lustig Franco, Alejandra Martinez Garcia, José Manuel Lépez Moreno,
Francisco Cruz Olivos, Maria Soledad Loyola Zunino, Augusto Ledn Ramirez, Nicolds Droppelmann
Mufioz, Pablo Montero Miranda, Francisco Dominguez Covarrubias, Mauricio Camus Appuhn,
Antonieta Solar Gonzdalez, Pablo Zoroquiain, Juna Roa Strauch, Rossio Gajardo, Elsa Bruce, Natalia
Menaq, Francisco Cérdova Riquelme, Estefania Mufioz, Giovanna Miranda, Herndn Gonzdlez Diaz.

TL22

REVELANDO EL ESPECTRO DE SECRECION AUTONOMA DE ALDOSTERONA EN LOS ADENOMAS
SUPRARRENALES INCIDENTALES CON UN ESTUDIO PROTOCOLIZADO: UN CONTINUO EMERGENTE

Autor y Coautores: Thomas Uslar Nawrath, Alberth Burnier Cdceres, Benjamin Sanfuentes Diez,
Pauline Bé6hm Ghiringuelli, Maria Paz Orellana Vargas, Francisco Guarda Vega, Roberto Olmos
Borzone, Stefano Macchiavello Theoduloz, Alvaro Huete Garin, Nicolds Mertens Folch, Cecilia Besa
Correqa, Alejandro Majerson Grinberg, Jaime Cartes Urenda, Carlos Fardella Bello, Fidel Allende
Sanzana, Sandra Solari Gajardo, Anand Vaidya, René Baudrand Biggs.

TL23

MENOR ABUNDANCIA MATUTINA DE LAS PROTEINAS DEL RELOJ CIRCADIANO CLOCK/BMAL] SE ASOCIAN A
ALTERACIONES EN LA FUNCION DEL MUSCULO ESQUELETICO HUMANO.

Autor y Coautores: Ana Figueroa Toledo, Juan Alfonso Gutiérrez Pino, Mauro TuAén Suarez, Hermann
Zbinden Fonceaq, Mauricio Castro Sepulveda.

TL24

LAS VESICULAS EXTRACELULARES DERIVADAS DE ADIPOCITOS (ADEVS) MODIFICAN LA EXPRESION DE
GENES PROINFLAMATORIOS Y DE LA SINTASA DE OXIDO NITRICO EN CELULAS ENDOTELIALES IN VITRO

Autor y Coautores: Pablo Carrién Valdés, Maria Paz Herndndez Mejias, Jorge Pérez L6épez, Alejandra
Tapia Castillo, Alejandra Martinez Garcia, Andrea Vecchiola Cdrdenas, Carlos Fardella Bello,
Alejandra Sandoval Bérquez, Cristian Carvajal Maldonado.

TL25

LAS VESICULAS EXTRACELULARES DE ADIPOCITOS (ADEVS) PROMUEVEN LA MAYOR EXPRESION DE GENES
ASOCIADOS A INFLAMACION Y FIBROSIS EN CELULAS RENALES

Autor y Coautores: Maria Paz Herndndez Mejias, Pablo Carrién Valdés, Alejandra Sandoval Bérquez,
Jorge A. Pérez Lbpez, Alejandra Tapia Castillo, Alejandra Martinez Garcia, Andrea Vecchiola
Cdrdenas, Carlos Fardella Bello, Cristidn Carvajal Maldonado.
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TL26

ENTRENAMIENTO INTERMITENTE DE ALTA INTENSIDAD MEJORA LA SENSIBILIDAD PERIFERICA A LA INSULINA,
MEJORA LA FUNCION MITOCONDRIAL DEL MUSCULO ESQUELETICO Y MODIFICA EL ALMACENAMIENTO DE
GRASA INTRAHEPATICA

Autor y Coautores: Rodrigo Mancilla Fuentes, Maaike Bergman, Pandichelvam Veeraiah, Vera de Wit,
Joris Hoeks, Patrick Schrauwen, Vera Schrauwen-Hinderling, Matthijs Hesselink.

TL27

EL ENTRENAMIENTO DE INTENSIDAD MODERADA GENERA MAYORES BENEFICIOS METABOLICOS EN EL
MUSCULO ESQUELETICO E HIGADO COMPARADO AL ENTRENAMIENTO INTERVALICO DE ALTA INTENSIDAD EN
CANDIDATOS A CIRUGIA BARIATRICA. UN ENSAYO CLINICO ALEATORIZADO

Autor y Coautores: Sergio Martinez Huenchullan, Matias Ruiz Uribe, Javier Enriquez Schmidt, Camila
Mautner Molina, Maximiliano Mufioz Cadagan, Mariana Kalazich Rosales, Carlos Carcamo lbaceta.

TL28

EXPRESION Y LOCALIZACION SUBCELULAR DE LAS VARIANTES D47N Y DUPLICACION DE EXONES 13-15 DEL
RECEPTOR DE LDL EN PACIENTES CON HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR

Autor y Coautores: Catalina Martinez Oleq, Esteban Valdebenito Basal, Mariana Opazo Torres,
Carolina Alarcén Reyes, Bernel Ortega Contreras, Paula Honorato Vdasquez, Claudia Radojkovic
Navarro, Paulina Bustos Araya, Andrea Sdnchez Rubio.

TL29

CARACTERIZACION BIOQUIMICA Y EVALUACION MOLECULAR DE LA VARIANTE DUPLICACION DE EXONES 13-
15 EN PERSONAS PORTADORAS DE HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR

Autor y Coautores: Diego Abarzia Montanares, Benjomin Cataldn Soro, Catalina Martinez Oleaq,
Carlos Felipe Burgos Arias, Tomas Mufioz Perez, Paula Honorato Vdsquez, Claudia Radojkovic
Navarro, Paulina Bustos Araya, Andrea SaGnchez Rubio.

TL30

DISENO Y APLICACION DE UN PROGRAMA PILOTO DE PESQUISA DE HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR EN UN
CENTRO HOSPITALARIO DE ALTA COMPLEJIDAD

Autor y Coautores: Benjamin Cataldn Soro, René Portiflo Escobar, Diego Abarzia Montanares, Carrie
Inostroza Mora, Catalina Martinez Olea, Isabel Murfioz Sandoval, Cristébbal Alvarado Livacic, Tomds
Mufioz Pérez, Paula Honorato Vasquez, Claudia Radojkovic Navarro, Paulina Bustos Araya, Andrea
Sdnchez Rubio.
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CcCil
¢PUBERTAD PRECOZ PERIFERICA Y HEPATOBLASTOMA?: CASO CLINICO
Fabiola Parra, Juan Cristébal Gajewski, Fernanda PeNa, Joel Riquelme

CC2

DEFICIENCIA DE HORMONA DE CRECIMIENTO EN UN PACIENTE CON HIPOPLASIA ADRENAL CONGENITA
LIGADA AL X CON VARIANTE PATOGENICA EN NROBI (DAXT)

Diego Zepeda, Rossana Roman, Verdénica Mericq

cc3 ) .
HIPERINSULINISMO CONGENITO SECUNDARIO A VARIANTE PROBABLEMENTE PATOGENICA EN HEXOQUINASA

1 (HK-1)
Diego Zepeda, Camila Garcia, Veronica Mericq

SABADO 18 DE NOVIEMBRE - SALA 2
CC4
OSTEOPOROSIS SEVERA EN PACIENTES JOVENES. ¢QUE NO DEBEMOS OLVIDAR?
Laura Giaveno, Angela Garrido, Elisa Millar, Carmen Luz Palma, Lisselot Escarate, Leslie Echeverria,
Carlos Villarroel, Ernesto Donoso

CC5

HIPOCALCEMIA SEVERA LUEGO DE ADMINISTRACION DE ANALOGO DE SOMATOSTATINA EN PACIENTE CON
NEOPLASIA ENDOCRINA MULTIPLE TIPO 1: REPORTE DE UN CASO

Alberth Burnier, Francisco Guarda, Flavia Nilo

CC6
OSTEOMALACIA SECUNDARIA A HIPOFOSFATACIA HETEROCIGOTA, CASO CLINICO

Pamela Trejo, Rodolfo Arjona, Luis Moya
SABADO 18 DE NOVIEMBRE - SALA 3
ccC7

HIPOFISITIS ENMASCARANDO GERMINOMA DE TALLO HIPOFISIARIO. PRESENTACION DE UNA SERIE DE
CASOS )
Camila Pipino, Diego Zepeda, Cecilia Okuma, Marla Isabel Herndndez

ccCs8

HIPOFISITIS SECUNDARIA A GRANULOMATOSIS CON POLIANGITIS. RARA PRESENTACION DE UNA
ENFERMEDAD SISTEMICA.REPORTE DE UN CASO

Maritza Atkinson, Gerardo Ramos, Andrés Romero, Pamela Aravena

ccC9

CASO CLiNLCO: LUTEOMA ESTROMAL OVARICO COMO CAUSA DE HIPERANDROGENISMO EN LA MUJER
POSMENOPAUSICA

Javier Saldana, César Calderdn, Francisco Gutiérrez, Franco Victoriano, Francisco Cordero
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P1
TRASPLANTE SIMULTANEO DE PANCREAS Y RINON, UNA ALTERNATIVA TERAPEUTICA EFECTIVA: EVOLUCION
DESPUES DE 6 ANOS DE DOS CASOS CLINICOS

Jorge Opazo, Verbénica Mujica

P3

PANCREATITIS AUTOINMUNE COMO CAUSA DE DIABETES PANCREATOGENICA DE DIFICIL MANEJO, A
PROPOSITO DE UN CASO

Fernanda Silva, Victoria Novik, Maria Soledad Bdez, JocelynCortés, Daniela Oliva

P5

EVALUACION DE SATISFACCION USUARIA DE TELECONSULTA EN ENDOCRINOLOGIA Y DIABETES

Nicolds Valencia, Daniela Giglio, Jocelyn Cortés, Catalina Tobar, Daniela Oliva, Marcela Diaz, Maria
Soledad Bdez, Daniela Navarrete

P7
ACCESO A TRATAMIENTO DE DIABETES MELLITUS TIPO 1 (DMI) EN NINOS LATINOAMERICANOS
Francisca Riera, Herndn Garcla, Margarita Barrientos

P8

CARACTERISTICAS CLINICAS Y COMPLICACIONES DE LA DIABETES MELLITUS GESTACIONAL EN NUESTRO
CENTRO

Ana Leén, Oliver Quintero, Selena Rodriguez, Kevin Diaz, Itziar Aznar, Agueda Caballero

P9

CARACTERISTICAS DEL CONTROL GLUCEMICO CRONICO Y AGUDO EN PACIENTES CON DIABETES E
INFECCION COVID DURANTE LA 6TA OLA DE PANDEMIA EN UN CENTRO EN ESPANA

Ana Leén, Oliver Quintero, Selena Rodriguez, Kevin Diaz, Itziar Aznar, Agueda Caballero
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P10

LEUCOENCEFALOPATIA DIFUSA COMO POSIBLE PRESENTACION ATIPICA DE LA ENFERMEDAD DE CUSHING:
REVISION A PROPOSITO DE UN CASO

Esteban Romero, Alexandra Fishman, Maria Consuelo Guzmdn, Alejandra Lanas, Francisco Cordero

P11

NORMALIZACION DE CALCEMIA EN PACIENTES CON HIPERPARATIROIDISIMO Y PROLACTINOMA POSTERIOR
AL TRATAMIENTO CON CABERGOLINA

Alexandra Fischman, Esteban Romero, Maria Pia Cid, Alejandra Lanas, Francisco Cordero

P12

HIPERPLASIA HIPOFISIARIA COMO MANIFESTACION POCO FRECUENTE DE HIPOTIROIDISMO PRIMARIO
SEVERO

Camila Garcia, Cecilia Okuma, Maria Isabel Herndndez

P13

GONADOTROPINOMAS FUNCIONANTES SERIE DE CASOS CLINICOS

César Calderdn, Francisco Gutiérrez, Javier Saldafa, Franco Victoriano, Alejandra Lanas, Francisco
Cordero

P14

TUMOR HIPOFISIARIO SECRETOR DE TSH: SERIE DE CASOS

Francisco Gutiérrez, César Calderén, Javier Saldafa, Franco Victoriano, Alejandra Lanas, Francisco
Cordero

P15

PITUICITOMA Y ENFERMEDAD DE CUSHING. REPORTE DE CASO )
Natalia Carrasco, Marla Soledad Bdez, Jocelyn Cortés, Catalina Tobar, Daniela Oliva, Marcela Dlaz,
Daniela Navarrete

P16
DIABETES INSIPIDA: CAUSAS EMERGENTES
Viviana Vallejos

P17

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA NO CLASICA Y ENFERMEDAD DE CUSHING: UNA COMBINACION
INUSUAL

Gonzalo Dominguez-Menendez, Karime Rumié

P18

HIPOFISITIS POST COVID-19: A PROPOSITO DE UN CASO
Javiera Valencia, FernandaGainza, Maria Gracia Airola, Jan Meyer, Tomds O’Brien, Catalina Chovar,
Catalina Avila, Daniela Avila, Francisco Cordero
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P19

FEOCROMOCITOMA METASTASICO. REPORTE DE UN CASO

Ladiz Lauga, Mariana Cavieres, Paulina Ferreira, Javiera Arancibia, Daniela Jensen, Mmaria
Francisca Brusco, Roxana Oyaneder, Francisco Dodds

P20

LEIOMIOSARCOMA SUPRARRENAL PRIMARIO. REPORTE DE UN CASO

Marlin Solorzano, Alejandra Villarroel, Carlos Misad, César Sdnchez, Maria Paz Orellana, René
Baudrand, Thomas Uslar

P21

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA Y MIELOLIPOMAS: A PROPOSITO DE UN CASO

Ana Paola Leén Ocando, Oliver Quintero Rodriguez, Selena Rodriguez Ferndndez, Kevin Diaz Gorrin,
Itziar Aznar Ondofo, Agueda Caballero Figueroaq, Judith Lépez Fernandez

P22

INSUFICIENCIA SUPRARRENAL PRIMARIA’ COMO MANIFESTACION DE TUBERCULOSIS EXTRAPULMONAR
DISEMINADA: REPORTE DE CASO Y REVISION DE LA LITERATURA

Carlos Rivera, lIvinMuioz, Inés Cerdn, Maria Elisa Claro, Thomas Uslar, Francisco Guarda

P23
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Paola Quifones, Andrea Vecchiola, Alejandra Tapia, Cristidn Carvajal, René Baudrand, Thomas Uslar,
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PREDICCION DE ENFERMEDAD CARDIOVASCULAR EN PACIENTES CHILENOS ADULTOS CON DIABETES MELLITUS
TIPO 1 SEGUN EL STENO TYPE 1 RISK ENGINE. SEGUIMIENTO A 5 ANOS

Autor y Coautores: Pamela Poblete Saint George?, Kenyin Loo Urbina?, Paulina Silva Alvarez !, Katherine Contreras
Valenzuela?, Javiera Gonzalez Fuenzalida?, Néstor Soto Isla®

Lugar de Trabajo: 'Unidad de Endocrinologia y Diabetes, Hospital San Borja Arriaran., 2Hospital Base San José de
Osorno.

Contenido

Introduccion: Los pacientes con Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) tienen alto riesgo cardiovascular (CV) y el Steno
Type 1 Risk Engine es un score especifico para pacientes con DM1, publicado en 2016, estudiado en poblacién
danesa. Su aplicacién en pacientes latinoamericanos no ha sido evaluada.

Objetivos: Medir el riesgo CV en una poblacion chilena de ambos sexos con DM1, utilizando el score propuesto y
comparar el riesgo estimado con el nimero real de eventos cardiovasculares ocurridos a los 5 afios de
seguimiento.

Pacientes y métodos: Se incluyeron pacientes mayores de 30 y menores de 70 afos de edad, con DM1 de mas de
10 afios de evolucion, entre julio de 2016 y junio de 2017. Se excluyeron los pacientes con eventos CV mayores
previos o en didlisis. Se evaluaron los siguientes parametros: sexo, edad, antigiedad de DM1, HbA1c, presién
arterial sistdlica (PAs), clearence de creatinina (calculado por CKD-EPI), albuminuria, Colesterol LDL, tabaquismo
activo y actividad fisica (> 30 minutos diarios). Se cuantificé el riesgo CV aplicando el calculador interactivo de
riesgo individualizado disponible en www.steno.dk/T1RiskEngine.

A los 5 afios promedio de seguimiento prospectivo, se establecié el nUmero de eventos CV mayores ocurridos y se
compard con el porcentaje estimado.

Resultados: La muestra quedd constituida por N = 120 pacientes (61 F/59 M); edad 43,2 + 11,6 afios; antigiiedad
de DM1 23,8 + 10,3 afios; HbAlc 8,34 + 1,3%; PAs 135 + 19 mmHg; clearence de creatinina 102 + 26,6 ml/min;
normoalbuminuria 80%; microalbuminuria 16,7%; macroalbuminuria 3,3%; Colesterol LDL 96,3 + 27,1 mg/dL;
tabaquismo activo 24,1%, sedentarismo 75,9%. Se clasifican individualmente los pacientes segun el riesgo CV a 10
afios como bajo (< 10%), medio (entre 10-20%) y alto (> 20%).

El riesgo promedio global estimado a 5 afios es de 8.0% (9,6 eventos CV) y a 10 afios 15.0% (18 eventos). El
numero real de eventos ocurridos fue de 6 (5%), 2 eventos coronarios agudos y 4 accidentes cerebrovasculares.
En la tabla se muestra el nimero (%) de eventos CV mayores segun nivel de riesgo.

N;‘;Z'::]es:j:fo Pa:;e;:;es Eventos CV mayores n (%) Eventos CV esperados por score Steno (%)
Bajo 54 (45,0%) 0 (0%) 1,5(2,9%)
Medio 35(29,2%) 2 (5,7%) 2,8 (8,0%)
Alto 31 (25,8%) 4 (12,9%) 5,4 (17,6%)

Conclusiones:
1. Enel grupo de pacientes chilenos estudiado, la ocurrencia de eventos CV mayores fue menor a la
esperada segun el Steno Type 1 Risk Engine.
2. Se aprecia una tendencia a presentar mayor numero de eventos a medida que el riesgo estimado
aumenta.
3. Una muestra mas amplia permitiria establecer si este modelo es aplicable a la poblacién chilena con DM1
para predecir el riesgo del primer evento CV.

Financiamiento: Sin financiamiento
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CLASIFICACION DE DIABETES: EVALUANDO LOS TIPOS ESPECIFICOS DE DIABETES (TIPO 3)

Autor y Coautores: Diego Zepeda Galleguillos!, Alejandra Avila Alarcén?, Ximena Gaete Vasquez?!, Camila Garcia
Reingardt!, Maria Verénica Mericq Guild', Rossana Roman Reyes!, Nancy Unanue Morales?, Ethel Codner
Dujovne?!

Lugar de Trabajo: lInstituto de Investigaciones Materno Infantil.

Contenido

Introduccidn:

Los tipos especificos de DM, también denominados DM tipo 3 (DM3), tienen una etiologia especifica que
desencadena el cuadro. A su vez, las DM3 se clasifica en 7 grupos.

Objetivos:

Caracterizar tipos especificos de DM en unidad infanto-juvenil de un hospital publico.

Disefio Experimental:

Estudio descriptivo retrospectivo.

Material y métodos:

Se estudiaron sujetos <20 afios con diagndéstico de DM que estuvieron en control en un hospital publico entre los
afios 2018 a 2023. El diagndstico y clasificacion de la DM se basé en criterios ADA. Se excluyeron pacientes con
hiperglicemias transitorias menor a una semana. El diagndstico de DM tipo 1 (DM1) fue clinico con medicién de
autoanticuerpos en caso de dudas diagnésticas.

Resultados:

El total de pacientes en control fue de 273. Los cuadros de DM3 corresponde a 29 pacientes (10,6%), y DM1y
DM2 correspondieron a 230 (84,2%) y 14 (5,1%), respectivamente.

Dentro de las DM3, las DM monogénicas corresponden a 13 pacientes (44,8%), 10 con MODY y 3 con DM
neonatal (DMN), defectos genéticos en accidn de insulina a 3 (10,3%), enfermedades del pancreas exocrino a 5
(17,2%), y sindromes (sd) genéticos asociados a DM a 8 (27,5%). No hubo pacientes con DM asociada a
infecciones, endocrinopatias o drogas.

Los pacientes con MODY presentaron mutaciones en: GCK (N: 2), HNF4A (N: 2), estudio molecular negativo (N: 2),
y 4 pacientes tienen estudio molecular pendiente. Con respecto al tratamiento, 3 se encuentran sin medicamento
y 2 sujetos con alteracién HNF4A se encuentran con glibenclamida. Previo al diagndstico de MODY 7/10 estaban
con insulina.

De los pacientes con DMN: dos pacientes presentaron alteraciones en regidon 6q24 y fueron transitorias. Una
DMN fue definitiva con insulinoterapia, cuyo estudio estd aun pendiente.

De las DM asociadas a enfermedad de pancreas exocrino, estas fueron causadas en su totalidad por fibrosis
quistica y se encuentran en tratamiento con insulina.

La etiologia de los tres casos con DM por defectos genéticos en accién de insulina fueron: lipodistrofia congénita
(N:1), mutacidn del receptor insulina (N:1) y un caso de insulinorresistencia severa en estudio.

De los ocho pacientes con DM asociados a sd genéticos la clasificacion fue: sd de Down (N:3), sd Sotos (N:1), sd
Stickler (N:1), sd Prader Willi (N:1), y uno con sd genético no precisado en estudio.

Conclusiones:

Las DM3 son el segundo grupo mas frecuente de pacientes con DM en poblacién pediatrica, por lo que es
fundamental conocer y sospechar en forma adecuada estos tipos de DM. Dentro de los DM3, el tipo mas
frecuente correspondid a las DM monogénicas, principalmente MODY. Estos datos apuntan a que se debe estar
alerta a estudiar pacientes con caracteristicas inhabituales para lograr una terapia individualizada.

Financiamiento: Sin financiamiento
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INCIDENCIA DE DIABETES MELLITUS TIPO 1 EN POBLACION CHILENA MENOR A 20 ANOS ENTRE LOS ANOS 2006
- 2021 AUMENTO SIGNIFICATIVO DURANTE LA PANDEMIA DE COVID 19

Autor y Coautores: Ingeborg Tampe Araya?, Carolina Garfias Von Furstenberg?, Hernan Garcia Bruce?, Arturo
Borzutzky Schachter?, Lisset Slaibe Carrasco*

Lugar de Trabajo: ! Red Salud UC Christus, 2Hospital de la Florida- Clinica Universidad de Los Andes, 3Pontificia
Universidad Catdlica de Chile — Red Salud UC Christus, *Red Salud

Contenido

Objetivos: La incidencia de Diabetes mellitus tipo 1 (DM1) varia entre distintas regiones y paises. Se ha observado
un aumento significativo en varios paises durante la pandemia de COVID-19. El objetivo de este trabajo es
determinar la incidencia de DM1 en nifios y adolescentes Chilenos menores a 20 afios entre los afios 2006 a 2021,
y evaluar los efectos de la pandemia de COVID-19 en esta poblacién. Métodos: Revisamos las notificaciones
obligatorias de debut de DM1 del sistema publico y privado de salud en poblacién < 20 afios. Los datos fueron
obtenidos del Ministerio de Salud y de la Superintendencia de Salud, y fueron analizados por género, rango
etario, estacionalidad y pertenencia a sistema publico o privado de salud. Se compard también incidencia
prepandémica versus pandémica. Las tendencias se analizaron por regresion lineal. Resultados: Un total de 9.472
nuevos casos de DM1 en nifios y adolescentes chilenos fueron confirmados entre 2006 y 2021. El promedio anual
de incidencia en todo el periodo fue de 12.7 /100.000 con un rango de 11.7/100.000 entre los afios 2006 — 2019
vs 20.2/100.000 durante el periodo 2020-2021. Se observé un incremento total entre 8 a 23.1/100.000 entre los
afios 2006 al 2021 respectivamente (B =0.691, Cl [0.479-0903], p<0.001.) con un 5% de incremento anual durante
el periodo 2006 y 2019. Comparado con los 2 afios anteriores (2019 - 2020) se observé un 28.5% de incremento
en el afio 2021.No hubo diferencia significativa en ambos géneros (52,4% masculino). Una mayor incidencia se
observd en invierno y una menor en verano. La mayor incidencia se observo en los grupos etarios de 10-14 afios y
5 a 10 afios, pero hubo aumento significativo en todos los grupos etarios. La mayor incidencia se observé el afio
2021 (23/100.000), durante el segundo afio de la pandemia de COVID -19 en Chile. Del total del grupo un 23.3%
pertenece al sistema privado de salud y 74.6 % al sistema publico de salud, con una diferencia significativa en
incidencias entre 14.8 vs 11.7/100.00 respectivamente (p < 0.027, RR 1.26 [1.03-1.53]) Conclusiones: La Incidencia
de DM1 esta rapidamente aumentando con un peak durante la pandemia de COVID-19. El incremento de
incidencia anual es mayor que algunos paises desarrollados. El aumento en el afio 2021 mas que el 2020 puede
ser explicado por la flexibilidad en los confinamientos y cuarentenas, lo cual implica mayor exposicién viral. Mas
informacidn es necesaria para explicar causalidad. La mayor incidencia encontrada en los casos adheridos al
sistema privado de salud coincide con lo descrito en paises o sociedades con mayor ingreso socioecondmico.
Estos datos nos aportan la incidencia total de la poblacidn chilena menor a 20 afios durante las dos Ultimas
décadas.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Prélogo: La resistencia a la insulina ha sido asociada a la obesidad y a un estado inflamatorio crénico de bajo
grado. La disminucidn a la sensibilidad a la insulina en el musculo esquelético (ME) y el aumento en la liberacion
de IL-1B plasmatica, impactarian sobre la inflamacién sistémica y la captacion de glucosa por el ME.
Recientemente, disulfiram (DSF), ha demostrado disminuir el peso corporal de ratones obesos. Sin embargo, se
desconoce el efecto de DSF sobre la homeostasis de glucosa y la sensibilidad a la insulina en el ME.

Objetivo: Evaluar el efecto de DSF sobre la resistencia a la insulina y la liberacién de IL-1B en el ME.

Disefio experimental: Ratones machos C57BL/6 (n = 5-10) fueron alimentados con dieta alta en grasas (HFD 60%
Kcal-lipidos) por 7 semanas y divididos en dos grupos: HFD inyectados i.p. con DSF (HFD+DSF, 50mg/kg) o HFD
inyectados i.p con aceite por 3 semanas.

Materiales y métodos: Se determind: i) ingesta dietaria semanal, peso corporal, test de tolerancia a la glucosa,
insulinemia, niveles plasmaticos de IL-1pB (ELISA) y liberacidn de IL-1B de musculo gastrocnemio en medio de
cultivo (ELISA/normalizado por proteina), ii) sensibilidad a la insulina por fosforilacion de Akt (P-Akt) en el Flexor
digitorum brevis (FDB) por Western blot y captacion de analogo fluorescente de deoxiglucosa (2-NBDG) en fibra
muscular aislada de FDB por microscopia de epifluorescencia. Los datos fueron analizados como promedio + EEM.
La significancia estadistica entre 2 grupos (HFD/HFD+DSF) se calculd por prueba U Mann-Whitney y el analisis de
4 grupos (HFD basal o con insulina; HFD+DSF basal o con insulina) se realizé con ANOVA de dos vias con prueba de
comparaciones multiples de Tukey. Un valor de p < 0,05 se considerd significativo. Aprobacién bioética del CICUA,
Universidad de Chile N2 21433.

Resultados: El grupo HFD+DSF vs HFD disminuyd significativamente el peso corporal (14%) y la glicemia en ayunas
(32%) y el AUC (23%). Los niveles de IL-1B plasmatica y la liberacién de IL-1B desde el gastrocnemio disminuyeron
significativamente en el grupo HFD+DSF (31% y 36,5% respectivamente). En adicidn, tras la estimulacién con
insulina, la captacidon de 2-NBDG y P-Akt aumentd en el FDB (1,23 y 1,9 veces respecto al grupo HFD).

Conclusion: El tratamiento con DSF mejora parametros fisioldgicos asociados a la resistencia insulinica inducida
por obesidad y aumenta la sensibilidad a la insulina en el musculo esquelético. Nuestros resultados proponen al
DSF como posible nueva estrategia farmacoldgica en alteraciones metabdlicas como la resistencia a la insulina.

Financiamiento: FONDECYT Regular No 1190406 & 1231103, CONICYT, Chile. Beca Doctorado Nacional, ANID,
Chile.
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Introduccidn: La enfermedad hepatica grasa asociada a disfuncion metabdlica (Metabolic Dysfunction-Associated
Steatotic Liver Disease - MASLD), es una afeccidn frecuente observada en mas del 70% de las personas con diabetes
mellitus tipo 2 (DM2) y obesidad. Evidencia creciente ha demostrado que personas con MASLD tratadas con
Semaglutide (Sema), un nuevo agonista del receptor del péptido-1 similar al glucagén (GLP-1 RA), muestran una
mejoria clinica en marcadores estructurales y funcionales. Sin embargo, aunque la acciéon de los GLP-1 RA es
ampliamente conocida, aun no se han dilucidado por completo los mecanismos hepatoprotectores selectivos de
Sema.

Objetivo: El objetivo del presente estudio fue conocer la eficacia de la Sema en la progresion de MASLD en un
modelo preclinico de DM2, sin modificacion de la ingesta caldrica diaria.

Disefio Experimental: Se utilizd el modelo murino deficiente del receptor de leptina (BKS db/db), reconocida
herramienta para el estudio preclinico de las complicaciones de la DM2, incluyendo MASLD. Ratones macho de 12
semanas de vida fueron divididos aleatoriamente en 3 grupos: 1) control no diabético no obeso (BKS WT) (n=8); 2)
control diabético obeso no tratado (BKS db/db) (n=8) y 3) diabético obeso tratado con Sema (BKS db/db + Sema)
(n=10). Sema fue administrado por via subcutanea, 1 vez por semana a dosis terapéutica (100 pg/kg) por 8 semanas,
luego de 2 semanas con dosis de induccidn (25 pg/kg). Al término del tratamiento, los ratones fueron sacrificados
bajo anestesia, extrayendo sangre para recoleccion de muestra sérica y una biopsia hepatica para estudios
moleculares e histopatoldgicos.

Material y Métodos: Se evalué perfil lipidico y hepatico en suero. Se realizé estudio lipiddmico de triglicéridos
intrahepaticos mediante cromatografia de gases acoplada a espectrometria de masas. El analisis histopatoldgico
fue realizado en ciego mediante NAFLD activity score por patdlogo entrenado. Las muestras hepaticas fueron
procesadas para estudios moleculares (RT-qPCR y Western blot).

Resultados: En comparacidn con el grupo diabético no tratado, Sema reduce el peso corporal, glicemia capilar y
mejora enzimas hepaticas y perfil lipidico, sin reducir la ingesta caldrica diaria. Existe una mejora en la composicion
corporal por reduccién del porcentaje de masa grasa determinada por DEXA. Histolégicamente, Sema reduce la
esteatosis hepatica. El andlisis lipiddmico muestra una reduccién de los niveles de triglicéridos hepaticos,
marcadores de lipogénesis de novo e incremento en la sintesis de acidos grasos polinsaturados. El estudio molecular
muestra una reduccién en la expresién de enzimas relacionadas con la lipogénesis de novo.

Conclusiones: La administracion semanal de Sema subcutaneo mejora la MASLD, independiente de la ingesta
caldrica diaria, sugiriendo un efecto hepatico selectivo por modulacion de la lipogénesis de novo.

Financiamiento: Sin conflicto de intereses
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Introduccién:

El crecimiento acelerado observado durante la pubertad depende de los efectos combinados de los ejes
somatotrofico y gonadotréfico. Estudios previos han mostrado que concentraciones relativamente bajas de
estradiol (E>: 20 pg/mL) y concentraciones altas de testosterona (T: 10 ng/mL), potencian la via de sefializacion
inducida por hormona de crecimiento (GH) en la linea celular de hepatoma humana (HEPG2). Se desconoce si estos
efectos son directos o si son mediados a través de las proteinas supresoras de citoquinas (SOCS), moduladores
negativos de GH.

Objetivo:

Evaluar el efecto de concentraciones crecientes de E; y T sobre los niveles de mRNA de SOCS1, SOCS2 y SOCS3
inducidos por GH en células HEPG2.

Métodos:

Cultivos celulares de HEPG2, en un medio libre de esteroides y 80% confluentes, se estimulan en presencia o
ausencia de E; (20, 75y 200 pg/mL) o T (1, 5y 10 ng/mL) durante 16 h, para luego coestimular con rhGH 40 ng/mL
durante 24 h mas. La expresion de SOCS1, SOCS2 y SOCS3 se estudié mediante RT-PCR. 8-actina se utilizé como
control interno. Los datos expresados como unidades arbitrarias (UA) se analizaron mediante ANOVA y se
expresaron como promedio + SEM, n=4. Se considerd como significativo p<0.05.

Resultados:

Como se puede observar en la Tabla, los niveles de expresion basal de SOCS1 aumentaron significativamente al
estimular con rhGH. Este efecto estimulatorio de GH sobre la expresidn de SOCS se vio disminuido al coincubar con
E, en todas las concentraciones de estudiadas. Sin embargo, al contrario de lo observado con E;, la presenciade T
en ninguna concentracién afectd la estimulacion observada con rhGH sobre el aumento de los niveles de mRNA de
SOCS1, SOCS2 y SOCS3 mostrando niveles de expresidn similares al estimulo con rhGH solo.

TABLA ESTRADIOL (pg/mL) TESTOSTERONA (ng/mL)
BASAL rhGH BASAL rhGH BASAL rhGH
rhGH - + rhGH - + rhGH - +
SOCs1 0,3+0,06 | 0,71+0,06* | SOCS1 0,3+0,06 | 0,71+0,06* | SOCS1 0,3+0,06 | 0,71+0,06*
50CS2 0,35+0,01 | 0,54+0,01* | SOCS2 0,35+0,01 | 0,54+0,01* | SOCS2 0,35+0,01 | 0,54+0,01*
SOCS3 0,29+0,04 | 0,74+0,08* | SOCS3 0,29+0,04 | 0,74+0,08* | SOCS3 0,29+0,04 | 0,74+0,08*
*p<0,05 vs basal; °p<0,05 vs GH
Conclusion:

Estos resultados muestran una accion diferente de E; y de T sobre la expresiéon de SOCS inducidas por GH. Las
concentraciones de E, estudiadas, modificaron la expresion de las SOCS en presencia de GH reduciendo
significativamente su respuesta, sugiriendo que GH tendria una accidon mds prolongada al disminuir la regulacion
negativa sobre la via de sefializacién mediada por estas proteinas. El efecto de testosterona en cambio, podria estar
actuando a través de otros reguladores de la via de GH.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Objetivo: El desarrollo de DM2 se relaciona con la disminucién gradual del funcionamiento B celular. Esto puede
resultar de la exposicidn crénica a obesidad, que conlleva estrés oxidativo e inflamacién. Quisimos determinar si
la obesidad que persiste desde la edad pediatrica puede afectar la secrecién de insulina y el funcionamiento
celular en adultos <30 afios. También exploramos si esto coincide con una edad biolégica aumentada respecto de
la edad cronoldgica, sugiriendo envejecimiento acelerado inducido por obesidad.

Disefio: Estudio de casos y controles de eventos multiples en una cohorte chilena de nacimiento.

Método: n=174 participantes (49% mujeres); peso y talla se midieron en varios intervalos desde el nacimiento. Se
estimd IMC y se interpolaron tres trayectorias desde el nacimiento a la adultez (polinomio cubico): IMC siempre
saludable, obesidad adolescente, obesidad infantil. A los 29 afios se determinaron glucosa (G), insulina, TG, HDL;
se estimo HOMA-IR, HOMA-B, indice disposicién (ID), SPISE, TG |HDL, indice adiposidad visceral (VAI) e indice TG-
G. Se determind edad biolégica (DNAm age). Se realizaron comparaciones entre grupos (ANOVA, ANCOVA y
prueba Tukey-Kramer).

Resultados: En la muestra (28.9+0.6 afios), el 40% habia tenido obesidad desde la infancia y el 24%, desde la
adolescencia, sin diferencias por sexo. En participantes con obesidad desde la infancia el IMC era de 38 Kg/m2,
significativamente mas elevado que en sujetos con obesidad adolescente (34 Kg/m2). Al controlar por trayectoria
de IMC, ambos tipos de obesidad se asociaron a disfuncidn B celular, siendo mas marcada en aquellos con
obesidad desde la infancia. Comparado con sujetos con IMC saludable y sujetos con obesidad adolescente, la
obesidad desde la infancia se asocid a valores mayores de G (88 vs 91.4 vs 95.6 mg/dl; ABC), insulina (2.1 vs 2.7 vs
4.0 mg/l; ABC), HOMA-IR (1.2 vs 4.2 vs 5.4 uUl/I; ABB), VAI (2.5 vs 4.2 vs 5.2; ABC), TG |HDL (2.5 vs 6.4 vs 8.5; ABC),
TGyG (8.1 vs 8.6 vs 8.8; ABC) y a menores valores de SPISE (7.6 vs 3.5 vs 3.1; ABC). La edad biolégica se situd por
encima de la edad cronoldgica y fue significativamente mds elevada en ambos tipos de obesidad comparado con
sujetos de IMC saludable (33.5 vs 32.5 vs 28.9 afios; AAC). En ambos tipos de obesidad hubo valores que denotan
riesgo bioldgico en los siguientes marcadores: insulina, HOMA-IR, DI, TG |HDL, VAI, SPISE.

Conclusiones: En adultos jovenes, la obesidad en la edad pediatrica se relacioné con disfuncion B celular,
particularmente en aquellos con obesidad desde la infancia, y asimismo con una mayor edad epigénetica. Los
resultados sugieren que la obesidad pediatrica puede acelerar la expresion de fenotipos de envejecimiento en la
forma de alteraciones en el metabolismo de la glucosa y metilaciones del ADN que aumentan el resigo de
morbimortalidad.

Financiamiento: ACT210006, FONDECYT1210283, NIH-02RHL088530, MAPFRE21-01
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La menopausia es un hito en la mujer, ya que pone fin a su capacidad reproductiva. El deterioro de la funcién ovarica
se inicia alrededor de los 30 afos y es variable dependiendo de factores genéticos, étnicos, estado nutricional,
condiciones socioecondmicas, entre otras. Actualmente se tiende a aplazar el primer embarazo hasta después de
los 30 afos por lo que se hace necesario predecir el potencial de fertilidad (PF), definido como el ambiente propicio
para la reproduccién. Se han estudiado multiples variables predictoras de fertilidad (VPF), incluyendo Hormona
Foliculo Estimulante (FSH), Hormona Anti-Miilleriana (AMH), Estradiol (E2) e inhibina B. Sin embargo, ninguno ha
demostrado por si solo ser buen pardmetro para esto.

Objetivo: Proponer un modelo predictor del PF en mujeres mayores de 30 afios mediante la combinacion de las
VPF: FSH, E2, AMH y Volumen Ovdrico (VO).

Sujetos y Métodos: Se estudiaron 99 mujeres chilenas sanas entre 18 y 55 afios, quienes fueron bien caracterizadas
en cuanto a su etapa de fertilidad, dividiéndose en 4 grupos segun los Criterios de Straw: Fertilidad Temprana (G1),
Tardia (G2), Transicién a la Menopausia (G3) y Postmenopausia (G4). Se evalué el IMC. En etapa folicular inicial, en
mujeres con ciclos y en amenorrea en menopdausicas, se midieron niveles de FSH, E2, AMH y VO por ecografia
transvaginal, excluyendo pacientes con patologia anexial y quistes funcionales. Se calculd el promedio de VO (PVO).
Analisis estadistico: Se analizaron las 4 VPF por separado y combinadas, en los 4 grupos de estudio mediante
regresion logistica para establecer su capacidad predictiva para PF. Se dividieron las pacientes en potencialmente
fértiles (G1-G2) y potencialmente infértiles (G3-G4). Mediante curva de ROC se determind la capacidad de
discriminacién de las VPF para predecir la pertenencia al grupo G1-G2 o G3-G4. Se calculd un score basado en odds
ratios proporcionales para las variables combinadas que resultaron discriminatorias, y se determiné el mejor punto
de corte para sensibilidad y especificidad.

Resultados: Al evaluar las 4 VPF, AMH y E2 no tuvieron significancia estadistica para predecir PF a diferencia de FSH
y PVO. Al establecer una Relacién de variables ponderadas entre FSH y PVO, se obtuvo la férmula para PF: PFs=
(2,1 x FSH) +PVO (discriminacion 0,76). Se seleccioné como punto de corte < 25.5 para predecir PF en mujeres
mayores de 30 ailos, con una sensibilidad y especificidad, ambas de 77.8%.

Conclusiones: Nuestros datos sugieren que el calculo de PF seria util en mujeres chilenas, sanas, mayores de 30
afios. Destaca en este estudio que los factores étnicos, socioecondmicos e IMC son comparables entre los diferentes
grupos analizados. Al aplicar esta formula se debe considerar que VO sobre lo normal podria producir falsos
negativos. Se requieren mas estudios para aplicar este Score en poblacién que busca fertilidad, y en la general para
poder validar estos resultados.

Financiamiento: Sin financiamiento
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INTRODUCCION El Sindrome de Ovario Poliquistico (SOP) es el trastorno endocrino mas comun en adolescentes y
se caracteriza por hiperandrogenismo. Este afecta la maduracién cerebral, especialmente en periodos de alta
plasticidad (intrauterino y adolescencia). Sus efectos durante ambos periodos no han sido lo suficientemente
descritos.

OBIJETIVO Caracterizar las consecuencias del hiperandrogenismo en estado emocional y cognicién social (CS) de
adolescentes con SOP, hijas de madres con SOP (hSOP).

DISENO Estudio observacional analitico transversal. Se incluyeron mujeres entre 12 y 25 afios, hSOP y controles.
Se caracterizaron marcadores clinicos de hiperandrogenismo, medicion de andrégenos plasmaticos (testosterona
total, androstenediona, 17-OH-Progesterona e indice de androgenos libres) y ecografia. La CS se estimé con
medicidn de estados afectivos (PANAS), cualidades y dificultades (SDQ), autovaloracién empatica (EQ/SQy AQ),
reconocimiento emocional (RMET, CAM) y registro de movimientos oculares con Eye-Tracking (Tobii Pro Nano)
para medir respuestas autondmicas.

RESULTADOS Se reclutaron 33 participantes, 15 casos y 18 controles. La mediana de edad fue 17 y 18 afios,
respectivamente. Las hSOP presentaron mayor distancia anogenital (cm) (9.7 vs 7.8; p=0.014), puntaje promedio
de Ferriman (13.0 vs 2.0; p=<0.001) y valores de indice de andrégenos libres (7.5 vs 4.1; p=0.004), sugiriendo
exposicidn a hiperandrogenismo en la vida intrauterina y adolescencia. En CS, las hSOP exhibieron un predominio
de estados afectivos negativos (PANAS 8.0 vs 2.0, p=0.049) y mayor puntuacion en problemas socioemocionales
(SDQ 2,5 vs 1,5; p=0,047). En registro de movimientos oculares, las hSOP presentaron mayor tiempo de primera
fijacién en areas de interés (s) (0,35 vs 0,28; p=0,037), que se asocid a un peor puntaje final en reconocimiento
emocional (aR2=-0,920; f=19,48; Pr >|t|=<0,049). Ademas, el indice 2D:4D (marcador de exposicidén intrauterina a
andrégenos) se correlacioné con predominio de afectos negativos (rho=0,51; p=0,019) y menos conductas pro-
sociales (coef=-2,39; P>|t|=0,049).

CONCLUSION Los marcadores clinicos y hormonales sugieren que las hSOP estdn expuestas a hiperandrogenismo
durante dos periodos criticos de plasticidad cerebral. Esta exposicidén se asocia con estados afectivos negativos,
mas dificultades socio-emocionales y menores puntuaciones en reconocimiento emocional y conductas
prosociales. Especificamente, los estados afectivos negativos y las conductas prosociales se correlacionan con la
exposicién intrauterina a androgenos medida mediante 2D:4D. Por la alta tasa de comorbilidad psiquiatrica en
pacientes con SOP, estos hallazgos son relevantes y enfatizan la importancia del manejo temprano de la salud
mental en adolescentes con SOP.

Financiamiento: FONDECYT 1210261
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CAMBIOS EN LA SENSIBILIDAD A INSULINA DURANTE CICLOS MENSTRUALES Y AJUSTES AUTOMATICOS DE
INSULINOTERAPIA CON BOMBA HIBRIDA DE ASA CERRADA AVANZADA EN PACIENTE CON DIABETES TIPO 1
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Contenido

El ciclo menstrual afecta la sensibilidad a insulina y dificulta el control glicémico en mujeres con Diabetes Tipo
1(DM1). La bomba de insulina hibrida de asa cerrada avanzada (BHACA) ajusta automaticamente la insulina basal
y pone bolos de autocorreccion.

Objetivo: describir los cambios en el aporte automatico de insulina y el control glicémico durante ciclos
menstruales espontaneos, en mujer con DM1 sin anticoncepcidon hormonal que utiliza BHACA.

Método: se registra prospectivamente la fecha de regla durante 1 afio, luego se recopila retrospectivamente la
informacién del monitoreo continuo de glucosa y registros de la BHACA en su plataforma web durante esos 12
meses. Se descargd los datos dia por dia, los 10 dias previos y los 10 dias posteriores al primer dia de cada regla
durante 12 ciclos consecutivos. Sélo se incluye en el andlisis los dias con uso en modo asa cerrada durante mas de
21 horas por dia.

Para evitar sobre posicion de dias en fase folicular y lUtea se elimina del analisis los dos dias previos y dos dias
posteriores al primer dia de regla (dia cero). Se considerd fase folicular los dias 3 a 10 y fase lutea dias -3 a -10.
Resultados: mujer de 26 afios con DM1 durante 17 afos, usuaria de BHACA durante 14 meses previos al periodo
de observacién, IMC 25,7 kg/m2 (174 cm 77,8 kg) con peso estable y HbAlc entre 7,3 y 7,5% durante los 12 meses
del estudio, duracién de ciclos menstruales con mediana de 31 dias (rango 28-43).

Tabla: comparacién de dosis de insulina, consumo de hidratos de carbono (HC) y control glicémico en fase
folicular y lutea. (*p<0,05 ** p < 0,001).

Fase . . , Tiempo en rango (%) Rango de glucosa
Insul
nsulina dosis x dia (U) Ingesta HC | (mg/dI)

- (8) 181- 251-
Total Basal Bolos Auto correccion 40-54 | 55-69 | 70-180 250 400

Folicular 54 + 9** 169+43* | 33+7** 1045 * 169+43 * 1+2 414 74+13 * 1749 * | 445 *
Latea 65+12 199175 3949 1244 199+75 1+2 343 67+10 2117 77

En fase lUtea hubo mayor consumo de HC, mas aporte de insulina basal, en bolos y de autocorreccién, se reduce
el porcentaje de tiempo en rango meta (70- 180 mg/dl) y aumenta el tiempo en hiperglicemia.

Insulina total aumenta en fase lutea en todos los ciclos (promedio 20%) pero la magnitud fue distinta en cada
ciclo (rango 3,4 a 30,8%) con coeficiente variacién del delta inter ciclos (CV) de 65%. Insulina basal total aumentdé
en promedio 15% subid en 9 ciclos y bajé en 3 ciclos (rango -34 a +37%) CV 131%. Insulina de autocorreccion
aumentd en promedio 25% subid en 8 ciclos y bajé en 4 ciclos (rango -32 a +50%) CV 177%.

Conclusidn: En esta paciente la ingesta y la necesidad de insulina basal aumentan en fase lUtea y el delta de
insulina entre ambos periodos es muy variable entre ciclos. En fase IUtea la BHACA aumenta automaticamente
insulina basal y bolos de autocorreccién pero no logra contrarrestar totalmente la insulino-resistencia de ese
periodo. Esta observacion refuerza la utilidad de contar con tecnologia de asa cerrada ya que es muy dificil ajustar
la insulino terapia al ciclo menstrual.
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45



XXXIV SOCHED 2023

Congreso Chileno de

Endo%rinologio y Diabetes ED2023
TL11 (187)

AFECTACION DE DENSIDAD MINERAL OSEA EN PACIENTES CON GASTRITIS ATROFICA CRONICA: UN ESTUDIO DE
CASOS Y CONTROLES
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Antecedentes: La gastritis atréfica crénica (GAC) es una condicién inflamatoria de la mucosa gastrica, causada por
la infeccion por Helicobacter pylori (Hp) y la gastritis autoinmune (GAl), caracterizada por la pérdida de células
glandulares gastricas. La atrofia de las células parietales conduce a hipoclorhidria. A través de este mecanismo,
GAC podria conducir a una absorcidn deficiente de calcio y vitamina D, llevando a la disminucidn de la densidad
Osea.

Objetivo: Comparar la frecuencia de alteracién de la densidad ésea en pacientes con GAC con controles sanos.
Material y Métodos: Estudio de casos y controles. Se incluyeron pacientes mayores de 50 afios. Los casos se
definieron como GAC de ambas etiologias, mediante biopsias segun protocolo de Sydney obtenidas via
endoscoépica graduados segln estadios del “Operative Link for Gastritis Assessment” (OLGA), y los controles se
definieron como OLGA 0. La medicién de densitometria ésea fue por absorciometria de doble energia de rayos X
(DXA). El resultado primario fue la densidad 6sea alterada, definida por DMO baja u osteoporosis segun guia
vigente de la ISCD. Se realizd una regresidn logistica ajustada por edad y sexo, para cuantificar asociacién de casos
y controles con la alteracidn de la densidad dsea.

Resultados: 139 pacientes fueron incluidos. El grupo GAC estuvo compuesto por 74 pacientes (97% mujeres; edad
media 66 afios), 44 (59%) tenian infeccion por Hp y 30 (41%) GAI. 65 pacientes eran OLGA 0 (95% mujeres; edad
media 66 afios). La densidad ésea y T score por grupo se describen en la Tabla 1. La regresidn logistica reveld que
la densidad ésea alterada se observé con mayor frecuencia en grupo con GAC en comparacién a controles (Odds-
Ratio 2.3; 95% IC:1.02-4.9). No se observaron diferencias significativas entre causas de GAC

Conclusion: La presencia de DMO baja u osteoporosis fue mas comun en pacientes con GAC de cualquier origen.
Estos resultados enfatizan la importancia de la deteccién temprana en pacientes con GAC para mitigar las posibles
complicaciones asociadas con el deterioro de la masa dsea, y dan pie para investigar y definir los mecanismos
fisiopatoldgicos involucrados en estos hallazgos.

Tabla 1. Caracteristicas clinicas y densidad dsea alterada en pacientes con y sin GAC

Casos Controles
GAC relacionado Hp GAI OLGA O
n=44 n=30 n =65
Edad, promedio (95% IC) | 69 (67-71) 66 (63-69) 66 (64-68)
Sexo femenino, n (%) 42 (95) 30 (100) 62 (95)
DMO baja, n (%) 28 (64) 20 (67) 32 (49)
Osteoporosis, n (%) 9 (20) 4 (13) 12 (18)
Densidad 6sea alterada*, 37 (84) 24.(80) 44 (67)
n (%)
DXA, mediana (rango)
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Densidad 0sea columna | 15 (59171 113) 1.061 (0.946-1.179) 1.049 (0.949-1.127)

lumbar g/cm?
T score columna lumbar | -1.45 (-2.25 a -0.65) -1.05(-1.9a0) -1.1 (-2 a -0.6)
*Combinacion de DMO baja u osteoporosis
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COMPARACION DE LA EFICACIA DEL USO DE UMBRALES DE INTERVENCION AL CALCULAR EL FRAX EL DiA
PREVIO A LA FRACTURA DE CADERA EN POBLACION CHILENA
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Objetivo: Comparar la eficacia del uso de los umbrales de intervencién dependientes de la edad respecto a los
umbrales de intervencion hibridos para interpretar el Fracture Risk Assessment Tool (FRAX) el dia previo a presentar
una fractura osteoporadtica de cadera.

Disefio experimental: Se realizé un estudio descriptivo de corte transversal. La informacion se obtuvo de datos
recopilados de la ficha y entrevista clinica de los pacientes seleccionados.

Materiales y Métodos: Se reclutaron a 191 pacientes de 60 afios y mas que fueron ingresados con el diagndstico de
fractura de cadera (FC) en un hospital de alta complejidad entre Julio 2021 y Junio 2022. Se excluyeron a 39
pacientes por no presentar registro de su peso y talla y a 46 pacientes por tener mas de 90 afios. Finalmente el
estudio incluyé a 106 pacientes. Se calculé el FRAX utilizando la herramienta de calculo online para poblaciéon
chilena del Centro para Enfermedades Metabdlicas del Hueso de la Universidad de Sheffield. Los datos se
interpretaron con los umbrales de intervencién edad dependiente y con los umbrales de intervencidn hibridos para
la poblacién chilena, de acuerdo con el riesgo de presentar una fractura mayor osteopordtica a 10 afios. Los datos
fueron traspasados a una planilla Excel (versién 18.0), y se realizd un andlisis estadistico con SPSS (version 25.0).
Los pacientes fueron divididos en grupos etarios (60-69 afios, 70-79 anos, 80-89 afios), y las variables fueron
resumidas seglin su media + desviacién estandar (SD).

Resultados: La edad promedio de los pacientes fue de 78.4+7.7 afios, de ellos el 82.1% correspondieron a mujeres.
El peso y talla promedio fue de 63.5£12.5 kg y 160.0£7.7 cm, respectivamente. El riesgo promedio de fractura mayor
osteoporética a 10 afios fue de 10.2%, mientras que el riesgo promedio de fractura de cadera a 10 afios fue de
5.2%. Con los umbrales edad dependiente, un 87.7% de los pacientes presenté un FRAX menor al umbral de
intervencidn, mientras que con los umbrales hibridos esta cifra cambié a 42.5%. Al comparar el uso de los umbrales
edad dependiente versus umbrales hibridos, en el grupo etario 60-69 afios (n=16), se obtiene que la cifra de
pacientes que presentarian un FRAX menor al umbral de tratamiento seria de 87.5% vs 87.5%, respectivamente. En
el grupo etario 70-79 afos (n=37) se obtiene un 83.8% vs 64.9%. En el grupo etario 80-89 afios (n=53) se obtiene
un 90.6% vs 13.2%.

Conclusiones: Los umbrales de intervencién hibridos permiten clasificar mejor a los pacientes de alto riesgo el dia
previo a presentar una fractura osteoporética de cadera, en comparacion a los umbrales edad dependiente,
especialmente en el grupo etario 80-89 afos, con una diferencia de 77,4%. Estos resultados son similares a los
observados en trabajos realizados en poblacion ecuatoriana, y a los efectuados por J. Kanis et. al en poblacién
chilena.

Financiamiento: Sin financiamiento
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DENSIDAD MINERAL OSEA Y COMPOSICION GRASA EN PACIENTES TRANSGENEROS SOMETIDOS A TERAPIA
HORMONAL DE AFIRMACION DE GENERO: HALLAZGOS EN EL SEGUIMIENTO DENSITOMETRICO A 24 MESES
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Introduccion: En la poblacidn transgénero (TG), se estima que el tratamiento hormonal pudiera tener efectos en
el hueso tanto en la densidad mineral dsea (DMO) como en composicidn corporal grasa en estas personas. No
existen estudios en poblacidn latina que evallen el efecto del tratamiento hormonal de afirmacién de
género(THAG) en la DMO ni en la grasa corporal Objetivo: Se desea evaluar la densidad mineral 6sea y grasa
corporal en pacientes TG y su evolucion a 12 y 24 meses tras el inicio de THAG. Disefio Experimental: Estudio de
cohorte prospectivo. Materiales y Métodos: Se realizd un seguimiento densitométrico con DXA a pacientes TG en
un programa de THAG al inicio, a los 12 y 24 meses de iniciada la terapia, en pacientes sin antecedentes de
hormonizacién previa. Se evalué con DXA de columna lumbar, ambas caderas y medicion de grasa corporal total a
los pacientes, y se analizaron los valores obtenidos de T-Score en pacientes transgénero femeninos (TGF) mayores
de 50 afios, transgéneros masculinos (TGM) postmenopausicos y postgonadectomia, y Z-Score en pacientes TGF
menores de 50 afios y TGM premenopadusicos. Ademas, se evalud el porcentaje de grasa corporal y su
distribucién. Resultados: 51 pacientes completaron el seguimiento a 24 meses, con edad 30 + 9 afios. 25 (49%)
fueron pacientes TGF, y de ellos 20 (80%) corresponden a menores de 50 afios, 3 pacientes iniciaron con densidad
mineral dsea (DMO) disminuida con Z-Score <-2.0 en columna lumbar (2 de ellos se mantuvieron con Z-score <-
2.0 en los controles posteriores). No hubo cambios significativos en la DMO en este grupo (p=0.975 en control
anual y p=0.9102 a los 2 afios). En el grupo de TGF mayores de 50 afios, de los 5 pacientes, 3 (60%) iniciaron con
T-Score entre -1.0 y -2.5, pero sélo 2 se mantuvieron en esta categoria en el control a 24 meses desde el inicio de
la terapia. En el grupo de los pacientes TGM, solo 1 paciente (3.8%) inicia con Z Score <-2.0 en cuello femoral
izquierdo, pero al control a los 24 meses el 100% de los pacientes se encontraba con Z Score > -2.0. No hubo
cambios significativos en la DMO en las personas TGM (p=0.9677 en control anual y p=0.9302 a los 2 afios). No se
reportaron pacientes con osteoporosis en los grupos estudiados. Adicionalmente, se evalué masa grasa en 19
pacientes, 10 de ellos pacientes TGF, evidenciandose en éste grupo en promedio un aumento del 3.17% del
porcentaje de masa grasa total en 2 afios (p=0,9894). En el grupo de 9 pacientes TGM revisado, evidencié una
disminucion del 4.9% del porcentaje de masa grasa total en 2 afos (p=0.5122) Conclusiones: No pareciera existir
un efecto significativo sobre la densidad mineral ésea ni la grasa corporal en los pacientes TG latinos sometidos a
THAG. Resulta de interés continuar el seguimiento de la poblacidn a largo plazo y con mayor nimero de sujetos,
considerando que la edad promedio de la muestra evidencia una poblacidn joven.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Introduccidn: La poblacion transgénero (TG) presenta menores niveles de autoestima y satisfaccion sexual. Existe
evidencia de que la terapia hormonal de afirmacidn de género (THAG) podria mejorar estos indicadores, sin
embargo, la informacién es escasa y mayormente en poblacién anglosajona. Objetivo: Evaluar los cambios en
niveles de autoestima y satisfaccion sexual en personas TG sometidas a THAG. Metodologia: A personas TG
adultas ingresadas en una unidad de salud transgénero, se les sometio a las encuestas de autoestima de
Rosemberg y a la encuesta de Nueva Escala de Satisfaccidon Sexual (NSSS) (ambas previamente validadas en
poblacién chilena), al inicio del tratamiento y al completar un afio de THAG, para evaluar la normalidad de las
variables se realizé la prueba de Kolmogorov-Smirnov y a partir de esta, para comparar la poblacién se utilizaron
pruebas paramétricas o no paramétricas segun corresponda. Resultados: 33 pacientes TG estudiados con un
promedio de 25 afios, 68% transmasculinos, 80% chilenos, todos latinos. Respecto a la NSSS se obtuvieron como
resultados de media 67 puntos (DS +/- 20) al inicio y 76 puntos (DS +/-16) al afio de THAG, con diferencias
estadisticamente significativas (P 0,014). En relacion a la encuesta de autoestima de Rosemberg se obtuvo una
media de 30 puntos (DS +/- 4,2) al inicio y una media de 34 puntos (DS +/- 3,2) al afio de THAG, con una diferencia
estadisticamente significativa (p 0,000). Conclusidn: La poblacidon TG sometida a THAG presenté mejorias
significativas en niveles de autoestima y satisfaccion sexual al completar el aifio de tratamiento.

Financiamiento: Sin financiamiento
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La hipofosfatemia ligada al cromosoma X (XLH) es la causa mas comun de hipofosfatemia hereditaria y se manifiesta
como osteomalacia en adultos. Los informes sobre la densidad mineral 6sea (DMO) en esta poblacién han sido
discordantes, con una tendencia hacia una mayor DMO en la columna lumbar, cldsicamente explicados por
presencia de calcificaciones paravertebrales. Existen pocos datos sobre el score de hueso trabecular (TBS), que
excluye de mejor manera la influencia de artefactos, y las mediciones de la DMO de cuerpo entero y de antebrazo.
Objetivo: Describir la DMO y TBS en pacientes con XLH, y determinar su asociacion con el fenotipo clinico y
bioquimico. Disefio experimental: estudio transversal. Sujetos y métodos: se incluyeron sujetos adultos con XLH
confirmados para la mutacién del gen PHEX. A todos los pacientes se les realizé DXA GE/Lunar de columna lumbar,
cuello femoral, cuerpo entero y antebrazo. Se definieron las puntuaciones Z en comparacion con la base de datos
NHANES. Se obtuvieron datos clinicos y bioquimicos para determinar su asociacion con la DMO y TBS. Resultados:
Se incluyeron 25 sujetos adultos, 18 mujeres (72%), con una mediana de edad de 35 afios (rango 21-66). Todos los
pacientes presentaban hipofosfatemia, el 64% fosfatasa alcalina elevada y el 52% hiperparatiroidismo secundario
al momento de la evaluacion. La DMO media en la columna lumbar y en cuerpo entero fue de 1,405 gr/cm2
(puntuacién Z: +2,1) y 1,190 gr/cm2 (puntuacidn Z: +1,1), respectivamente, ambas significativamente superiores a
la poblacion de referencia (p<0,05). La DMO media en el radio 33% fue de 0,596 gr/cm2 (puntuacién Z: -1,7) y de
0,362 gr/cm2 (puntuacién Z: -0,5) en el radio ultradistal, ambas significativamente inferiores a las de la poblacion
normal de referencia (p<0,05). La media de TBS fue de 1,519 con una puntuacion Z media de +1,43,
significativamente superior a la de la poblaciéon normal de referencia (p<0,05). La DMO media en el cuello femoral
fue de 0,888 gr/cm2 (puntuacidn Z: -0,7). La tasa de exposicion al tratamiento convencional se correlacioné
negativamente con la DMO de cuerpo entero (p=0,009, r= -0,6) y de columna lumbar (p=0,02, r= -0,53). Otros
parametros clinicos y bioquimicos, como los niveles de fosfatasas alcalinas, PTH, 25 OH vitamina D o FGF23 no se
correlacionaron significativamente con la DMO en ninguna de las localizaciones. Conclusiones: Nuestra poblacion
presenta mayor DMO en columna lumbar, cuerpo entero y TBS en comparacion con poblacion de referencia, y
menor DMO en el radio 33% y radio ultradistal. La exposicidn al tratamiento se asocia a una menor elevacion de
DMO en cuerpo entero y en la columna lumbar. Estos hallazgos sugieren que el aumento de la DMO en la columna
lumbar no es sélo explicado por la presencia de calcificaciones paravertebrales y que el tratamiento convencional
adecuado podria tener un impacto en el fenotipo de la DMO en la columna lumbar de los sujetos con XLH.
Financiamiento: Sin financiamiento
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INTRODUCCION: El cortisol (F) modula la regulacidn del apetito y la homeostasis energética. Es metabolizado por
las reductasas hepdticas 5a y 5B y por el citocromo P450 3A4. La disponibilidad de cortisol en los tejidos esta
regulada por las isoenzimas 11B-hidroxiesteroide deshidrogenasa (11B-HSD) tipo 1y 2. La obesidad se asocia a un
aumento de la produccion de metabolitos y se asocian positivamente con trastornos metabdlicos como
hipertensidn, hiperglicemia y dislipidemia.

OBJETIVO: El objetivo de este estudio es explorar la relacion entre la excrecidon de metabolitos de cortisol en orina
con variables antropométricas, metabdlicas e inflamatorias.

METODOLOGIA: Cohorte transversal de 281 sujetos, entre 18-60 afios, 78 sujetos con IMC<25, 74,4% Mujeres edad
promedio 35,24+14,22 anos y 203 sujetos con IMC>25, 58.6%M edad promedio 42,3+12,18 afos. Se excluyeron
pacientes con enfermedades genéticas, tratamientos para depresién o con enfermedades autoinmunes. Se evalué
cuantitativamente F y E sérica (S) y urinaria (U) en muestras de 24h y sus tetrahidro (TH) metabolitos_U allo-THF,
THF, THE mediante LC-MS/MS. Se midié ademas peso, % grasa, marcadores bioquimicos como K_U, K_S, HDLc,
LDLc. Marcadores proinflamatorios como PCRus, adiponectina, y MMP-9. Se determinaron las actividades
enzimaticas: (THF+ alloTHF)/THE como proxy del balance de 11B-HSD 1-2 y F/E como proxy de 11B3-HSD2, y la suma
de los metabolitos.

RESULTADOS: Los componentes antropométricos como edad, %grasa, per cint/cad, y los metabolitos THF_U libre
(ng/ml), Free THE_U (ng/ml), THF+Allo-THF_U libre (ng/ml), THFs/THE_U libre, F + E +THF +AlloTHF +THE (ng/ml)
fueron significativamente mayor y la actividad 113-HSDH-2 significativamente menor en el grupo IMC>25 que en el
grupo con IMC<25.

En el grupo con IMC>25 11B-HSDH-2 se asocié negativamente con variables metabdlicas como peso Kg (P=0,0105),
sup.corp (P=0,0271), IMC kg/cm2 (P=0,0129), K_S mEq/L (P=0,0187), K_U mE/L (P=0,0042), LDLc mg/dL (P=0,0259)
y positivamente con variables inflamatorias como la Adiponectina ug/ml (P=0,0105), HDLc mg/dL (P=0,0473), MMP-
9 ua (P=0,0121). El balance de las actividades enzimaticas 11B-HSDH se asoci6 negativamente con el IMC kg/cm?2
(P=0,0129) y negativamente con PCRus mg/L (P=0,0048).

En el grupo con IMC<25 sélo el balance de las actividades enzimaticas 11B-HSDH se asocia positivamente con la
razén cintura/ombligo (P=0,0064), porcentaje cintura/cadera (P=0,0387), excrecion de sodio urinario, NaUr mEqg/g
creat (P=0,0278), K_U mE/L (P=0,0203).

CONCLUSIONES: El grupo de pacientes con IMC>25 tenian aumentado el metabolismo del cortisol ya que los
metabolitos estaban significativamente mas elevados. En este mismo grupo, la actividad de la 11B3-HSDH-2 fue
significativamente menor y se asocié mas con variables antropométricas y proinflamatorias como adiponectina y
MMP-9 que el grupo con IMC<25.
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Contenido

Introduccidn. Los hijos de mujeres con obesidad pregestacional (OPG) tienen una funcidon inmunoldgica alterada
en su vida postnatal, donde PPARy tiene un papel esencial en la modulacién inmunoldgica. La suplementacidn con
acido docosahexaenoico (DHA) durante el embarazo disminuye la inflamacidn sistémica en OPG, pero su
mecanismo molecular en las células inmunes de sus hijos ain no se comprende por completo.

Objetivo. Este estudio tuvo como objetivo determinar el efecto de la suplementacion con DHA durante el
embarazo en mujeres con OPG y los niveles de metilacién del ADN (DNAm) del promotor PPARy y su transcrito
tanto en monocitos (HSC) de sangre del cordén umbilical (UCB-Mo) de la descendencia de mujeres con PGO y
normopeso (NP). Asi también se evalud la metilacién de PPARy en las células progenitoras hematopoyéticas (HSC)
de ambos grupos expuestas in vitro a DHA.

Disefio experimental. Se analizé el metiloma diferencial entre el ADN de UCB-Mo de hijos de mujeres OPGy NP y
entre los hijos de mujeres OPG suplementadas con una dosis normativa (200 mg/d) u 800 mg/d de DHA. Se
identificé una via de sefializacidn critica en los cambios en el metiloma, que fue analizado por pirosecuenciacion.
Se evalud esta region en HSC de ambos grupos.

Métodos. EI ADN y el ARN de UCB-Mo se purificaron de los neonatos de mujeres NP y con OPG suplementadas
(200 y 800 mg/d) o no con DHA durante el embarazo (Estudios ASMA y EpiFat). Las muestras se separaron en
grupos: NP, OPG, OPG-200, OPG-800. El ADNm global de PPARy se analizd6 mediante un arreglo de lllumina 850K y
se cuantificaron cinco sitios de metilacion (sitios CpG) mediante pirosecuenciacién (PyroMark Q24, Qiagen). Se
evaluaron estos mismos sitios de metilacion en HSC de NP y OPG. La transcripcion de ARN de PPARy se cuantificd
mediante RT-qPCR.

Resultados. Hubo un aumento en el nimero de sondas diferencialmente metiladas (DMPs) del promotor PPARy
en UCB-Mo de PGO-800 vs PGO, en PGO vs NW (p<0.05). Los niveles de ADNm en CpG3 (-339 desde el sitio de
inicio de la transcripcion) de PPARy aumentaron ~2 % en PGO o PGO-200 comparado a NW (~9 % vs ~7 %,
p=0,021y 0,044, respectivamente) y disminuyeron en PGO- 800 vs PGO o PGO-200 (p=0,009). Estos cambios se
pueden ver parcialmente reflejados en HSC de hijos de NP y OPG. Los cambios de metilacién en UCB-Mo de hijos
de OPG se asociaron con un aumento en los niveles de transcritos de PPARy (PGO-200 vs PGO-800, p=0,007).
Conclusiones. La OPG se asocia con una disminucién de la expresién y un aumento de los niveles de ADNm de
PPARYy en las células inmunitarias progenitoras y diferenciadas de sus hijos al nacer, lo que podria estar
relacionado con un aumento de la inflamacién neonatal. La suplementacién materna con 800 mg/dia de DHA
desde etapas tempranas de la gestacidn puede revertir estos cambios, lo que sugiere efectos beneficiosos de los
acidos grasos poliinsaturados durante el embarazo en los hijos de mujeres con PGO.

Financiamiento: FONDECYT#1171407, FONDECYT#1221812. Proyecto de Investigacion SOCHED 2021-11
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Introduccidn. La obesidad materna aumenta el riesgo de desarrollar deficiencias de micronutrientes tanto para la
madre como para la descendencia. Sin embargo, la relacién entre la obesidad materna, el folato del recién nacido,
el estado de la vitamina B12 y las formas de folato sigue sin estar clara.

Objetivo. Este estudio tuvo como objetivo comparar las concentraciones de biomarcadores de folato y vitamina
B12 circulantes en muestras de sangre materna y de cordén umbilical entre mujeres con sobrepeso y obesidad
pregestacional y aquellas eutrdficas. Ademas, el estudio determind la expresidn placentaria de los receptores de
folato y transcobalamina para dilucidar las posibles diferencias en la descendencia.

Disefio. Este estudio incluyd un total de 81 mujeres con sobrepeso/obesidad (IMC > 25 kg/m?, OPG) y 152 madres
con peso saludable (IMC < 25 kg/m?, NP), junto con sus hijos (n = 152). Se evalud la concentraciones de folato
total en plasma y glébulos rojos (RBC), acido félico no metabolizado (UMFA), tetrahidrofolato (THF), 5-metil-THF,
5-formil-THF, 5,10-metenil-THF y MeFox con LC-MS/MS; estado de vitamina B12 en plasma, (Vit B12 total y
holoTC) por ECLIA; homocisteina total (tHcy) por HPLC; y dcido metilmalénico (MMA) por LC-MS/MS. Se cuantificd
la expresidn de los receptores FOLR1 y TCbIR/CD320 en las placentas (n = 64) por RT-gPCR y Western Blot (WB). El
analisis estadistico se realizd con t de Student o pruebas no paramétricas y se considerd significancia estadistica
un p <0,05.

Resultados. Las mujeres con OPG y sus recién nacidos, exhibieron un estado de folato RBC significativamente
menor, incluido el folato total y sus diversas formas, en comparacion con el grupo NP (p < 0,05). Ademas, los hijos
de mujeres con OPG presentaron un estado de folato mas bajo y una mayor prevalencia de deficiencia de
vitamina B12 en comparacién con los hijos de mujeres NP (p < 0,05). Los neonatos femeninos mostraron una
mayor incidencia de deficiencia de vitamina B12 que los neonatos masculinos (p < 0,05). Se encontrd que la
expresion de los receptores placentarios FOLR1 y TCbIR/CD320 era menor en las placentas del grupo de obesidad.
Por el contrario, tanto el ARNm como los niveles de proteina de estos transportadores fueron mas altos en las
placentas femeninas en comparacidn con las masculinas (p < 0,05).

Conclusiones. El sobrepeso/obesidad materna se asocia con una disminucion de las concentraciones de folato
tanto en las madres como en sus hijos, y una disminucién de los niveles de vitamina B12 en la descendencia. Estas
concentraciones mas bajas de vitaminas en la descendencia se pueden explicar por la expresién reducida de los
transportadores placentarios. Las diferencias observadas tanto en niveles de vitaminas y la expresidn de sus
transportadores placentarios en funcién del sexo sugieren la presencia de un mecanismo adaptativo en la
placenta femenina, para eventualmente asegurar la entrega adecuada de vitaminas al feto.

Financiamiento: FONDECYT#1171407, FONDECYT#1221812. Beca Nacional de Doctorado PCHA#21170259,
Concurso de Investigacion Interdisciplinaria 2018- VRI, PUC, Chile
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Introduccidn: El estrogeno (E2) ejerce un conocido efecto protector cardiovascular. Este efecto disminuye
durante la postmenopausia, debido a la reduccién en los niveles de hormonas sexuales. Recientemente se ha
descrito el rol de esteroides sexuales femeninos (ESF) sobre el eje Renina-Angiotensina-Aldosterona (SRAA),
mediante un antagonismo del receptor de mineralocorticoide (MR) en modelo celular y murino. A la fecha, no
existen reportes si la disminucién de los ESF, es capaz de aumentar la actividad del SRAA durante la
postmenopausia. Por otro lado, varias proteinas como NGAL, ORM1, y elementos circulantes como vesiculas
extracelulares (EVs), se han propuesto como biomarcadores subrogados de la actividad mineralocorticoidea. En
este sentido, se evaluara la influencia de los ESF sobre la actividad del SRAA en mujeres premenopausicas (PreM)
y postmenopausicas (PostM).

Objetivo: Evaluar la actividad del SRAA y marcadores subrogados de la activacion del MR (NGAL, ORM1 vy EVs) en
mujeres postmenopausicas.

Diseino Experimental: Estudio de corte transversal.

Metodologia: Estudio de corte transversal de 83 mujeres adultas similares en indice de masa corporal (IMC<30
kg/m?), clasificadas como PreM (n=46): FSH<25 mUIl/mL E2>50 pg/mLy PostM (n=37): FSH>25 mUI/mL, E2<50
pg/mL. Se excluyé mujeres en terapia anticonceptiva, de reemplazo hormonal, tratamiento antihipertensivo,
insuficiencia ovarica prematura o menopausia temprana. Se determind los niveles de aldosterona, actividad de
renina plasmatica (ARP), fraccién excretada de potasio (FEK), EVs urinarios y los niveles circulantes de NGAI,
ORML. Las comparaciones entre grupos se realizaron mediante el test de Mann-Whitney y los estudios de
asociacion mediante el coeficiente de correlacién de Spearman. Analisis realizados en SPSS v.25 y Graphpad-Prism
v.9.0.

Resultados: Se observd mayores niveles de aldosterona y ARP en el grupo PreM (7,9 [4,9-16,4] vs 6,3 [3,8-8,6]
(ng/dL); p=0,02y 1,4 [0,7-2,76] vs 0,7 [0,3-1,6] (ng/mL*h); p=0,01 respectivamente). Sin embargo, el grupo PostM
presenté una mayor FEK (7,6 [6,8-16,4] vs 6,3 [3,8-8,6] (% 24h); p=0,02), junto con un aumento de NGAL
circulante (130,1 [95,9-160,2] vs 113,0 [72,7-127,0] (ng/mL); p=0,03). No se observé diferencias en la
concentracién de EVs urinarios ni de ORM1. Por otro lado, se identificaron asociaciones negativas entre los
niveles de estradiol con presion arterial sistélica (PAS) (rho=-0.27, p=0,01), y FEK (rho=-0.29, p=0,01).
Conclusiones: A pesar que la concentracion de aldosterona en el grupo PostM fue un 20% menor que en PreM,
observamos mayores niveles de FEK y NGAL como marcador subrogado de actividad mineralocorticoidea. Estos
datos, junto con las asociaciones negativas de los niveles de estradiol con PAS y FEK, sugieren que la actividad del
SRAA en mujeres estd influenciada por los esteroides sexuales, especialmente la ausencia de estrégenos durante
la PostM.

Financiamiento: SOCHED N°2022-06; ANID-FONDECYT 1212006 (CAC) y 3200646 (ATC); CONICYT-FONDEQUIP
EQM150023 (CAC)
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El hiperaldosteronismo primario (HAP) junto con provocar hipertensién arterial debido al exceso de aldosterona, y
posterior activacidon del receptor mineralocorticoide (MR), provoca dafio extrarrenal, afectando al corazdn, la
vasculatura, las células del sistema inmune, entre otras. Este dafio extrarrenal ocurriria por activaciéon de rutas
mediadas por MR no-epitelial, stress oxidativo o incluso por elementos del secretoma de los tejidos afectados,
como son las vesiculas extracelulares (EVs). En este contexto, se desconoce si las EVs liberadas por epitelio renal en
contexto de HAP podrian también inducir alteraciones en otros tipos celulares incluyendo células precursores
mesenquimales, afectando su rol en inmunomodulacién y diferenciacion celular.

Objetivo: Evaluar si las EVs de células renales tratadas de aldosterona modifican la expresion génica de células
madre mesenquimales (MSCs).

Métodos: La linea celular de tubulo proximal humano (HK2) se estimuld con 50 nM de aldosterona. HK2 tiene
expresion del MR y NHE3 (Sodium-hydrogen exchanger 3) en respuesta a aldosterona. Las EVs se aislan desde medio
condicionado de HK2 por ultracentrifugacion. Se caracterizdé su tamafo y concentracion por analisis de
nanoparticulas (NTA), su forma por microscopia electrénica de transmision, y la expresion de marcadores de EVs
por western-blot (Guias MISEV-2018). En paralelo, se obtuvieron MSCs desde tejido adiposo visceral de un paciente
sometido a cirugia bariatrica con consentimiento informado (CEC 210301007). A continuacién, se generaron y
crecieron cultivos primarios de MSCs, los cuales se trataron con las 1x10%/ml de EVs-HK2. Se cuantific la expresién
de IL-6, IL-1B y TGF-B1 como marcadores de inflamacién en las MSCs mediante RT-qPCR (unidades relativas, UR), y
se analizo diferencias con test Mann-Whitney en Prism v9.0.

Resultados: La concentracion, morfologia y el tamafio de EVs-HK2 fue similar en células HK2 tratadas con
aldosterona vs. control. (1,0 x 10%° vs. 1,3 x10% particulas/ mL; moda: 118 vs. 127 + 5 nm, respectivamente). Se
caracterizan también con los marcadores de EVs, CD9 y Tsgl101. No se observaron diferencias de expresion de los
marcadores de inflamacion entre las MSCs tratadas con aldosterona vs. control. En cambio, se observa un aumento
de expresién de IL-6 (3,2 + 1,0 URvs. 1,0+ 0,1 UR, p 0,04) y IL-1b (11,0 £ 4,7 URvs 1,1 £ 0,1 UR, p 0,04) en MSCs
con las EVs-HK2 pretratadas con aldosterona vs. vehiculo. En cuanto a TGF-f1, no se observan diferencias de
expresion.

Conclusiones: EVs-HK2 aislados desde células tratadas con aldosterona tienen un efecto proinflamatorio en MSCs,
identificado como un aumento de IL-6 y IL-1b, lo cual podria afectar su fenotipo y diferenciacidn a otros linajes
celulares e inmunomodulacion. Sugerimos que este fendmeno como una ruta no-clasica del exceso de aldosterona
en células no epiteliales relevantes en la fisiopatologia del HAP y el dafio extrarrenal.

Financiamiento: ANID-FONDECYT 1212006 (CAC) y 3200646 (ATC); CONICYT-FONDEQUIP EQM150023 (CAC)
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El estudio genético es una herramienta que permite optimizar el diagnéstico de nddulos con citologia
indeterminada. ThyroidPrint es un clasificador genético de 10 genes, desarrollado para descartar malignidad en
nodulos indeterminados. Se requieren estudios de post-validacion para determinar el beneficio clinico real en los
pacientes.

Objetivo: Reportar la primera experiencia con ThyroidPrint para determinar su impacto clinico en la decisidn
quirargica de pacientes con citologia tiroidea indeterminada.

Disefio experimental: Estudio de utilidad clinica prospectivo, no intervencional, en centro terciario.

Métodos: Se evaluaron 1254 pacientes consecutivos mayores de 18 afios con uno o mds nddulos tiroideos de
entre uno y cuatro centimetros. La decisidn de realizar puncidén con aguja fina se basé en recomendaciones ATA
2015 y/o ACR-TIRADS. En aquellos casos con citologia indeterminada, los tratantes podian elegir utilizar el test
genético ThyroidPrint segun criterio clinico. Pacientes con un ThyroidPrint benigno se siguieron por al menos 12
meses. Se evaluaron datos demogréficos, caracteristicas ecograficas de los nédulos tiroideos, tasa de resultado
benigno e impacto del test en la decisidn clinica (vigilancia vs cirugia diagnédstica). Finalmente, se recolectaron
datos histopatoldgicos a partir de biopsia quirurgica en aquellos casos sometidos a cirugia, calculando el valor
predictivo positivo para malignidad de un resultado ThyroidPrint sospechoso.

Resultados: Del total de 1272 PAAF, 244 (19.2%) presentaron citologia indeterminada: 109 (8,6%) Bethesda Ill y
135 (10,6%) Bethesda IV. Se realizd estudio genético en 155/244 (65%) nddulos indeterminados, de los cuales 104
(67,1%) fueron clasificados como benignos. Tras una mediana de seguimiento de 15 meses, 103/104 (99,0%) de
pacientes con ThyroidPrint benigno se mantuvieron en vigilancia, sin cirugia. Se realizé cirugia en el 100% de los
51 pacientes con resultado de ThyroidPrint sospechoso de malignidad, asi como en 56/89 pacientes en que no se
realizé el test, con una tasa de malignidad de 70.6% y 32.1%, respectivamente. Se observé un mayor porcentaje
de ThyroidPrint benigno en la subcategoria de Bethesda Il FLUS (87%) versus AUS (58%) (p<0.05). Falsos positivos
del test incluyeron 4 nédulos foliculares, 6 adenomas foliculares y 4 adenomas oncociticos.

Conclusidn: Los clinicos eligieron la vigilancia activa por sobre la cirugia diagndstica en el 67% de los pacientes que
se sometieron a ThyroidPrint. Con el uso de este clasificador genético, la tasa de malignidad en pacientes
operados aumentd del 32% al 71%. El uso de ThyroidPrint en un escenario clinico real contribuyé a mejorar
significativamente el diagndstico preoperatorio de nédulos tiroideos con citologia indeterminada, con una
importante disminuciéon de cirugias diagndsticas.

Financiamiento: Sin financiamiento
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REVELANDO EL ESPECTRO DE SECRECION AUTONOMA DE ALDOSTERONA EN LOS ADENOMAS SUPRARRENALES
INCIDENTALES CON UN ESTUDIO PROTOCOLIZADO: UN CONTINUO EMERGENTE

Autor y Coautores: Thomas Uslar Nawrath®, Alberth Burnier Caceres?, Benjamin Sanfuentes Diez?, Pauline B6hm
Ghiringuelli 2, Maria Paz Orellana Vargas®, Francisco Guarda Vega?®, Roberto Olmos Borzone3, Stefano
Macchiavello Theoduloz*, Alvaro Huete Garin®, Nicolds Mertens Folch®, Cecilia Besa Correa®, Alejandro Majerson
Grinberg®, Jaime Cartes Urenda®, Carlos Fardella Bello®, Fidel Allende Sanzana’, Sandra Solari Gajardo’, René
Baudrand Biggs®

Lugar de Trabajo: 'Departamento de Endocrinologia, Red Salud UC-CHRISTUS, Pontificia Universidad Catdlica de
Chile, 2Departamento de Medicina Interna, Red Salud UC-CHRISTUS, Pontificia Universidad Catdlica de Chile,
3Departamento de Endocrinologia, Hospital DIPRECA, *Departamento de Endocrinologia, Complejo Asistencial
Sétero del Rio, *Departamento de Radiologia, Red Salud UC-CHRISTUS, Pontificia Universidad Catdlica de Chile,
5Departamento de Urologia, Red Salud UC-CHRISTUS, Pontificia Universidad Catdlica de Chile, ‘Departamento de
Laboratorio Clinico, CETREN-UC, Red Salud UC-CHRISTUS, Pontificia Universidad Catdlica de Chile, 8Departamento
de Endocrinologia, CETREN-UC, Red Salud UC-CHRISTUS, Pontificia Universidad Catélica de Chile.

Contenido

Los adenomas suprarrenales (SR) incidentales son frecuentes. Curiosamente, la autonomia de aldosterona clasica
solo se describe en 5%, incluso en menor frecuencia que en hipertensos. Por otro lado, al optimizar el estudio y
puntos de corte, se ha visto mayor prevalencia de autonomia de cortisol SR, pero no hay estudios en relacién a la
autonomia de aldosterona.

Objetivo: Analizar la frecuencia y utilidad del diagndstico con criterios sensibles para detectar un espectro de
secrecién autdonoma de aldosterona en adenomas SR con estudio protocolizado, tanto en normotensos como en
hipertensos.

Disefio experimental: Cohorte prospectiva (2017-2023).

Materiales y Métodos: 343 pacientes con adenomas SR, se excluyeron 89 con secrecidn auténoma de cortisol post
dexametasona >1.8ug/dL. Se realizé protocolo controlando variables farmacoldgicas, circadianas y consumo de
sodio. Se comparé adenoma no funcionante versus espectro de secrecidon auténoma de aldosterona definido como
renina <10 uUl/mL. La autonomia de aldosterona se clasificé en 3 grupos excluyentes seguin severidad; Grupo 1
sélo renina <10 uUI/mL, Grupo 2 renina <10 uUI/mL y razén aldosterona/renina (ARR)>20, Grupo 3 renina <10
uUl/mL, aldosterona >15 ng/dL, ARR >30 y/o test confirmatorio con aldosterona urinaria >10 ug/24h (LC-MS/MS).
Se estudiaron variables clinicas basales y con seguimiento post tratamiento con espironolactona/eplerenona o
cirugia.

Resultados: Edad media 55+12 afios, 77% femenino, IMC 2814 kg/m2. Se comparo el grupo espectro secrecion
auténoma de aldosterona (n=102,40%) versus no funcionantes (n=152,60%). El espectro se asocié a mayor edad
(57 vs 54 afios, p=0,03), mayor prevalencia de HTA (55 vs 41% p=0.05) e HTA resistente (22 vs 6% p=0.01) y menor
renina (p=<0.001) aun ajustado por edad. Sin diferencia en natriuresis o metabolismo de cortisol que modulan
renina.

Al analizar por grupos 1, 2 y 3 de autonomia de aldosterona, hubo un aumento progresivo en presion
sistdlica (139+16, 144413, 15219 mmHg, p trend=0.01), HTA resistente (7%, 23%, 50%, p trend=0.003) y dosis
diaria de antihipertensivos (DDD) (0,910,9, 2,1+1,5, 2,9+1,8, p trend=0.001), concordante con elevacién progresiva
de aldosterona plasmatica y urinaria (p trend<0.001). Al seguimiento a 20 meses, 40% presentaba datos de
respuesta a tratamiento (81% médico, 19% cirugia). Hubo descenso en PAS de -22,-22,5 y -32,7 mmHg en los 3
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grupos ( p trend<0.001), al igual que DDD -0,74+0,66, -1,0+1,1, -2,3+1,4 (p trend=0.006), con normalizacién de
renina en todos los grupos.

Conclusion: La secrecion autdonoma de aldosterona fue mas frecuente de lo reportado, incluso en sujetos
normotensos. La severidad de este espectro se asocié a dafio cardiovascular progresivo y su deteccién permitié un
o6ptimo control de PA con menos antihipertensivos, incluso en casos leves, actualmente no detectados. Esto
propone un beneficio en el estudio protocolizado de autonomia de aldosterona.

Financiamiento: Fondecyt 1190419, Anillo ACT210039
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MENOR ABUNDANCIA MATUTINA DE LAS PROTEINAS DEL RELOJ CIRCADIANO CLOCK/BMAL1 SE ASOCIAN A
ALTERACIONES EN LA FUNCION DEL MUSCULO ESQUELETICO HUMANO

Autor y Coautores: Ana Figueroa Toledo?, Juan Alfonso Gutiérrez Pino?!, Mauro Tufién Sudrez! Hermann Zbinden
Foncea?, Mauricio Castro Sepulveda *

Lugar de Trabajo: ! Laboratorio Fisiologia del Ejercicio y Metabolismo, Escuela de Kinesiologia, Universidad Finis
Terrae.

Contenido

Antecedentes. El reloj circadiano (RC) regula funciones claves en el metabolismo celular. Su centro estd localizado
en el nucleo supraquiasmatico del hipotalamo y estd comandado por diversos factores, entre ellos BMAL1 (Brain
and muscle ARNT-Like 1) y CLOCK (Circadian locomotor output cycles protein kaput). Un reciente estudio reporto
gue la morfologia mitocondrial (clave en el metabolismo y funcién celular) presenta ritmicidad circadiana en el
musculo esquelético humano. Actualmente no esta claro si el RC regula procesos mitocondriales y de esta manera
la funcidon muscular en el musculo humano.

Objetivo general. Determinar si diferencias en la abundancia proteica matutina de las proteinas CLOCK/BMALL1 se
asocian a cambios en parametros metabdlicos, marcadores moleculares bioenergéticos/dinamica mitocondrial y
fuerza muscular en musculo esquelético de adultos sanos.

Disefio experimental. Estudio descriptivo transversal con toma de muestra y evaluacién funcional de fuerza en
sesidn Unica.

Sujetos y métodos. 16 adultos sanos, sexo masculino (18 — 37 afios) fueron incluidos en este estudio. Se
evaluaron parametros metabdlicos circulantes (glicemia, insulina y perfil lipidico), cociente respiratorio, tasa
metabdlica basal y funcién muscular. Se recolectaron biopsias del musculo vastus lateralis. Todas las evaluaciones
fueron realizadas posterior a ayuno nocturno y fueron realizadas entre 8 —9 am. La abundancia proteica en
musculo esquelético de las proteinas CLOCK, BMAL1, complejos de la cadena transportadora de electrones
(OXPHOS) y reguladoras de dindmica mitocondrial fueron evaluadas mediante western blot. La morfologia
mitocondrial e interaccidn con reticulo sarcopldsmico fue evaluada mediante TEM. Los voluntarios fueron
clasificados en dos grupos de acuerdo con la mediana de abundancia proteica de CLOCK (High-CLOCK n=8; Low-
CLOCK n=8). La significancia estadistica de las diferencias encontradas entre los grupos High-CLOCK y Low-CLOCK
se evalud a través de la prueba U-Mann Whitney considerando un p value <0,05.

Resultados. El grupo Low-CLOCK presenté significativamente: 1) menor abundancia de BMAL1 (p=0.005), 2)
mayores niveles de Colesterol-LDL (p=0.04), 3) menor densidad de mitocondrias subsarcolemales (p=0.02), 4)
mayor interaccién entre mitocondrias y reticulo sarcoplasmico (p=0.05) y, 5) menor fuerza muscular (p=0.01),
comparado con el grupo High-CLOCK.

Conclusiones. Una menor abundancia matutina de CLOCK/BMAL1 en musculo esquelético humano se asocia a
mayores niveles de colesterol LDL, menor densidad mitocondrial y funcién muscular.

Financiamiento: Sin financiamiento
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LAS VESICULAS EXTRACELULARES DERIVADAS DE ADIPOCITOS (ADEVS) MODIFICAN LA EXPRESION DE GENES
PROINFLAMATORIOS Y DE LA SINTASA DE OXIDO NIiTRICO EN CELULAS ENDOTELIALES IN VITRO

Autor y Coautores: Pablo Carridn Valdés?, Maria Paz Hernandez Mejias?, Jorge Pérez Lopez?, Alejandra Tapia
Castillo?, Alejandra Martinez Garcia?, Andrea Vecchiola Cardenas?, Carlos Fardella Bello?, Alejandra Sandoval
Bérquez?, Cristidn Carvajal Maldonado?

Lugar de Trabajo: 'Departamento de Endocrinologia, Facultad de Medicina, Pontificia Universidad Catdlica de
Chile, 2Departamento de Endocrinologia, Facultad de Medicina, Pontifica Universidad Catdlica de Chile.

Contenido

La obesidad se asocia a un estado inflamatorio crénico y otras comorbilidades tales como enfermedades
cardiovasculares, disfuncidon endotelial, entre otras. Ademas de secretar adipoquinas, el tejido adiposo libera
vesiculas extracelulares (AdEVs) a la circulacidn, las cuales han sido recientemente reportadas como elementos de
comunicacion autocrina, paracrina y endocrina. Las AdEVs podrian tener un rol en el desarrollo de las
comorbilidades asociadas a la obesidad, en particular, alteraciones del endotelio vascular.

Objetivo

Determinar si los AJEVs provocan un cambio en la expresion de genes relacionados con inflamacion, fibrosis y/o
funcién endotelial en células endoteliales in vitro.

Disefio experimental

Estudio in vitro en células endoteliales humanas tratadas con AdEVs.

Metodologia

El aislamiento de AdEVs se realizé desde adipocitos diferenciados desde la linea celular de preadipocitos humanos
SW872. Los AdEVs fueron obtenidos mediante un protocolo de ultracentrifugacion y se caracterizaron por analisis
de nanoparticulas, microscopia electronica y Western Blot (WB), siguiendo las guias MISEV2018. Una cantidad de
1000 AdEVs/célula se agregaron al cultivo de células endoteliales EaHy926 por 24 horas. La expresion de
marcadores de inflamacién (IL-6, IL-1B), de fibrosis (TGFB1, CTGF, FN1) y funcion endotelial (sintasa de oxido nitrico
endotelial, eNOS) fue evaluada mediante RT-gPCR. Para el analisis de expresion relativa se utilizé el método de
cuantificacion de Livak (27-AACT), expresando la variacion en unidades relativas (UR). Las comparaciones fueron
realizadas por T-test no pareado de una cola en Prism V9.0.

Resultados

La concentracidn de AdEVs obtenidas fue de 4,4x10° particulas/ml, las cuales presentan una moda promedio de
120,8 + 3,6 nm. Se observé expresion de los marcadores de EVs, CD9 y TSG101 mediante WB, y se confirmd la
expresion de marcadores clasicos de adipocitos en AdEVs por RT-gPCR. Con respecto a los genes proinflamatorios,
las células EaHy926 tratadas con AdEVs expresaron mayores niveles de IL-6 (2,03+1,13 vs 1,02+0,12 UR; p< 0.05) y
una tendencia al aumento de IL-1B (2,23%1,76 vs 0,7740,49 UR) respecto al control (vehiculo sin AdEVs). No
detectamos variacion significativa de TGFB1 (1,03+0,10 vs 0,97+0,06 UR), CTGF (1,08+0,23 vs 0,86+0,07 UR) y FN1
(0,84+0,54 vs 0,9310,44 UR). Por ultimo, eNOS disminuyd significativamente en células tratadas con AdEVs
(0,69+0,15 vs 1,0110,20 UR; p<0.05).

Conclusiones

El tratamiento de células endoteliales con AdEVs muestra un aumento de la expresién de IL-6 y una disminucién de
eNOS. Estos resultados sugieren un rol de las AdEVs en inflamacién vascular y disfuncidon endotelial, lo cual podria
aportar al desarrollo de las comorbilidades asociadas a la obesidad.

Financiamiento: ANID-FONDECYT 1212006 (CAC), 3200646 (ATC); CONICYT-FONDEQUIP EQM150023 (CAC);
CENTRO TRASLACIONAL DE ENDOCRINOLOGIA (CETREN), PONTIFICIA UNIVERSIDAD CATOLICA DE CHILE
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LAS VESICULAS EXTRACELULARES DE ADIPOCITOS (ADEVS) PROMUEVEN LA MAYOR EXPRESION DE GENES
ASOCIADOS A INFLAMACION Y FIBROSIS EN CELULAS RENALES

Autor y Coautores: Maria Paz Herndndez Mejias?, Pablo Carrién Valdés?, Alejandra Sandoval Bérquez?, Jorge A.
Pérez Lopez?, Alejandra Tapia Castillo!, Alejandra Martinez Garcia®, Andrea Vecchiola Cardenas?, Carlos Fardella
Bello?, Cristidn Carvajal Maldonado?
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Chile.

Contenido

La obesidad es una enfermedad asociada a diversas comorbilidades, como, por ejemplo, la hipertension arterial
(HTA), la que se relaciona con alteraciones renales y vasculares. El exceso y disfuncion del de tejido adiposo (TA)
genera una actividad inflamatoria sistémica asociada a la secrecién de adipoquinas y liberacién de vesiculas
extracelulares (AdEVs). Las AdEVs podrian mediar fendmenos de inflamacién y fibrosis en tejidos importantes
relacionados con la patologia hipertensiva, como el epitelio renal.

Objetivo

Determinar si las AdEVs promueven un aumento en la expresion de marcadores inflamatorios y de fibrosis en un
modelo in vitro de células renales del tubulo colector humano (HCD)

Metodologia

Se cultivd y diferencié preadipocitos de la linea SW872 usando un cdctel de diferenciacion. Para aislar las AdEVs,
se recolectd y proceso el medio de cultivo de adipocitos mediante ultracentrifugacion. Se caracterizd y cuantificd
las AdEVs segun las guias MISEV 2018 incluyendo andlisis de rastreo de nanoparticulas, microscopia electrénica
de transmisién y Western Blot. Se evalud la internalizacién de las AdEVs en células de la linea HCD con el
fluoréforo PKH67. Se trataron células HCD con una cantidad de 1000 AdEVs/célula por 24 horas, usando PBS
como vehiculo. Se aisléd RNA de las células HCD y se determind la expresion génica de marcadores de inflamacidn
(IL-1B, IL-6, PAI-1 y NGAL) y fibrosis (COL1A1, CTGF y FN1) mediante RT-qPCR. La variacion se expreso en unidades
relativas UR. Las comparaciones fueron realizadas por Unpaired T Test, con p<0,05 en Prism V9.0.

Resultados

La microscopia de fluorescencia identificd la incorporacion de las AdEVs en las células HCD después de 24 horas
de tratamiento. Después del estimulo de las células renales HCD con el vehiculo vs las AdEVs, se observo el
aumento significativo de la expresion de los marcadores IL-1B (1,05+0,3 vs 2,87+1,15 UR, p=0,029), IL-6
(1,03£0,19 vs 2,5+1,21 UR, p=0,029), NGAL (1,02+0,18 vs 2,13+1,03 UR, p=0,045) y CTGF (1,0210,19 vs 2,16+1,16
UR, p=0,031); y un aumento no significativo de COL1A1 (1,02+0,12 vs 1,67+0,67 UR, p=0,073) y FN1 (1,01+0,33 vs
1,33+0,48 UR, p=0,349). En PAI-1 no se observan diferencias significativas en la expresién (1,67+0,31 vs 1,02+0,18
UR, p=0,803)

Conclusién

Las AdEVs son capaces de internalizarse en las células renales HCD, promoviendo una mayor expresion de genes
relacionados con inflamacién (IL-1B, IL-6 y NGAL) y fibrosis (CTGF). Estos resultados in vitro sugieren que las
AdEVs podrian tener un impacto en las comorbilidades asociadas a la obesidad, como la HTA, ya que afectan al
perfil de expresion de genes proinflamatorios y fibréticos de células renales HCD.

Financiamiento: ANID-FONDECYT 1212006 (CAC), 3200646 (ATC); CONICYT-FONDEQUIP EQM150023 (CAC);
CENTRO TRASLACIONAL DE ENDOCRINOLOGIA (CETREN), PONTIFICIA UNIVERSIDAD CATOLICA DE CHILE
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ENTRENAMIENTO INTERMITENTE DE ALTA INTENSIDAD MEJORA LA SENSIBILIDAD PERIFERICA A LA INSULINA,
MEJORA LA FUNCION MITOCONDRIAL DEL MUSCULO ESQUELETICO Y MODIFICA EL ALMACENAMIENTO DE
GRASA INTRAHEPATICA

Autor y Coautores: Rodrigo Mancilla Fuentes?!, Maaike Bergman?, Pandichelvam Veeraiah?, Vera de Wit?, Joris
Hoeks?, Patrick Schrauwen?, Vera Schrauwen-Hinderling®, Matthijs Hesselink?
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Contenido

El entrenamiento intermitente de alta intensidad (HIIT) podria contrarrestar las alteraciones metabdlicas
relacionadas con la obesidad. Es comun el consumo de carbohidratos y proteinas post ejercicio, pero es
desconocido si tal practica afecta los beneficios metabdlicos del ejercicio fisico.

1.- Objetivos:

A) Investigar si un programa HIIT mejora la sensibilidad a la insulina, capacidad oxidativa del musculo esquelético y
el contenido de grasa intrahepatica en individuos con sobrepeso/obesidad.

B) Investigar los efectos de la ingesta de glucosa y caseina hidrolizada post ejercicio sobre los beneficios inducidos
por HIIT.

2.- Diseiio experimental:

Ensayo clinico experimental, aleatorizado, de dos grupos e intervencion paralela.

3.- Sujetos y métodos:

Veintisiete adultos con sobrepeso/obesidad (edad: 64 + 1 afios, IMC: 31.8 + 0.8 kg/mts?) completaron 12 semanas
de un protocolo HIIT, 3 veces por semana, en una bicicleta estatica. Los participantes fueron aleatorizados en dos
grupos; un grupo efectud un programa HIIT mientras consumieron agua durante y después de ejercicio (HIIT+WTR)
y otro grupo efectudé el mismo programa HIT y consumié una bebida rica en carbohidratos y proteinas
inmediatamente después de ejercicio (HIIT+CHO/PRO). Pre y post HIIT, la sensibilidad periférica a la insulina fue
medida via un clamp hyperinsulinémico-euglicémico, la funcidon mitocondrial del musculo esquelético (expresada
como la tasa de recuperacion de la fosfocreatina (PCr) post ejercicio) fue evaluada en vivo via 3!P-MRS, mientras el
contenido de grasa intrahepdtica (IHL) y su composicién fue medido via *H-MRS. La capacidad aerdbica maxima
(VO2max) se midié en un cicloergdmetro y calorimetria indirecta. Se aplico un modelo mixto ANOVA de dos vias
con correccion Bonferroni para medir la diferencia entre grupos, el efecto de entrenamiento y su interaccion.

4.- Resultados:

VO2max mejord significativamente (P<0.05) en ambos grupos. La sensibilidad periférica a la insulina, expresada
como la tasa de eliminacion de glucosa estimulada por insulina (ARd), mejoré significativamente (P=0.005) en el
grupo HIIT+WTR (A 4.3 £ 1.7 mmol/kg/min) y en el grupo HIT+CHO/PRO (A 4.8 = 2.1 mmol/kg/min). La funcion
mitocondrial del musculo esquelético mejoré significativamente (P < 0.05) en el grupo HIT+WTR (A +37%) y en el
grupo HIIT+CHO/PRO (A +27%). IHL disminuyd significativamente en el grupo HIIT+WTR (A -1.5 + 1.3%, P = 0.05)
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pero no en el grupo HIIT+CHO/PRO (A -0.5 + 1.6%, P = 0.38). La fraccidn de grasa intrahepatica saturada disminuyé
significativamente (P<0.05) en grupo HIT+WTR (A -4.0 £ 1.2%) y en el grupo HIIT+CHO/PRO (A -2.4 + 2.0%).

5.- Conclusion:

HIIT mejora la sensibilidad a la insulina y otros parametros de salud metabdlica en sujetos adultos con
sobrepeso/obesidad. La ingesta de carbohidratos y proteinas post ejercicio atendan la disminucién de grasa
hepatica inducido por HIIT.

Financiamiento: ANID (CHILE) Y Top Institute Food and Nutrition (TiFN - The Netherlands)
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EL ENTRENAMIENTO DE INTENSIDAD MODERADA GENERA MAYORES BENEFICIOS METABOLICOS EN EL
MUSCULO ESQUELETICO E HIGADO COMPARADO AL ENTRENAMIENTO INTERVALICO DE ALTA INTENSIDAD EN
CANDIDATOS A CIRUGIA BARIATRICA. UN ENSAYO CLINICO ALEATORIZADO

Autor y Coautores: Sergio Martinez Huenchulldn?, Matias Ruiz Uribe?, Javier Enriquez Schmidt?, Camila Mautner
Molina?, Maximiliano Mufioz Cadagan?, Mariana Kalazich Rosales?, Carlos Cdrcamo Ibaceta®
Lugar de Trabajo: * Universidad Austral, % Clinica Alemana Valdivia.

Contenido

Introduccidn: La obesidad promueve alteraciones fisicas y metabdlicas, por lo que la cirugia baridtrica ha ganado
popularidad por su alta efectividad en el manejo del exceso de peso. Sin embargo, es necesaria una preparacion
fisica previa para mejorar la funcién metabdlica del candidato. No obstante, se desconoce la prescripcidn de
ejercicio ideal en estas personas, por lo que el objetivo de este estudio fue comparar los efectos en el
metabolismo del musculo esquelético e higado de un programa de entrenamiento a intensidad moderada
constante (MICT) vs. uno intervalico de alta intensidad (HIIT) en candidatos a cirugia bariatrica.

Material y métodos: 25 participantes (22 mujeres), fueron aleatorizados en dos grupos de entrenamiento, MICT
(n=14, intensidad del 50% de la frecuencia cardiaca de reserva (FCR) y/o 4-5/10 de sensacién subjetiva de
esfuerzo (SSE)) o HIT (n=11, 6 ciclos de 2,5 minutos a un 80% de la FCR y/o 7-8/10 de SSE, intercalados por 6
ciclos de reposo activo a un 20% de la FCR). Ambos entrenamientos consistieron en 10 sesiones de entrenamiento
fisico (2-3 veces a la semana, 30 minutos por sesidn) en cinta rodante. Posterior a los entrenamientos, muestras
de musculo esquelético (transverso abdominal) e higado fueron extraidas y analizadas para medir diferentes
proteinas con funcién metabdlica en dichos tejidos, tales como: adiponectina, GLUT4, PGC1la, fosfo-AMPK/AMPK,
colageno 1y TGFp1.

Resultados: Los participantes que realizaron MICT mostraron mayores niveles proteicos de PGCla en las
muestras de musculo esquelético (p<0,05), proteina que es marcadora de actividad mitocondrial. En las muestras
de higado de las personas que realizaron MICT, se observé mayores niveles proteicos de fosfo-AMPK/AMPK y
PGCla (ambos p<0,05), mientras que en los participantes que realizaron HIIT mostraron menores niveles de
coldgeno 1 (p<0,05).

Conclusion: MICT generd adaptaciones metabdlicas tanto en musculo esquelético como en higado, adaptaciones
gue estarian principalmente relacionadas a actividad mitocondrial y regulacion energética. Mientras que el HIIT
solo tuvo efectos estructurales a nivel hepatico, lo cual indicaria que la intensidad del ejercicio en la etapa pre-
quirargica de candidatos a cirugia baridtrica genera efectos diferenciales desde un punto de vista metabdlico, por
lo que debe ser considerada al momento de intervenir a esta poblacién.

Financiamiento: FONDECYT 11200391
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Contenido

Introduccidn. La Hipercolesterolemia Familiar (HF) es una alteracién genética autosdmica dominante asociada a
una alta tasa de morbi-mortalidad por enfermedad cardiovascular precoz. La principal causa se asocia a mutaciones
en el gen que codifica para el receptor de LDL (LDLR), siendo en Chile, las mutaciones mas frecuentes la D47N y
duplicacién de exones 13-15 (exon13_15dup), ambas clasificadas como variantes de significado incierto (VUS). La
mutacion D47N se localiza en el dominio de unién al ligando, sugiriendo una modificacién en la interaccién con
apoB; la variante exon13_15dup corresponde a una insercién de 7kb de la secuencia gendmica que comprende
exones 13 al 15 y se ubica entre los exones 12 y 16, lo cual afecta el dominio transmembrana y el dominio
citoplasmdtico del LDLR. Actualmente, se desconoce el impacto de estas mutaciones sobre la funcién de esta
proteina.

Objetivo. Determinar los niveles de expresién y localizacion celular del LDLR en pacientes portadores de las
mutaciones D47N y exon13_15dup asociadas a Hipercolesterolemia Familiar.

Metodologia. Estudio descriptivo. Células mononucleares de sangre periférica (PBMC) fueron obtenidas de
pacientes con las mutaciones D47N y exon13_15dup del LDLR. Las células CD14+ fueron purificadas y diferenciadas
a macrofagos in vitro. Los niveles de expresién del LDLR fueron evaluados mediante citometria de flujo (Fortessa X-
20) y el procesamiento de datos con el software FlowJo. Para la localizacién celular del LDLR se utilizd
inmunofluorescencia con anticuerpos contra proteinas marcadoras de estructuras celulares: calreticulina, LAMP-1
y clatrina. La visualizacién y analisis se realizé por microscopia confocal (LSM70 Zeiss).

Resultados. La presencia de las mutaciones D47N y exon13_15dup produce un aumento en los niveles de expresién
del LDLR a nivel de membrana de macréfagos, siendo mayor para las células de pacientes con la exon13_15dup.
Con respecto a la localizacién celular, la variante D47N presenté una distribucidn similar a los macréfagos de sujetos
controles, dado que el LDLR colocaliza con las proteinas marcadoras de reticulo endoplasmatico, lisosomales y
vesiculas endociticas. Sin embargo, los macréfagos de pacientes con la mutacién exon13_15dup muestran un
patrén de localizacion celular diferente puesto que el LDLR se asocid principalmente con el marcador del reticulo
endoplasmatico.

Conclusion. La presencia de las mutaciones D47N y exon13_15dup confieren mayores niveles de expresién del
LDLR, lo que sugiere una compensacion a nivel celular, que modifica la localizacién y, por ende, serian
determinantes para la funcionalidad del LDLR y el fenotipo clinico de los pacientes con HF.

Financiamiento: Fondecyt de Iniciacion 11220497, VRID multidisciplinario N°2021000299MUL.
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Contenido

Introduccidén. La Hipercolesterolemia Familiar (HF) es el trastorno hereditario mas frecuente del metabolismo
lipidico, producido principalmente por mutaciones en el gen de receptor de LDL (LDLR) y que confiere un alto riesgo
cardiovascular. Una de las mutaciones mas frecuentes identificadas en nuestra poblacién, es la duplicacion de
exones 13-15 (exon13_15dup) del LDLR . Sin embargo, se desconoce la caracterizacidn bioquimica y molecular de
esta variante.

Objetivo. Caracterizar bioquimica y estructuralmente la variante duplicacién de exones13-15 en personas
portadores de Hipercolesterolemia Familiar

Metodologia. Estudio descriptivo de reclutamiento por conveniencia. Pacientes con la variante exon13_15dup
fueron reclutados vy, previa firma del consentimiento informado, se les colectd una muestra sanguinea para la
determinacién del perfil lipidico y analisis molecular. Estos fueron realizados en macréfagos diferenciados de
monocitos CD14+ de sangre periférica. La expresion del LDLR en células y plasma fue analizada mediante western
blot. EI ADN copia de los ARN mensajeros (ARNm) de los macrdfagos fue utilizado para la amplificacién por PCR con
partidores especificos: partidor sentido en el exdn 14 y el anti sentido en el exdn 13. Posteriormente, los productos
de PCR fueron analizados por secuenciacién de Sanger.

El andlisis estructural in silico fue realizado a través de la construccién de un modelo de la proteina WT con
MODELLER (versidn 10.4), utilizando templados obtenidos desde Uniprot (cc). Las secuencias que no se encuentran
cristalizadas, fueron predichas por el software QUARK (cc). El modelo de la estructura de la proteina WT permitid a
su vez, el modelamiento de la proteina mutada y, posteriormente, fue evaluada la interaccién del LDLR y sus
ligandos a través de dindmica molecular.

Resultados. 7 casos indices heterocigotos portadores de exon13_15 dup fueron reclutados, presentado niveles de
C-LDL promedio de 254 58 y 269 103 mg/dL en nifios y adultos, respectivamente. Distintos patrones fueron
detectados por westernblot al comparar la migracién del LDLR desde macréfagos y plasma de pacientes con sujetos
WT. Los resultados de PCR muestran que la mutacion exon13_15dup genera un cambio en el marco de lecturay un
coddn de término anticipado, alterando la estructura del LDLR y su interaccidn con la membrana plasmatica.
Conclusion. La variante exon13_15dup del LDLR genera un aumento de los niveles de colesterol total y C-LDL,
producto de la presencia de una proteina trunca, con ausencia del dominio transmembrana y citosélico, lo cual
promoveria su exportacioén al plasma, alterando notoriamente su funcionalidad en el metabolismo del colesterol.

Financiamiento: Fondecyt Iniciacion 11220497, VRID-UDEC Multidisciplinario N° 2021000299MUL y
N2219.072.041M
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Introduccidn. La Hipercolesterolemia Familiar (HF) es una enfermedad metabdlica hereditaria comun, asociada con
altos niveles de C-LDL y una elevada tasa de morbi-mortalidad por enfermedad cardiovascular (ECV) precoz. Las
causas mas frecuentes estan determinadas por mutaciones en los genes del receptor de LDL (LDLR) y PCSK9, entre
otros. En Chile, no existen datos epidemioldgicos de HF, sin embargo, se estima una prevalencia de 1:220,
equivalente a 85.000 personas no diagnosticadas. La identificacidon de HF se realiza a través de algoritmos validados,
como la Red de Clinicas de Lipidos Holandesa (DLCN), el cual arroja una probabilidad de padecer HF, que se confirma
por el diagndstico genético.

Objetivo general. Identificar pacientes portadores de HF a través de la aplicacion de un modelo de pesquisa por
oportunidad en el laboratorio clinico de un centro hospitalario de alta complejidad.

Metodologia. Estudio observacional descriptivo de corte transversal. Se obtuvieron los perfiles lipidicos de la base
de datos del laboratorio clinico de pacientes ambulatorios registrados entre 2019-2021. Se identificaron todos los
registros con C-LDL 190 mg/dL y triglicéridos 200 mg/dL. Los criterios de exclusion fueron: embarazo,
hipercolesterolemia secundaria, neoplasia, deterioro cognitivo severo y fallecimiento. La categorizacidn final se
realizé mediante la aplicacion del criterio DLCN y, en los pacientes con mas alto puntaje, se realizé genotipificacion
por NGS. Se utilizé el software IBM SPSS. Las variables numéricas fueron representadas por medidas de tendencia
central y dispersidn y, las categdricas, por frecuencia y porcentaje. La normalidad de las variables por la prueba de
Kolmogorov-Smirnov.

Resultados. La base de datos arrojé un total de 13.806 perfiles lipidicos realizados. La aplicacidn de los criterios de
seleccién y exclusion, permitio identificar 358 pacientes con niveles de C-LDL de 214 28 mg/dL. De éstos, 25 eran
nifios y adolescentes (13,0 4,7 afios) y 333 adultos (54 13 afios) con C-LDL de 219 32 mg/dL y 213 28 mg/dL,
respectivamente. La aplicacién del criterio DLCNS con los datos disponibles, permitid identificar un total de 5
pacientes con puntaje de certeza, 4 de probable y 325 pacientes de posible HF. Cabe destacar que 7% de pacientes
presentaba los antecedentes requeridos para categorizar segun el criterio DLCN, los cuales presentaban ECV precoz
o historia familiar de ECV. El andlisis genético de 6 pacientes identificd a 4 pacientes portadores de mutaciones en
el LDLR.

Conclusiones. La aplicacion de este programa piloto de pesquisa por oportunidad de HF en un centro hospitalario
de alta complejidad, permitid la identificacidn y el diagndstico genético de pacientes portadores de esta patologia,
contribuyendo al diagndstico temprano de HF y tratamiento preventivo de la ECV.

Financiamiento: Fondecyt de Iniciacion 11220497, VRID multidisciplinario N°2021000299MUL
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Introduccidn: Hepatoblastoma, cancer pediatrico poco frecuente, con mayor incidencia en varones. Un signo
clinico sugerente es el aumento del volumen abdominal. Excepcionalmente puede presentarse como una
pubertad precoz periférica por secrecién tumoral de gonadotropina coridnica humana (BHCG), por la analogia de
su estructura con la hormona luteinizante (LH).

Caso: Varén de 3 afios 2 meses; antecedente de retraso en el desarrollo psicomotor. Consulta en servicio de
urgencia extrasistema por dolor abdominal de 2 meses de evolucién y aumento de volumen abdominal palpable.
Examen fisico inicial destaca voz virilizada, masa en hipocondrio derecho dura no mavil, abarca 2/3 del perimetro
abdominal, caracteres sexuales avanzados, falo tanner 3, vello pubico tanner 2, genitales pigmentados, testes 3y
4 cc, Z score talla/edad +3,87 DS. Pruebas hepaticas: GOT 120 U/L, GPT 60 U/L, GGT 602 U/L, FA 554 U/L,
Bilirrubina Total 1.4 mg/dI, Bilirrubina directa 1.12 mg/dI, LDH 352, Colesterol total 440. Estudio hormonal: LH
<0.3 mU/L, FSH <0.2 mU/mL, Testosterona total (TT) 812 ng/dL, DHEA-S 0.18 ug/dL, cortisol AM 20.2 ug/dL, TSH
7.94 uU/mL, T4L 1.33 ng/dL, IGF1 65 ng/mL, 25(0OH)D 10.3 U. Edad ésea discrepante: 11 afios en carpo, 13 afios
en falange (sesamoideo) para 3 afios 2 meses de edad cronolégica. TC abdomen lesion sélida heterogénea de 20 x
15 cm, RM abdomen masa hepatica sugerente de hepatoblastoma (PRE TEXT 1V). Marcadores tumorales:
alfafetoproteina 199.000 U/ml y BHCG 567,45 mU/ml. Biopsia hepdtica revela hepatoblastoma epitelial tipo
embrionario. Se inicia tratamiento con quimioterapia protocolo PINDA para Hepatoblastoma. A los 5 meses post
inicio de quimioterapia se realiza hepatectomia segmentaria. Paciente evoluciona con negativizacién de
marcadores tumorales, regresidn de caracteres sexuales secundarios, grados de tanner pene 2, vello pubico 1,
testes 2cc bilateral, voz virilizada. Edad ésea: 12.5 afios + sesamoideo para 4 afios 8 meses de edad cronoldgica.
Actualmente a los 5 afios 10 meses, persiste con marcadores tumorales negativos; estudio hormonal post
quimioterapia: LH 0,08 mU/L, FSH 0,78 mU/mL, TT <7 ng/dL, DHEA-S 17 ug/dL, IGF1 138 ng/mL (bajo para edad
bioldgica), IGFBP3 3,2 ug/mL (adecuado para edad bioldgica). Examen fisico persiste con voz androgenizada,
grados de tanner pene 3 y vello pubico 1, testes 2cc bilateral, Z score talla/edad +3,15 DS.

Conclusioén: La secrecion ectdpica de hormonas por el hepatoblastoma puede iniciar una pubertad precoz
periférica. La quimioterapia es efectiva en la reduccién del tumor y normalizacién de los marcadores, ademas de
tratar la pubertad precoz periférica. A pesar del tratamiento, el paciente puede continuar presentando
complicaciones, incluyendo un avance en la edad ésea, lo que puede afectar su talla final, por lo que es
fundamental un seguimiento de velocidad de crecimiento para eventual inicio de tratamiento con hormona de
crecimiento.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Introduccidn: La hipoplasia adrenal congénita (HAC) ligada al X tiene una prevalencia estimada en 1:140.000 a
1:1.200.000 pacientes. Es secundaria a variantes patogénicas en el gen NROB1 que codifica para un receptor
nuclear (DAX1) involucrado en el desarrollo embrionario del primordio adrenogonadal e hipofisiario. Se
caracteriza por la triada clinica de insuficiencia adrenal primaria, hipogonadismo hipogonadotropo e infertilidad.
Sin embargo, se han descrito otras alteraciones endocrinas.

Presentacion del caso: Vardn que consulta a los 2 afios y 8 meses por vomitos y compromiso del estado general.
Al examen fisico prepuber con hiperpigmentacién de mucosas. En exdmenes se observa Na 121 mEqg/L, K 5.9
mEqg/L, HCO3 14.2 mEqg/L, glicemia 51 mg/dL. Se confirma insuficiencia adrenal primaria con test de ACTH
compatible (Cortisol basal 8,7 ug/dL — post ACTH de 8,4 ug/dL) y ACTH elevada (1.500 pg/ml). Se completa estudio
con 170HP 0,88 ng/ml, cariograma 46 XY y anticuerpos antiadrenales negativos. Neuroimagen normal, sin signos
de adrenoleucodistrofia. El estudio molecular (panel NGS) indica variante patogénica en NROB1 compatible con
hipoplasia adrenal congénita ligada al X.

Recibiendo Hidrocortisona y Fludrocortisona desde el diagndstico, crecid en percentil 6 (puntaje Z-1,54). Alos 11
anos, estando con buena adherencia a tratamiento, se observa crecimiento estacionario con velocidad de
crecimiento (VC) < 1 cm/afio, y caida del canal de crecimiento bajo p3 (puntaje Z -2.56). Exdmenes descartan
patologia crdnica, con funcion tiroidea normal (TSH 2,58 uUl/ml, T4L 1,15 ng/dL), IGF-1 164 ng/ml (VN 143-693) y
edad ésea con 3 afos de atraso (EC 11 afios, EO 8 afios). Se realizan dos pruebas de estimulo de hormona de
crecimiento (GH) con clonidina, con y sin “priming” con etinilestradiol compatibles con deficiencia de GH (“peak”
1,9y 0,7 ng/mL respectivamente). RM cerebral descarta lesiones en eje hipotalamo hipofisiario. Se inicia GH 0.1
Ul/kg/dia con aumento de IGF-1 a 444 ng/mL (VN 143-506) y buena respuesta clinica, logrando VC de 10,5
cm/afio (p97), mejorando su estatura de Z -2,56 a Z -2.33 en 7 meses. Actualmente se mantiene prepuberal y se
evaluara posibilidad de diferir reemplazo hormonal con testosterona para prolongar su periodo de crecimiento.
Discusion: La HAC ligada al X es una patologia poco frecuente pero con importantes implicancias clinicas.
Presentamos un caso clinico que dentro de sus manifestaciones presenta deficiencia de GH, lo que ha sido
descrito previamente en algunos pacientes, siendo una alteracién poco frecuente. El mecanismo implicado aun es
desconocido, pero se sabe que NROB1 es expresado tempranamente en el desarrollo hipofisiario por lo que
podria tener algun rol en células somatotropas. Sin embargo, mayores estudios se necesitan para poder elucidar
el rol de la proteina DAX1 en el desarrollo del eje somatotropo.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Introduccién

El hiperinsulinismo congénito (HI) es la causa mas comun de hipoglicemia persistente en los primeros afios de
vida. Existe riesgo de compromiso neuroldgico si no se realiza un diagndstico y tratamiento en forma precoz.
Aproximadamente 20 genes han sido descritos a la fecha, sin embargo, un 20% de los pacientes permanece sin
etiologia. En los uUltimos afos, con los avances en técnicas de secuenciacion masiva nuevos genes han sido
descritos, y variantes en gen de hexoquinasa-1 (HK-1) han sido recientemente relacionadas como causante de HI.
Caso clinico

Paciente sexo femenino, hija de padres no consanguineos, con embarazo fisioldgico. Nace de 39 semanas con
peso 3910 gr (p90) y talla 51 cm (p78). Presenta a las 12 horas de vida hipoactividad e hipotonia. Se realiza
glicemia capilar de 15 mg/dL, se indica bolo de suero glucosado EV e ingresa a neonatologia.

Persiste con episodios de hipoglicemia a pesar de aumento de carga de glucosa (CG) progresiva (hasta 23
mg/kg/min). Muestra critica compatible con HI (Glicemia venosa 35 mg/dL, insulina 75.6 mU/L, cetonemia
negativa, cortisol 7.4 ug/dL, pH 7.38, HCO3 26.4 mEg/L, amonio 21 ug/dL y acido lactico 9.2 mg/dL).

Se inicia Diaxozide 15 mg/kg/dia al tercer dia de vida, logrando disminuir CG hasta suspender a los 12 dias de vida.
Destaca padre con historia de Hl en los primeros afios de vida de dificil manejo, realizdndose pancreatectomia a
los 4 afios, con diabetes mellitus posterior.

Se realiza estudio molecular a paciente y ambos padres donde se observa variante heterocigota probablemente
patogénica heredada del padre en gen HK-1.

Durante evolucién en primeros afios de vida presenta episodios de hipoglicemias en relacidn a intercurrencias
infecciosas, que requieren aumento transitorio de Diazoxide, posteriormente con glicemias en rango objetivo
durante etapa escolar.

Paciente actualmente con 11 aflos y 7 meses, con evolucidn favorable, sin compromiso neurocognitivo, se
mantiene con Diazoxide, pero con dosis que ha ido disminuyendo en forma progresiva (6.7 mg/kg/dia).
Discusién

HK-1 codifica para una enzima involucrada en el primer paso de la glicdlisis, encargada de generacién de glucosa-
6-fosfato a partir de glucosa, con una afinidad marcadamente elevada en comparacién a glucoquinasa (GCK). Esta
enzima se encuentra normalmente silenciada en higado y pancreas, permitiendo que GCK actue como sensor de
niveles de glucosa, generando una liberacion fisioldgica de insulina.

Variantes patogénicas resultan en pérdida de represion de HK-1 en células beta pancreaticas, causando un
aumento en la secrecidn de insulina, y por lo tanto HI. Variantes en este gen han sido descritas en alrededor de 20
pacientes a la fecha.

Conclusion

Los avances en medicina han logrado definir mejor la base molecular de los pacientes con HI, permitiendo un
manejo dirigido enfocado a la alteracidn fisiopatoldgica, logrando mejorar el outcome neurolégico en estos
pacientes.

Financiamiento: Sin financiamiento
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INTRODUCCION

La osteomalacia inducida por tumor (OIT), es un sindrome paraneopldsico muy poco frecuente. Originado en
tumores mesenquimaticos secretores de factor de crecimiento de fibroblastos 23 (FGF 23), conduce a pérdida de
fésforo urinaria, con alteracién de la mineralizacion dsea. Los pacientes presentan dolor dseo, debilidad muscular
y fracturas por fragilidad.

CASO CLINICO

Paciente masculino de 42 afios. Sin antecedentes previos. Presenta fractura de ambas caderas, sin mecanismo de
fuerza involucrado, entre 2011 y 2012. En estudio en Traumatologia, destaca:

DXA 2015: Z score columna lumbar -4.6. Inicia alendronato.

TC TAP 2020: multiples areas liticas difusas en esqueleto, impresiona displasia fibrosa. Fracturas en ramas
isquiopubianas, iliopubianas, techo acetabular, costales y vertebrales. Nédulo renal compatible con carcinoma de
células renales.

Se realiza Nefrectomia parcial izquierda 3/21. Carcinoma renal de células claras de 1.8 cm, Estadio 1.

Biopsia cresta iliaca 5/21: tejido dseo sin alteraciones histoldgicas. Médula dsea adecuada. Es derivado a
Endocrinologia.

Hemograma VHS, funcién renal, electroforesis de proteinas séricas, ejes hormonales, 25 vitamina D, marcadores
tumorales, EDA normales. Test de Nugent y anticuerpos enfermedad celiaca, negativos. Ecotomografia tiroidea:
sin hallazgos.

PTH 69 pg/ml, Ca 8.8 mg/dl, P 4.4 mg/dl, calciuria 79 mg 24 hrs (100-321). Fosfaturia 996 mg 24 hrs (400-1300).
FA 253 U/L (40-177).

En seguimiento, Ca y P plasmaticos, normales. Nueva biopsia dsea, cresta iliaca 9/2021, muestra trabéculas
sugerentes de osteomalacia, sin elementos de malignidad. En control en 12/21: PTH 82, vitamina D 36 ng/ml, Ca
9, P 1.3. Rebsorcion tubular de fosfato 60.84%. Se inician calcitriol, calcio y fosfato. Nuevas imagenes descartan
lesiones neoplasicas. Analizando el caso, esposa del paciente recuerda una lesién de 10 afios de evolucién en pie
izquierdo, cabeza de 2 y 3er MTT. RM antepie izquierdo 5/22, muestra lesidén neopldsica de partes blandas plantar
a la didfisis de la primera falange del 2 y 3er ortejos, de 2.8 cm. Fracturas metatarsianas consolidadas.

PET Galio 68 3/22: lesion sélida con intensa sobreexpresion de receptores de somatostatina en falange segundo
ortejo izquierdo, de 3 cm, SUV 43.

Se mide FGF 23 intacto: 175 pg/ml (11.7-48.6). Amputacion transmetatarsiana en 9/22. Biopsia: Tumor
tenosinovial de células gigantes, sin elementos de malignidad. FGF intacto postoperatorio, 17.9 pg/ml. Normaliza
Ca 8.3, P 3.2, calciuria 13.2 mg 24 hrs y fosfaturia 148 mg 24 hrs. Logra caminar con ayuda de bastones.
DISCUSION

El diagndstico de la OIT, requiere una alta sospecha clinica. Su principal marcador es la hipofosfemia, asociada a
fosfaturia elevada, niveles de 25 vitamina D normales y PTH levemente elevada, lo cual, puede demorar aios en
manifestarse, como en el presente caso, con graves consecuencias en la calidad de vida.
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La presentacion clinica mas frecuente de la neoplasia endocrina multiple tipo 1 (NEM-1) es el hiperparatiroidismo
primario (HPTP), y su resolucién quirurgica con paratiroidectomia subtotal o total con implante conlleva el riesgo
de hipoparatiroidismo transitorio o permanente. Por otro lado, los tumores neuroendocrinos (TNE) son frecuentes
en pacientes con NEM-1, y los andlogos de somatostatina (A-STT), que son habitualmente usados en su tratamiento,
influyen en el metabolismo calcio-fésforo de forma directa sobre las células paratiroideas y de forma indirecta al
inhibir la absorcion intestinal de calcio, inhibiendo la 1-alfa-hidroxilasa renal e inhibiendo el eje GH/IGF-1. Pese a lo
descrito, la hipocalcemia es un efecto adverso poco reportado secundario al uso de éstos farmacos. Caso clinico:
Hombre de 41 afios con diagndstico clinico de NEM-1 con macroprolactinoma, HPTP operado con paratiroidectomia
total con implante en antebrazo el afio 2013, que evoluciona con hipoparatiroidismo transitorio y luego
normocalcemia; ademads de gastrinoma con tres lesiones duodenales y una pancreatica hipercaptantes en PET-Ga®%
DOTATATE, operado con cirugia de Whipple el afio 2014 con reseccidn cuerpo pancreasy ganglionar que evoluciona
con gastrina y cromogranina A (CgA) normales, con dos adenopatias intraabdominales hipercaptantes estables en
el seguimiento. En el aino 2018 se evidencia aumento de CgA y TNE timico inicialmente de 1.6 cm que progresa a
5.2 ¢cm, con metdstasis ganglionares regionales y dseas sintomaticas. Biopsia mediastinica: neoplasia sélida
parcialmente necrética, Ki-67 10%, sugerente de neoplasia epitelial de diferenciacién neuroendocrina. Recibe
analgesia por equipo de paliativos y una dosis de acido zoledrénico (AZ) 4 mg endovenoso, con calcemia normal
previa y 8.3 mg/dL 1 semana post-AZ. Evaluado por comité oncoldgico, se indica lanreotide 120 mg mensual (A-
SST) que inicia en enero 2023. A las 48 horas inicia parestesias y calambres que fueron progresivos y generalizados
en las siguientes 3 semanas, sin haber modificacion en sus farmacos de uso habitual. Exdmenes objetivaron: Calcio
5.6 mg/dL, Fésforo 5.5mg/dL, albumina 4.4g/dL, 25 OH vitamina D 56 ng/mL, creatinina 0.99 mg/dL. Se inicia
manejo con calcitriol y carbonato de calcio, logrando buen control calcémico y resolucidon de los sintomas,
persistiendo con hipoparatiroidismo durante el uso de lanreotide mensual hasta la actualidad. Discusidn: Nuestro
paciente con normocalcemia pero baja reserva funcional paratiroidea post-quirdrgica presentd hipocalcemia
severa luego del inicio de A-SST. Presentamos este caso dado que este escenario puede repetirse en otros pacientes
NEM-1 con HPTP operado y TNE que requieran uso de A-SST. Por lo anterior, proponemos educacién en éstos
pacientes en sintomas de hipocalcemia y monitorizacién precoz de la calcemia ante el inicio de analogos de
somatostatina.
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La hipofosfatasia es una enfermedad genética poco frecuente que se origina por mutaciones inactivantes del gen
ALPL que codifica para la “isoenzima no tejido especifica” de fosfatasa alcalina (TNSALP).

Estas mutaciones se traducen en niveles bajos de fosfatasa alcalina (FA) y llevan a la acumulacidn extracelular de
fosforo inorganico (PPi), piridoxal 5-fosfato (la forma principal de vitamina B6 circulante) y fosfoetanolamina. El
exceso de PPi extracelular es un potente inhibidor de la mineralizacién y explica la osteomalacia, raquitismo y las
alteraciones dentales que caracterizan a esta enfermedad.

La hipofosfatasia puede presentar una severidad variable que va desde alteraciones dentales aisladas a casos mas
severos que se presentan desde el periodo neonatal que pueden ser letales. La presentacién en adultos suele
asociarse a fracturas por insuficiencia y caida de piezas dentales temprana.

Nuestro paciente es un hombre de 41 afios con antecedentes de HTA y disminucién leve de FGe, que fue derivado
por una fractura por insuficiencia de cuello femoral izquierdo para evaluacion de fragilidad dsea. No tenia
antecedentes personales de alteraciones del metabolismo mineral ni de fracturas anteriores, al interrogatorio
dirigido relatd que hay 2 familiares con caida de dientes temprana. El examen fisico no mostrd hallazgos. La DXA
fue concordante con una densidad mineral ésea (DMO) disminuida para su edad y en el estudio de causas
secundarias destacé: TFGe 53,6 mL/min (RN > 60), FA baja de 23 U/L (RN 40 — 129) lo que llamé la atencidn en el
contexto de fractura reciente de fémur y PO4 4,8 mg/dL (RN 2,5 —4,5). Al revisar valores previos de FA se
encontraban persistentemente bajo 30 U/L.

Se completd estudio con cintigrama éseo que mostré captacidn a nivel de fémur izquierdo sin otras zonas
hipercaptantes y niveles de vitamina B6 que estaban elevados en 405 ug/L (RN 5 -30). Con estos resultados se
sospechd osteomalacia secundaria a hipofosfatasia. El estudio molecular mostré una mutacion heterocigota del
gen ALPL ¢.299C>T, p.Thrl00Met, patogénica.

El paciente evoluciond con reparacion de fractura inicial pero nuevos rasgos de fractura adyacentes a la anterior
por lo que se planted terapia farmacoldgica.

La hipofosfatasia provoca un trastorno de la mineralizacion, y por lo tanto no se beneficia de la terapia con
farmacos antirresortivos (denosumab, bifosfonatos) pudiendo incluso su uso ser perjudicial. Ademas dado que
hay osteomalacia la reparacién de las fracturas o de cirugias reparadoras de estas puede ser fallida.

En la actualidad existe la terapia dirigida con asfotase alfa y, de no estar disponible, se ha planteado el uso de
teriparatide.

Presentamos este caso para ejemplificar la importancia del estudio de fragilidad 6sea y como el resultado
determina el manejo adecuado de nuestros pacientes.
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Introduccidn

El engrosamiento de tallo hipofisiario (ETH) puede causar déficits hormonales y/o efecto de masa. Las causas mas
frecuentes en la edad pediatrica son las tumorales y la histiocitosis de Células de Langerhans. La hipofisitis, muy
infrecuente en pacientes pediatricos, se produce por inflamacién de la zona selar y/o supraselar debido a causas
autoinmunes o primarias.

Se han descrito casos de germinomas intracraneales, en los que la clinica, radiologia y biopsia, son sugerentes de
hipofisitis.

Objetivo

Describir 4 pacientes pediatricos con diagndstico inicial clinico, radioldgico y/o histolégico de hipofisitis, que
finalmente resultaron ser tumores de células germinales intracraneales.

Presentacion de los casos

Caso 1: Paciente de 13 afios, consulta por talla estacionaria, polidipsia, poliuria y nicturia. En evaluacién destaca
astenia, piel seca, intolerancia al frio, cefalea y disminucidn de visidn. Estudio hormonal evidencia
panhipopituitarismo. RM de silla turca informa ETH con extension intraselar y piso del Ill ventriculo. Marcadores
tumorales (alfa-fetoproteina y b-HCG) normales en sangre y LCR. Se realiza biopsia transesfenoidal (TE),
informada como hipofisitis linfocitica con predominio linfocitos T. RM a los 3 meses, describe aumento del ETH,
gue eleva quiasma éptico. Se realiza 22 biopsia, que informa germinoma puro (GP).

Caso 2: Paciente de 7 afios consulta por poliuria, polidipsia, nicturia y cefaleas. Estudio hormonal evidencia
hipopituitarismo. RM informa ETH. Marcadores tumorales en sangre y LCR normales. RM de control evidencia
aumento del ETH. Se realiza biopsia TE, que informa infiltracion linfoplasmocitaria leve. En seguimiento
imagenoldgico se observa persistencia de ETH. Se realiza 22 biopsia que confirma GP.

Caso 3: Paciente de 10 afios, consulta por cefalea, polidipsia, poliuria, nicturia y astenia. TACy RM, evidencian ETH
y aumento de tamafio de silla turca. Estudio hormonal confirma Def Arg-Vas. Se controla con RM, que informa
disminucién del ETH, probable neurohipofisitis. Evoluciona con hipopituitarismo. RM de control muestra
disminucion de la hipéfisis y aumento del ETH. Marcadores tumorales en sangre y LCR normales. Biopsia TE
informa GP.

Caso 4: Paciente de 11 aiios, consulta por poliuria, polidipsia, nicturia, talla baja, cefalea y defecto de campo
visual. Estudio hormonal confirma hipopituitarismo e hiperprolactinemia. RM informa ETH. Primera biopsia,
informada como hipofisitis granulomatosa. Recibe tratamiento corticoidal. RM de control evidencia aumento del
ETH. Se realiza 22 biopsia, informa GP.

Conclusion

Los GP de tallo hipofisario se presentan con marcadores tumorales negativos. Son muy inmunogénicos, capaces
de activar una respuesta inmune local peritumoral y diagnosticarse erréneamente como hipofisitis, tanto en
imagenes, como en biopsia, tal como se mostré en esta serie de casos.
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Introduccion: La poliangitis con granulomatosis(GPA)es un subtipo de vacuitis asociada a anticuerpos anti-
citoplasma de neutréfilo(ANCA), de clinica heterogénea ,comprometiendo mds frecuentemente tracto
respiratorio y rifiones. EI SNC se afecta en cerca del 10% y la hipdfisis rara vez (1%). Un tratamiento precoz
pudiera evitar dafios y secuelas irreversibles. Se presenta caso clinico de GPA con compromiso hipofisiario.

Caso Clinico: Mujer, 27 ainos, obesa. Un afio de evolucion de dolor y congestion nasal. Se agrega cefalea intensa
fronto-maxilar. RM cerebro: impresiona lesidn selar. RM silla turca: aumento de volumen difuso de hipdfisis de
hasta 14 mm, realce difuso hipocaptante que restringe difusién y contacta quiasma, de aspecto inflamatorio-
infeccioso con componente central probablemente abscedado. Estudio funcional hipofisiario solo muestra
gonadotrofinas bajas. Campimetria: leve defecto temporal bilateral. Se hospitaliza. Destaca nariz en silla de montar
y antecedente de polidipsia, poliuria leve y disfonia. Exdmenes :leucocitos, VHS y PCR elevados, procalcitonina baja.
Se determina que no presenta urgencia quirdrgica y se inicia tratamiento antibidtico ev. Se reevalua funcién
hipofisiaria: cortisol am:1.6ug/dl, ACTH:6,9 pg/ml, Prolactina diluida:30 ng/ml, FSH:3 muUl/ml, Estradiol:10
pg/ml,TSH:0.06 uUl/ml, T4 libre:0.80, ng/dl , Osm plasmatica 297 mEqg/L, Osm urinaria 191 mEg/L. Inicia
hidrocortisona oral, levotiroxina y desmopresina nasal .Hemocultivos (-), PL: compatible con meningitis aséptica.
TAC de SPN: pansinusitis y perforacion de tabique. TAC de térax normal. ANCA (+) 1/80, patron atipico con
especificidad por ELISA (-) para anti MPO y PR3. Nasolaringoscopia muestra ademas estenosis subglética del 50%.
Biopsia de perforacion nasal: inflamacién inespecifica. Se diagnostica GPA grave (criterios ACR/EULAR 2022 ,6 ptos)
e inicia metilprednisolona ev 1 g/dia por 3 dias y rituximab(1 gramo). Se suspende antibiéticos. Evoluciona con
rapida y significativa disminucion de cefalea y dolor maxilar. Se egresa con prednisona 60 mg/, levotiroxina,
metformina.

Discusién: El compromiso hipofisiario en la GPA es excepcional. Predomina en mujeres de mediana edad.
Funcionalmente lo mas descrito es diabetes insipida e hipogonadismo. En la RM lo mas frecuente es una masa selar.
El tratamiento de eleccién es la inmunosupresion, siendo los glucocorticoides en altas dosis la primera opcion. No
hay clara correlacion entre la evolucién de imagenes hipofisiarias y la recuperacién de déficit hormonales. La mejor
respuesta se ve si el diagndstico y tratamiento es precoz pero un porcentaje elevado queda con hipofuncién
hipofisiaria permanente. La sospecha de diabetes insipida en mujeres jévenes con sintomas respiratorios en forma
prolongada, debe hacer plantear el diagnéstico.
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Introduccién.

La manifestacion de un hiperandrogenismo de novo en la postmenopausia es muy infrecuentes y suelen deberse
a causas tumorales. Para su diagndstico es importante la historia clinica, ya que la severidad y progresién de los
signos y sintomas nos orientaran en el diagndstico diferencial.

La presencia de virilizacién es un signo de alarma que obliga a descartar en primer lugar un tumor productor de
andrégenos (de origen suprarrenal u ovarico), los que no siempre son facilmente demostrable por la
imagenologia.

Presentacion del caso.

Paciente 63 afios con antecedentes de hipertensidn arterial y un cancer papilar de tiroides tratado con
tiroidectomia mas radioyodo 100mCi el afio 2018. Se mantiene desde entonces en tratamiento con levotiroxina.
En control posteriores por endocrinologia se evidencia en el examen fisico la aparicidn de hirsutismo en region
abdominal, score Ferriman-Gallway de 8puntos, junto con con alopecia de tipo androgénica de predominio
frontal grado Ill de la escala de Hamilton-Norwood y cliteromegalia. Dirigidamente sin historia compatible con
hipercortisolismo, refiere menopausia a los 48anos, sin terapia hormonal de remplazo. Se solicita estudio de
hiperandrogenismo destacando testosterona total 436 ng/dL, SHBG 46 nmol/L, IAL: 32,3 estradiol 56 pg/ml, LH
8,8 mUIl/mly FSH 14 mUI/ml, DHEAS 26mg/ml, androstenediona 1.3ng/ml. La ecotomografia ginecoldgica
transvaginal describe ovario derecho aumentado de tamafio con probable tumor estromal ademas de una
hiperplasia endometrial de 12mm (VN < 5mm en postmenopausia). La RM y TC de abdomen y pelvis informa
engrosamiento endometrial sin aspecto neopldsico y no evidencian lesiones ovaricas ni suprarrenales.

Se realiz6 histerectomia mas ooforectomia bilateral. El ovario derecho midié 26 X 20mm, presentando una
superficie pardo amarillenta y la microscopia demostré un tumor estromal con componente de células de tipo
luteinico e inmunohistoquimica compatible con un luteoma estromal de 20 x 15mm. La paciente evoluciond en
forma favorable, con franca disminucién del hirsutismo y menor alopecia androgénica, en laboratorio destaca
descenso de testosterona total a 0.09 ng/dL, estradiol 10 y FSH 71 mUI/ml

Discusion.

El hiperandrogenismo marcado, afios después de la menopausia, es una sefial de alarma que hace necesario el
estudio completo con pruebas de laboratorio, imagenes y estudio anatomopatolégico.

El presente caso correspondié a un tumor del estroma ovarico productor de testosterona causante de
hiperandrogenismo y virilizacion. Una vez removido el tumor, los niveles de testosterona y estradiol descendieron
a valores propios de la postmenopausia con aumento de las gonadotrofinas.
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Introduccién

La nefropatia diabética es una de las principales complicaciones del paciente diabético y primera causa de inicio de
dialisis e inclusidn a programa de trasplante. El trasplante de pancreas simultaneo al de rifidn, es la modalidad mas
frecuente de trasplante de pancreas en nuestro pais.

Caso Clinico 1

Paciente masculino de 34 afios con antecedentes de Diabetes mellitus tipo 1 a los 7 afos, asociado a complicaciones
de Retinopatia Foto coagulada y Nefropatia Diabética con progresion a ERC terminal con inicio de hemodialisis el
2014, a los 25 afios. Recibe trasplante simultaneo de Rifidn Pancreas en 2016. Pos trasplante mantiene tratamiento
inmunosupresor con Tacrolimus, Micofenolato y prednisona. Evoluciona favorablemente libre de terapias de
insulina y hemodialisis. Sin embargo, en junio de 2021 presenta signos de rechazo a trasplante de pancreas,
cursando cuadro de Sindrome diabético agudo asociado a hiperglicemia, que requirié hospitalizacion, tratamiento
con insulina y ajustes en el tratamiento inmunosupresor. Actualmente mantiene funcionalidad optima del
trasplante renal y parcial del pancreas, con buen control metabdlico en tratamiento con andlogo de insulina basal
a dosis bajas (0,03 U/k) y ocasionalmente uso de Insulina prandial. Exdmenes junio/23 HbAlc: 6,3% y Creatinina:
1,0.

Caso clinico 2

Paciente masculino de 37 afios de edad con Diabetes mellitus tipo 1 desde los 2 afios, con complicaciones de
Retinopatia Foto coagulada y Nefropatia Diabética hasta ERC terminal con inicio de hemodialisis el 2013,
presentando multiples complicaciones y hospitalizaciones asociadas a disfuncion e infecciones de accesos
vasculares y descompensaciones de la diabetes. Recibe trasplante simultaneo de Rifién Pancreas en Noviembre de
2016. Pos trasplante suspende Insulina y hemodidlisis y se mantiene en tratamiento inmunosupresor con
Tacrolimus, Micofenolato y prednisona con buena funcidn renal a pesar de que, entre el 2019 y 2020 cursa con
complicaciones urolégicas e infecciosas, Pielonefritis aguda a repeticidén (4) con hidroureteronefrosis y falla renal
secundario a estrechez de uréter de injerto renal, que requirié reconstruccién quirdrgica de uréter en 2020, sin
necesidad de hemodiilisis ni de Insulina en complicaciones. Actualmente trasplante rifidn y de pancreas funcional.
Examenes Creatinina 0,9 mg/dl y HbA1c 5,1% de julio/23.

La Retinopatia se estabilizd en ambos casos, sin nuevos tratamientos.

Discusién

Ambos pacientes con complicaciones clinicas pos trasplante, en el primero rechazo asociado a injerto pancreatico
y en el segundo complicaciones quirdrgicas asociadas a injerto renal. A pesar de ello logran mantener vida bastante
“normal”.

Conclusion

El Trasplante simultaneo de pancreas y rifidn resulta una alternativa terapéutica efectiva para pacientes
seleccionados, pudiendo reestablecer y mantener control metabdlico y funcionalidad renal a largo plazo.
Financiamiento: Sin financiamiento
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INTRODUCCION

La pancreatitis autoinmune (PAI) es una enfermedad fibroinflamatoria benigna del pancreas de probable origen
autoinmune, que incluye 2 fenotipos: tipo 1 (asociada a 1gG4), y tipo 2 (idiopatica). Es una afeccidn raray
subdiagnosticada, representa el 2% de las pancreatitis crénicas. Inicia luego de los 45 afios, es 3 veces mas
frecuente en hombres.

Clinicamente puede presentarse de manera aguda como ictericia obstructiva. Es importante en el diagndstico
diferencial de cuadros biliopancreaticos.

CASO CLINICO

Varén de 48 afios, sin antecedentes morbidos, consulté al Servicio de Urgencias, por dolor intenso de 1 mes de
evolucién, en ambos hipocondrios, acolia, coluria e ictericia. Se ingresé como Coledocolitiasis, con
hiperbilirrubinemia directa (Total 3,8. Directa 2,9). Se realizé colangiorresonancia, descartando factor obstructivo
biliar. Destacaba HbA1lc 8,8%, con HGT> 400 de manera sostenida pese a manejo con NPH e insulina regular,
requiriendo incluso Bomba de infusion continua de insulina. Se realiz6 RNM de abdomen y pelvis contrastada,
hallando signos compatibles con PAI (pancreas en salchicha con halo hipodenso peripancreatico). Se sospecha
DM2 y diabetes pancreatogénica como causa de hiperglicemias. Fue dado de alta con bilirrubina a la baja.

Al control, regresa con glicemias éptimas con insulina NPH pero persistia ictérico. Se rescatan Niveles Subclase
IgG4: 851 mg (Referencia: 100-750). Se confirma PAI tipo 1 por 1gG4, inicia tratamiento con prednisona 0.8
mg/kg/dia . Presenta excelente respuesta clinica, sin dolor abdominal y menos ictericia. Ultimo control 02 de
agosto de 2023, con insulina 0,6 U/kg NPH y Actrapid pre desayuno y cena.

DISCUSION

La PAl es causa rara pero importante de ictericia obstructiva, pancreatitis y diabetes pancreatogénica. Es crucial
reconocer estos pacientes debido a que presentan mayor inestabilidad glicémica, mas riesgo de hipoglicemias,
pudiendo mejorar la disglicemia con el uso de corticoides.

Destaca en este caso la presencia de pancreas en salchicha, presente solo en el 19-27% de las PAI, y elevacién de
IgG4, siendo crucial en diagndstico.

CONCLUSION

Se presenta el caso de un paciente que consulta por ictericia obstructiva no biliar, cuyo estudio imagenolégico
arroja pancreatitis inflamatoria (PAI), confirmandose asociacién con enfermedad relacionada a IgG4.
Simultdaneamente se pesquisa DM desconocida al ingreso, con importante componente pancreatogénica,
potencialmente reversible al manejar la inflamacion pancreatica.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Contenido

Introduccion: La implementacidn de teleconsulta en endocrinologia y diabetes representa un gran avance en la
prestacion de servicios de salud, principalmente en areas alejadas, en pacientes dismovilizados y en edad laboral.
Evaluar la satisfaccion del usuario es crucial para comprender la eficacia y la aceptacion de esta modalidad de
consulta médica a distancia.

Objetivo: identificar las fortalezas y debilidades de la teleconsulta, y con ello, sentar las bases para la mejora
continua del servicio.

Disefio: estudio transversal, donde se incluyd una muestra aleatoria estratificada de pacientes a los que se les
envio via correo electrdnico al terminar la atencién una encuesta de satisfaccién usuaria validada para poblacion
chilena.

Resultados: se obtuvieron 92 encuestas contestadas de 700 atenciones realizadas. Un 70% tenia entre 26 a 55
afios, la mayoria reside en Vifia del Mar y la mitad ya habia utilizado telemedicina previamente. Las patologias
mas frecuentes abordadas fueron diabetes mellitus (29%), cancer de tiroides (18.4%), tumores hipofisarios (15%),
hipertiroidismo (9.8%) e hipotiroidismo (4.3%). En cuanto al nivel de satisfaccién con la atencidn recibida, un 80%
de los pacientes recomendaria el uso de teleconsulta a su familia y amigos, mas de la mitad pudo acceder a la
atencion de forma facil y oportuna, y uno de los principales beneficios reportados fue el tiempo ahorrado en
comparacién a una consulta presencial (2.7 horas en promedio). La principal desventaja reportada es la variable
calidad de acceso a internet.

Conclusiones: la telemedicina permite facilitar el acceso y agilizar los tiempos de atencién al usuario. Brinda la
oportunidad de controles para quienes tienen dificultad en el traslado o que, por jornada laboral, les complica
asistir de forma presencial a los servicios de salud.

Financiamiento: Sin financiamiento
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ACCESO A TRATAMIENTO DE DIABETES MELLITUS TIPO 1 (DM1) EN NINOS LATINOAMERICANOS

Autor y Coautores: Francisca Riera Cassorla?, Hernan Garcia Bruce?, Margarita Barrientos?
Lugar de Trabajo: 'Pontificia Universidad Catdlica de Chile, 2Coordinadora Grupo Diabetes Sociedad
Latinoamericana de Endocrinologia (SLEP).

Contenido

Introduccidn: En Latinoamérica existen realidades muy distintas en el cuidado de la diabetes tipo 1 a nivel
pediatrico, dados distintos sistemas de salud y realidades econdmicas, esta area seria definida como un area de
recursos limitados desde el punto vista de guias ISPAD, sin embargo el nivel de tratamiento puede ser muy
variado dependiendo del pais.

Objetivo: Conocer el acceso “en el mundo real” al tratamiento de DM1 en nifios y adolescentes latinoamericanos
Métodos: Encuesta con 50 preguntas “multiple eleccién “realizada a médicos que atienden nifios con diabetes a
través de la Sociedad latinoamericana de endocrinologia pediatrica (SLEP)

Resultados: Respondieron la encuesta 166 médicos, 91% endocrindélogos pediatras de 15 paises distintos (México,
Peru, Argentina, Chile, Colombia, Ecuador, Brasil, Uruguay, Republica Dominicana, Venezuela, Nicaragua,
Honduras, Panam3, Bolivia y Paraguay)

71% atiende en sistema publico y privado, 54% de 25-49 afios de edad, 23% de 50-60 y 19% > de 60 afios, 28% >
20 afios de profesidn, 56% trabaja en centros con mds de 100 pacientes. En el 23% de los centros mas del 75% de
los pacientes debuta con cetoacidosis, en el 86% de los centros se usa tratamiento intensificado y en el 12% se
usa dosis fija.

En la siguiente tabla se evalla disponibilidad de los profesionales y financiamiento de insumos

Si (%) No (%) Parcial (%)
Enfermera 20,5 60,8 18,7
Nutricionista 27,9 19,4 49,6
Psicélogo 15,7 36,7 47,6
Asistente Social 34,3 65,7
Analogos de Insulina 75,3 3,6 21,1
Cintas de Glicemia 48,8 51,2
Insulina FIASP 23,3 76,5
Analogos Ultralentos 66,1 33,9
Monitoreo continuo 13,3 70,3 16,4
Bomba Insulina 20 63 17
Cintas de cetonas en 271 72.9
sangre
Kit de Glucagon 41,6 58,4

Conclusiones: Se confirma un acceso promedio al tratamiento insuficiente, pero existe gran variabilidad tanto en
profesionales disponibles como en insumos para el tratamiento de la diabetes Mellitus en Latinoamérica.
Financiamiento: Sin financiamiento
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CARACTERISTICAS CLINICAS Y COMPLICACIONES DE LA DIABETES MELLITUS GESTACIONAL EN NUESTRO
CENTRO

Autor y Coautores: Ana Paola Leén Ocando?, Oliver Quintero Rodriguez?, Selena Rodriguez Fernandez?, Kevin Diaz
Gorrin, Itziar Aznar Ondofio’, Agueda Caballero Figueroa®
Lugar de Trabajo: 'Servicio de Endocrinologia y Nutricidn, Complejo Hospitalario Universitario de Canarias

Contenido:

La DM es la alteracidn metabdlica mas frecuentemente asociada al embarazo y se describe que aprox. entre un
4,5% y 11,6% de las embarazadas.

El objetivo era describir las caracteristicas clinicas, complicaciones obstétricas y neonatales de las pacientes que
presentaron DMG y sus hijos, respectivamente.

Es un estudio de corte transversal para el cual se utilizé un muestreo de tipo no probabilistico, accidental de 50
pacientes con diagndéstico de DMG (Sélo se tomaron en cuenta aquellas pacientes cuyo diagndstico de hizo en el
2do y 3er trimestre de gestacion y sin evidencia de DM previa), que fueron atendidas en la consulta de
Endocrinologia y nutricién en nuestro centro durante el afio 2022.Los resultados encontrados fueron: La edad
media es de 35,44 aios. El 68% de las pacientes presentan sobrepeso u obesidad previas, a su vez el 16% de las
gestantes tienen antecedentes de DMG en embarazos previos. El 76% presentan antecedentes familiares (de
primer o segundo grado) de DM2. El control glucémico (determinado por glucometria capilar) se logré en el 60%
de los casos con medidas dietéticas y actividad fisica, el 40% restante precisé de tratamiento insulinico. En cuanto
a los resultados durante el parto y el postparto (tanto de la madre como del RN), encontramos: El 38% de las
pacientes perdieron seguimiento por lo que se desconocen estos resultados, ahora bien, durante el curso del
parto el 14% presentaron complicaciones, el 48% restante tuvieron un parto vaginal eutdcico. En referencia a los
RN, el 2% presentd hipoglucemia neonatal, otro 2% fueron RN pretérmino y un 58% sin complicaciones
inmediatas conocidas. En el seguimiento postparto el 10% de las pacientes presentd intolerancia a los hidratos de
carbono pero descartandose en dicho grupo de pacientes DM para ese momento, en las restantes no se objetivé
ninguna alteracién del metabolismo hidrocarbonado.

En concordancia con la literatura la DMG se presenté mas frecuentemente cuanto mayor es la edad de la
paciente, predominantemente en aquellas con antecedentes de sobrepeso u obesidad y con antecedentes
familiares de diabetes Mellitus. La mayoria responden a las medidas higiénico-dietéticas, sin embargo una parte
importante precisan de insulina para terminar la gestacion en euglucemia, aunque se ha de mencionar que
probablemente una parte importante no cumplan adecuadamente las medidas sobre la dieta. En cuanto a la tasa
de complicaciones durante el parto y para el RN probablemente sea mayor al mostrado en este estudio, sin
embargo se desconoce por la pérdida de seguimiento en las pacientes que es precisamente una de las
limitaciones de este estudio. Como reflexién final y como idea a futuros estudio seria interesante hacer el
seguimiento de las pacientes con intolerancia a los HC y los afios que tarda en aparecer DM.

Financiamiento: Sin financiamiento
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CARACTERISTICAS DEL CONTROL GLUCEMICO CRONICO Y AGUDO EN PACIENTES CON DIABETES E INFECCION
COVID DURANTE LA 6TA OLA DE PANDEMIA EN UN CENTRO EN ESPANA

Autor y Coautores: Ana Paola Leén Ocando?, Oliver Quintero Rodriguez?, Selena Rodriguez Fernandez?, Kevin Diaz
Gorrin, Itziar Aznar Ondofio’, Agueda Caballero Figueroa®
Lugar de Trabajo: * Servicio de Endocrinologia y Nutricién, Complejo Hospitalario Universitario de Canarias

Contenido:

El objetivo era conocer las caracteristicas del control glucémico crénico y agudo, asi como el

tipo de diabetes, tratamiento domiciliario y hospitalario, ademas de |la edad de aquellos

pacientes afectos de infeccidn por COVID durante la 6ta ola de pandemia ingresados en nuestro centro. Es un
estudio de corte transversal, para el cual se tomd un muestreo accidental de 20 pacientes diabéticos que
presentaron descompensaciones hiperglucémicas durante el ingreso por infeccién COVID en los meses de
Diciembre 21y la primera mitad de Enero 22,

comprendidos en la 6ta ola de pandemia, ademas que cumpliesen con la caracteristica de que se hubiese
realizado interconsulta al servicio de endocrinologia para control glucémico. Las variables fueron: Tipo de
diabetes, Edad, ultima HbAlc, Complicaciones (microvasculares y macrovasculares), tratamiento domiciliario,
glucemias y tratamiento hospitalario al momento de la IC. Se encontraron los siguientes resultados: El 5% de la
muestra presentaban Diabetes

gestacional, el 10% DM1, el 80% DM2 y el 5% restante de etiologia pancreopriva. La edad media de la muestra era
de 67,90 anos [IC 95% 59,36-76,44]. En cuanto al control crénico de pacientes ingresados la muestra presentaba
una HbA1lc media de 8,39% [IC 95% 7,56-9,23], el 60% no tenian complicaciones crdnicas, mientras que el 40%
restante si, que a su vez el 50% eran microvasculares, el 37,5% macrovasculares y el 12,5% ambas. De acuerdo
con el tratamiento domiciliario el 50% tenian solo tratamiento insulinico, el 35% insulina y antidiabéticos no
insulinicos, el 10% solo antidiabéticos no insulinicos, mientras que el 5% restante no tenia tratamiento para DM.
La glucemia media al momento de realizar la interconsulta era de 446,35 mg/dL [IC 95% 388,21-504,49]. Antes de
realizadas las interconsultas se encontrd que los pacientes estaban con los siguientes esquemas terapéuticos: el
50% con escala movil, el 10% bolo-basal, otro 25% basal+correccién, 5% solo

con insulina basal y el 10% restante con perfusién continua. Por ultimo, el 15% de la muestra presenté CAD y el
5% EHH, el 80% restante presentaron descompensaciones hiperglucémicas simples.

Para concluir, se debe hacer la salvedad que como limitacién de este estudio se encuentra que dichos resultados
probablemente no representan las caracteristicas de la poblacidn total de diabéticos ingresados por COVID, al ser
solo de aquellos pacientes de los cuales se ha hecho interconsulta al servicio de endocrinologia, que como se
evidencia son pacientes de por si con mal control crénico y que durante el ingreso se ha exacerbado, presentando
descompensaciones

hiperglucémicas varias. Sin embargo, hay que mencionar ademas que posiblemente uno de los factores que
predisponen a peores controles glucémicos y consecuentemente peores resultados sea precisamente el uso de
esquemas terapéuticos inadecuados para el tratamiento de los estados hiperglucémicos.

Financiamiento: Sin financiamiento
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LEUCOENCEFALOPATIA DIFUSA COMO POSIBLE PRESENTACION ATiPICA DE LA ENFERMEDAD DE CUSHING:
REVISION A PROPOSITO DE UN CASO

Autor y Coautores: Esteban Romero Herndndez!, Alexandra Fishman Han?, Maria Consuelo Guzman Sarmiento?,
Alejandra Lanas Montecinos?, Francisco Cordero Anfossi?

Lugar de Trabajo: *Hospital Clinico de la Universidad de Chile, 2Hospital Clinico de la Universidad de Chile,
3Hospital Clinico Universidad de Chile.

Contenido

El sindrome de Cushing (SC) resulta de la elevacién prolongada de cortisol plasmatico debido a cortisol exdgeno o
enddgeno, siendo la causa mas frecuente de este ultimo la Enfermedad de Cushing (EC) con un adenoma
hipofisiario que secreta ACTH. Las manifestaciones mas frecuentes son metabdlicas, inmunosupresion y en
ocasiones cambios neurocognitivos. Presentamos un caso de leucoencefalopatia asociada a una EC.

Caso Clinico:

Paciente femenino de 63 afios, con antecedentes de HTA, DM y DLP; usuaria de Losartan, Vildagliptina,
Metformina, Empagliflozina, Insulina Glargina, Hidroclorotiazida, AAS, Rosuvastatina. En ultimos 8 meses presenta
olvidos patoldgicos, apatia, coprolalia, desinhibicion ademas en los ultimos 2 afios DM descompensada; en ultimo
mes desorientacién espacial e incontinencia urinaria.

Al examen fisico normotensa, normocardica, afebril, HGT 231. Eritema maleolar, facie cushingoide, obesidad
central, tungo, atrofia muscular de extremidades. Examen neurolégico: inatenta, sin alteraciones motoras o
sensitivas.

RNM de Cerebro: extensa alteracién en sustancia blanca supratentorial bihemisférica con caracteres de una
leucoencefalopatia asociada a espacios perivasculares dilatados. Aracnoidocele selar Estudio de
leucoencefalopatia: genético, inmunolégico, infeccioso, y metabdlico negativo para causas secundarias con
serologias plasmaticas y de LCR.

Se solicita estudio dirigido: Cortisol basal 21.1 ug/dl, CLU 257ug 24hr (hasta 150), Cortisol salival nocturno 0,41y
0,73 ug/dl (normal <0,28), Test de Nugent 13 ug/dl (N<1,8), ACTH 48, estudio de los ejes con hipotiroidismo
central y resto normal.

RNM de Silla Turca: Aracnoidocele completo. Tumor en tejido hipofisario de 4x3x5 mm lateralizado a derecha

Se diagnostica EC. Evaluado en conjunto a neurocirugia dado aracnoidocele casi completo, condicién clinica 'y
riesgo perioperatorio, se decide tratamiento médico inicial para evaluar respuesta clinica con ketoconazol 200mg
c/8hrs. Al control, presenta CLU 57 ug 24hr y cortisol basal en 20ug/dl, aumentando ketoconazol a 200mg ¢/6 hr.
Desde el inicio del tratamiento evoluciona con aumento de autovalencia y disminucion de sintomas
neurocognitivos.

Discusion

Dentro de los sintomas neurocognitivo del SC, se ha documentado sintomas cognitivos, depresivos, ansiedad y
psicosis. A nivel imagenoldgico se ha reportado atrofia cerebral cortical y subcortical, crecimiento de ventriculos y
sindrome de leucoencefalopatia reversible posterior (PRES). Sin embargo, no se ha reportado la presencia de una
leucoencefalopatia difusa o de otra localizacién. Presentamos un caso con estudio acabado de causas secundarias
negativo y con mejoria parcial de la sintomatologia al revertir el hipercortisolismo con manejo médico. Esto
sugiere que la EC pudiese jugar un rol etioldgico en este caso de leucoencefalopatia.

Financiamiento: Sin financiamiento
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NORMALIZACION DE CALCEMIA EN PACIENTES CON HIPERPARATIROIDISIMO Y PROLACTINOMA POSTERIOR AL
TRATAMIENTO CON CABERGOLINA

Autor y Coautores: Alexandra Fischman Han?, Esteban Romero Hernandez?!, Maria Pia Cid Ramirez?, Alejandra
Lanas Montecinos?, Francisco Cordero Anfossi?
Lugar de Trabajo: *Hospital Clinico de la Universidad de Chile, 2Hospital Clinico Universidad de Chile.

Contenido

INTRODUCCION: La PTH, vitamina D y calcitonina son las principales hormonas que participan en la homeostasis
del calcio. Existen publicaciones sobre la accién reguladora en el recambio éseo de la PRL. Se presentan tres casos
de pacientes con hipercalcemia en contexto de hiperparatiroidismo primario y prolactinoma, en los que la
calcemia normaliza luego de tratamiento con agonista dopaminérgico, sin mediar tratamiento especifico para la
hipercalcemia.

CASO 1: Mujer de 68 afios, con antecedentes de tumor de cabeza de pancreas operado e hipotiroidismo. Se
diagnostica microadenoma hipofisario con PRL 108ng/ml. Dentro del laboratorio destaca calcio 10,6mg/dl, PTH
140pg/mly P 2,9. Cintigrama informa nddulo paratiroideo hiperfuncionante. Se solicita estudio de NEM1, se
deriva a cirugia de cuello y se inicia tratamiento con cabergolina 0,5mg semanal. A las 4 semanas con control de
examenes: PRL 1,6, PTH 130, calcio 9,2.

CASO 2: Hombre de 51 afios, con HTA. En evaluacidon por disfuncién sexual se detectd hipogonadismo asociado a
hiperprolactinemia de 427, en RNM se evidencia macroadenoma hipofisiario invasor. Sin alteracién de otros ejes.
En laboratorio destaca calcio 11 con PTH 115. Cintigrama sugiere tejido paratiroideo hiperfuncionante en 2
glandulas. Se indica cabergolina 3,5mg semanal y se deriva a cirugia de cuello, pero paciente abandona
seguimiento. En control 5 afios posterior: PTH 141, calcio 10,6 y luego 10,1, PRL 6,6, calciuria 250mg/24hrs.
CASO 3: Hombre de 51 afios, con HTA. Por alteracidn visual se realizé estudio en el que destaca RNM cerebral
conmacroadenoma hipofisiario con extensidn supra e infraselar y campimetria con hemianopsia bitemporal. PRL
12885, hipogonadismo y resto de ejes hipofisiarios normales. Se pesquisa calcio 12mg/dl y PTH 196, con
creatinina 0,67. Se inicia tratamiento con cabergolina 1mg semanal. Luego de 3 semanas se observa RNM cerebral
con reduccion tumoral y en laboratorio; PRL 738, calcio 10,3, P 2,8, vitamina D 13 y PTH 209. Aln pendiente
cintigrama paratiroides.

DISCUSION: Se describen tres casos de pacientes con hiperparatiroidisimo primario y prolactinomas. Lo llamativo
es que en todos ellos, luego de iniciar tratamiento con cabergolina con consecuente disminucién de PRL, se
observa un descenso de la calcemia, con PTH que permanece elevada.

Se ha descrito que la PRL estimula la absorcién intestinal del calcio, reduce su excrecién renal y aumenta el
recambio éseo. Los receptores de PRL en osteoblastos generan respuestas variables segun la concentracion
hormonal; en pacientes con prolactinoma y altos niveles de PRL, la resorcion ésea se eleva y la formacion ésea se
suprime.

Podria deducirse que en estos casos la reduccion de la calcemia fue asociada a la caida de la PRL. El rol en regular
la calcemia de la PRL en estados patoldgicos alin no es comprendido a cabalidad, por lo que se requiere mayor
estudio

Financiamiento: Sin financiamiento
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HIPERPLASIA HIPOFISIARIA COMO MANIFESTACION POCO FRECUENTE DE HIPOTIROIDISMO PRIMARIO SEVERO

Autor y Coautores: Camila Garcia Reingardt?, Cecilia Okuma Ponce?, Maria Isabel Herndndez Cardenas?
Lugar de Trabajo: lInstituto de Investigaciones Materno Infantil —Facultad de Medicina. Universidad de Chile,
’Departamento de Ciencias Neuroldgicas, Instituto de Neurocirugia Dr. Alfonso Asenjo. Facultad de Medicina.
Universidad de Chile.

Contenido

Introduccién:

La hiperplasia hipofisaria se caracteriza por un aumento del tamafio de la adenohipdfisis que pudiera ser
secundaria a multiples causas. En el caso de los pacientes pediatricos es una entidad infrecuente, y en general
secundaria a déficit graves y/o prolongados de hormonas efectoras, dentro de los que se describe con mayor
frecuencia el hipotiroidismo primario. La prevalencia real y su fisiopatologia ain no estan bien descritas. Las
primeras aproximaciones suelen ser por neurocirujanos para evaluacion de una masa selar, con probable
resolucién quirdrgica. Clinicamente suelen presentarse con retraso del crecimiento, constipacidon y mixedema,
aunque presenta gran variabilidad de sintomas.

Presentacion del caso:

Paciente de género masculino, de 12 afios que presenta historia de 12 meses de evolucion caracterizado por
detencion del crecimiento y bajo rendimiento escolar. Al interrogatorio dirigido destaca constipacidn, sin cefalea,
ni problemas visuales.

En relacidn a su desarrollo puberal sélo referia sudor apocrino. Al examen fisico destaca: Peso: -1,47 DE, Talla: -
2,03 DE (p2) e IMC: -0,20. Sin dismorfias, sin manchas en la piel. FC: 60 x min. Tiroides palpable, sin bocio ni
nddulos. VP Tanner 2 incipiente y Testes 6¢c derecho — 5cc izquierdo.

Examenes solicitados por médico general evidenciaron: TSH > 1000 Ul/mL, T4L <0,1 ng/dL (0,93 —1,6), Ac AntiTPO
302 Ul/mL IGF-1 31,4 ng/mL (86 — 396), Prolactina 77 ng/mL. Edad désea de 8 afios para edad cronoldgica de 11
afios. Ecografia Tiroidea: bocio difuso sin nédulos, tiroiditis. RM cerebral: informado como macroadenoma
hipofisiario. Es derivado a endocrinologia pediatrica donde se inicia tratamiento con levotiroxina logrando
normalizacion de hormonas tiroideas a los 2 meses (TSH 1,16 Ul/mL, T4L 1,5 ng/dL). Se realiza nueva RM cerebral:
Hiperplasia Hipofisiaria, de menor tamafio que en examen anterior.

Discusion:

La hiperplasia hipofisiaria secundaria a hipotiroidismo autoinmune es una manifestacion poco frecuente. Se
desconoce el mecanismo exacto por el que el hipotiroidismo primario conduce al aumento de la glandula
hipofisiaria. Se cree que existe una pérdida de la inhibicion de la retroalimentacién del hipotdlamo debido a la
disminucién de los niveles de hormonas tiroideas, con aumento de TRH y posterior aumento compensatorio de la
actividad tirotropa en la hipdfisis con la consiguiente hiperplasia, la que ademads puede asociarse a
hiperprolactinemia.

La hiperplasia hipofisaria tirotropa es un hallazgo conocido, pero escasamente comunicado en la poblaciéon
pediatrica. Se debe tener claro, como ocurrid en este caso, que todas las anomalias se resuelven después del
reemplazo hormonal. Por lo que su conocimiento evita estudios innecesarios tales como la resonancia de silla
turca, lo que podria conllevar a seguimientos y tratamientos innecesarios.

Financiamiento: Sin financiamiento
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GONADOTROPINOMAS FUNCIONANTES SERIE DE CASOS CLINICOS

Autor y Coautores: César Calderdn Cornejo?, Francisco Gutiérrez Reyes?, Javier Saldafia Castillo?, Franco
Victoriano Poo?, Alejandra Lanar Montecinos?, Francisco Cordero Anfossit
Lugar de Trabajo: *Hospital Clinico Universidad de Chile.

Contenido

INTRODUCCION

Los gonadotropinomas funcionantes (FGA) son poco frecuentes. Desde el punto de vista inmunohistoquimico
(IHQ) son reactivos para los factores de transcripcion SF-1, GATA 2, ER alfa y para las hormonas FSH, LH. Secretan
gonadotropinas bioldgicamente activas, desencadenando distintas manifestaciones clinicas. En mujeres
principalmente irregularidad menstrual y el sindrome de hiperestimulacidn ovarica (SHO). En hombres no parece
conducir a un sindrome clinico reconocible, y la presentacidn es similar a tumores no funcionantes.

OBIJETIVO

Describir las caracteristicas de los pacientes con FGA.

DISENO

Estudio descriptivo de serie de casos de pacientes con FGA, atendidos en policlinico de hipdfisis entre 2018 y julio
2023. Se incluyeron aquellos que contaran con RM silla turca e hiperfuncidn del eje gonadal.

RESULTADOS
RESUMEN DE CASOS 1 2 3 4
Edad(anos) 51 45 65 59
Sexo (fom) M F M M
Cefalea. . Macroadenoma. | Crisis
., Alteracidn . . .
S Alteracién . Hiperplasia convulsiva
Presentacion clinica . campo visual - e
campo visual SHO prostatica Déficit prot C
., - benigna (HPB) HPB
Torsion ovarica
:::”;‘it(r:]m) 40 35 17 9
RM y —
Invasion seno . . .
Si Si si no
cavernoso
Reseccidn transesfenoidal (RTE) Si Si Si Si
TT (ng/dL) 1622 779 1297
E2 (pg/mL) 2042
LH (mUl/mL) 5.8 2.7 7.6 2.21
FSH (mUl/mL) | 112 10 17 5.3
Preoperatorio Cortisol (ug/dL) | 11 10.7 10.7
IGF-1 (ng/mL) 100 138
TSH (mUI/I) 1.3 3.0
T4l (ng/dL) 1.2 0.7 1.0
PRL (ng/mL) 31 50 10.1
TT (ng/dL) 705 844 1152
Posoperatorio E2 (pg/mL) 1445
LH (mUl/mL) 1.29 9.62 3.3
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FSH (mUl/mL) | 7.05 14.4 16.1 2.3
. FSH + + + -
FAOpS'a LH + - + ¥
Q Ki67 (%) 1 <3 2 2

Se incluyeron 3 hombres y 1 mujer, edad al diagndstico entre 45 y 65 afios. % con clinica secundaria a efecto de
masa. La mujer se presentd como SHO, con retraso diagndstico de 10 afios. En los hombres, 2 con HPB y uno
como incidentaloma. En RM el 75% corresponde a macroadenoma invasor. El 100% tuvo reseccion
transesfenoidal. En IHQ: el 50% resulto (+) para FSH y LH, uno FSH (+) y uno LH (+).

Los casos 1y 3 por persistencia de remanente e hiperfuncién se les ofrecié tratamiento con cabergolina 2mg
semanales. Con disminucidn en los niveles de testosterona (TT) , en el caso 1 TT de 705 a 553 ng/dLy caso 3 TT de
844 a 707 ng/dL, sin cambios del remanente. El caso 2 fue sometida a una segunda RTE.

Existen 2 pacientes de sexo masculino (no descritos en tabla), con hiperfuncién gonadal e imagen en RM de
aracnoidocele, en donde es esperable hipofuncién.

CONCLUSION

Ante la sospecha de un FGA es esencial el estudio de todos los ejes para evaluar la presencia de hiperfuncién. La
cirugia es el tratamiento de eleccidn, con posibilidad de curacidn. No existen alternativas de tratamiento médico
efectivas, en nuestra serie, cabergolina disminuyé niveles de testosterona, sin cambios en el remanente. Teorias
como la produccion de isoformas de FSH con mayor actividad biolégica explicarian la hiperactivacién del eje en
ausencia de tumor y/o presencia de aracnoidocele.

Financiamiento: Sin financiamiento
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TUMOR HIPOFISIARIO SECRETOR DE TSH: SERIE DE CASOS
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Victoriano Poo?, Alejandra Lanas Montecinos?, Francisco Cordero Anfossi®
Lugar de Trabajo: *Hospital Clinico Universidad de Chile.
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INTRODUCCION

Los tirotropinomas son 0.5-2% de los tumores pituitarios. Se presentan con T4 o T3 altas y TSH alta o
inapropiadamente normal. Pueden ser puros o cosecretar hormona de crecimiento (GH) o prolactina (PRL). La
mayoria son macroadenomas y la invasion a estructuras vecinas es frecuente.

OBJETIVO

Caracterizar a pacientes con diagndstico de tirotropinoma.

DISENO

Estudio descriptivo de serie de casos de tirotropinoma.

METODOS

Se realizd una busqueda de casos de tirotropinoma evaluados en un policlinico de endocrinologia entre 2021 y
2023. Se registro sus caracteristicas clinicas, bioquimicas, radioldgicas e histolégicas.

RESULTADOS

Se identificd cuatro casos de tirotropinoma (tabla 1).

Todos los casos se presentaron como macroadenoma; tres con alteracion visual y dos con invasion a seno
cavernoso. Dos pacientes tenian signos de hipertiroidismo. Un paciente tenia historia de un tumor somatotropo
con reseccion parcial tres afios antes.

Dos casos presentaron hipersecrecion aislada de TSH; uno con inmunohistoquimica (IHQ) positiva sélo para TSH;
el otro, para TSH, GH y PRL.

Dos casos presentaron cosecrecién, TSH/GH y TSH/PRL, con IHQ positiva para TSH y GH en el primer caso y para
TSH y PRL en el segundo.

En los tres casos con datos posoperatorios de hormonas plasmaticas, se constato la remision bioquimica.

Tabla 1. Caracteristicas de los pacientes. RTE = reseccidon transesfenoidal, RTC = reseccidn transcraneal.

Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4
Sexo Masculino Masculino Femenino Masculino
Edad (afios) 23 20 35 55
Estudio hormonal
preoperatorio
TSH (mUl/l) 2.8 2.1 7.1 3.0
T4 libre (ng/dl) 2.0 2.0 2.8 2.1
PRL (ng/ml) 10.7 42.9 86.2 9.2
IGF-1 (ng/ml) 276 845 64.9 193
Testosterona - 120 - 429
(ng/dl)
Cortisol (mcg/dl) 10.5 3.6 34.4% 3.8
Didmetro (mm) 23 30 33 11
Invasién No Seno cavernoso Seno cavernoso No
Cosecrecién - GH PRL -
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Motivo de consulta | Alteracion visual Alteracion visualy Alteracion visual Hallazgo (.1e
cefalea laboratorio

S}ghOS .de . No No Taquicardia Temblor

tirotoxicosis

Tratamiento RTE RTE RTE y RTC RTE
Adenoma Adenoma basdfilo;
escasamente

Adenoma aciddfilo;

granular; tincidn de

Tincién de TSH

tincién de GH en

Biopsia tincién de TSH en . o intensa y PRL 20%, PRLen 10% y
30%, Ki67 7% S:TeS”HC::zlg;_A’ Y | moderada, Ki67 3% | TSH en 5%; Ki67 1-
0, o
Ki67 5% 2%
Efs’tlc:sledrz?orio Sin datos (continua
TSH (mUI/ml) 16 2.1 EZ:::)’;GS enotro |44
T4L (ng/dl) 1.0 1.2 1.1

*Usando anticonceptivos orales.

CONCLUSIONES

Nuestra serie coincide con lo descrito en la literatura respecto al tamafio, invasién tumoral y compromiso visual al
diagnéstico. En esta serie predominaron los sintomas de efecto de masa, con pocos sintomas de hipertiroidismo.
Pese a lo reducido de la muestra, es llamativa la edad media en la presentacion, al menos 10 afios inferior a lo

descrito. Se requiere un mayor nimero de casos en nuestra poblacién para confirmar este hallazgo.

Financiamiento: Sin financiamiento
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PITUICITOMA Y ENFERMEDAD DE CUSHING. REPORTE DE CASO

Autor y Coautores: Natalia Carrasco Zelaya?!, Maria Soledad Béez Poblete?, Jocelyn Cortés Rivera®, Catalina Tobar
Bustos®, Daniela Oliva Inostroza?, Marcela Diaz Canepa®, Daniela Navarrete Montalvo®

Lugar de Trabajo: Médico Residente del Programa de Formacién en Medicina Interna, Universidad de Valparaiso,
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Contenido

Los pituicitomas son tumores indolentes de bajo grado, poco comunes, que se originan en células gliales de la
neurohipdfisis, las cuales no tienen la capacidad de secretar hormonas. Clinicamente cursan con alteraciones
visuales, cefalea y, con menor frecuencia, déficits hormonales adenohipofisarios. Esporadicamente, se ha descrito
asociacion de estos tumores con hipersecrecién hormonal, como enfermedad de Cushing (EC) y acromegalia, con
o sin asociacion con adenomas hipofisarios. A continuacion, se describe el caso de una paciente con esta rara
asociacion y se discuten las posibles explicaciones de la misma.

Caso clinico

Mujer de 39 afios, sin antecedentes mérbidos conocidos, con historia de aumento de peso de aproximadamente
30 kg en 2 afios, asociado a acné, hirsutismo, equimosis facil, debilidad muscular proximal y astenia. Al examen
fisico destacé obesidad centripeta y estrias violaceas en regidon lumbar y muslos. Se descarté uso de corticoides
exogenos. El estudio confirmd un hipercortisolismo ACTH dependiente: cortisol libre urinario elevado 722 y 678.6
ug/24 h [VN 20.9 — 292], cortisol post dexametasona 1 mg 15.9 ug/dl [VN < 1.8], ACTH plasmatica 119 pg/ml [VN <
0 —46]. La RM de silla turca evidencié un nddulo hipointenso, lateralizado a derecha de 6 x 7 mm, concordante con
microadenoma hipofisario. Se realizd exéresis transesfenoidal, la biopsia informd pituicitoma y descartd la
presencia de un adenoma corticotropo. En el control post quirurgico se evidencié mejoria clinicay CLU < 4 ug/24 h.
Discusién

A la fecha existen muy pocos casos reportados de asociacién de EC con pituicitoma.

Se plantea que, en algunos pacientes, el pituicitoma podria comportarse como un tumor neuroendocrino y secretar
ACTH. Por otra parte, se postula que las células de los tumores pituitarios posteriores podrian inducir sefiales
paracrinas (citoquinas y/o factores de crecimiento) que podrian estimular la proliferacién y funcionamiento de las
células tréficas adenohipofisarias adyacentes, lo que explicaria el desarrollo de sindromes de hipersecrecion. Otra
teoria es la coexistencia del pituicitoma con un adenoma corticotropo, en este ultimo caso es este tumor, extraido
durante la cirugia en forma inadvertida y no incluido en la muestra para estudio histopatoldgico, el verdadero
responsable del sindrome de hipersecrecién.

Conclusion

En nuestra paciente el cuadro clinico, bioquimico e imagenoldgico fue categérico de enfermedad de Cushing, con
remisién posterior a la cirugia, en donde en el estudio histopatoldgico sélo confirmé la presencia del pituicitoma.

Financiamiento: Sin financiamiento
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DIABETES INSIPIDA: CAUSAS EMERGENTES

Autor: Viviana Vallejos Gutiérrez!
Lugar de Trabajo: *Hospital Clinico San Borja-Arriaran.

Contenido

Hipofisitis es un proceso inflamatorio agudo o crénico que puede afectar cada una de las porciones de la hipdfisis
principalmente su porcidn anterior, su totalidad y/o hipotalamo. Son de baja prevalencia e incidencia, en Chile no
contamos con estudios dirigidos al respecto. Las causas pueden ser de diverso origen: autoinmune,
paraneopldsico, tumoral, infeccioso, inflamatorio, sarcoidosis, vascular o farmacoldgico; siendo la primera la mas
frecuente y emergente el uso de inhibidores de check point. Clinicamente se presenta con diversos grados de
hipopituitarismo, el mas relevante hipocortisolismo. De su estudio, ademds de la funcionalidad de los ejes y de los
estudios de causalidad, el de mayor relevancia es la RM de silla turca con gadolinio para caracterizar mejor la
lesién y puede ser complementada con TCy PET. En ocasiones es necesario el estudio histopatolégico: hipofisitis
linfocitica (71,8%), granulomatosa (18,6%), xantomatosa (3,3%), asociada a IgG4 (1,8%), necrotizante (0,7%) y
mixta (3,7%). De los tratamientos el uso de glucocorticoides impresiona ser el de mayor utilidad, sin embargo no
pueden excluirse el tratamiento de causas subyacentes que incluyen antimicrobianos, quimioterapia,
inmunosupresores e inclusive cirugia, todos con respuestas variables. La prognosis esta determinada por el
compromiso de los ejes endocrinos seglin cada subtipo histoldgico al tratamiento y el requerimiento de terapia
de reemplazo hormonal a largo plazo.

Presentamos caso clinico de mujer 35 afios sana, en octubre 2022 debuta con poliuria y polidipsia, astenia y
alteraciones visuales, agregdndose al mes galactorrea; estudio hormonal muestra hiperprolactinemia leve,
hipernatremia, déficit eje cortico, tiro y gonadotropo. Estudio con RM lesién exopansiva selar con engrosamiento
de tallo hipdfisis 8,3 mm. Se realiza estudio ambulatorio de posibles etiologias sin llegar a diagnostico, por lo que
se hospitaliza para estudio de LCR: pleocitois 20 células mononucleares, descarta infeccion y TBC. Evoluciona en
hospitalizacién con cuadro demencial agudo de rapida progresidn, se realiza nueva RM: progresiéon de la lesion
expansiva hasta el hipotdlamo y los cuerpos mamilares, engrosamiento del quiasma éptico .Dado este hallazgo se
decide Biopsia hipotdlamo estereotaxica que informa hipotalamitis autoinmune. Se inicia manejo con pulsos de
metiplprednisolona de 500mg al dia por 3 dias, con posterior mantencién con prednisona 60mg al dia con buena
respuesta clinica y laboratorio. RM 1,5 mes post inicio corticoides: marcado menor volumen de lesién
hipotalamica y menor refuerzo con contraste. Actualmente paciente de alta y control ambulatorio, aun con déficit
de eje tirotropo mas diabetes insipida ambos en sustitucion mas decalaje lento de prednisona.

Presentamos este caso por la rareza del diagndstico y evolucion clinica, enfatizando la necesidad de estudio
histopatoldgico cuando sea necesario.

Financiamiento: Sin financiamiento
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA NO CLASICA Y ENFERMEDAD DE CUSHING: UNA COMBINACION
INUSUAL

Autor y Coautores: Gonzalo Dominguez-Menendez!, Hana Karime Rumie?
Lugar de Trabajo: 'BC Children’s Hospital, University of British Columbia, Vancouver, B.C., Canada, *Pontificia
Universidad Catodlica de Chile; Hospital Sétero del Rio, Santiago.

Contenido
Introduccidn
La hiperplasia suprarrenal congénita es una patologia de autosémica recesiva donde existe un defecto de la
sintesis de esteroides suprarrenales, principalmente cortisol y aldosterona. La deficiencia de la enzima 21-
hidroxilasa es la causa mas comun. Las formas no clasicas presentan defectos enzimaticos mas leves, con
manifestaciones mas tardias en durante la vida, incluyendo signos de hiperandrogenismo y pubarquia prematura,
causados por el exceso de andrégenos suprarrenales debido a la acumulacidon de metabolitos intermedios en la
sintesis de esteroides.
El tratamiento de los sintomas causados por el exceso de andrdgenos incluye el uso de glucocorticoides,
habitualmente en dosis mas bajas que los casos de hiperplasia suprarrenal congénita cldsica, y requiere un
monitoreo cercano para prevenir las complicaciones secundarias al sobre tratamiento.
Caso clinico
Paciente de nueve afios, sexo femenino, con antecedente de pubarquia prematura a la edad de siete afios en
contexto de hiperplasia suprarrenal congénita no cldsica confirmada con estudio molecular compatible con
variante patogénica en forma homocigota en el gen CYP21A2 (c.[841G>T];[841G>T], p.[Val281Leu];[Val281Leu]).
Estudios iniciales muestran 17-OH-prgesteriona 8.19 ng/ml, testosterona total 25.5 ng/d|, androstenediona 1.3
ng/ml, DHEA-S 1.64 ug/ml; edad dsea de 8 afios 4 meses para una edad cronoldgica de 7 afios 9 meses. Inicia
tratamiento con hidrocortisona oral, inicialmente 10.6 mg/m?/dia, con dosis méxima de 12.1 mg/m?/dia. La
paciente consulta nuevamente por aumento de peso inexplicado y aspecto Cushingoide, sin evidencia de estrias o
tungo, ni compromiso en la velocidad de crecimiento. De este modo, la dosis de hidrocortisona se disminuye
progresivamente hasta suspenderse luego de 18 meses de tratamiento, debido a la persistencia de los signos de
exceso de glucocorticoides, sin respuesta.
Se procede a realizar estudio por sospecha de exceso de glucocorticoides (Tabla 1) luego de un mes de suspension
de hidrocortisona.

Tabla 1. Estudio de exceso de glucocorticoides

Resultado Valor de

referencia

Cortisol salival Muestra 1: 0.813 pg/dl <0.1 pg/dl

nocturno Muestra 2: 0.155 pg/dl

Cortisol libre urinario 481 ug/24h 3-9 ug /24h

Cortisol post 13.1 pg/dl <1.8 pg/dl

dexametasona 1 mg

ATCH 69 pg/ml 10-60 pg/ml

Adicionalmente, no presenta evidencia de deficiencia de otras hormonas hipofisarias. Se procede a
complementar el estudio con imagenologia, incluyendo una resonancia magnética hipofisiaria la que demuestra
nodulo hipofisario lateral derecho de 4x5 mm compatible con micro adenoma hipofisario, con adeno-y
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neurohipdfisis de tamafio normal. Tallo pituitario de grosor normal, levemente lateralizado. Resto del examen
dentro de rangos normales. La tomografia computada de abdomen demuestra prominentes glandulas
suprarrenales, de morfologia conservada pero mayor grosor de lo habitual, con refuerzo homogéneo con el
contraste endovenoso, sin lesiones nodulares en el parénquima.
Ante la evidencia de un micro adenoma hipofisario productor de ACTH, se discute la paciente en equipo
multidisciplinario y se procede con reseccidn quirdrgica por via endoscdpica endonasal transesfenoidal. Cirugia no
presenta complicaciones. Inicialmente, los niveles cortisol sérico en post operatorio inmediato resultan 41 pg/dl,
pero a las 12 horas disminuye a 2 ug/dl, iniciando suplementacion en dosis de estrés. La paciente no presenta
evidencia de deficiencia de otros ejes hipofisarios.
Control post cirugia de esteroides suprarrenales, 17-OH progesterona 0.4 ng/ml, androstenediona 0.4 ng/ml|,
DHEA-S <0.15 pg/ml y testosterona total <2.5 ng/dl.
Conclusiones
En la poblacién pediatrica, la primera causa de exceso de glucocorticoides, o sindrome de Cushing, es el uso
exogeno de glucocorticoides, lo que debe ser evaluado detalladamente, incluyendo toda fuente de esteroides y
sus. Sin embargo, cuando la etiologia exdgena ha sido descartada, la enfermedad de Cushing es la causa mas
frecuente de exceso de glucocorticoides en mayores de 5 anos, siendo las causas adrenales primarias menos
frecuentes.
Ante la presencia de sintomas sugerentes de Cushing, se debe confirmar el exceso de glucocorticoides con al
menos 2 muestras, para posteriormente determinar la etiologia, incluyendo el uso de imagenes y niveles séricos
de ACTH.
Ante la confirmacidn de un adenoma productor de ACTH, el tratamiento de eleccidn es la cirugia por via
transesfenoidal.

Financiamiento: Sin financiamiento
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HIPOFISITIS POST COVID-19: A PROPOSITO DE UN CASO.

Autor y Coautores: Javiera Valencia Navech?, Fernanda Gainza Kunstmann?, Maria Gracia Airola Silva?, Jan Meyer
Diaz?, Tomas O’Brien Alvarado?, Catalina Chovar Herrera?, Catalina Avila Osores?, Daniela Avila Osores*, Francisco
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Contenido

Introduccidn: Se han estudiado multiples complicaciones post Covid-19, sin embargo las complicaciones
neuroendocrinolégicas han sido poco descritas en la literatura.

Caso clinico: Paciente masculino de 15 afios, antecedentes de sobrepeso e infeccion reciente por Covid-19 en
septiembre/2022. Consulta en diciembre/2022 en servicio de urgencia por cuadro de 4 dias de mialgias y
debilidad muscular generalizada, al que se agrega lipotimia y parestesia de extremidades. Hemodindmicamente
estable, afebril, sin focalidad neurolégica. Al interrogatorio dirigido, destaca polidipsia de 2 meses de evolucion.
Estudio inicial: Hb 18.3 Leucocitos 19.100 ELP 145/4.0/109, Troponina T 122.1 (VN <14 ng/L), CK total 3670 (VN <
6.22 ng/ml), y PCR SARS COV 2 (+).

Se hospitaliza en Unidad Coronaria. Evaluado por cardiologia destaca ECG normal, RNM cardiaca normal,
angioTAC de térax descarta TEP, por lo que elevacién de troponinas se interpreta como secundario a infeccién por
Covid-19. Evaluado por neurologia, EEG y TAC de cerebro normal. Se interpreta lipotimia como cuadro vasovagal.
Durante hospitalizacién, destaca poliuria mayor a 5 litros, hipernatremia 152 mEq/| con glicemia y calcio normal.
Ecografia renal normal. Se solicita estudio: densidad urinaria calculada 70 mOsm/kg y medida 90 mOsm/kg.
Resonancia de silla turca: Espoldn del dorso sellar, Neurohipéfisis no visualizada, Tallo hipofisario lateralizado a
izquierda con engrosamiento leve y realce hasta el piso del tercer ventriculo, que podria representar hipofisitis. Se
solicita estudio del eje destacando hipocortisolismo (5.21 ug/dL) con ACTH baja (6.7pg/ml), resto del eje
hipofisario normal. Se inicia tratamiento con hidrocortisona y desmopresina. Responde adecuadamente a terapia.
En control tras alta presenta cortisol basal en ascenso, resto de ejes hipofisarios dentro de rango pero en
descenso. Destacan testosterona 186 ng/dl, LH 4,02 mUI/ml, IGF1 231 ng/dl. RNM de control (Mayo 2023)
muestra disminucién del tamafio de la adenohipdfisis, neurohipdfisis no visualizada. Se plantea diagndstico de
hipofisitis post Covid-19, con diabetes insipida e insuficiencia suprarrenal central inicial, agregandose
hipogonadismo y un IGF1 limite bajo para la edad.

Discusidn: Se presenta un caso de hipofisitis con relacidon temporal a la infeccidn por Covid-19. Las
manifestaciones neuroldgicas del Covid-19 son variadas y clinicamente desafiantes. La hipofisitis debiese
considerarse en pacientes con disfuncién hipofisaria e infeccidn reciente por Covid-19. Existe escasa literatura
que describa esta asociacion, y a la fecha los mecanismos no son del todo claros, por lo que se requiere mayor
investigacion.

Financiamiento: Sin financiamiento
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FEOCROMOCITOMA METASTASICO. REPORTE DE UN CASO
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Contenido

Introduccion: El feocromocitoma tiene una incidencia anual estimada de 0.8 por cada 100.000 personas. Es
infrecuente que se presente como una enfermedad metastasica.

Caso clinico: Hombre de 81 afios con antecedentes de diabetes mellitus tipo 2 insulino requirente y dislipidemia. El
afio 2012 fue diagnosticado un feocromocitoma izquierdo de 5.6 cm en su eje mayor, que fue manejado con
suprarrenalectomia izquierda. No se realizd estudio genético. Posterior a ello se ha mantenido en controles
regulares. El afio 2020, se observd un ascenso progresivo de metanefrinas en orina hasta 2160 ug en 24 horas
(valores normales: 52-341 ug) y normetanefrinas en orina hasta 3030 ug en 24 horas (valores normales: 88-444 ug).
Se realizé TC de tdrax, abdomen y pelvis, en el cual no se encontré hallazgos sugerentes de recidiva. En estudio con
PET CT galio 68-DOTATATE se visualizaron 4 imagenes nodulares hipercaptantes en lecho quirirgico de entre 6y
27 mm, ademas de lesidn osteolitica hipercaptante en cuarto arco costal posterior izquierdo. En la laparotomia se
describidé la presencia de multiples nddulos a nivel peritoneal. La biopsia de uno de ellos fue compatible con
metastasis de feocromocitoma. En contexto de metdstasis irresecables se decidié tratamiento con octreotide y
seguimiento, manteniéndose inicialmente sin evidencia de progresién de enfermedad. El afio 2023, en control con
PET CT galio 68-DOTATATE, se constatd la aparicién de nuevas lesiones hipercaptantes a nivel perihepatico, en
décima vértebra tordcica y en la novena costilla izquierda, sin que existiera un deterioro clinico. Considerando la
evidencia de progresion de su enfermedad, se planteé tratamiento con 177 Lu-DOTATATE, el cual fue rechazado
por el paciente.

Discusidn: Los hallazgos histopatoldgicos no han permitido predecir con certeza el potencial metastasico en este
tipo de tumores; sin embargo; el estudio genético podria orientar a un mayor riesgo de comportamiento agresivo.
La terapéutica del feocromocitoma metastasico constituye un desafio para el médico tratante. Las
recomendaciones actuales, se basan en datos obtenidos de series de casos, ademas del beneficio tedrico de
estrategias utilizadas en tumores neuroendocrinos de similar comportamiento. La cirugia es la terapia de eleccidn
en pacientes con enfermedad resecable. También se ha comunicado el uso de andlogos de somatostatina,
radioterapia, quimioterapia sistémica e inhibidores de la tirosin quinasa. El uso de radionuclidos receptores de
péptidos tales como el 131- MIBG y el 177 Lu-DOTATATE, se encuentra dentro de las alternativas de eleccién en
tumores bien diferenciados.

Conclusidn: La baja incidencia de este cuadro ha limitado el desarrollo de evidencia concluyente respecto a la
efectividad de las terapias disponibles. El abordaje actual debe ser decidido en conjunto por un equipo
multidisciplinario, teniendo en cuenta las particularidades de cada caso.

Financiamiento: Sin financiamiento
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LEIOMIOSARCOMA SUPRARRENAL PRIMARIO. REPORTE DE UN CASO
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Contenido

Introduccidn: Los leiomiomas (LM) y los leiomiosarcomas (LMS) son tumores mesenquimales que derivan de las
células del musculo liso. Su caracterizacion como tumores benignos (LM) o malignos (LMS) depende de la atipia
y/o pleomorfismo nuclear, actividad mitdtica y necrosis de las células tumorales. EI LMS suprarrenal (SR) primario
es un tumor mesenquimatoso extremadamente raro que se origina de la pared del musculo liso de la vena
suprarrenal central. Caso clinico: Paciente femenino de 38 afios, consulta por dolor abdominal de varios meses de
evolucién, por lo que se solicita TAC de abdomen donde incidentalmente se encuentra masa sdlida
retroperitoneal que depende del asta anterior de la glandula SR izquierda, redondeada de 5,2 x 3,9 cm,
minimamente heterogénea, sin calcificaciones ni focos de grasa macroscépica, 20UH. Se complementa el estudio
con RM de abdomen donde se observa una masa dependiente del asta medial de la gldndula SR izquierda de 5,6 x
4,1 cm, de caracter indeterminado, por impregnacién heterogénea, areas de moderado realce en fase arterial, de
sefial intermedia baja en secuencias ponderadas en T2, isointensa al musculo en T1, que no demuestra sefial de
grasa microscépica ni macroscépica (indice de caida de sefial 13%). Al examen fisico inicial, sin elementos
sugerentes de hipercortisolismo, sin hirsutismo, normotensa. Se solicita estudio de funcionalidad, aldosterona
sérica 19.5ng/dL, renina cuantitativa 28,38 uUl/mL, cortisol post dexametasona 0,673 ug/dL, ACTH 17 pg/mL,
DHEAS 2,14 ug/mL y metanefrinas urinarias normales. Ante una masa adrenal indeterminada > 5cm, se deriva a
suprarrenalectomia izquierda, que se realiza sin incidentes, con el siguiente hallazgo en biopsia: lesidn sdélida bien
delimitada, compuesta por fasciculos de células fusadas con citoplasma eosindfilo, nucleos elongados, algunos
vesiculosos, irregulares e hipercromaticos. Focos con pleomorfismo nuclear y nucléolos prominentes. Hasta 13
mitosis en 10 campos de aumento mayor. Se reconoce necrosis tumoral (<10%). El estudio inmunohistoquimico,
mostré reaccién positiva difusa para H-caldesmon y desmina, y negativa para CD34 y STAT-6. Resultado
compatible con una neoplasia SR con diferenciacién muscular lisa, compatible con un LMS grado 2. En el
seguimiento a 4 meses se encuentra sin recidiva, sin indicacién de terapia adyuvante. Comentario: Los
leiomiosarcomas primarios de la glandula suprarrenal se diagnostican en el postoperatorio tras el examen
anatomopatoldgico de la pieza quirdrgica, ya que no tienen caracteristicas clinicas, de imagen o biomarcadores
especificos para su diagndstico preoperatorio. Su prondstico es variable y depende de la presencia o no de
metastasis a distancia al momento del diagndstico. El uso de quimioterapia y radioterapia es controvertido y, por
lo general, se limita a la enfermedad avanzada o a tumores irresecables.

Financiamiento: Fondecyt 1190419, Anillo ACT 210039
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Introduccion:

Los mielolipomas adrenales son tumores de contenido graso y benignos que usualmente se detectan de manera
incidental en pruebas de imagen. Su prevalencia aumenta en pacientes con hiperplasia suprarrenal congénita
(HSC), probablemente debido a que el déficit de corticoides origina niveles de ACTH altos que estimulan el
crecimiento suprarrenal, aunque su efecto en el crecimiento de tumores adrenales no esta aun bien establecido.
Caso clinico:

Paciente masculino de 41 afios con de déficit de 21-OH clasico, pierde sal diagnosticado a los 10 meses de vida,
con dosis estables de corticoides desde hace 15 afos aprox., en seguimiento en otro centro.

Es remitido a nuestra consulta en Junio de 2020 por evidenciarse en TC de columna (solicitado por dolor lumbar)
de incidentalomas adrenales (IA) bilaterales. Es derivado a su vez a Urologia quienes solicitan RMN donde se
constata masa sélida heterogénea de 11x9 cm en suprarrenal izda. y masa de similares caracteristicas de 7x4 cm
en suprarrenal dcha. de etiologia "ideterminada".

Se descarta funcionalidad y finalmente se decide realizar suprarrenelectomia izda. laparoscdpica en Septiembre
de 2020, con diagndstico anatomopatolédgico de mielolipoma. En comité clinico dada la estabilidad en el
crecimiento de la masa contralateral y caracteristicas de imagen similares se decide vigilancia clinica y radioldgica.
Discusion:

Como corresponde con la literatura, en nuestro caso se diagnosticaron en la 5ta década de vida y son
tumoraciones bilaterales.

Aunque la HSC estd asociada al desarrollo de mielolipomas adrenales, en la actualidad no se recomienda el
screening mediante imagenes en paciente afectos. Por otro lado, la sociedad espafiola de endocrinologia y
nutricion recomienda la determinacién de 17-OHP en caso de IA bilaterales.

Conclusion:

En el seguimiento de la HSC se recomienda monitorizar el tratamiento analitica y clinicamente, sin embargo
actualmente no se establece el crecimiento progresivo de las glandulas adrenales y/o el desarrollo de
mielolipomas como criterios a ser tenidos en cuenta para valorar el infra tratamiento a pesar de estar
correlacionado el desarrollo de mielolipomas con el mal manejo.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Introduccidn: La insuficiencia suprarrenal primaria (ISR1) ocurre por destruccién o infiltracion de ambas glandulas
adrenales. La causa mas frecuente es autoinmune, pero existen otras condiciones graves que requieren sospecha
y enfrentamiento rigurosos.

Se presenta un caso clinico desafiante de ISR1 causada por tuberculosis diseminada confirmada con cultivo de
micobacterias de positividad tardia, pero estudio molecular y anatomopatoldgico (-).

Caso clinico: Hombre de 51 anos, previamente sano, consulté por dolor lumbar asociado a anorexia y pérdida de
15Kg de peso en los ultimos 2 meses. Estudio inicial: Crea 1.5mg/dL, VIH(-) y TC-TAP con nodulillos pulmonares
bilaterales en |6bulos superiores, engrosamiento del peritoneo parietal y de ambas suprarrenales. Evaluado por
broncopulmonar, se derivd a hospitalizacion por sospecha de enfermedad granulomatosa. Al ingreso: Na 128
mEq/L, K 4.8 mEg/Ly VHS 65 mm/hr, con tendencia a hipotension, debilidad muscular e hiperpigmentacidn
cutdnea. Dado sospecha de ISR1, se solicitd Cortisol 1.5 ug/dLy ACTH: >1250 pg/mL.

Se inicidé suplementaciéon con hidrocortisona y fludrocortisona en dosis fisiolégica con mejoria sintomatica. Se
complementé estudio con Quantiferon TB-gold-plus (+). Por sospecha de carcinomatosis peritoneal vs sarcoidosis
vs tuberculosis, se realizé laparoscopia diagnéstica con PCR GeneXpert TBC de epipldn (-). Estudio
anatomopatoldgico concluyé multiples granulomas epiteloideos sin centro supurado ni necrosis caseificante. En
seguimiento, cultivo (+) a M. tuberculosis complex al dia 41 de estudio.

Discusién: La TBC suprarrenal corresponde a una enfermedad rara que se presenta tras 10 a 15 afos de la
infeccidn inicial, encontrandose ~6% de las autopsias de pacientes con TBC activa. El 70% de los pacientes con
ISR1 por TBC tienen afectacién bilateral concordante con las imagenes de este paciente. Los pilares del manejo
son el tratamiento anti-TBC y la suplementacidon gluco y mineralocorticoidea. En la literatura se describe que este
grupo de pacientes necesita suplementacion hormonal permanente aun tras la resolucién de la infeccion.
Conclusion: La TBC suprarrenal es un cuadro clinico poco frecuente; sin embargo, se debe tener alto indice de
sospecha en el estudio etioldgico, considerando los cambios demograficos y epidemiolégicos de la TBC en Chile.
Esperamos que el cuadro clinico presentado contribuya al reconocimiento precoz de la enfermedad y su correcto
estudio.

Financiamiento: Sin financiamiento.
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Introduccidn: El Hiperaldosteronismo primario (HAP) se caracteriza por la secrecion auténoma de aldosterona, no
suprimible con carga de sodio. Clinicamente puede manifestarse con hipertensién arterial (HTA) y presenta un
elevado riesgo cardio y cerebrovascular, que es independiente del control de la presién arterial (PA). El
tratamiento médico mas usado es la espironolactona, esteroide sintético antagonista competitivo del receptor de
mineralocorticoides (MR) de segunda generacién. En este reporte comunicamos el caso de un paciente que
presentd una cura farmacolégica de su HAP.

Caso clinico: De una base de datos de 32 pacientes con diagndstico de HAP, se evalué la respuesta al tratamiento
con antagonistas del MR. El diagndstico fue realizado en presencia de una aldosterona plasmatica > 20 ng/dl y
renina suprimida (ARP <1 ng/ml/h o renina cuantitativa <10 uUl/ml), y los que no cumplian estos requisitos
fueron confirmados con test de sobrecarga salina. Los pacientes fueron seguidos cada 6 meses desde el afio 2016
hasta el afio 2023, de este registro 1 paciente de los 32, presentd remisidon espontanea de su HAP. Se trata de un
hombre de 64 afios con HTA persistente (PA 180/100 mmHg) en presencia de tratamiento con losartan 200
mg/dia y amlodipino 10 mg/dia. Se realizé estudio de HTA secundaria que concluyé presencia de un HAP
(aldosterona 20,4 ng/dl - ARP 0,3 ng/ml/h - K*3,2 mEg/L) y una resonancia magnética de abdomen que evidencié
un adenoma suprarrenal derecho de 10 mm de diametro. Se inicié tratamiento con espironolactona 75 mg/dia y
al control de los 6 meses se constaté normalizaciéon de la PA (120/70 mmHg), K* (4,9 mEqg/L) y renina (14,6
uUl/ml), ajustandose dosis de espironolactona a 50 mg/dia. Paciente vuelve a control en Marzo 2023,
presentandose normotenso (110/70 mmHg), con renina de 128 uUl/mly K* 4,8 mEq/L, por lo que se decide
suspender espironolactona. Posteriormente, se controla a los 3 meses, donde persiste normalizacién de
aldosterona y renina, a pesar de estar sin antagonistas del MR.

Conclusion: Se presenta un caso de cura de HAP después de un tratamiento prolongado con espironolactona. Esta
respuesta es poco conocida, pero podria ser mucho mas frecuente dado que gran parte de los pacientes son
sometidos a cirugia precozmente después del diagndstico. Estudios preliminares de nuestro grupo apoyan el
efecto apoptodtico de la espironolactona. Esto abre una nueva opcién al protocolo habitual del tratamiento, en
gue la respuesta a espironolactona podria representar una opcién farmacolégica de cura distinta a la cirugia.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Introduccion: El feocromocitoma es un tumor neuroendocrino productor de catecolaminas. Su incidencia ha
aumentado en las Ultimas décadas por hallazgo de incidentalomas suprarrenales en estudios de imagenes (30-40%
de los diagndsticos). La presentacidn es variable, dependiendo del tipo de tumor, localizacidn y patrén de secrecion
de catecolaminas. Presentamos dos casos clinicos, con distintas presentaciones.

Caso 1: Mujer, 30 afios con prediabetes, consulté por disminucidon de agudeza visual y se evidencié retinopatia
hipertensiva G3. Referia 2 afios de episodios intermitentes de palpitaciones, cefalea y diaforesis. Se confirmé
feocromocitoma mediante TC abdomen con masa suprarrenal derecha de 69 x 48 mm y analisis de metanefrinas
urinarias. Estudio genético negativo para causa hereditaria. Cintigrama MIBG: masa hipercaptante derecha
suprarrenal sin otras lesiones. Se manejo con doxazosina y carvedilol. A la espera de cirugia, crisis hipertensiva que
requirido manejo EV descartando sindrome coronario agudo. Se realizé suprarrenalectomia con evolucidn favorable.
Biopsia confirmd feocromocitoma.

Caso 2: Hombre, 48 afios consulté por compromiso de conciencia. Ingresé con edema pulmonar agudo (EPA)
hipertensivo, soporoso e insuficiencia respiratoria requiriendo intubacién y traslado a UCI. Estudio: alza de
troponinas, ecocardiograma con trombo en ventriculo izquierdo, HVI concéntrica, FEVI 42% e hipokinesia
anteroseptal y apical, que se interpreté como IAM SSDST tipo 2 secundario a emergencia hipertensiva. Evolucidon
larvada con fracaso de weaning por episodios repetidos de EPA. En blusqueda de descompensante se realizé TC AP
con masa solido quistica suprarrenal derecha de 51 x 40 mm. Metanefrinas urinarias: 3 veces sobre LS.
Coronariografia resulté normal, interpretando cuadro como Sd de Takotsubo secundario a feocromocitoma. Se
realizd suprarrenalectomia tras bloqueo adrenérgico, con buena evolucidon y sin recurrencia de crisis adrenérgicas.
Biopsia compatible con feocromocitoma.

Discusion: Los casos muestran la diversidad en la presentacién del feocromocitoma, desde la triada cldsica con
hipertensidon y dafio a drgano blanco severo, hasta sintomas cardiovasculares atipicos como el sindrome de
Takotsubo, con una prevalencia de 2,4-4,6%. El incidentaloma del segundo caso fue el motivo de estudio mas que
la presentacidn clinica, y en ambos casos una sospecha diagndstica previa habria evitado complicaciones.
Conclusion: El diagnéstico de feocromocitoma es un desafio por lo variable e inespecifico de su presentacién y
amplios diagndsticos diferenciales. Es esencial la sospecha clinica en pacientes con sintomas clasicos y/o
manifestaciones cardiovasculares atipicas. El diagndstico temprano permite un manejo curativo y la regresién de
los sintomas y dafos en drganos afectados, evitando graves complicaciones cardiovasculares y posible diseminacién
tumoral.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Introduccidn: Los inhibidores de punto de control inmunitario (ICl) son medicamentos con efectos
inmunomoduladores que han mejorado sustancialmente el prondstico de los pacientes con neoplasias avanzadas,
entre ellos Nivolumab, anticuerpo monoclonal contra el receptor de muerte celular programada 1 (PD1) de los
linfocitos mejora sobrevida en Melanoma Metastasico. Tienen efectos adversos, entre ellos fatiga, endocrinopatias
llegan a 10 %, insuficiencia suprarrenal 0,7 % y DM 0,2 a 0,9 % que se asocia a destruccion de células beta
pancreaticas.

Caso Clinico:

Hombre de 64 afios con HTAy Melanoma plantar de pie izquierdo estadio lll, resecado mas linfadenectomia inguinal
en Agosto del 2015. En Noviembre de 2021 presenta recidiva y nueva reseccién en Hallux de pie derecho y
linfadenectomia inguinal Derecha. En enero del 2022 se decide tratamiento adyuvante con inmunoterapia
Nivolumab 240 mg. Inicia primer ciclo el 14/06/22 sin incidentes, con HAlc 5,8%. En segunda dosis presenta
sudoracion profusa a las dos horas post administracion y desde quinta dosis (14/11/22) en adelante refiere mucha
fatigabilidad. En control 12/22 aparece cortisol matinal bajo de 0,12, sin hiponatremia por lo que se deriva a
endocrinologia (pero no tiene hora hasta enero 23).

Dias después aparece sindrome diabético agudo con baja de peso importante consulta en urgencia, se constata
Cetoacidosis diabética con hiperglicemia de 662 mg/dl, HbAlc 9,8%, se traté con BIC de Insulina sin incidentes y
paso a INPH 36 U/dia se agregd Metformina 1000 mg dos veces al dia, egresé el 26 dic sin evaluacién por
endocrinologia ni diabetes.

Recién 04/01/23 endocrindlogo confirma Insuficiencia suprarrenal central, inicia hidrocortisona 20 mg AM y 10 mg
PM, se sospecha de endocrinopatia secundaria a inmunoterapia y se sugiere suspender préximo ciclo. Evoluciona
con mejoria de fatiga, pero se agregan lesiones hipopigmentadas en piel de mano y antebrazos.

Oncologia el 14/04/23 aprecia nueva lesion en region frontal, y decide reiniciar ciclos de Nivolumab, recibiendo el
04/05/23 y el 05/06/23 séptimo y octavo respectivamente bien tolerados. El 08/06/23 se reseca lesion de
melanoma frontal, sin complicaciones.

Abril 23 HA1C:12% , péptido C <0,01y estudio de Anticuerpos llega negativos (Anti GAD:1,7, Anti IA2: 1,9, Anti Zinc
T8:10,8).

Entre junio y julio 23 permanece con hiperglicemia, fue hospitalizado en Hospital de baja complejidad sin lograr
compensacioén por lo g se traslada a Hospital de mayor complejidad, se cambid a andlogos de Insulina y presentaba
gran variabilidad glicémica con hipoglicemias e hiperglicemias frecuentes, fue dificil compensar, multiples ajustes
finalmente egresa con insulina Toujeo 30 ui a las 09:00 horas e Insulina Apidra aprox 8 U antes de cada comida.
Conclusion

Nivolumab ha sido una terapia efectiva contra el Melanoma pero produjo graves efectos adversos endocrinos.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Contenido:

Revisiones sistematicas de estudios de incidentalomas suprarrenales (IS) no funcionantes o con secrecién
autonoma leve de cortisol, sugieren que estos tumores no muestran cambios significativos en tamafio o
funcionalidad, ni transformaciéon maligna durante el seguimiento.

Objetivo: Evaluar cambios en tamafio y caracteristicas de IS en controles de tomografia computada (TC).
Metodologia: Estudio descriptivo, retrospectivo. En una muestra de pacientes con IS en TC (2015-2016),
previamente caracterizados (n=331), se seleccionaron aquellos que tenian 22 TC entre Enero 2008-Abril 2023 (26
meses de diferencia entre ambos examenes). Se revisaron las imagenes, examenes de laboratorio y fichas clinicas.
Los nédulos se caracterizaron segun densidad (unidades Hounsfield-(UH) en fase sin contraste: adenoma: <10UH
o lavado 250% en fase portal; indeterminado: 210UH; mielolipoma: <10UH y caracteristicas adiposas. En casos
con nddulos < 2 cm, se reevalud la suprarrenal contralateral buscando hiperplasia. Los resultados se presentan
como promedioxDS o mediana y rango intercuartilico. Para las comparaciones se utilizé: test-t o ANOVA (modelo
mixto).

Resultados: Se seleccionaron 105 pacientes (10% de TC solicitados para seguimiento); 60% mujeres; 60£12.6 afios
de edad, 55% con HTA, 28% con DM2, 10.5% con insulinoresistencia o prediabetes, 23% con dislipidemia. Ex.
fisico: IMC: 308 Kg/m?2, PA sistdlica: 139482, PA diastdlica: 7713 mmHg. Laboratorio: glicemia: 129+74 mg/d|,
potasio: 4.240.5 mEq/L, triglicéridos: 143+59 mg/dl. En |la Tabla se presentan las caracteristicas de los nddulos y
los resultados del seguimiento

TAMANO TAMANO delta (mm) TPO % NODULOS
NODULO UHEX 1 NODULO EX 1final SEGUIMIENTO | CON AUMENTO
(mm). EX 1 (mm). EX final (meses) DE TAMANO
= + - 9
ADENOMA n=65 1545 1 1546 1 53427 43%
(en 60 casos) (6-32) (-28-24) (-18-15) (1-15mm)
INDETERMINADO | 1746 23 0 38%
+ +
n=21 (9-33) (2-40) 17+6 (-20-14) >7%22 (2-14mm)
MIELOLIPOMA 1617 -60 0 45%
+ +
n=20 (6-41) (-6- -136) 1626 (-11-4) 45128 (1-4mm)

Ademas, se encontraron 2 quistes y 2 nédulos calcificados. Cuatro pacientes presentaron 1 o mds nddulos
bilaterales (3.8%). Un caso present6 hiperplasia de la glandula contralateral, posteriormente desarrollé nddulos.
En 11 casos (adenomas), se consignd evaluacion funcional. El test de Nugent basal fue >1.8 ug/dl en 7 casos, y en
2, la relacidn aldosterona/actividad de renina plasmatica fue >20.

No hubo diferencia significativa entre los parametros clinicos y de laboratorio general basales y de control.
Tampoco en tamafio de los nddulos. El test de Nugent normalizé en 6/7 casos.

Conclusion: Aunque la mayoria de los casos no tuvo seguimiento protocolizado, la evaluacion de las imagenes
disponibles muestra que cerca de 60% de los IS <3 cm, no aumentan de tamafio ni cambian sus caracteristicas
después de 4 afios. Se deberia evaluar las imagenes con métodos especificos, buscando hiperplasia macronodular
bilateral.

Financiamiento: Sin financiamiento
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IMPORTANCIA DEL DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DEL HIPERALDOSTERONISMO PRIMARIO EN CHILE

Autor y Coautores: Alejandra Tapia Castillo®, Thomas Uslar Nawrath3, José Delgado Garcia?, José Miguel
Dominguez Ruiz-Tagle?, René Baudrand Biggs®, Alejandra Martinez Garcia®, Jorge Pérez Lopez?, Alejandra
Sandoval Bérquez?, Maria Paz Herndndez Mejias?, Pablo Carridn Valdés?, Andrea Vecchiola Cardenas?, Cristidn
Carvajal Maldonado?, Carlos Fardella Bello®
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Contenido

El hiperaldosteronismo primario (HAP) es la principal causa de hipertensioén arterial secundaria. Su deteccion es
fundamental en el manejo del paciente hipertenso, ya que puede provocar dafio vascular, cardiaco y renal,
independiente del aumento de la presidn arterial (PA). Su diagndstico se realiza a través de la medicién de
aldosterona (Aldo) y renina, al demostrarse una autonomia en la produccién de Aldo independiente de renina. El
tratamiento es especifico con antagonistas del receptor de mineralocorticoide (MRA) o adrenalectomia. A pesar
gue el HAP es una condicién relevante, las tasas de deteccién son bajas y los MRA estan subutilizados para el
tratamiento de la hipertensidn arterial.

Objetivo: Evaluar la respuesta a tratamiento de MRA por 12 meses en pacientes con HAP

Disefio experimental: Estudio longitudinal

Sujetos y métodos: Se estudiaron 31 pacientes con diagndstico confirmado de HAP (Aldo >20 ng/dl y renina
suprimida <1 ng*ml/h o < 10 uUl/ml). Se confirmd HAP con un test de sobrecarga salina (positivo con Aldo
>5ng/dl). Los pacientes fueron seguidos hasta 12 meses, posterior al inicio de MRA (espironolactona o
eplerenona). Se considerd respuesta clinica total a la normalizacion de la PA sistélica (PAS) y diastdlica (PAD) en
ausencia de otros antihipertensivos. La respuesta bioquimica total se considerd con normalizacién de potasio
(>3,6 mEg/L) y renina, y parcial solo normalizacién de potasio. Se compararon las respuestas al tratamiento
usando la dosis diaria definida (DDD). Se estimé la tasa de filtracion glomerular (eGFR). Los analisis se realizaron
con Prism9 (significativo p<0,05).

Resultado: Informacién basal de los pacientes: PAS (160 [150 — 170] mmHg), PAD (100 [95-110] mmHg), Aldo (19
[12 —30] ng/dl) y renina (2 [1 — 4] uUl/ml). En promedio consumian 3 antihipertensivos y 7 pacientes estaban sin
medicamentos. A los 12 meses el 87% de los pacientes tuvieron una respuesta clinica total, 71% respuesta
bioquimica total y no se obtuvo respuesta clinica y bioquimica en 3 pacientes, los cuales fueron sometidos a
adrenalectomia. La respuesta al tratamiento con MRA redujo la DDD en un 70% de los pacientes. Se observo
normalizacién de la PAS (160 [150 — 170] vs 130 [125 — 135] mmHg), p<0,0001), PAD (100 [95-110] vs 80 [80 — 85]
mmHg), p<0,0001), renina (2,0 [1,3 — 4,4] vs 21 [7,8 —32,1] uUl/ml, p <0,0001) y potasio 3,9 [3,7 —4,2] vs 4,3 [3,9
—4,5] mEqg/L p = 0,0001). No se observé diferencia en la eGFR (88 [70 — 112] vs 78 [62 -107] ml/min/1,73m2)
Conclusidn: En este trabajo se demuestra que el tratamiento médico del HAP normaliza la PA, potasio y renina en
mas de un 90% de los pacientes que habian sido tratados como hipertensos esenciales. Estos resultados sugieren
la importancia del diagndstico oportuno del HAP y el tratamiento especifico con MRA, especialmente en
pacientes con mala respuesta al tratamiento, ya que permite disminuir los costos asociados a la polifarmacia y las
comorbilidades asociadas al HAP.

Financiamiento: ANID-FONDECYT 1212006 (CAC), 3200646 (ATC)
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EPIFISIOLISIS DE LA CABEZA FEMORAL EN UN PACIENTE CON HIPERTIROIDISMO: ¢ UNA NUEVA ASOCIACION
ENDOCRINOLOGICA?
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Contenido

Introduccidn: La epifisiolisis de la cabeza femoral (ECF) representa un espectro de enfermedades con
presentacion y sintomas variables, cronicidad, deformidad y secuelas a largo plazo. Multiples enfermedades
endocrinas primarias se han asociado al desarrollo de ECF, como el hipotiroidismo, hiperparatiroidismo,
osteodistrofia renal y déficit de hormona de crecimiento, las cuales implican, en la mayoria de los casos,
presentaciones atipicas de esta enfermedad, sin las caracteristicas clinicas clasicas de una ECF tipica (Entre 10y 16
afios, asociada a obesidad y periodos de crecimiento rdpido). Se presenta un caso clinico de una ECF atipica en
una paciente de edad escolar, con diagnédstico reciente de hipertiroidismo.

Caso Clinico: Escolar de sexo femenino de 9,9 afios de edad, 142 cm de altura (+0,68 DE), 33,2 kg de peso, IMC:
16,5 kg/m? (-0,1 DE), mamas y vello pubico tanner |, con velocidad de crecimiento de 5,4 cm/afio, previamente
sana, presenta temblor de reposo, sudoracién, palpitaciones, apetito aumentado y exoftalmo. Examenes
demuestran anticuerpos anti-tiroglobulina y anti-tiroperoxidasa negativos, TSH: <0,015 pUl/ml, T4 libre: >6,9
ng/ml, T3: 2,9 ng/mly TRAB >40 UI/L que confirman enfermedad de Graves. Se inicia tratamiento con tiamazol
0,9 mg/k/diay propranolol 2 mg/k/dia.

Cuatro meses después, con TSH: 0,04 pUIl/ml, T4 libre 0,51 ng/ml, T3 1,6 ng/ml, peso: 37,2 kg, talla: 143,8 cm
(+0,7 DE), IMC: 19,9 kg/m?(+0,7 DE), presenta dolor de cadera derecha, claudicacién ipsilateral y trastorno de
conciliacion del suefio secundario a dolor de extremidades inferiores. Se realiza radiografia de caderas,
proyecciones anteroposterior, Lowenstein y Cross-Table, que demuestran ensanchamiento de la fisis de cadera
derecha, disminucidn relativa de la altura epifisiaria, signo de Steel positivo, signo de Trethowan positivo y signo
de la S positivo, lo que confirma una ECF derecha.

Se realiza fijacion in situ de la cadera derecha y fijacién profilactica de la cadera izquierda en contexto de una
presentacion atipica de ECF. La paciente evoluciona satisfactoriamente con rehabilitacidn kinésica.

Luego de siete meses de tratamiento con tiamazol 0,75 mg/kg/dia, aumenta 2,3 kg de peso, 2,1 cm de altura, con
niveles de TSH: 35,1 pUl/ml, T4 libre: 0,31 ng/ml. Se agrega levotiroxina 1,2 mcg/kg/dia y se disminuye tiamazol a
0,35 mg/kg/dia. Once meses posterior al diagndstico la paciente se encuentra asintomatica, con niveles de TSH:
2,1 pUl/ml, T4 libre: 0,55 ng/ml, T3 1,8 ng/ml.

Conclusion: No se han descrito casos de ECF asociada a hipertiroidismo. No se puede descartar un hipertiroidismo
sobretratado como causa desencadenante en este caso. Se necesitan mayores estudios para determinar si el
hipertiroidismo debe adicionarse como factor de riesgo para desarrollar ECF en nifios.

Financiamiento: Sin financiamiento
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CASO CLINICO: PRIMER REPORTE EN CHILE DE USO DE ANTICUERPO MONOCLONAL ANTI FGF23 EN PACIENTES
ADULTOS CON RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO LIGADO AL X (XLH)
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Contenido

Introduccién

La hipofosfatemia ligada al cromosoma X (XLH) puede presentarse con deformacidn dsea, talla baja, fracturas,
miopatia y otras manifestaciones que afectan la calidad de vida. La terapia convencional (calcitriol y sales de
fosfato), muchas veces no logra el control de la enfermedad o presenta efectos adversos. Burosumab, un
anticuerpo monoclonal anti FGF23, fue autorizado el 2018 por la FDA dada su eficacia y seguridad. Presentamos el
primer reporte de su uso en dos pacientes adultos con XLH en Chile.

Caso 1

Varén de 35 afios, con XLH diagnosticado desde los 2 afios. En la infancia presenté deformidades éseas que
requirieron cirugias. Utilizd terapia convencional hasta los 18 afios, la cual reinicia a los 30. En la adultez, sus
principales sintomas han sido el dolor y rigidez osteomuscular, a pesar de tratamiento convencional adecuado,
con elevacion persistente de fosfatasas alcalinas. Por este motivo, inicia tratamiento con burosumab en mayo
2023 con dosis de 1 mg/kg s.c. cada 28 dias por 4 meses, sin reacciones adversas. Presenta precozmente mejoria
de parametros bioquimicos, con una significativa disminucién de la rigidez y dolor, manifestando una percepcion
de mejor calidad de vida.

Caso 2

Varén de 30 aiios, con XLH diagnosticado desde los 6 meses. En la infancia no requirio cirugias y tuvo pocas
limitaciones. Utilizé terapia convencional de manera regular hasta los 23 afios, luego en forma intermitente. En la
adultez su principal limitacion era la rigidez muscular, a pesar de lo cual logra realizar actividades fisicas y
laborales normales. El afio 2022 presenta pseudofractura de cadera izquierda que no consolida a pesar de dosis
crecientes de terapia convencional, con importante dolor y necesidad de bastén para la marcha. Por este motivo
inicia burosumab en mayo de 2023, en dosis crecientes hasta 90 mg s.c. cada 28 dias por 4 meses, sin reacciones
adversas. Evoluciona sin dolor, con recuperacion completa de funcionalidad y signos radiograficos de
consolidacion de pseudofractura.

Tabla 1: Caracteristicas bioquimicas y clinicas antes y después de burosumab.

Caso 1 Caso 2
Pre Post Pre* Post
Fosforo (mg/dl) 1,9 3,6 0,8 2,4
Laboratorio PTH (pg/ml) 104 106 106 116
%RTP 88 92 47 73
WOMAC Dolor 8 2 4
Valores bajos indican Rigidez 6 2 4 1
mejorcalidad de vida Capacidad Funcional 30 18 18 17
SF-36 Funcion Fisica 45 40 55 20
Valores altos indican mejor | Rol Fisico 100 63 56 56
calidad de vida Dolor Corporal 32 74 41 41
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Salud General 35 45 57 20
Vitalidad 45 60 56 65
Funcién Social 62 75 88 75
Rol Emocional 100 100 58 100
Salud Mental 72 76 70 72
Brief Pain Index Severidad 3,5 0 1,8 2,8
Valores altos indican mayor Funcionalidad 36 0 24 27

*Realizada previo a episodio de pseudofractura

Conclusiones

El uso de burosumab en dos pacientes adultos con XLH logré disminuir significativamente el dolor y rigidez
osteomuscular, lo que se asocid con una mejoria variable de las alteraciones bioquimicas propias de XLH.

Financiamiento: Sin financiamiento
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INFLUENCIA DE LA INFECCION PREVIA POR ADENOVIRUS-36 SOBRE DENSIDAD MINERAL OSEA Y RIESGO DE
OSTEOPOROSIS EN MUJERES POSTMENOPAUSICAS.

Autor y Coautores:

Roberto Brito?, Jorge Sapunar®3, Carlos Esteban Fuentes Segura?, Barbara Valente de Azambuja3, Maria Soledad
Velasco Larach?, Pamela Trejo Param*, Mdnica Pavez?, Alvaro Cerda®
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Clinica Alemana de Santiago. (3)Unidad de Investigacidn, Clinica Alemana de Santiago. (4)Unidad de
Endocrinologia, Clinica Alemana de Santiago.

Objetivos: La infeccidn previa por Adenovirus-36 (Ad-36) se ha correlacionado con riesgo de obesidad en distintas
poblaciones incluida la chilena. Si bien los mecanismos que favorecen la obesidad a largo plazo no estan claros,
estudios in vitro y en animales indican que la infeccién por Ad-36 promueve la acumulacién de lipidos y
diferenciacidon de las células madre mesenquimales (MSCs) en adipocitos, mediante la activacién de PPARYy. Las
MSCs dan origen también a los osteoblastos, por lo que la induccién de PPARy podria ir en detrimento de la
diferenciacidn osteoblastica, favorecido ademds por la capacidad de PPARy de inhibir RUNX2, el principal factor
osteoblastogénico. La osteoporosis se caracteriza por una disminucién de la masa ésea y un aumento en el riesgo
de fractura. Las mujeres postmenopausicas son la principal poblacidn de riesgo debido a su menor masa ésea y
disminucién del estradiol endégeno sumado a la edad avanzada. El objetivo de este trabajo fue evaluar el efecto
de la infeccidn previa por Ad-36 sobre densidad mineral 6sea (DMO) y riesgo de osteoporosis en una poblacién de
mujeres postmenopausicas.

Disefio experimental: Casos y controles.

Sujetos y Métodos: A 124 mujeres postmenopausicas se les midié la DMO y se calculé el t-score en la seccién L1 a
L4, y en los cuellos femorales usando el densitémetro Lunar Prodigy Advance® (GE Healthcare). Ademas se
realizaron medidas antropomeétricas y una encuesta de estilo de vida. Se categorizd a la poblacién como con
osteoporosis (t-score <-2,5; n=67) o control sin osteoporosis (t-score > +1; n=57) asi como osteoporosis lumbar o
de cuello femoral. Se determiné la infeccidn previa por Ad-36 mediante anticuerpos utilizando ELISA.

Resultados: La infeccion previa por Ad-36 se encontré relacionada positivamente con el grupo con osteoporosis
de cuello femoral (p= 0,002; OR: 4,84; 95% ClI: 1,65 - 13,87). Esta observacidn fue confirmada mediante un
analisis de regresion logistica multiple, considerando como covariables clinicas relevantes (edad, uso de alcohol,
tabaquismo, actividad fisica, obesidad e historia de osteoporosis) manteniéndose la asociacién (p=0,004; OR:
5,77; 95% Cl: 1,72 - 19,38). Si bien no hubo diferencia significativa en la DMO de la regién lumbar, las mujeres
seropositivas mostraron menores valores de DMO (Ad-36(+): 0,83 + 0,15 vs Ad-36(-): 0,89 + 0,14; p=0,049) y t-
score ((Ad-36(+): -1,54 + 1,15 vs Ad-36(-): -1,05 + 1,02; p=0,044) del cuello femoral derecho.

Conclusiones: Nuestros resultados sugieren que la infeccion previa por Ad-36 altera la DMO del cuello femoral y
favorece el desarrollo de osteoporosis de cuello femoral en mujeres postmenopausicas de nuestra poblacién. Este
el primer reporte que relaciona la infeccion previa por Ad-36 con el riesgo de osteoporosis, enfatizando la
necesidad de nuevos estudios para confirmar nuestras observaciones y profundizar en el estudio de la influencia
del Ad-36 sobre el metabolismo déseo.
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TUMORES PARDOS (TP) MULTIPLES ASOCIADOS A HIPERPARATIROIDISMO PRIMARIO (HPP), CON SINDROME
DE HUESO HAMBRIENTO (SHH) POST PARATIROIDECTOMIA. CASO CLINICO

Autor y Coautores: Pedro Pineda Bravo?, Franco Victoriano Poo?, Daniel Rappoport Wurgaft?
Lugar de Trabajo: Seccién Endocrinologia Hospital Clinico Universidad de Chile, 2Departamento Cirugia Hospital
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Contenido

EL HPP cldsicamente se presenta con hipercalcemia, hipofosfemia y PTH elevada, con grados variables de
compromiso éseo. Una presentacién infrecuente es la coexistencia con TP, usualmente unifocales, en la region
mandibular o costal.

Caso Clinico: Hombre 49 aios, sin historia de enfermedad 6sea metabdlica, consultd hace 3 afos por coxalgia
izquierda. La Tomografia computada (TC) mostré lesiones multiples en pelvis ésea, cuyas biopsias (2) fueron
compatibles con tumores de células gigantes. Recibe 8 dosis de denosumab 60 mg sin respuesta imagenoldgica.
Dos afios después reaparece coxalgia izquierda y TC de térax, abdomen y pelvis mostré multiples lesiones en
esqueleto axial.

Hace 3 meses consulta en nuestro Centro por fractura de acetabulo derecho por accidente de transito. Nueva TC
pelvis informé lesiones multiples en huesos iliacos, fémures y columna lumbosacra, y fractura conminuta de
acetabulo e isquion derechos.

Al ingreso no se observaron deformaciones éseas salvo las asociadas al traumatismo. En el laboratorio destacaban
un Hemograma normal, Creatinina 1,5 mg/dL, Albdmina 3,4 g/dL, 250HD 17,8 ng/dL y las alteraciones del
metabolismo fosfocalcico descritas en la tabla 1. Se rescata calcemia de Junio 2021: 15,5 mg/dL.

El cintigrama con Tc99 Sestamibi de cuerpo entero mostré un foco de tejido paratiroideo en polo inferior de
I6bulo tiroideo derecho y focos hipercaptantes en calota, parrilla costal, pelvis y fémures, sugerentes de TP.
Densitometria dsea radio 33%: T score -3,2. Revisidn de biopsias dseas: compatibles con tumores pardos. Recibe
hidratacion salina, con mejoria parcial de hipercalcemia. Al 52 dia se realiza paratiroidectomia inferior derechay
fijacion de fractura. Presenta caida de PTH intraop (136 y 94,2 pg/mL a los 15 y 30" post reseccién), y luego
disminucién de calcemia y CTX, con calciuria no detectable (Tabla 1). Recibe calcio EV y oral, magnesio EV y
calcitriol oral, con normalizacién progresiva de calcemia, persistiendo fosfatasas alcalinas y osteocalcina elevadas.
Biopsia confirmé adenoma paratiroideo de 3 cm sin mitosis ni invasién vascular o capsular. Al alta con carbonato
de calcio 2g c/12h, colecalciferol 50.000 U semanal y calcitriol 1 mg c/12h. Pendiente resultado de estudio
genético de HPP y resolucidn de fractura acetabular.

c:rar:g P+ Mg+ PTH F;sc\;alti::s Osteocalcina CTX cazli{‘cr
(2,5-4,5 (1,6-2,3 (12-72 (15-26.9 (230-450
(8,5-10,5 dL) me/dL) /mL) (46-126 ng/mL) /mL) (100-200
mg/dL) me/ 8 PE u/L) & P mg/g)
139> 814 -
Preop 12,2 2.5 1.6 774 402 -372 > 300 3464 164
Postop 7.8->82 |25 1.5 9.7 1131 > 300 1131 0
Alta 8.8 3.0 1.8 71.9 484 > 300 3004

Discusidn:

La presencia de tumores dseos asociados a hipercalcemia y PTH alta puede orientar al diagndstico de un HPP con
TP. En estos casos, la interpretacién aislada de la biopsia 6sea puede ser equivoca. La terapia agresiva del SHH
puede evitar hipocalcemias postoperatorias graves.

Financiamiento: Sin financiamiento
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DISMINUCION SIGNIFICATIVA DE LA INCIDENCIA DE FRACTURA OSTEOPOROTICA DE CADERA EN PACIENTES
CON MAYOR ACTIVIDAD FiSICA DURANTE EL TIEMPO LIBRE: ESTUDIO DE CASOS Y CONTROLES
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Contenido

Objetivo:

Establecer relacion entre la actividad fisica (AF) y la incidencia de las fracturas de cadera osteopordticas en adultos
mayores.

Disefio experimental:

Se realizd un estudio analitico y observacional, de casos y controles. La informacién se obtuvo con encuestas de AF
en pacientes con fractura de cadera osteopordtica y un grupo control del mismo centro asistencial.

Materiales y Métodos:

Se reclutd a un total de 104 pacientes 2 60 afios atendidos en un hospital de alta complejidad. Los casos fueron
conformados por 54 pacientes con fractura de cadera osteoporética, se excluyeron aquellas por traumatismos de
alta energia, oncoldgicas o estructurales. Se generd una versién modificada del cuestionario mundial sobre
actividad fisica (GPAQ) para evaluar la actividad previa al evento que generd la fractura. El control fue conformado
por 50 pacientes del mismo centro, sin patologia traumatoldgica previa, a los cuales se les aplicé el GPAQ. La AF se
subclasifica en trabajo, desplazamientos, tiempo libre y actividad sedentaria, a su vez, la AF del trabajo y tiempo
libre se subdividen en vigorosa y moderada. La AF se cuantifico con la unidad METs/semana y el tiempo sedentario
en minutos/dia. La base de datos fue estructurada en Excel (versidn 2306). Se realizo el andlisis estadistico con SPSS
(version 29.0.1.0). Se describid la distribucion de ambos grupos segin sexo y edad, se aplicaron pruebas de
normalidad Kolmogdrov-Smirnov y Shapiro-Wilk, y el andlisis de relacién de variables con las pruebas de U de Mann-
Whitney.

Resultados:

La distribucién del sexo en los casos fue de 16,7% hombre y 83,3% mujeres, y los controles 22,0% hombres y 78,0%
mujeres. La edad media de los casos es 79,0 +2,4 y los controles 73,08 £1,95. Nuestros grupos no demuestran seguir
una distribucidon normal (p<0,05).

Hay diferencia significativamente estadistica entre la incidencia de las fracturas de cadera y AF realizada durante el
tiempo libre, tanto para AF vigorosa <0,001 (p<0,05), como para la AF moderada <0,001 (p<0,05), e igualmente con
la AF total 0,014 (p<0,05).

No se demostrd diferencia estadisticamente significativa entre la incidencia de las fracturas de cadera y AF en el
trabajo, tanto para AF vigorosa 0,062 (p>0,05) ni AF moderada 0,175 (p>0,05), tampoco para AF de desplazamientos
0,051 (p>0,05), ni con el tiempo de sedentarismo 0,622 (p>0,05).

Conclusiones:

La actividad fisica durante el tiempo libre, y actividad fisica total, mostraron ser factores asociados a una
significativa disminucidn de la incidencia de fracturas de caderas osteopordticas.

Financiamiento: Sin financiamiento
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CARACTERIZACION DE PACIENTES ADULTOS ATENDIDOS EN POLICLINICO DE ENDOCRINO-OSTEOLOGIA:
EVALUACION A 18 MESES DE SU IMPLEMENTACION

Autor y Coautores: Natalia Mufioz Barreda?, Pablo Florenzano Valdés?, Gilberto Gonzélez Vicente?
Lugar de Trabajo: Centro Traslacional de Endocrinologia, 2Departamento de Endocrinologia, Escuela de
Medicina, Pontificia Universidad Catélica de Chile.

Contenido

El mayor acceso a salud junto al cambio demografico y consiguiente envejecimiento de la poblacién, han
determinado un aumento en la prevalencia de enfermedades éseas metabdlicas. Para estos pacientes es
necesario disponer de atenciéon especializada, sobre todo en casos de mayor severidad o dificultad diagndstica.
Ademas, la atencidn conjunta y especializada de estos pacientes favorece el manejo protocolizado de los mismos,
el desarrollo de potenciales proyectos de investigacion y la docencia de post titulo de endocrinologia o
especialidades afines. En nuestro conocimiento, en Chile no se ha reportado la implementacion de un policlinico
de subespecialidad en endocrino-osteologia.

Objetivos: Describir las caracteristicas de pacientes atendidos en un policlinico de endocrino-osteologia
institucional a 18 meses de su implementacion.

Disefio experimental: Prospectivo, descriptivo.

Sujetos y Métodos: Se registrd prospectivamente entre Enero de 2022 y Junio 2023 las caracteristicas
demograficas y diagndstico seglin formulario con 10 categorias previamente establecidas.. La atencion estuvo
disponible solo para pacientes adultos, con cualquier tipo de previsidon en salud, consultantes por propia iniciativa
o con derivacion intra o extrainstitucional. Pacientes fueron atendidos por 2 endocrinélogos con amplia
experiencia y formacion en osteologia y acompafiados por residente de endocrinologia o de especialidades afines.
Se analizaron los datos recolectados para caracterizar la poblacién de pacientes atendidos.

Resultados: En total, se realizaron 275 consultas, de las cuales la mitad corresponden a una primera atencion. La
edad promedio de los pacientes fue de 65 +/- 13 afios (rango: 23 - 98 afios), 45% de los pacientes se agrupan en el
segmento de 58 a 73 afios. El 93% de pacientes fueron mujeres; 64% pertenecientes a FONASA. El 39% tuvo al
menos una consulta de seguimiento. Los diagndsticos mas frecuentes fueron: osteoporosis postmenopdusica
(57%), osteoporosis secundaria (13%), hiperparatiroidismo primario (11%) y el 19% restante otras condiciones
tales como enfermedades hipofosfatémicas, nefrolitiasis, Paget, displasia fibrosa, etc.). En el periodo analizado, 6
residentes de endocrinologia, rotaron 2 veces/semana durante 2 meses cada uno por este policlinico.
Conclusiones: Durante el periodo de estudio se logré implementar y dar continuidad de atencién al policlinico de
endocrino-osteologia, reconociendo adecuadamente las caracteristicas principales de los pacientes consultantes a
éste, siendo lo mas frecuente, paciente adulta mayor con osteoporosis. De acuerdo a su prevision en salud, el
perfil de pacientes se aproxima a representar la poblacion nacional. La implementacion de este policlinico ha
permitido entregar atencién avanzada de sub-especialidad y contribuir a la formacidn de post titulo en el area de
la endocrino-osteologia.

Financiamiento: Sin financiamiento
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INSUFICIENCIA PARATIROIDEA LUEGO DE PUNCION DE TEJIDO PARATIROIDEO INTRATIROIDEO: REPORTE DE
UN CASO

Autor y Coautores: Alberth Burnier Ciceres?, Stefano Macchiavello Theoduloz?, Maria Alejandra Cartes Lagos?,
Rafael Téllez Téllez?, Maria Javiera Pérez Etcheberry?, José Delgado Garcia?
Lugar de Trabajo: 'Hospital Clinico Universidad Catdlica , >Complejo Asistencial Dr. Sétero del Rio.

Contenido

El hipoparatiroidismo es un trastorno de la glandula paratiroides que en el adulto ocurre, mas frecuentemente,
como una complicacién luego de una cirugia cervical en contexto de una tiroidectomia. Puede ser transitorio o
permanente cuando su duracién es mayor a 12 meses. El hipoparatiroidismo en relacidn a la puncién de la
glandula paratiroides es un escenario poco descrito en la literatura. Caso clinico: Paciente de sexo femenino de 68
afios. Antecedentes de enfermedad renal crdénica etapa 5 en hemodiilisis, paratiroidectomia en el afio 2017
superior izquierda de 6 mm e inferior izquierda de 10 mm, con implante deltoideo izquierdo de la glandula
paratiroides superior izquierda en contexto de hiperparatiroidismo refractario. En octubre de 2022 se realiza
ecografia tiroidea donde se visualiza en Iébulo tiroideo derecho (LTD) un nddulo marcadamente hipoecogénico,
con calcificaciones periféricas, que mide 2,7 x 2,5 cm. En Iébulo tiroideo izquierdo nddulo sélido isoecogénico de
13 mm. Se planifica puncién a nédulo del LTD. Exdmenes previos a puncion: calcio: 10,8 mg/dL, albumina 2.7 g/dL,
calcio corregido: 11,8 mg/dL, fésforo: 2.8 mg/dL, K: 3.8 mEqg/L y PTH: 1535 pg/mL. Se realiza puncién a nédulo en
LTD en noviembre de 2022. Biopsia de puncidn objetiva: hallazgos sugerentes de tejido paratiroideo. Una semana
luego de la puncidn evoluciona dolor cervical progresivo asociado a disfagia. Exdmenes objetivan: calcio: 5.2
mg/dL, albumina 2.6 g/dL, calcio corregido: 6.3 mg/dL, magnesio: 1.6 mg/dL, fosforo: 2.8 mg/dL, K: 4.9 mEqg/Ly
PTH: 456 pg/mL. TAC de cuello: con aumento del tamafio tiroideo que se asocia a la presencia de multiples
nddulos, el de mayor tamafio en el LTD y que presenta margenes calcificados, mide 31 mm y contiene areas
espontdneamente densas en fase sin contraste que pudiesen representar focos de hemorragia. Dado
hipocalcemia severa requiere hospitalizacion y manejo con calcio endovenoso y calcitriol con buena respuesta. No
tuvo cambios previos a puncidn en su terapia crénica. Discusién: Nuestra paciente presentd hipocalcemia severa
luego de la puncidn inadvertida de tejido paratiroideo. Pese a los niveles altos de PTH, éstos no son suficientes
para mantener niveles adecuados de calcio. Lo anterior podria estar dado, en parte, por una insuficiencia
paratiroidea luego del dafo directo de la paratiroides o su vascularizacion durante la puncién como se ha descrito
previamente en la literatura. Por lo anterior proponemos una vigilancia y educacién adecuada de sintomas y
signos de hipocalcemia en pacientes con puncion de nddulos "tiroideos" en pacientes con ERC y cirugia previa de
paratiroides.

Financiamiento: Sin financiamiento
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SOBREVIDA AL ANO Y A LOS TRES ANOS EN EL ADULTO MAYOR CON FRACTURA OSTEOPOROTICA DE CADERA
EN UN HOSPITAL DE ALTA COMPLEJIDAD

Autor y Coautores: Isidora Ferndndez Contreras?, Haldor Rojas Hitschfeld?, Marco Grandén Solis?, Carolina Frias
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Objetivo:

Estudiar la sobrevida al afio y tres afios de los pacientes con fractura osteoporética de cadera en un Hospital de Alta
Complejidad.

Disefio experimental:

Estudio observacional, descriptivo y transversal. Los datos se obtuvieron mediante el registro de fichas clinicas de
pacientes 260 afios con fractura osteoporotica de cadera facilitadas por la Unidad de Investigacion del Hospital de
Alta Complejidad y de los certificados de defuncién obtenidos mediante el Servicio de Registro Civil e Identificacion
(SRCEI).

Materiales y métodos:

Se estudiaron 241 pacientes 260 afios con fractura de cadera osteopordtica durante el afio 2017 que fueron
atendidos en un hospital de alta complejidad. Se incluyeron pacientes con diagnédstico segun CIE-10 $72.0,S572.1y
S$72.2 y se excluyeron aquellos con diagnodstico de fractura de cadera secundaria a traumatismos de alta energia,
oncoldgicas y politraumatizados. Las variables analizadas fueron: edad, sexo, estadia hospitalaria, tipo de fractura
(CIE-10), intervencién quirdrgica realizada, condicidn de egreso del hospital (vivo o fallecido), prevision de salud,
residencia y comorbilidades.

Se investigd la condicién de vida actual del individuo (vivo o fallecido) a través de la obtencién de certificados
médicos de defuncidn en el SRCEL. En el caso de los individuos fallecidos al momento de la investigacion, se registro
su causa de muerte y sobrevida en dias desde el diagndstico de la fractura.

Resultados:

El “N” total fue de 241 pacientes. La distribucién de sexo en la muestra fue de 20,3% hombres y 79,7% mujeres. El
promedio de edad fue de 81,58 afios. El tipo de fractura de cadera mas frecuente fue de cuello de fémur (64,6%).
La condicién de egreso hospitalario fue de 2,9% fallecidos y 97,1% vivos. La mortalidad a 1 afio fue 24,3%, mientras
que a 3 afios correspondio a 43,6%. La principal causa de muerte fue paro cardiorrespiratorio (19,3%), seguido de
falla multiorganica (14,4%). De los pacientes que no recibieron intervencidn quirdrgica 62,2% vy 76,7% fallecieron al
afioy alos 3 afios, respectivamente, mientras que los que si recibieron 28,8% y 36,7 fallecieron al afio y a los 3 afos,
respectivamente. La media de estadia hospitalaria fue de 11,4 dias, mientras que la media de la espera entre la
fracturay la cirugia fue de 6,55 dias.

Conclusiones:

Se observd que los pacientes que fueron intervenidos por fractura de cadera tuvieron una significativa mayor
sobrevida que los no intervenidos. Los pacientes que fueron intervenidos tuvieron una mayor sobrevida al afio y
tres afios. La mortalidad por fractura de cadera fue similar a la descrita para la poblacién chilena.

Financiamiento: Sin financiamiento

n3



XXXIV SOCHED 2023

Congreso Chileno de

Endo%rinologio y Diabetes ED2023
P 36 (167)

CANCER PAPILAR DE TIROIDES DE 1-2 CM: NOS PERMITE LA ECOGRAFIA, ¢{RECONOCER UN COMPORTAMIENTO
INICIAL MAS AGRESIVO?

Autor y Coautores: Fernando Munizaga Castillo?, Claudia Munizaga Mellado?
Lugar de Trabajo: *Hospital Clinico San Borja-Arriaran.

Contenido

Introduccion: Para los pacientes con puncidn positiva para cancer de tiroides papilar (CTP) de tamafio entre 1 a 2
cm, se ha propuesto un comportamiento conservador que va desde la vigilancia activa a lobectomia.

Objetivo: Evaluar ecograficamente a pacientes con nddulo tiroideo y puncidn positiva para cancer papilar de
tiroides entre 1y 2 cm y reconocer caracteristicas de mayor agresividad, comparando con resultados de cirugia,
biopsia definitiva y uso de radioyodo

Material y métodos: Se realiza un estudio prospectivo desde enero 2019 a diciembre del 2022 a pacientes que
tengan puncidn bidpsica de nddulo tiroideo positiva para cancer papilar y que midan entre 1 a 2 cm.

Se realiza evaluacion clinica y ecografica con ecégrafo Medison con transductor lineal de alta frecuencia 7.5 a 10
mHerzt. Y se obtienen resultados de cirugia, biopsia definitiva y uso de radioyodo. Considerando comportamiento
mas agresivo a los pacientes que ademas de la tiroidectomia total se realizé vaciamiento ganglionar y tratamiento
con radioyodo. Se realiza estudio estadistico.

Resultados: Se evalian 21 pacientes, con Bethesda V (1) y Bethesda VI (20).

En evaluacion clinica: 4 H/17 M, edad 19-20 afios, antecedentes familiares 1/21, hallazgo incidental 6/21, nédulo
palpable 21/21. En evaluacidn ecografica: Ecografia nddulo de alta sospecha 21/21, presencia de calcificaciones
gruesas 5/21, compromiso ganglionar 6/21. Se realizé Cirugia 21/21 tiroidectomia total, vaciamiento ganglionar
6/21.

Biopsia: cancer papilar clasico 21/21, compromiso ganglionar macroscépico 5/21, microscopicol/21

Uso de radioyodo 5/21 (30-100 mCi).

Comportamiento mas agresivo (CMA) 5/21: en evaluacién clinica 1/5 presentaba antecedentes familiares y 0/21
en comportamiento no agresivo (CNA), lo demas sin diferencias. En las caracteristicas ecograficas solo se
demostroé diferencia significativa (p<0.001) en la presencia de calcificaciones gruesas 5/5.

Conclusiones: la presencia de calcificaciones gruesas en un nédulo tiroideo con puncidn positiva para cancer de
tiroides se asocia a compromiso ganglionar y aumento del riesgo de encontrar una enfermedad mas avanzada.

Financiamiento: Sin financiamiento

n4



XXXIV SOCHED 2023

Congreso Chileno de

Endo%rinologio y Diabetes ED2023
P37 (195)

CANCER PAPILAR DE TIROIDES: ¢ HASTA CUANDO CONTROLAR?

Autor y Coautores: Fernando Munizaga Castillo?, Claudia Munizaga Mellado?
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Contenido

Introduccion: En caso de Cancer Papilar Clasico de tiroides (CPCT), se sugiere que el control mas importante son
los primeros 5 anos, donde existe mayor posibilidad de recidiva

Se presentan 3 casos clinico de una vez demostrada ausencia de enfermedad durante 20 afios, la reaparicién de la
enfermedad.

Caso 1: Hombre de 72 afios, con antecedente el afio 1998 de CPCT con compromiso ganglionar, tratado con
tiroidectomia total vaciamiento ganglionar y radioyodo 100mCi, control anual Tiroglobulina (TG) bajas (ultima
<0.5 ng/mL) y Ecografias negativa. Después de 20 afios es dado de alta, consulta al afio por aparicién de
adenopatia cervical y incremento de TG 4.2ng/mL. Se realiza ECO mas estudio de adenopatia concluyendo
metastasis de CPCT, se realizé tratamiento quirurgico. Actualmente lleva 5 afios de control, TG <0.1 y ECO
negativa

Caso 2: Mujer de 52 afios, con antecedente de CPCT con compromiso ganglionar bilateral el afio 1999, se realiza
tiroidectomia total y vaciamiento ganglionar bilateral mas radioyodo 150 mCi, tiene al afio Rastreo sistémico,
ecografia y TG negativas al afio, posteriormente con controles anuales con ECO y TG negativas hasta el afio 2019.
En el control anual del 2023 aparece a la ECO recidiva local y compromiso ganglionar, TG 3.4 ng/mL, pendiente
cirugia

Caso 3: Mujer de 62 afios, en 1999 tratada por CPCT y compromiso ganglionar, tratada con cirugia
correspondiente y radioyodo 150 mCi y radioterapia externa. Al afio rastreo sistémico negativo, TG con
anticuerpos positivos. Control cada 6 meses con ECO negativas y sin variaciones en niveles de anticuerpos antiTG.
Por cuadro respiratorio a los 19 afios de evolucién TAC tdrax negativa. El 2019 por dolor toracico se realiza nueva
TAC térax, masa parahiliar derecha, estudio demostré metastasis ganglionar de CPCT, estudio con PET-CT, sélo
demostré lesidn hiperactiva en hilio pulmonar, se realiza cirugia y radioyodo 200 mCi, confirmando metastasis
CPCT. Con control semestral, si evidencia de enfermedad, hasta enero 2023, por compromiso de conciencia, se
realizan nuevas imdgenes demostrando la aparicion de enfermedad metastasica diseminada, cerebro, pulmonar,
hepatica y dseas. Actualmente en tratamiento con Lenvatinib, con control parcial de la enfermedad.

Conclusidn: A la luz de estos casos de CPCT, que demuestran que la recidiva puede aparecer en forma muy tardia,
se sugiere en algunas situaciones clinicas el seguimiento debe ser muy cauteloso y en forma permanente

Financiamiento: Sin financiamiento
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NODULO TIROIDEO DE SOSPECHA INTERMEDIA: ¢ LA UBICACION EN ECOGRAFIA TIENE IMPORTANCIA?

Autor y Coautores: Fernando Munizaga Castillo?, Claudia Munizaga Mellado?
Lugar de Trabajo: * Hospital Clinico San Borja-Arriaran.

Contenido

Introduccion: dentro de las caracteristica ecograficas de sospecha del nédulo tiroideo no estd considerada la
ubicacién.

Objetivo: evaluar si la ubicacidn en la ecografia tiene un rol en la clasificacién de riesgo de malignidad

Material y métodos: Se realiza estudio prospectivo de 131 pacientes, portadores de nddulos tiroideos sdlidos e
hipoecogénicos (sospecha intermedia) 21 cm con indicacién de biopsia, se realiza examen clinico, TSH y la ECO
con equipo Medison con transductor alta frecuencia 7.5 a 10 mHertz, por un solo operador evaluando la
ubicacidn.. Se compara esta evaluacion ecografica con resultados de la biopsia, clasificados segln sistema de
Bethesda (B), benigna (Il) y sospechoso o cancer papilar (V, VI). Se excluyen 21 pacientes, 10 por muestra
insuficiente (1) y 11 por no concluyentes (lll, IV). Se realiza andlisis descriptivos y bivariados con programa
estadistico SPSS version 24

Resultados: Se evaliian 110 pacientes, 92 mujeres y 18 hombres, de 18 a 75 afios (x 46.08 + 15.78), tamano de
nédulo 1-3.2 cm (x 1.39 £ 0.9 cm)

Biopsias: benigna (B Il) 88 y cancer (V1) 22. Los 22 pacientes con biopsia de cancer fueron operados, 100% se
confirmé el diagndstico.

La ubicacion superior benigno 16/88 (18.2%) y cancer 16/18 (88.9) con p <0.001, con S 88.9% y E 81.8%. En el
tercio medio, 2 casos de cancer y ninguno en el tercio inferior. En caso de ubicacion istmica 4/4, 100% cancer
Conclusidn: La presencia de un nddulo de sospecha intermedia, ubicado en el tercio superior o istmo, aumenta
significativamente el riesgo que sea un cancer

Financiamiento: Sin financiamiento
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CARCINOMA PAPILAR CRIBIFORME MORULAR DE TIROIDES. REPORTE DE UN CASO

Autor y Coautores: Javiera Arancibia Berrios?, Ladiz Lauga Cisternas?, Roxana Oyaneder Sandoval®
Lugar de Trabajo: 'Hospital Naval Almirante Neff / Medicina Interna -Endocrinologia.
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INTRODUCCION

La variedad cribiforme morular del carcinoma papilar de tiroides es infrecuente, se caracteriza por un patrén de
crecimiento peculiar secundario a la activaciéon permanente de la via WNT/B-catenina. Se ha asociado con la
aparicion de neoplasias malignas extratiroideas, incluidos los cdnceres colorrectales. Su prevalencia oscila entre el
0,2y el 6%.

CASO CLINICO

Mujer de 31 afios, con antecedentes de hipotiroidismo y bocio uninodular desde 2014. Una ecotomografia tiroidea
de esa fecha mostré un nddulo sélido en ldbulo tiroideo derecho isoecogénico de 26x16 mm con halo grueso
irregular incompleto y microcalcificaciones periféricas (TIRADS 4), se solicitd PAAF con citologia negativa para
células neoplasicas malignas, compatible con nédulo hiperpldstico. Se mantuvo asintomatica, sin controles hasta
2022. Una ecotomografia de octubre del mismo afio mostré nédulo sélido en |6bulo tiroideo derecho circunscrito
ovalado de 24x16 mm con numerosas calcificaciones algunas marginales y otras centrales. Imagenes
hipoecogénicas con areas quisticas otras con calcificaciones, una de ellas medial caudal respecto del istmo de 18x9
mm y otras laterales caudales respecto a lébulo tiroideo derecho de 21x10 y 19x10 mm en situacién profunda
mediales a vaso carotideo (TIRADS 4).

Se realizé PAAF de nédulo derecho adyacente al previamente puncionado y de adenopatias sospechosas, con
hallazgos compatibles con carcinoma papilar de tiroides y adenopatia derecha positivo para células neoplasicas
malignas. Se realizé tiroidectomia en diciembre del 2022.

La biopsia fue compatible con cancer de la glandula tiroides unifocal (24 X 15 X 13 mm) de tipo histoldgico carcinoma
papilar, variedad cribiforme morular extensamente necrdtico, ademds de permeaciones tumorales vasculares
venosas y linfaticas y hasta 3 mitosis/2 mm, sin infiltracion tumoral perineural. También presenta once linfonodos
con metdstasis de carcinoma papilar.

En razén a lo antes sefalado se decidié radioyodo 150 mCui, debiendo posponerse debido a cursar embarazo de
14 semanas.

DISCUSION

La variante cribiforme-morular del carcinoma de tiroides es un tipo raro de carcinoma de tiroides. Un porcentaje
significativo de estos casos se ha asociado a la existencia de poliposis adenomatosa familiar, por lo que se sugiere
considerar el estudio genético y endoscdpico de esta ultima en aquellos casos identificados con esta variante
histoldgica.

La identificacién de los mecanismos moleculares subyacentes podria conducir a un enfrentamiento individualizado
de estos pacientes, permitiendo asi sistematizar las estrategias de vigilancia de neoplasias extra tiroideas asociadas;
ademas de guiar la seleccidn de terapias adyuvantes en casos de enfermedad residual.

Financiamiento: Sin financiamiento
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CARACTERIZACION CLINICA DE NEOPLASIA FOLICULAR NO INVASIVA DE TIROIDES (NIFTP), REPORTE DE CASOS
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INTRODUCCION

Dentro del cancer diferenciado de tiroides (CDT), el subtipo folicular (CFT) representa el 10-20% del total de casos.
El CFT a su vez, se divide en 2 variantes; encapsulado (con o sin invasion capsular), e infiltrativo. Actualmente se
conoce que la variante encapsulada no invasiva presenta un muy bajo riesgo de recurrencia y casi nulo de
mortalidad, con un curso clinico indolente, motivo por el cual, en el afio 2017 la OMS optd por reclasificar esta
entidad como: “Neoplasia folicular de tiroides no invasiva con caracteristicas nucleares de tipo papilar” (NIFTP).
OBIJETIVO

El objetivo de este trabajo es presentar una serie de pacientes con diagnéstico postoperatorio de NIFTP y analizar
sus variables clinico-demograficas.

MATERIALES Y METODOS

Estudio descriptivo retrospectivo que incluye pacientes operados entre 2017 a 2022 de cirugia tiroidea en un
centro hospitalario docente-asistencial, con diagndstico postoperatorio de NIFTP.

RESULTADOS

De los 14 pacientes evaluados, 83% eran de género femenino, siendo la edad media de 54 afios. En la ecografia
preoperatoria destaca un diametro promedio del néddulo de 26 mm, la consistencia sélida fue la mas frecuente en
un 89% de los casos. En el 74% de los casos se obtuvo PAAF compatible con Bethesda IV, V o VI. En la biopsia
diferida, el promedio del didametro mayor fue de 19 mm, ninguno con invasién vascular ni perineural. Dos casos
con linfonodos del grupo central positivos, cabe destacar que en ambos casos habia presencia de un cancer
papilar de tiroides sincrénico informado en la biopsia diferida.

CONCLUSION

Con respecto a la evaluacion citolégica, Strickland y cols. proponen ciertas caracteristicas que orientan al
diagnodstico de NIFTP, tales como hipercelularidad, disposicion en l[dminas y patrén folicular entre otras. No
obstante, el diagndstico de certeza de NIFTP no puede efectuarse por PAAF dado que se requiere evaluar la
indemnidad de la capsula en su totalidad. Los estudios preoperatorios como ecografia, PAAF, andlisis moleculares,
no permiten actualmente confirmar el diagndstico prequirdrgico NIFTP.

Si bien el grupo de pacientes analizados, comparten caracteristicas preoperatorias como la consistencia sdlida,
tamafio mayor a 2 cms, ausencia de linfonodos y PAAF Bethesda IV o superior, no es posible establecer que dicha
asociacion tenga significancia estadistica y clinica. De momento, se continua requiriendo de la biopsia diferida
para establecer el diagndstico.

Financiamiento: Sin financiamiento
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TIROTOXICOSIS INDUCIDA POR AMIODARONA EN PACIENTES INGRESADOS

Autor y Coautores: Ana Paola Leén Ocando?, Oliver Quintero Rodriguez?, Selena Rodriguez Fernandez?, Kevin Diaz
Gorrin, Itziar Aznar Ondofio’, Agueda Caballero Figueroa®
Lugar de Trabajo: 'Servicio de Endocrinologia y Nutriciéon, Complejo Hospitalario Universitario de Canarias.

Contenido:

La amiodarona es un antiarritmico ampliamente utilizado que se asemeja a las hormonas tiroideas por la
presencia de yodo en su formula estructural. Clinicamente, su uso puede asociarse a hipotiroidismo y
tirotoxicosis. El objetivo era describir las caracteristicas epidemioldgicas, asi como la presencia de patologia
tiroidea previa, niveles de TSH, T4L post uso, presencia de autoinmunidad tiroidea y aparicion de disfuncién
tiroidea en la poblacidn estudiada. Es un estudio de corte transversal para el cual se tomo¢ la totalidad de la
poblacién (8 individuos) que durante su ingreso en el servicio de Cardiologia de nuestro centro en el periodo
comprendido entre Agosto 21 y Marzo 22, se les administré amiodarona (no siendo usada previamente de
manera crénica) y que posterior se presentaron con caracteristicas compatibles con tirotoxicosis. Solo fueron
seleccionados aquellos individuos con funcidn tiroidea normal previa.

Los resultados encontrados fueron: La edad media es de 72,63 afios. El 50% son mujeres y el otro 50% hombres.
Del total de la poblacidn el 12,5% presentd patologia tiroidea previa, especificadamente BMN sin alteracidon
funcional, el 87,5% restante no tenia antecedentes. En cuanto a los parametros de funcién tiroidea la TSH media
es de 0,22 mUI/L, T4L media de 2,01 ng/dl. Ninguno de los individuos presenté autoinmudidad tiroidea. El 75% se
presentd con FA de dificil control, el 25% restante no presentaban clinica. El desarrollo de tirotoxicosis en su gran
mayoria se presentd en pacientes >70 anos, dado quizds por el aumento global de ingresos en dicha edad. Pese a
lo que recuerda la literatura, en nuestro estudio la mayoria no presentaban alteraciones de la glandula ni
autoinmunidad previas. Como limitacion se encuentra que no fue descrita la dosis de amiodarona total
administrada previa a la aparicidn de las alteraciones. Finalmente, este estudio pudiese servir como base para
investigaciones futuras que pretendan describir aquellos grupos con mayor riesgo de presentar tirotoxicosis con
el uso de amiodarona.
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TRASTORNOS HIPERTIROIDEOS OBSERVADOS EN GESTANTES ATENDIDAS EN POLICLINICO DE
ENDOCRINOLOGIA DE HOSPITAL PUBLICO EN CHILE

Autor y Coautores: Fernanda Gainza Kunstmann?, Javiera Valencia Navech?, Maria Gracia Airola Silva?, Jan Meyer
Diaz%, Tomds O’Brien Alvarado?, Catalina Chovar Herrera?, Catalina Avila Osores?, Daniela Avila Osores*

Lugar de Trabajo: 'Clinica Universidad de los Andes, *Universidad de los Andes, 3Universidad Diego Portales,
*Hospital Luis Tisné Brousse.
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Objetivos:

Los trastornos tiroideos son frecuentes en el embarazo; su adecuado diagndstico y manejo es fundamental para
prevenir complicaciones materno-fetales. Este trabajo busca describir y analizar epidemiologia local de los
trastornos hipertiroideos observados en gestantes controladas en policlinico de endocrinologia de hospital
publico en Chile.

Diseiio:

Observacional descriptivo.

Métodos:

Se recopilaron datos clinicos de gestantes con trastornos hipertiroideos derivadas al policlinico durante el primer
semestre de 2023. Los datos se obtuvieron de registros de ficha clinica.

Resultados:

Se controlaron 22 gestantes, entre 15 y 36 anos. La causa mas frecuente fue enfermedad de Basedow Graves
(EBQG), luego tirotoxicosis gestacional (TG) y adenoma toxico (AT).

De las pacientes con EBG, 8/10 iniciaron controles en 1° trimestre. La mitad requirié inicio de drogas antitiroideas
(DAT) en 1° trimestre, con necesidad de dosis crecientes de 1° a 2° trimestre. En 3° trimestre, todas lograron
estado eutiroideo, con suspension de DAT en la mayoria de los casos. Los titulos de anticuerpos anti receptor de
TSH (TRAbs) disminuyeron en el transcurso del embarazo en todos los casos. En cuanto a complicaciones, 1 recién
nacido (RN) presenté TRAbs detectables, sin impacto clinico. Complicaciones materno-fetales (MF): sindrome
hipertensivo del embarazo, arteria umbilical Gnica y 1 feto presenté ventriculomegalia severa. 2/10 pacientes EBG
iniciaron controles en 3°trimestre. Ambos RN presentaron TRAbs positivos. 1 de ellos evoluciond eutiroideo, el
otro presentd hipotiroidismo central. 7 pacientes con EBG ya completaron su embarazo.

Todas las pacientes con AT iniciaron controles con endocrinologia en 3° trimestre, manteniéndose hipertiroideas
hasta el término del embarazo. Todas recibieron tratamiento con DAT. No hubo desarrollo de complicaciones MF.
Se siguieron 9 casos de TG. Los niveles de hormonas totales estuvieron inicialmente altas, normalizandose al 3°
trimestre. La T4 libre siempre se mantuvo normal. No hubo desarrollo de complicaciones MF.

Conclusiones:

En mujeres controladas en policlinico, se observaron las tres entidades clinicas, con su propio curso y sus diversos
impactos clinicos MF. Al ser pacientes derivadas por equipo de obstetricia, la incidencia de estas patologias es
distinta a la descrita en la literatura, ya que se derivan a pacientes con patologias mas severas y que no resuelven
su cuadro espontaneamente.
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AGRANULOCITOSIS POR THYROZOL: PRESENTACION INHABITUAL

Autor y Coautores: Viviana Vallejos Gutiérrez?
Lugar de Trabajo: ! Hospital Clinico San Borja-Arriaran (Santiago, Santiago).

Contenido

El hipertiroidismo es un conjunto de sintomas y signos causados por el hipermetabolismo generado por un exceso
de hormonas tiroideas circulantes. Su prevalencia es cercana al 1%. La enfermedad de Graves es la causa mas
frecuente y ocurre por la presencia de un autoanticuerpo estimulante dirigido contra el receptor de TSH. Para su
manejo se usan como primera linea drogas antitiroideas, metimazol en dosis de 10 a 40 mg dia: entre los efectos
adversos se encuentra el prurito (2-5%) y entre los mas graves se encuentra la agranulocitosis, mas frecuente con
PTU ( 0,5%) que se manifiesta por odinofagia y fiebre.

Se presenta caso de paciente con DM1 desde los 10 afos, debut con CAD, controles irregulares, sin
complicaciones micro ni macrovasculares diagnosticada, usando Tresiba mas insulina UR. Hospitalizaciones
frecuentes por CAD y hipoglicemias, ultima hospitalizacién marzo 2023 por CAD, evoluciona con celulitis en
relacion a via venosa en antebrazo izquierdo, es dado de alta con antibidticos ( amoxicilina/ac clavulanico).
Ademas con hipertiroidismo por Enfermedad de Graves desde 2016 en tratamiento con Thyrozol, pero sin control
medico desde hace 5 afos. Usaba 40 mg Thyrozol, pero un mes previo a su consulta por presentar aumento de los
sintomas de hipertiroidismo aumenta dosis a 50 mg dia.

Se controla en Poli Diabetes post hospitalizacidon por CAD reciente en donde se observa paciente cosciente,
cooperador, sin fiebre, fascie hipertiroidea, temblor fino de extremidades, exoftalmo bilateral sin signos de
actividad, exdmenes 13/04/2023 HbA1lc 8.3%; Crea 0.60; T3 2 ng/ml T4 20.3 ug/dL; T4L 4.21 ng/dL; TSH < 0.02
uUl/ml; Hemograma Hto 35.2% Hb 11.6; Leucocitos 1070; Segmentados 7,2 (recuento absoluto neutréfilos 77);
perfil hepatico normal.

Se hospitaliza con diagndstico de Agranulocistos por Thyrozol, hipertiroidismo descompensado y DM1. Se ingresa
UTI adultos, paciente estable, sin fiebre, hemodinamia estable, exoftalmo bilateral, temblor fino de extremidades,
taquicardia sinusal, lesidn de celulitis por via venosa en antebrazo izquierdo con signos de necrosis local, no
dolorosa. Se amplia cobertura antibiética ( cobertura de Pseudomona aeruginosa principalmente), se inicia
estimulador de colonias granulociticas (Filgastrin) para manejo de agranulocitosis y se inicia tratamiento acortado
de hipertiroidismo para manejo definitivo con Tiroidectomia total con dexametasona, amiodarona, colestiramina
y propanolol. Presenta buena evolucidn clinica, recuperando conteo de leucocitos al tercer dia de uso de
Filgastrin con leucocitos 7500, 60% neutrofilos, adecuada respuesta a terapia antibidtica y se logra eutiroidismo
en 1 semana de tratamiento médico: 20/04/2023 T4 libre 2,19 T4 total 10,1 T3 0,4. En diferido se realiza
tiroidectomia total sin incidentes.

Se presenta caso por la rareza de su presentacidn y la respuesta adecuada a tratamiento acortado de
hipertiroidismo.
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METASTASIS RENAL METACRONICA SECUNDARIA A CARCINOMA FOLICULAR DE TIROIDES

Autor y Coautores: Paulina Rojas Montoya?, Carolina Orellana Bravo!
Lugar de Trabajo: *Hospital Regional Rancagua.

Contenido

Introduccion

El carcinoma diferenciado de tiroides corresponde al cancer papilar (CPT) y folicular de tiroides (CFT). EI CFT se
caracteriza por invasion vascular o capsular microscdpica. La invasidn vascular extensa presenta peor prondstico y
ocasionalmente presentan metdstasis a distancia (25-30% de los casos) a través circulacién sistémica o plexo
paravertebral. La diseminacidn linfatica es menos comun. Las metdstasis a distancias son mas frecuentes en el
CFT. Los sitios mas comunes son pulmdn y hueso, con menos frecuencia cerebro, higado, piel, rifidn y glandulas
suprarrenales.

Caso Clinico

Mujer de 57 afios sin antecedentes médicos previos. El afio 2005 presentd historia de dolor cervical y apariciéon de
nddulo tiroideo derecho. Eutiroidea TSH 3.5 mUI/L Ecografia tiroidea a derecha 3 nédulos, 2 sélidos de 11y
13mm, y el tercero mixto hipoecogénico de 23mm. Cintigrama tiroideo BMN, con nddulo frio a derecha. PAAF de
nddulo derecho conglomerado de células oncociticas con histiocitos y linfocitos, frotis negativo para células
neoplasias malignas. Por crecimiento de nédulo se realiza lobectomia derecha. Biopsia con hiperplasia coloidea,
sin elementos de malignidad.

El 2016 en estudio por colelitiasis se realizan imagenes donde se pesquisa tumor renal izquierdo de 2 cm,
imagenes nodulares hepaticas y pulmonares. Se decide realizar nefrectomia parcial izquierda. Biopsia neoplasia
maligna soélida con diferenciacion folicular. IHQ Tg (+) TTF-1 (+) compatible con metéstasis de CFT.

Por resultado de biopsia renal se realiza lobectomia izquierda. Biopsia sin neoplasia maligna ni invasion
angiolinfatico en lo examinado. Evaluada en Comité oncoldgico se indica 1131 200mCi. Exploracién sistémica (ES)
con captacion en lesiones osteoblasticas de calota, T2 y acetdbulo izquierdo.

Evoluciona con niveles de tiroglobulina plasmatica persistente > 3000 ng/mL con Ac negativos. Ecografia cervical
sin recidiva. PET/CT 18-FDG nddulos pulmonares y masas sdlidas renales bilaterales sugerentes de neoplasia
células renales. TAP TAC nédulos pulmonares bilaterales. Masa exofitica de 3.9 cm en rifidn derecho. Biopsia renal
percutdnea, con IHQ TTF-1 (+) y Tg (+) compatible con metdstasis renal de CFT. Se realiza nefrectomia radical
derecha con biopsia compatible con metastasis de CFT. Por lesiones osteoliticas en T1, T8, T9 y T12 se indica
tratamiento con 1131 200 mCi. ES con lesiones nuevas éseas acetabular izquierda y fémur derecho. Por lesién
litica ala iliaca izquierda recibié RT 8Gy. Actualmente paciente en terapia con inhibidor de tirosin kinasa.
Discusion

La localizacion secundaria a nivel renal de carcinoma folicular tiroides es rara, siendo mas frecuente a nivel
pulmonar y 6seo como presento esta paciente, presentamos este caso clinico ya que paciente debutd con cancer
diferenciado de tiroides con metastasis renal sin hallazgos a nivel de tejido tiroideo sugerente de lesidn folicular
maligna.
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QUISTE MULLERIANO COMO DIAGNOSTICO DIFERENCIAL EN EL ESTUDIO DE INCIDENTALOMA SUPRARRENAL, A
PROPOSITO DE UN CASO

Autor y Coautores: Sofia Gonzdlez Coulon?
Lugar de Trabajo: *Hospital San Jose — Independencia.

Contenido

INTRODUCCION: El incidentaloma suprarrenal es el tumor en glandulas suprarrenales que aparece en imagenes
solicitadas por otras causas, con una prevalencia aproximada de 4% en estudios radioldgicos. De ellos, el 80% son
benignos y no funcionantes, y aproximadamente un 15% puede producir hormonas o ser maligno. En cuanto a las
etiologias, la mayoria son adenomas suprarrenales (80-85%), y un menor porcentaje corresponde a
feocromocitomas, carcinoma adrenal, mielolipoma, quistes, ganglioneuroma, metadstasis, entre otros, siendo
infrecuente la presencia de quiste de Miiller.

CASO CLINICO: Paciente femenina, 56 afios, con antecedente de rinitis alérgica en tratamiento con loratadina, sin
otros antecedentes. Presentd el aio 2020 cuadro de disuria y hematuria, por lo que se realizé TAC de abdomen y
pelvis que evidencié incidentaloma suprarrenal izquierdo, con lesién ovalada de 37x22 mm con contenido denso
de aproximadamente 45 UH, que no captaba contraste, no logrando diferenciar si dependia del rifidn o de la
glandula suprarrenal, sin otros hallazgos. Informandose como quiste de contenido denso (hematico o protenaceo)
qgue dependia de suprarrenal izquierda o polo superior de rifién izquierdo sin criterios de agresividad; razén por la
que fue derivada a Endocrinologia. Al interrogatorio dirigido no presentaba episodios de hipertensién, flushing,
variacion de peso, debilidad muscular, ni otros sintomas. El examen fisico no presentaba alteraciones, y en el
laboratorio destacd: creatinina 0.69 mg/dL, sodio 141mEgq/L, potasio 4.5 mEq/L, cloro 106 mEq/L, aldosterona 10.9
ng/dL, actividad renina plasmatica 0.8 ng/ml/hr, cortisol matinal 16.4 mcg/dL, test de nugent 0.9 mcg/dL,
metanefrinas en orina 27.6 ug/24 hrs, normetanefrina 238 ug/24 hrs, y 3- metoxitiramina 127 ug/24 hrs y exdmenes
generales normales. Con el diagndstico de hiperaldosteronismo primario secundario a néddulo suprarrenal izquierdo
se realizé adrenalectomia izquierda por laparoscopia sin incidentes. Biopsia quirurgica: “Lesion quistica con pared
muscular delgada, revestida por epitelio en parte plano, en otras cubico, ciliado, sin atipias ni mitosis. Hallazgos
histoldgicos compatibles con Quiste miilleriano. Glandula suprarrenal adyacente dentro de limites histoldgicos
normales”. TAC de abdomen y pelvis post cirugia suprarrenalectomia izquierda, sin otras alteraciones.
DISCUSION: Los quistes de Miiller, son una infrecuente anormalidad congénita, remanente del sistema miilleriano
secundario a un defecto en su degradacion, que en la mayoria de los casos, se encuentra de manera incidental y en
zona retroperitoneal, mesenterio, utriculo, vagina y cérvix, sin descripcidon de ubicacion suprarrenal.

Posibles teorias acerca del origen de este hallazgo, es la relacién embriolégica de la corteza suprarrenal con el
mesodermo urogenital, lo que podria explicar el origen de este incidentaloma.
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MIOPATIA NECROTIZANTE ASOCIADA A ESTATINAS A PROPOSITO DE UN CASO
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Gutiérrez!, Alejandra Lanas®.

Lugar de Trabajo: Seccién Endocrinologia Hospital Clinico Universidad de Chile, 2Interna Medicina Universidad
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Introduccion:

La miopatia secundaria al uso de estatinas, es una patologia de incidencia baja , que habitualmente es
autolimitada, pero en algunos casos se realizacién a una sobre expresion del complejo mayor de
histocompatibilidad tipo | y a la presencia de anticuerpos anti-HMGCoA reductasa.

Caso Clinico

Paciente de 63 afios con historial de hipertension arterial (HTA) en tratamiento con losartdan 50 mg cada 12 horas
y dislipidemia en tratamiento con atorvastatina 20 mg, consulta debido a un cuadro de astenia y adinamia con
una duracidn de un mes. Una semana antes de su ingreso, se afiadié debilidad en las extremidades inferiores.
Consulta en policlinico de neurologia donde se realiza examen fisico que objetiva paresia hasta M2 en
extremidades inferiores y M4 en superiores. Se decide hospitalizarlo con diagnéstico de polineuropatia.
Durante la hospitalizacién, se efectia una puncidon lumbar que arroja resultados normales, el panel neuro
infeccioso da negativo y se completa el estudio con la medicién de CK total, cuyo valor es de 11927 U/I (rango
normal: 0-190). El panel de Autoinmune para miositis resulta negativo. Dado su historial de uso de estatinas, se
solicita la prueba de anticuerpos anti HMGCOoA, la cual da positiva con un valor superior a 200 unidades (valor
normal: menor de 20). En vista de esto, se decide abordar la rabdomidlisis mediante hidratacidn con solucion
salina (SF) y se implementa terapia inmunosupresora con inmunoglobulina intravenosa y metilprednisolona en
forma de bolos.

Al momento del alta, se observa una normalizacién de los niveles de CK total y una ligera mejora en la funcién
motora. Se toma la decision de ajustar la terapia de inmunosupresién, cambiando a metotrexato 15 mg semanal
en combinacidn con prednisona oral.

A los 3 meses posteriores al egreso hospitalario, se realiza un seguimiento al paciente, y se constata una
normalizacién en el examen motor y en los valores de CK.

Discusién:

Se presenta un caso de patologia poco frecuente pero grave con respecto al uso de estatinas, siendo una de las
pocas indicaciones que justifican la suspension total del uso del farmaco. En el caso de las miopatias necrotizantes
el curso puede suele ser mas agresivo que el de las miopatias inflamatorias pudiendo dejar importantes secuela,
por lo que el tratamiento debe ser instaurado lo mas precoz posible.
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SOBREPESO Y OBESIDAD SE ASOCIAN A MALA RESPUESTA AL TRATAMIENTO CON METILPREDNISOLONA EN
PACIENTES CON ORBITOPATIA DISTIROIDEA

Autor y Coautores: Javier Saldafia Castillo?, Sofia Droppelman Tavellil, Alexandra Fischman Han?, Francisco
Cordero Anfossi?, Neil Saldias valenzuela?, Alejandra Lanas Montecinos!
Lugar de Trabajo: *Hospital Clinico Universidad de Chile, 2Clinica Las Condes.
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Introduccion: El tratamiento de pacientes con orbitopatia distiroidea (OD) activa y moderada-severa es un
desafio. La administraciéon de metilprednisolona ambulatoria (MPA) es efectiva en el 80% de los pacientes, pero
falta evidencia sobre los factores que predicen esta respuesta. El sobrepeso y obesidad (SO) se asocian a diversos
riesgos para la salud y a un aumento en la frecuencia de patologias autoimunes. En un estudio previo
encontramos mayor sobrepeso en pacientes con mala respuesta a MPA, pero este dato se encontraba en un
numero bajo de pacientes, por lo que decidimos aumentar la muestra de estudio.

Objetivo: Evaluar si SO influye en la respuesta al tratamiento con MPA

Método: Cohorte retrospectiva de pacientes con OD que han recibido tratamiento con MPA entre 2012-2022. Se
excluyen a aquellos pacientes que reciben terapia conjunta con micofenolato. El seguimiento fue entre 5 meses y
10 afios. La respuesta si divide en favorabe (RF), parcial (RP) e inadecuada (RI). Para el analisis se considera en
conjunto estos dos ultimos grupos (RPI). Se realiza calculo de OR y OR ajustado mediante regresidn logistica. Se
considera significativo p<0,05.

Resultados: Se incluyen 65 pacientes con datos completos respecto a variables a estudiar. El 73% fueron mujeres
y la edad promedio fue 48 afios, sin diferencia por genero. El 93% presentaron hipertiroidismo. El 43% de los
pacientes tenia antecedentes de tabaquismo. El 13% presentaba diagnostico de HTA y 9% DM.

El 93% presento orbitopatia activa. El 72% de los pacientes tuvo RF, el 24% RP y el 2% RI. EI IMC en RF fue 26k/m2
y en RPI 30k/m2 (p=0,004). El 67% de los pacientes presento sobrepeso o obesidad. El OR de la presencia IMC>30
para presentar RPI = 2,9 aunque 1C95% 0,7-11. Lo mismo ocurre al utilizar IMC >28. El OR para RPI ajustado por
edad y nivel de Trab fue 2.46 (p= 0,014).

No se encontraron diferencias significativas segun criterio de IMC mayor o menor a 30 en la edad, TRAb,
frecuencia de tabaquismo, colesterol total ni LDL, frecuencia de HTA o DM. En cuanto al uso de estatinas solo se
registré en 3 pacientes por lo que no se pudo analizar.

Conclusion:

En nuestra poblacidon encontramos una alta frecuencia de sobrepeso y obesidad. El presentar un IMC mayor se
asocid a una peor respuesta al tratamiento con MPA.
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CANCER PULMONAR EN TIROIDES... ¢SIN LESIONES PULMONARES? REVISION DE CASO CLINICO
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Echeverria Barrial, Varsha Vaswani Reyes?, Carmen Luz Palma Robles?, Elisa Millar Valenzuela®
Lugar de Trabajo: Hospital Barros Luco Trudeau (Santiago, San Miguel).
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INTRODUCCION

Las metastasis de canceres no tiroideos en tiroides son infrecuentes, con una incidencia de 1.4%. Esto se deberia
al gran flujo arterial tiroideo, con elevada saturacion de oxigeno y a su alto contenido de yodo, lo cual, inhibiria el
crecimiento de células tumorales metastdsicas. Las metastasis a tiroides mas frecuentes en la literatura son:
carcinoma renal (48.1%), colorrectal (10.4%), pulmonar (8.3%), mama (7.8%).

CASO CLINICO

Paciente femenina de 61 afios. Antecedentes de DM2NIR, tabaquismo IPA 16. En Abril 2022, ACV isquémico ACP
izquierda. Mayo 22 ACV isquémico ACM izquierda que requiere trombectomia mecanica. En Junio 22, TEP
subsegmentario inferior derecho, infartos renales y esplénicos. En estudio destaca:

ECOCARDIOGRAFIA TRANSTORACICA: endocarditis mardntica mitral.

TC TAP: derrame pleural derecho leve sin lesiones sélidas. Bocio.

ECOTOMOGRAFIA TIROIDEA: LTD con microcalcificaciones, sin nédulos, no describe adenopatias. Eutiroidea.
PAAF: tiroglobulina y calcitonina negativas, PAX8 negativo. CK7, TTF1, napsina A positivos en células atipicas. Se
concluye tumor oncocitico pobremente diferenciado. No se puede descartar origen extratiroideo.
ECOTOMOGRAFIA ETAPIFICACION: adenopatias bilaterales

PET FDG 7-22: bocio hipermetabdlico, SUV parénquima 14. Adenopatias hipermetabdlicas cervicales grupo Il
bilateral, supraclavicular derecha y mediastinicas.

TC TAP, sin lesiones pulmonares.

CIRUGIA 29-11-22: tiroidectomia total + diseccidn cervical central y bilateral

BIOPSIA: metastasis de adenocarcinoma micropapilar. TTF1, napsina A, CEA positivo. Tiroglobulina, calcitonina,
PAX 8, GATA 3 negativos. Ki 67 40%. Se concluye origen pulmonar.

Examen gen EGFR: positivo. Expresién IHQ de PD L1 positiva >50%. Fusion ALK negativa. ROS 1 negativa.

PET FDG 18-1-23: masa hipermetabdlica de LID pulmonar compatible con neoplasia broncogénica primaria.
Linfangitis carcinomatosa bilateral. Derrame pleural, pleura hipermetabdlica. Adenopatias supra e
infradiafragmaticas secundarias.

RM cerebro : lesiones intraaxiales secundarias.

Paciente recibe dos sesiones de radiocirugia 36 Gy. Inicia tratamiento con Erlotinib 150 mg dia mas cuidados
paliativos.

DISCUSION

Al revisar la literatura, constituida por series clinicas y reportes de casos, el tipo histoldgico mas frecuente es el
adenocarcinoma pulmonar. La presencia de metastasis tiroideas secundarias a éste, aparece en simultaneo, como
manifestacién de enfermedad primaria avanzada o después de tratado el tumor primario (1 a 10 afios). Las
mutaciones del gen EGFR y EML4-ALK, estarian asociadas a las metdastasis tiroideas, por un mecanismo adn no
claro. Lo llamativo de este caso, es el debut a través de multiples eventos embdlicos y la metastasis en tiroides y
ganglios cervicales. A pesar de estudio completo, el tumor primario solo fue evidente un afio después del inicio de
sintomas, en etapa avanzada.

Financiamiento: Sin financiamiento
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MANEJO DE HIPOGLICEMIA HIPERINSULINEMICA EN EL EMBARAZO. REPORTE DE UN CASO CLINICO
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INTRODUCCION

Los insulinomas, son tumores neuroendocrinos funcionantes derivados de las células B pancredticas. Su incidencia
es 1 a 3 casos por millén de personas afio. El 90 a 95% de los casos son esporadicos, principalmente mujeres
(60%). 5 a 10% estdn asociados a sindromes genéticos, especialmente NEM 1.

Muy rara vez pueden manifestarse en el embarazo, donde sus manifestaciones pueden confundirse con los
sintomas del embarazo y encubiertos por la resistencia a la insulina propia del embarazo, convirtiéndose en un
desafio clinico y subestimandose su incidencia real.

CASO CLINICO

Paciente femenina de 29 afios, antecedentes de litiasis renal, sin antecedentes familiares a destacar. Durante
segunda gestacion, ingresa por Pancreatitis aguda. Se pesquisa hipercalcemia, estudio concluye
Hiperparatiroidismo primario, con un adenoma paratiroideo inferior derecho de 2.7 cm.

En multiples consultas, se educa y se solicita estudio completo a la paciente para definir conducta. Sin embargo, la
paciente abandona controles de manera recurrente. Cursa su segunda y tercera gestacion fisiolégicamente con
hipercalcemias hasta 12 mg dl corregido, asintomaticas, hijos de término, sin complicaciones.

Durante el 2022, ingresa nuevamente en su cuarto embarazo, por hiperemesis gravidica. Durante su estadia
hospitalaria se pesquisa alza importante de peso e hipoglicemias hasta 20 mg dl. Objetivdndose hipoglicemias
hiperinsulinémicas: glicemia 55 mg/ dI, insulinemia 43.2 uU/ ml. Resto ejes normales.

RM abdomen sin contraste: dos lesiones pancreaticas, en unién cabeza y cuello de 28 x 21 mm y en regién
corporocaudal de 20 x 27 mm.

Dados HGT y sintomas, no se logra suspender aporte de solucién glucosada. Se mantiene alimentacion
fraccionada, con mayor alza de peso. Se decide inicio de Octeotride LAR 20 mg SC cada 28 dias, con buena
respuesta. Mantiene calcemias entre 10.8 y 12 mg/dl, sin impacto clinico, por lo que se decide no iniciar
cinacalcet en el embarazo.

Paciente da a luz por parto vaginal a RNT de 39 semanas, 3.440 kg. Sana. Al momento, se mantiene en
tratamiento con octeotride, dando lactancia materna.

RM abdomen y pelvis con contraste: lesiones ya descritas. Lesion cabeza y cuello contacta vena mesentérica
superior y vena porta en mas de 1809.

Al momento, pendientes imagenes de silla turca, angioTC abdomen para definir conducta quirurgica y estudio
genético.

DISCUSION

El manejo farmacoldgico de estas pacientes se basa en casos clinicos. La seguridad del diazéxido carece de datos
suficientes y es categoria C. El octeotride, también categoria C, cuenta con mayores datos sobre su uso en el
embarazo, con estudios en modelos animales. Reduce los episodios de hipoglicemia al actuar sobre los receptores
de somatostatina del insulinoma. Se cuenta con escasos datos sobre su uso en lactancia, en modelos animales,
pero en general, se sugiere seguir la premisa de beneficio versus el riesgo de tratar.

Financiamiento: Sin financiamiento
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CETOACIDOSIS EN RECIEN NACIDO COMO PRESENTACION DE SINDROME DE IPEX
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Introduccidn

El sindrome de IPEX se caracteriza por la triada: desregulacién inmune, poli endocrinopatia y enteropatia ligada al
X. Es producida por una variante en el gen FOXP3 y es una enfermedad rara con pobre prondstico.

Caso Clinico

Paciente de sexo masculino, segundo hijo de padres no consanguineos, embarazo sin patologias. Nace a las 39
semanas de edad gestacional, peso nacimiento 2985 gr y longitud de 49 cm, APGAR 7-7. Es dado de alta con su
madre a las 48 horas de vida. A los 7 dias de vida ingresa a servicio de urgencias con cetoacidosis y shock
hipovolémico; a su ingreso con pH 7.01, bicarbonato 5.3mEq/L, EB -24, glicemia 700 mg/dl, cetonemia 4.7 mmol/L,
cetonuria +++ y creatinemia 1.15 mg/dl. Se procede a realizar hidratacién y administraciéon de bomba de infusion
continua de insulina endovenosa comenzando con 0.02 IU/kg/hr. Se traté con antibidtico hasta recibir cultivos
negativos. Se completd estudio con B-OH butirato 37 mg/dl, péptido C <0.02 ng/ml, HbAlc (hemoglobina
glicosilada) 6.1%, funcidn tiroidea y cortisol basal acorde a su edad. Por leve hipotonia se realiza ecografia cerebral,
electroencefalograma y resonancia magnética cerebral sin hallazgos patoldgicos. Estudio adicional con ecografia
abdominal mostraron la presencia de pancreas sin hallazgos patolégicos y ecocardiografia normal. Una vez resuelta
la cetoacidosis se inicié6 esquema intensificado de insulina subcutdnea (basal-bolo), con insulina diluida con
monitorizacion de glicemia capilar pre y postprandial; éstos registros fueron comparados con monitor continuo de
glucosa, mostrando buena correlacidn, pero con dificultad de control glicémico. A las 3 semanas de edad se instald
microinfusor subcutdneo de insulina, logrando mejor control glicémico. Durante este periodo presentd rash
generalizado autolimitado. Al mes de vida presenta estrias de sangre, diarrea y deshidratacion con hipoglicemia
con necesidad de cambio a férmula aminoacidica.

El estudio genético mostrd variante heterocigota patogénica en FOXP3 en la madre y hermana y variante
patogénica hemicigota en paciente.

Estudio de anticuerpo de células beta pancreaticas fueron positivas (anti-insulina, anti-GAD, anti-células beta). Se
inicid posteriormente rapamicina por enteropatia con mejoria de esta. Actualmente paciente con microinfusor
subcutdneo de insulina, rapamicina y férmula aminoacidica.

Discusién

La mayoria de los pacientes con sindrome de IPEX debutan con enteropatia, sin embargo, la diabetes es la primera
manifestacion endocrinoldgica. En nuestro paciente el estudio genético fue esencial para un diagndstico preciso,
permitiendo diagndstico diferencial con otras causas de diabetes neonatal e individualizar el tratamiento.

Financiamiento: Sin financiamiento
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MUTACION ACTIVANTE DE GLUCOKINASA COMO CAUSA POCO FRECUENTE DE HIPOGLICEMIA NEONATAL POR
HIPERINSULINISMO
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Reyes?

Lugar de Trabajo: lInstituto de Investigaciones Materno Infantil — Universidad de Chile, 2Hospital Clinico San
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Introduccidn: La glucokinasa (GCK) es una enzima reguladora de la produccién de insulina en las células B
pancreaticas y actia como sensor de glucosa. Mutaciones activantes de la glucokinasa causan hipoglicemia
secundaria a hiperinsulinismo.

Presentacion del caso: Recién nacida de termino, padres no consanguineos, presenta hipoglicemia persistente y
refractaria al aporte de glucosa oral desde las 2 horas de vida. Muestra critica con hipoglicemia de 42 mg/dL,
Insulina 6,7 U/mL, Péptido C 1,5 ng/mL, Cetonemia negativa, Cortisol 5,5 mcg/dL, GH 24,8 ng/mL, Amonio 105,9
nmol/L, Lactico 22,7 mg/dL y HCO3 20,6 mEg/L. Con prueba de glucagdn positiva para hiperinsulinismo. El estudio
molecular demuestra mutacion heterocigota del gen GCK en la nifia y su madre (c.194C<T, p.(Thr65lle). El manejo
nutricional ha sido complejo la nifia presenta trastorno de deglucién, hipotonia, reflujo gastroesofagico y
constipacidn. El aporte parenteral de glucosa se pudo suspender a los 58 dias de vida, recibiendo alimentacion
enteral continua + Diazoxide 20 mg/kg/dia + hidroclorotiazida 5 mg ¢/12h, Odansetron 1mg c/8h y esomeprazol
5mg c/12h.

Actualmente con 6 meses de vida, sigue con los mismos farmacos, se alimenta por sonda nasogastrica, recibiendo
aporte enteral continuo con férmula parcialmente hidrolizada y baja en lactosa (carga de glucosa 5,5 mg/kg/min),
tolerando sélo 1 hora de suspensidn entre mamaderas. Al examen destaca severa hipertricosis generalizada, facie
tosca, retraso motor, Peso Z -0,48, Talla Z-0,16 y P/T Z -0.49. La madre tiene la misma mutacién, no tiene
antecedentes de hipoglicemias ni convulsiones durante su infancia y suele tener glicemias entre 48 y 56 mg/d|
asintomaticas. Durante el embarazo se realizaron 2 PTGO que resultaron: basal 60 mg/dL y post 69 mg/dly una
segunda con valores de glicemia basal 49 mg/dl y post 90 mg/dl.

Discusién: Este interesante caso de hipoglicemia por mutacidn activante de GCK nos ilustra la imagen en espejo
en relacion a la mutacion inactivante de GCK, etiologia de diabetes monogénica (MODY2). En series grandes de
hipoglicemia neonatal por hiperinsulinismo, la mutacién de GCK es muy poco frecuente (0,9% del total). Dentro
de los pocos casos reportados, se ha descrito asociaciéon con convulsiones, problemas digestivos y nutricionales.
La GCK también se expresa en el tubo digestivo, faltan estudios para definir si los vémitos y déficit de deglucion
puedan estar relacionados con el defecto molecular. La mayoria de los pacientes parecen responder a diazoxide o
andlogos de somatostatina, pero un 3% no responde y ha llegado a la pancreatectomia. Nos parece importante
reportar este caso para aportar con la descripcion de su evolucion y fenotipo y destacar la expresion clinica
variable, ya que la madre se ha habituado a vivir con glicemias bajas sin deterioro neuroldgico.

Financiamiento: Sin financiamiento
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DESARROLLO SEXUAL DIFERENTE (DSD) POR DEFICIT DE AROMATASA ASOCIADA A MUTACION HETEROCIGOTA
COMPUESTA DEL GEN CYP19A1

Autor y Coautores: Carolina Sepulveda Rubio?, Ana Rocha Ruiz?, Luz Maria Martin Cortés?, Francisco Navarro
Figueroa?, Francisco Reed Lopez-Guerefia®
Lugar de Trabajo: 'Clinica Alemana, 2Clinica Alemana, 3Clinica Alemana. Hospital Exequiel Gonzélez Cortés.

Contenido

Introduccidn

La aromatasa es una enzima miembro de la familia citocromo P450, codificada en el gen CYP19A1 en el cromosoma
15g21.1. Media la conversion de andrégenos a estrégenos en varios tejidos, catalizando los tres precursores
androstenediona, testosterona y 16 alfa hidroxidehidroepiandrosterona sulfato a estrona, estradiol y estriol
respectivamente. El déficit de la aromatasa es una alteracidn genética infrecuente y de incidencia desconocida

Se manifiesta como DSD en el recién nacido femenino e historia de virilizacion materna durante el embarazo
Objetivo

Presentar caso de un recién nacido termino (RNT) con DSD e historia de virilizacién materna. Se identifica una
mutacion heterocigota compuesta, no descrita en la literatura del gen CYP19A1

Caso Clinico

RNT AEG, embarazo fisioldgico. Padres no consanguineos. Madre sana. Durante el segundo y tercer trimestre del
embarazo cursa con signos de hiperandrogenismo (hirsutismo, engrosamiento de la voz y acné)

Examen fisico, sin dismorfias. Genitales, Prader Ill, con falo de 1 cm sin cuerpos cavernosos. Repliegues labio
escrotales 2/3 fusionados, orificio Unico de salida, sospecha de seno urogenital. No se palpan génadas ni aumento
de volumen en zona inguinal

Eco pélvica estructuras miillerianas presentes, no se visualizan génadas. Se descarta HSRC y se solicita perfil
hormonal y cariograma. tabla 1

Se completa estudio genético, variante patogénica y otra de significado incierto en el gen CYP19A1, asociada a
deficiencia autosdmica recesiva de aromatasa. tabla 2

Analisis de segregacion familiar evidencié que cada progenitor es portador de una de las variantes. Pendiente el
estudio de la funcionalidad enzimatica

Conclusion

Presentamos caso clinico de DSD secundario a una mutacidn heterocigota compuesta del gen de la aromatasa.
Paciente se asigna género femenino.

TABLA 1
Edad/dias 2 17 84
Testosterona ng/ml
(0,03-0,2) 0.59 0.13 0.12
DHEAS ug/dl
(31.6-431) 96 12.7
Androstenediona ng/ml
0,01-0,17 0.12 0.14 0.16
FSH muUl/ml 0.5 7.8 14.3
LH mUl/ml 0.4 1.4 0.7
Estradiol pg/ml <25 <25 <25
AMH ng/ml
(1.43-11.6) 0.01 0.03
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Cortisol ug/dl
(0.8-15.6)

11.5

Cariograma

46,XX

Ecografia abdomen
pelvis

Utero infantil Se
identifica tercio proximal
de la vagina. No se
identifica el tercio distal,
ni ovarios en la pelvis ni
en cavidad abdominal
Rifiones y glandulas
suprarrenales normales

Utero infantil, 3,4 x 1,2
cm, fina linea ecogénica
central

Canal vaginal con
contenido liquido.

No se visualizan génadas
en canal inguinal,
intraabdominal ni en
periné

Utero infantil, génada
derecha pequefio quiste
anexial e izquierda
pequefio tejido de partes
blandas, hipoecogénico,
con imagenes
redondeadas de menor
ecogenicidad, que puede
corresponder a génada

TABLA 2
GEN variante cigocidad clasificacidn
CYP19A1 €.256C>T (p.Arg86*) heterocigoto patogénica
CYP19A1 c.242A>G (p.Tyr81Cys) heterocigoto significado incierto

Financiamiento: Sin financiamiento
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SINDROME ALFA-TALASEMIA CON RETRASO MENTAL LIGADO AL CROMOSOMA X Y TRASTORNO DE LA
DIFERENCION SEXUAL: A PROPOSITO DE UN CASO CLIiNICO.
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Contenido

Introduccion: El sindrome alfa-talasemia con retraso mental (ATR-X) es un desorden recesivo ligado al cromosoma
X asociado en varones un severo retardo del desarrollo y mental, dismorfias faciales caracteristicas, anemia y
malformaciones urogenitales. El papel de ATRX en la cascada del desarrollo sexual es poco conocido. El diagndstico
se puede establecer mediante identificacidon de alfa-talasemia, secuenciacion genética, cambios en la metilacion
del ADN y estudios de la proteina.

Caso clinico: Sexo masculino, 5 meses, trasladado desde extrasistema a nuestro centro por hipotonia, apneas,
sindrome convulsivo y sospecha de hiperplasia suprarrenal congénita. Cariograma 46,XY. Examen fisico destaca,
microcefalia PC 37 cm, -3.2DS, plagiocefalia, fontanela anterior cerrada, hipertelorismo ocular leve, nariz pequefia,
orejas asimétricas con microtia, criptorquidia bilateral, micropene 1x0.5 cm, meato uretral distal y escroto plano.
Por cariograma 46,XY con subvirilizacién se sospecha trastorno de la diferenciacidon sexual por variante en POR o
alteracion 3b hidroxilasa. Estudios hormonales, metabdlicos y de imagenes destacan: 17-hidroxiprogesterona (17
OHP) 16.1ng/dl cortisol 2.7ug/dl GH 12.4ng/dL FSH 0.16mUl/ml Testosterona total (TT) 245 ng/dL ACTH 20.6 pg/ml|
IGF1 52.2ng/dl TSH y T4L normales. Test ACTH: cortisol basal 6.2ug/dl y post carga 11.2ug/dL iniciando tratamiento
sustitutivo con hidrocortisona.

Ecocardiograma: FOP pequefio. Leve insuficiencia tricuspidea fisiolégica. EEG normal con tratamiento, Perfil
neonatal ampliado normal, 4cidos orgdnicos en orina con leve aumento de los acidos dicarboxilicos. TC con
reconstruccidon 3D y RM cerebral y de columna lumbar normal. Ecografia abdominal, pelviana y testicular: Pliegues
labio-escrotales sin imagenes de génadas sdélidas, en ambos flancos, intraperitoneal, se evidencia en forma bilateral
un pequefio nédulo hipoecogénico homogéneo, a derecha 0,4 x 0,3 x 0,4 cm y a izquierda 0,4 x 0,4 x 0,2 cm,
pudiendo corresponder a génadas sélidas.

Estudio Invitae “Disorders of Sex Development Panel”: Se detectan dos variantes. ATRX c.7156C>T (p.Arg2386*) en
hemicigosis clasificada como patogénica al 17/03/2023 y MAP3K1 ¢.331C>T (p.Prol11Ser) en heterocigosis
clasificada como variante de significado incierto al 17/03/2023.

En seguimiento por endocrinologia destaca: 17 OHP 1.93 ng/dl Aldosterona 32 ng/dl LH 3.82 mIU/mI TT 23.02 ng/dL
ACTH 20.5g/ml, por lo que suspende corticoterapia efectudndose control seriado de laboratorio con valores
normales.

Conclusion: El sindrome ATR-X es una patologia poco frecuente de herencia conocida y caracteristicas clinicas
distintivas. El gen causal ATRX se reconoce como causante de esta patologia. Es fundamental el estudio genético
dado que permite consejeria a progenitores por la probabilidad que la madre sea portadora, lo que significa riesgo
de 50% para hijos y 50% de hijas portadoras.
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HIPOPITUITARISMO SECUNDARIO A APLASIA CONGENITA DE ARTERIA CAROTIDA INTERNA; A PROPOSITO DE
UN CASO
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Contenido:

Introduccion: El hipopituitarismo es la deficiencia de una o mds de las hormonas producidas por la hipdfisis,
pudiendo ser congénita o adquirida. La agenesia de la arteria cardtida interna (ACI) y la hipoplasia de la ACl son
anomalias congénitas raras, con una incidencia menor al 0,01%. Se detecta generalmente como hallazgos
imagenoldgicos, describiéndose sintomatologia por insuficiencia cerebrovascular, compresion de vasos colaterales
(efecto masa) o aneurismas cerebrales. La asociacidon entre ambas condiciones se ha descrito en la bibliografia
existiendo dos teorias predominantes en su génesis; la hemodinamica y la teoria de la migracién, no existiendo aun
evidencia que descarte alguna de ellas.

Caso clinico: Paciente sexo masculino 9 afios 6 meses de edad, derivado desde extrasistema por talla baja y
sospecha deficiencia de hormona de crecimiento (GH). Antecedentes moérbidos; primer hijo, prematuro 35
semanas, peso nacimiento 2140 Kg (p6, z-1.57), Talla nacimiento 47 cm (p54, z 0.11). Sin historia de hipoglicemia,
ictericia ni otra sintomatologia. Examen fisico a los 9 afos destaca frontal prominente, voz aguda y nasal, grasa
abdominal lobulada, micropene (-2DS) y testes en escroto. Peso 21.5 Kg (p1, z-2.4), talla 106.5 cm (z -4.91), IMC 19
(p86, 2 1.06), envergadura: 108 cm. Laboratorio que objetiva: cortisol 11.7 ug/dl, IGF1 <15ng/ml, IGFBP3 0.8 ug/mL,
densidad urinaria 1,027 g/ml, perfil bioquimico normal, TSH 4.45 Uui/ml T4L 0.82 ng/dl y EO 3 afios para 9 afiosy 8
meses.

Se complementa estudio con test de clonidina con GH basal: 0.07ng/ml, GH 60 min 0.12 ng/ml, GH 90 min 0.12
ng/mly test de ACTH 16.5 basal - 28.8 post. TSH 3.93 Uui/mly T4L0.7ng/dl. RM de silla turca, en la cual se evidencia
ausencia de visualizacién de ACI derecha asociada a una estructura vascular que cursa por la fosa selar.
Adenohipdfisis hipoplasica, con falta de visualizacidn del tallo pituitario asociado a una inclusién adiposa
subhipotaldmica y con una neurohipdfisis ectépica que se confirma con Angio-TAC.

Con diagndstico de deficiencia de GH e hipotiroidismo central se inicia tratamiento con GH y levotiroxina con buena
respuesta.

Conclusion: La sospecha de Hipopituitarismo obliga a estudio integral tanto laboratorio como de imagenes. La
agenesia de ACl se ha descrito en relacion al hipopituitarismo. En nuestro paciente el déficit de GH e hipotiroidismo
central tiene un componente de hipoplasia hipofisiaria que pudiera ser secundario a la agenesia de ACl asociado a
efecto de masa por la arteria colateral. Actualmente no se ha descrito un gen asociado a agenesia de ACI, pero dado
la creciente evolucidon en las técnicas de ingenieria genética pudiese plantearse el estudio genético en un futuro
proximo. El tratamiento consta de suplementacidn de las hormonas en déficit, seguimiento pondoestatural, ejes
centrales y evaluacién neurolégica por la predisposicion a mayor riesgo de AVE en la vida adulta.
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OSTEOGENESIS IMPERFECTA TIPO VI EN PEDIATRIA: A PROPOSITO DE UN CASO
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Contenido

Introduccion: La osteogénesis imperfecta (Ol) abarca un grupo de trastornos caracterizados por fragilidad ésea. La
incidencia es de 1 a 2 en 20.000 nacidos vivos, siendo subdiagnosticada por su amplio espectro clinico, que va desde
fracturas en el utero y mortalidad perinatal hasta una talla adulta casi normal y una baja incidencia de fracturas. La
Ol se debe a defectos en los genes implicados en la produccidn, el plegamiento, la estabilidad, el procesamiento y
la secrecion de colageno tipo 1, la funcidn de los osteoblastos o la mineralizacién de la matriz dsea.

Caso clinico: Lactante de 5 meses, RNPT AEG PTVE, HPSNC, sin antecedentes. Consulta por dolor en muslo derecho
y llanto, sin antecedente de trauma. Radiografia evidencia fractura de fémur derecho. Reconsulta 2 semanas
después por dolor brazo izquierdo, radiografia muestra fractura himero izquierdo. Evoluciona con fractura de
parrilla costal y nueva fractura en fémur izquierdo. Examen fisico escleras azules y radiografias cuerpos vertebrales
bicdncavos. Se descarta causas secundarias y maltrato infantil. Estudio genético: delecién SERPINF1 confirma Ol
tipo VL. Inicia Bifosfonatos a los 6 meses de vida. Durante controles ambulatorios se presenta fractura vertebral de
L2 por aplastamiento. Actualmente ha recibido tres dosis de bifosfonatos, sin fracturas nuevas durante ultimos dos
meses. Se realzard densitometria ésea al afio de tratamiento para evaluar respuesta.

Discusion: El enfrentamiento de un paciente con Ol es un desafio. La baja incidencia hace dificil la sospecha clinica.
La Ol sigue siendo un diagndstico clinico, aunque el apoyo en imagenes y pruebas genéticas han permitido refinar
el tipo. Clinicamente la baja estatura, las deformidades éseas y las fracturas recurrentes son caracteristicas
comunes. Las caracteristicas extra esqueléticas incluyen anomalias de la dentina, escleras azules, dismorfismo
facial, pérdida de la audicién y manifestaciones cardiovasculares, neuroldgicas o respiratorias. La evaluacién inicial
en un nifio con sospecha de Ol se centra en una historia clinica completa. Los marcadores del recambio 6seo son
utiles para monitorear el tratamiento. La densitometria dsea en pediatria es limitada, su principal importancia es el
seguimiento. El pilar del manejo es multidisciplinario. El énfasis estd en mejorar la fuerza muscular, la movilidad, la
funcién y la calidad de vida de las personas con Ol. Los bifosfonatos son el principal tratamiento. Actualmente han
surgido nuevas opciones terapéuticas como denosumab, teriparatide, anticuerpos antiesclerotina y TGF-B.
Conclusion: La Ol es una patologia poco prevalente y subdiagnosticada. La sospecha debe ser por las
manifestaciones esqueléticas y extra esqueléticas. El diagndstico es clinico y se apoya de examenes
complementarios. El pilar del manejo de la Ol es multidisciplinario y los bisfosfonatos son el tratamiento médico.
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HIPERSECRECION DE HORMONA DE CRECIMIENTO EN PACIENTE CON NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1Y GLIOMA
HIPOTALAMICO. REPORTE DE CASO CLINICO Y REVISION DE LA LITERATURA

Autor y Coautores: Felipe Vidal Candia?, Claudia Lozano Canales 2

Lugar de Trabajo: ‘Interno de Medicina. Facultad de Medicina, Universidad de La Frontera, Temuco,
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Contenido

Paciente masculino de 7 afios 6 meses con antecedente de neurofibromatosis tipo 1 (NF1) y glioma hipotalamico,
presenta aceleracion de velocidad de crecimiento progresivo que inicia a los 4 afios de edad, alcanzando talla en
percentil (p)98 a los 6 afos 6 meses de acuerdo con curvas organizacion mundial de la salud (OMS), sobre su talla
objetivo-genética (TOG).

Se sospecha diagndstico de NF1 a los 3 meses de vida por presentar multiples manchas café con leche desde
nacimiento, efélides en axilas, sin neurofibromas. Neurdlogo realiza diagndstico clinico. No presenta sintomas
neurolégicos.

Resonancia nuclear magnética cerebral evidencia a los 5 meses de vida un tumor hipotalamico bilateral con
extensién a mesencéfalo y pedunculo cerebeloso medio. Se interpreta como glioma de bajo grado. Se desestima
biopsia dada condicién asintomatica del paciente y localizacién de riesgo.

Por sospecha de alteraciones hipofisarias se evalla por Endocrinologia a los 6 afios destacando aceleracion de
crecimiento; segln curvas OMS presenta talla sobre TOG en p94, +1.57 desviacién estandar (DE), e indice de masa
corporal +2.17 DE. Control a los 6 meses evidencia aumento de talla a p98, +1.95 DE. Persisten manchas cafés con
leche, sin neurofibromas, ni signos de desarrollo puberal.

Talla materna es de 160 cm (-0.5DE), y paterna 170 cm (-1DE), TOG 171.5 cm (p21, -0.79DE).

Estudio de laboratorio muestra elevacion de factor de crecimiento similar a la insulina 1 (IGF-1) 382.4 ng/ml, valor
de referencia (VR) 47.1-184. Se realiza test de supresidon de hormona de crecimiento (GH) con carga de glucosa,
obteniéndose falta de supresidn de GH, resultando compatible con hipersecrecién de GH. Se utilizé método de
Quimioluminiscencia, donde se obtuvo GH basal de 2.99 ng/ml, GH a los 30 min 1.36 ng/ml, GH 60 min 0.51
ng/ml, GH 90 min 0.92 ng/ml, GH 120 min 4.07 ng/ml, ninguno de los valores fue menor o igual a 0.4 ng/ml que es
VR para el método.

Estudio genético confirma diagndstico de NF1.

Se inicia Octredtide LAR 20 mg cada 4 semanas intramuscular (IM) a los 6 afios 6 meses. Al cabo de 6 meses
presenta descenso de talla p91, +1.33DE.

Por elevacidn en IGF-1 a 287.4 mg/ml a los 7 afios 1 mes se aumenta dosis de Octredtide LAR a 30 mg cada 4
semanas IM.

A los 7 afios 6 meses, se observa disminucién en velocidad de crecimiento con talla en p87, +1.14 DE. Presenta
aumento de volumen testicular derecho de 4 cc, y longitud peneana aumentada de 5.6 cm (VR 7-7.9 afios media
4.57 cm). Estudio muestra hormona luteinizante (LH) de 1.6 mUI/mL (VR activacidn puberal 20.3) y testosterona
total 2.5 ng/ml (VR Tanner | 2.49-8.36). Se diagnostica pubertad precoz central, se inicia Triptorelina 11.25 mg
cada 90 dias via IM.

El propdsito es mostrar el caso de un paciente pediatrico con NF 1 que presenta un glioma hipotaldmico, con
hipersecrecién de GH, fendmeno extremadamente infrecuente, sus posibles mecanismos patogénicos y respuesta
a tratamiento, haciendo referencia a otros casos reportados.
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DESAFIOS EN EL DIAGNOSTICO DE UN PACIENTE PEDIATRICO 46,XY POR DEFICIENCIA DE 5 ALFA REDUCTASA:
CASO CLiNICO
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Contenido

Introduccidn: Deficiencia de 5-alfa reductasa, condicion genética causada por una variante en el gen SRD5A2,
ubicado en el cromosoma 2p23, de herencia autosémica recesiva. Esta mutacidn afecta la funcién de la enzima 5-
alfa reductasa, esencial para la conversién de testosterona en dihidrotestosterona (DHT) en diversos tejidos;
como la préstata y los genitales externos, crucial en la diferenciacion de genitales masculinos.

Caso: Neonato de 39 semanas. Embarazo fisioldgico, controlado. Ecografia prenatal informa feto femenino. Nace
en neonatologia nuestro centro en buenas condiciones, examen fisico inicial destaca genitales indiferenciados,
repliegues labio-escrotales con estructuras ovoideas palpables en su interior en forma bilateral, falo de 1,5 x 0,5
cm con meato urinario hacia la base, incluido en seno urogenital, relacién ano-genital 0.45, escala de grado de
masculinizacién (EMS) de 3, resto del examen fisico normal. Se hospitaliza en unidad de Neonatologia para
evaluacidn. Dentro de los estudios se realiza ecografia abdominal que descarta presencia de estructuras
mullerianas; ecografia de partes blandas inguino-pélvica confirma presencia de génadas sdlidas, con apariencia de
testiculos en ambos pliegues labioescrotales y una estructura tubular con fondo de saco ciego retrouretral.
Cariograma 46,XY y FISH (+) para cromosoma Y. Estudios hormonales en minipubertad con testosterona total (TT)
86.28 ng/dL, LH 6.07 mU/mL, FSH 2.16 mU/mL, cortisol AM 17.34 ug/dL, ACTH 9.8 pg/mL, DHEA-S 489 ug/dL, 17
hidroxiprogesterona 11.65 ng/mL descartan hiperplasia suprarrenal congénita. Se cuantifica hormona
antimulleriana 141,41 ng/ml (VN 58-205), DHT 26.1 pg/mL (VN 50 — 60), relacidn testosterona (TT)/DHT 29.11 (VN
<18). Panel genético ampliado para trastornos del desarrollo sexual (DSD) identifica dos variantes patogénicas en
el gen SRD5A2: SRD5A2 ¢.100G >A (p.Gly34Arg) y SRD5A2 c.578A >(p.Asn193Ser), ambos en heterocigosis.
Uretrocistografia identifica vejiga normal, no se logra explorar seno urogenital. Durante toda la hospitalizacion
paciente estable hemodinamicamente, sin alteraciones hidroelectrolitica ni glicémicas. Se presenta caso a comité
de ética y se decide asignar sexo masculino. El tratamiento de eleccién es uso de DHT, sdlo disponible en Francia.
En este contexto se inicia tratamiento con testosterona enantato intramuscular, 25 mg/mes por 3 meses, luego
50 mg/mes por un mes con plan de control a los 4 meses de tratamiento para evaluar respuesta.

Conclusion: El diagndstico de la deficiencia de 5-alfa reductasa es desafiante en el periodo neonatal, requiere un
esfuerzo colaborativo entre los diferentes equipos de salud. La medicién de AMH y la relacién TT/DHT es util en
su estudio. El estudio genético es fundamental para su confirmacién diagndstica y manejo. Su tratamiento debe
ser individualizado y multidisciplinario.

Financiamiento: Sin financiamiento
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OBESIDAD HIPOTALAMICA SECUNDARIA A CRANEOFARINGIOMA. TRATAMIENTO CON LIRAGLUTIDA: CAMBIOS
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Introduccidn: Los craneofaringiomas son tumores clasificados como benignos por la OMS, infrecuentes, con alta
supervivencia, pero gran morbilidad. Una de estas es la obesidad hipotaldmica, la que es de inicio sibito y a
menudo no responde a las medidas habituales nutricionales y de actividad fisica, dada la disrupcién de los
mecanismos de control del balance energético, desarrollando complicaciones precoces. Se han probado diversos
farmacos con éxito limitado y algunos otros se encuentran en fase de investigacion, con pocas alternativas en
pediatria. Entre los farmacos (aprobados sobre los 12 afios) existen reportes del uso de andlogos de GLP-1 con
tasas variables de éxito y algunos casos de éxito con liraglutida, tanto en control de IMC como en composicién
corporal.

Objetivo: Describir 4 pacientes con obesidad hipotalamica secundaria a craneofaringioma, que recibieron terapia
con liraglutida, su antropometria, composicién corporal y parametros bioquimicos, al inicio, y posterior a 6 meses
de seguimiento. Estudio descriptivo de serie de casos, retrospectivo.

Resultados: 4 pacientes de género femenino con diagndstico de craneofaringioma, edades a la cirugia de 6 afios
(2 pacientes), 11 y 16 afios, todas con déficit de hormonas hipofisiarias multiples suplementados. Tuvieron
incremento progresivo de peso hasta obesidad severa (> +3DS) e iniciaron tratamiento con dosis crecientes de
liraglutida (méx. 2,4 mg/dia). En las 4 se logrd control del ascenso progresivo del IMC, 1 no tuvo disminucién, pero
alcanzé plateau sin progresar (+2,9 kg equivalente a +0,06DS de IMC, +2,2%) y mostré disminucidn del % de grasa
y aumento del % de agua y musculo. Otros 3 casos presentaron disminucién del IMC, 2 de ellos evolucionaron con
disminucién sostenida (-5,4 kg equivalente a -0,41DS de IMC, -5,3%; y -3,7 kg equivalente a -1,34DS de IMC, -
9,7%), y la restante alcanzé peso estacionario tras disminucion inicial de 9,5 kg equivalente a -0,58DS de IMC, -
12,5%. En todos los casos se observaron cambios favorables en composicidn corporal, distribucién de la grasa
abdominal y pardmetros metabdlicos. Un caso destacaba por el compromiso metabélico y hepatico que motivd
incluso biopsia hepatica concluyente en esteatohepatitis, que tuvo excelente respuesta al tratamiento en
disminuir niveles de transaminasas e insulina.

Discusidn: Se presenta un reporte preliminar de experiencia de uso en corto plazo de liraglutida en pacientes con
craneofaringioma y obesidad hipotalamica, con un efecto positivo en el control del peso, composicidn corporal y
alteraciones metabdlicas durante el periodo observado, que lo hace destacable dada la escasez de opciones
terapéuticas en esta patologia.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Contenido

El crecimiento es un proceso complejo determinado por diversos factores endocrinos, genéticos, nutricionales y
ambientales. A la edad de 2 aios existe una correlacidén entre la estatura alcanzada, y la estatura adulta solo de
80% ya que no tiene en cuenta la duracidn necesaria para alcanzar la talla final (TF). Un prondstico mas preciso
requiere evaluar la madurez de un individuo, y la determinacién de edad ésea es el mejor instrumento para
estimarla. Existen métodos que permiten predecir la estatura adulta final de los nifios y han demostrado ser utiles
y confiables en nifios sanos, pero no se conoce bien su eficacia al aplicarlos en nifia(o)s con adelanto de los
eventos puberales.

1. Objetivos: Evaluar la exactitud de 2 métodos de prediccién de talla final: Bayley Pinneau (BP) y Bone
Expert (BEx), en pacientes con pubertad precoz (PP) y pubertad temprana (PT) atendidos en policlinico de
endocrinologia pediatrica de un hospital universitario.

2. Disefio experimental: Estudio descriptivo, retrospectivo.

3. Material (o Sujetos) y Métodos: Se revisé la ficha clinica de 94 pacientes (80% mujeres) evaluados por un
mismo profesional con diagndsticos de PT o PPC en los cuales se pudo consignar su talla final. Se
registraron edad, peso, talla y EO al diagndstico y en la ultima evaluacion, y la talla de ambos padres. Se
calculé la prediccidn de talla al diagnéstico, de acuerdo con 2 métodos validados: 1. BP, 2. BEx, y se
compard con la talla final efectivamente alcanzada.

4. Resultados: En la Tabla se muestran resultados en varones, mujeres y global.

TF proyectada (cm) TF alcanzada (cm) Diferencia (cm)
Bayley-Pinneau 160,99 161,73 -0,73+4,86
Mujeres 157,94 159,27 -1,33+4,78
Hombres 173,03 171,46 1,57+4,61
Bonexpert 160,48 161,73 -1,25+3,85
Mujeres 158,09 159,27 -1,17+3,74
Hombres 169,90 171,46 -1,5614,34

Diferencias promedio y DE en torno a la TFA/E seglin método y sexo
5. Conclusiones: Este estudio demuestra que ambos predicen adecuadamente TF en pacientes con adelanto
puberal, con una variacidn individual que no sobrepasa £ 5cm. Se observa una ligera tendencia a la
subprediccién en ambos métodos, excepto BP en hombres que tiende a sobrepredecir. Ademas, se
observd una menor dispersion mediante BEx.

Financiamiento: Sin financiamiento
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TALLA BAJA DEBIDO A UNA NUEVA MUTACION EN EL GEN IHH
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La talla baja es un motivo frecuente de consulta pediatrica. Tras la evaluacion clinica y una vez descartadas las
causas sistémicas, endocrinoldgicas y esqueléticas, se cataloga como talla baja idiopatica (TBI). El avance de la
genética molecular ha permitido identificar mutaciones en genes del cartilago de crecimiento causantes de la TBI.
El gen Indian hedgehog (IHH) es un importante regulador paracrino de la osificacidn endocondral y mutaciones
heterocigotas son responsables de la Braquidactilia Al. En los ultimos afos se han identificado variantes
patogénicas en IHH en familias con TBI. Los afectados cldsicamente manifiestan una TB levemente
desproporcionada y mesobraquidactilia de la falange media del 22 y 52 dedo.

Presentamos el caso clinico de una paciente portadora de TB, ampliamente estudiada en el pasado sin llegar a
identificar la causa, en quién en el estudio genético molecular, se pesquisa una variante probablemente
patogénica del gen IHH no descrita previamente.

Escolar de 10 afios, quien desde los primeros afios de vida c ursa con T/E entre <-1 a<-2 Z.

La madre mide 154 cm, el padre 165 cm, una hermana y el abuelo materno miden 160 cm. El embarazo fue
fisiolégico. Su PN fue de 3550 g y TN 47,4 cm. No presenta antecedentes mdrbidos de importancia ni problemas
de nutricién.

Su talla actual es de 123,7 cm (<-2,3 Z), peso 36,5 kg e IMC 23,9 (p91), perimetro cefélico 54 cm. La relacién SS/SI
es 1,04, a pesar de lo cual impresiona con tronco largo. Su envergadura es 118 cm, evidenciando acortamiento de
extremidades superiores. Se aprecia cubitus valgo y manos con braquidactilia y braquimetacarpia leves y ortejos
cortos. No se evidencia desarrollo puberal.

El estudio esquelético radioldgico describe una edad dsea acorde a edad cronoldgica y displasia dsea inespecifica.
El estudio genético molecular (WES) identifica a la variante IHH NM_002181.4:¢c.419C>G
(NP_002172.2:p.Ser140Ter) en estado heterocigoto, probablemente patogénica. Esta variante se asocia a
Braquidactilia tipo A1, no reportada en otros pacientes.

La Braquidactilia Al se caracteriza por acortamiento en grado variable, de todas las falanges medias de los digitos
y se puede asociar a talla baja como en este reporte.

El estudio a los padres no se realizd, quedando la duda de si es una mutacién de novo o heredada. Desde el punto
de vista terapéutico la rh-GH es una opcidn terapéutica de eficacia demostrada pero no aplicable a la realidad de
esta paciente.

El estudio WES es una potente herramienta para el estudio de las TBI o displasias esqueléticas leves. Nos permite
establecer diagndsticos oportunos y la posibilidad de ofrecer tratamiento médico con rh-GH con buenos
resultados.

Financiamiento: Sin financiamiento
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FAMILIAS LATINOAMERICANAS

Autor y Coautores: Franco Giraudo Abarca?, Mariana Griffero Gonzalez?, Ingrid Baier Sdez3, Mauro Bozzola?,
Maria Verdnica Mericq Guilad®

Lugar de Trabajo: lInstituto de Investigaciones Materno Infantil (IDIMI), Universidad de Chile. Hospital Clinico San
Borja Arriardn, Unidad de Endocrinologia Infantil, ?Instituto de Investigaciones Materno Infantil (IDIMI),
Universidad de Chile. Hospital de Nifios Dr. Luis Calvo Mackenna, Unidad de Endocrinologia Infantil, 3Instituto de
Investigaciones Materno Infantil (IDIMI), Universidad de Chile. Hospital de Nifios Dr. Luis Calvo Mackenna, Unidad
de Endocrinologia Infantil. Clinica Alemana de Santiago, *Universidad de Pavia, ®Instituto de Investigaciones
Materno Infantil (IDIMI), Universidad de Chile.

Contenido

Introduccidn: algunos polimorfismos de nucleétido simples (SNP) se han asociado a la talla baja en humanos de
etnia pigmea (Africa). Se desconoce si individuos latinoamericanos con talla baja idiopatica (TBI) pudiesen
presentar dichas variaciones genéticas.

Objetivos: evaluar la presencia de polimorfismos de genes relacionados a la talla baja en poblacién pigmea en
poblacién latinoamericana con TBI.

Disefio experimental: estudio transversal descriptivo.

Material y métodos: en un servicio de endocrinologia infantil fueron reclutados 16 sujetos nacidos de término y
adecuados para la edad gestacional, con talla/edad <-2 DE y alguno de los padres con T/E <-2 DE (madre <150 cm
y/o padre <162 cm), en que se excluyeron enfermedades sistémicas y endocrinoldgicas que pudiesen explicar la
talla baja. Se tomd DNA salival (Isohelix, UK), cuantificé utilizando procedimientos fluorimétricos (Qubit,
cuantificacion de DNA HS, Invitrogen, EEUU) y se amplificé mediante PCR, utilizando primers especificos ya
disponibles para 5 regiones genéticas relacionadas con la talla baja de homo sapiens de etnia pigmea (rs3135955,
rs7629425, rs9925287, rs11801053, rs61736596, para los genes HYAL2, DIRAS3, SHISA5 y CHM13). Los productos
de PCR fueron purificados (kit de extraccion en gel de Qiagen, Alemania) y secuenciados mediante Sanger.

Se comparé con un DNA de referencia.

Resultados: 16 nifios (9,75 + 4,64 afios) presentaron una talla/edad promedio de -2,5 DE (rango -3,3 a -2 DE),
proporcionada. 10 madres presentaron una talla/edad -2,3 DE y 4 padres una talla/edad -2,2 DE. No se encontrd
ningun SNP en las regiones genéticas evaluadas respecto al DNA de referencia. No se encontraron los SNP
caracteristicos de la etnia pigmea en individuos latinoamericanos con TBI.

Conclusiones: los polimorfismos asociados a talla baja en poblacién pigmea parecen no explicar la TBl en
individuos latinoamericanos. La evolucidn divergente podria explicar la aparicion de otros SNP o mutaciones que
expliquen en parte la TBI de nuestra poblacién.

Financiamiento: Sin financiamiento
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ENCUESTA SOBRE USO DE INHIBIDORES DE AROMATASA EN NINOS Y ADOLESCENTES CON TALLA BAJA PARA
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Introduccién:

El manejo de pacientes pediatricos con talla baja (TB) asociado a mal prondstico de estatura es desafiante. El
tratamiento farmacolégico para optimizar el crecimiento es crucial para mejorar el prondstico de estaturay la
calidad de vida de estos pacientes. El uso de inhibidores de aromatasa (IA) es una opcidn terapéutica, ya que
permite en forma efectiva retrasar la maduracion de la edad ésea.

Objetivos:

Evaluar el uso de IA en pacientes pediatricos con TB para preservacién de estatura final.

Disefio experimental:

Estudio descriptivo transversal.

Material y métodos:

Se realizd una encuesta sobre el uso de IA dirigida a endocrinélogos, en donde participaron 234 personas, de 23
paises. Los resultados obtenidos fueron tabulados y categorizados para su posterior analisis.

Resultados: Del total de encuestados un 71% utiliza |A para preservar estatura final, siendo Anastrozol el mas
frecuentemente utilizado.

Un 26.4% de los profesionales utiliza IA en pacientes prepuberales con TB o avance significativo de edad ésea (EO)
asociado a mal prondstico de estatura, principalmente en combinacidn con hormona de crecimiento (GH). El uso
mas comun en pacientes prepuberales fue en varones con hiperplasia suprarenal congénita.

En pacientes puberales, la gran mayoria de los endocrindlogos (92%) lo utilizan en pacientes de sexo masculino,
habitualmente en combinacidn con GH, independiente de la causa de TB.

La mayoria de los profesionales utiliza los IA en promedio dos afos. Existe gran variabilidad entre profesionales en
relacién con el seguimiento de los pacientes que utilizan IA, siendo los niveles de testosterona y el perfil hepatico
los exdmenes mas frecuentemente solicitados.

La mayoria de los clinicos se sienten seguros respecto al efecto de los IA en disminuir el avance de la EO y mejorar
el prondstico de estatura en hombres puberales. Sin embargo, el uso de IA en mujeres es excepcional y la mayoria
de los participantes no utiliza este fdrmaco en este grupo de pacientes. La principal razén para no utilizar IA fue la
falta de datos a largo plazo en la efectividad para mejorar la estatura final.

Conclusiones:

A pesar de que el uso de IA en pacientes pediatricos sigue siendo “off label”, en los Ultimos afios su uso se ha
vuelto mas frecuente en la practica clinica de endocrindlogos pediatricos a medida que existen mas estudios
sobre su uso y efectividad. Es necesario continuar investigando sobre el uso de este farmaco en poblacién
pediatrica para reafirmar su eficacia y seguridad.

Financiamiento: Sin financiamiento
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HIPERACTIVIDAD SEXUAL ASOCIADA A TEA, ¢§HASTA CUANDO FRENAR LA PUBERTAD?

Autor y Coautores: Guillermo Ortiz Soto!, Maria Estela Rodriguez Rodriguez?, Jeniffer San Martin Tello*
Lugar de Trabajo: 'Clinica Davila.

Contenido

Introduccion: El trastorno del espectro autista es una condicién del neurodesarrollo que afecta tanto las
habilidades sociales como los intereses de cada paciente. Su incidencia en la poblacion pediatrica y adolescente
ha ido en aumento a lo largo de los afios, por lo que sus comorbilidades asociadas son un motivo frecuente de
consulta pediatrica. Dentro de las alteraciones conductuales que se han descrito, se encuentran las “conductas
sexuales dafinas”, las que incluyen la hipersexualizacién, agresividad sexual, entre otras. La sexualidad de los
pacientes con TEA estd pobremente estudiada, por lo que aun faltan guias concretas que ayuden a definir
conductas clinicas.

Objetivo: Presentar el caso de un adolescente con antecedentes de TEA, con hiperactividad sexual, en el cual se
plantea un manejo multidisciplinario que incluye frenar el desarrollo puberal.

Caso Clinico: Paciente de 14 afios, con antecedentes de TEA en tratamiento con aripiprazol, atomoxetina y
escitalopram, sin otros antecedentes mérbidos, sin antecedentes familiares. Derivado por psiquiatra a consulta
endocrinoldgica por hiperactividad sexual, que afecta tanto a la familia como conducta en el colegio. Previamente
fue evaluado y tratado por psicologia y psiquiatria, sin lograr manejo adecuado. Examen fisico normal, acorde a
tanner 3. Se solicitan examenes de laboratorio para definir uso de analogos de GnRh, los cudles lleva al siguiente
control: 17 OH progesterona normal, perfil bioquimico, hepatico, lipidico, hemograma normales, LH, FSH y
testosteronas acordes a tanner 3, IGF1, IGFBP3 normal, prolactina normal, edad ésea 15 afios 5 meses (edad
cronoldgica 14 afos 2 meses, normal). En conversacidn con los padres, se toma la decision de frenar la pubertad
con analogos de GnRh para disminuir el impulso sexual (triptorelina 11,25 mg cada mes). Se reevalla al paciente a
los 3 meses de iniciado el tratamiento, padres refieren que ya no presenta impulsos sexuales descontrolados. Al
control con exdmenes de laboratorio destaca: FSH, LH y testosterona bajas, concordante con una pubertad
frenada. En la actualidad, el paciente se mantiene con andlogos de GnRh, asociado a terapia psiquiatrica,
psicoldgica y neuroldgica, con buena respuesta clinica.

Conclusidn: Las alteraciones endocrinolégicas en los pacientes TEA van mas alld de las nutricionales, en este caso,
se plantea la hiperactividad sexual como una variante que cuenta con un manejo que no sélo involucra al
neurdlogo y al psiquiatra, sino que también suma al endocrindlogo infantil como una parte de este equipo
multidisciplinario. Es importante considerar las implicancias éticas que implica un tratamiento de frenar la
pubertad, y, abrir la discusién también, para definir hasta cuando se podra sostener este tratamiento sin alterar el
normal desarrollo puberal y sexual de los pacientes.

Financiamiento: Sin financiamiento
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OBESIDAD SECUNDARIA A HIPOTIROIDISMO, UNA RELACION SIN EVIDENCIA. A PROPOSITO DE UN CASO

Autor y Coautores: Guillermo Ortiz Soto!, Maria Estela Rodriguez Rodriguez?, Jeniffer San Martin Tello?
Lugar de Trabajo: 'Clinica Bicentenario y Clinico Davila, 2Clinica Davila, 3 Clinica Davila.

Contenido

Introduccion: El hipotiroidismo se define como la disminucidon de la actividad bioldgica de las hormonas tiroideas
a nivel tisular. En la poblacion pediatrica, su forma de presentacién mdas comun es el hipotiroidismo adquirido,
secundario a tiroiditis de Hashimoto. Siendo el 80% de los pacientes asintomaticos al momento del diagnéstico.
Dentro de la clinica relacionada al hipotiroidismo estd la obesidad, pero no como consecuencia de este.

Objetivo: Mostar la posible relacion causa efecto entre el hipotiroidismo adquirido y la consecuente obesidad, asi
como también, el impacto que el tratamiento precoz y adecuado, puede llevar a un descenso en el peso.

Caso Clinico: Paciente de 8 afios, con antecedentes morbidos de obesidad morbida. Antecedentes familiares
ambos padres con obesidad. En control con pediatra, derivada para estudio por obesidad. En primer control
endocrinoldgico destaca peso de 38.5 Kilos, Talla 113 cm, IMC 30.2, lo que da un IMC/E de +3.17, en rango de
obesidad madrbida. Estudio de laboratorio: Colesterol total 590 mg/dL, LDL 496 mg/dL, Triglicéridos 340 mg/dL,
vitamina D 14,6 ng/dL, insulina 19,8 mg/dL, TSH mayor a 1000 mUI/L, con T4L menor a 0.038 mUI/L. Se
diagnostica hipotiroidismo severo, se inicia tratamiento con levotiroxina 50 mcg (0.9 mcg/kg/d), y se cita a control
en un mes.

En el siguiente control, paciente con IMC de 22,7 (disminucién de 7,5 pts), con los siguientes exdmenes: TSH: 46.9
mUI/L (disminuye), T4, T3 y T4L normales. Ecografia de abdomen con higado graso. Ecografia de tiroides con
signos de tiroiditis. Se realizan controles seriados cada 3 meses, logrando cifras normales de TSH, T4Ly T3 alos 6
meses de tratamiento, con 100 mcg de levotiroxina de lunes a domingo (3.6 mcg/kg/d), con la siguiente
antropometria: Peso: 26.5 kgs, Talla 117.5 cm, IMC: 19,2, con una disminucién de 11,8 pts del IMC desde el inicio
del tratamiento, con lo que pasa de categoria de obesidad a sobrepeso.

Actualmente, a un aiio del diagndstico, se encuentra en tratamiento con levotiroxina 100 mcg de lunes a viernes,
y 75 mcg sabado y domingos, con lo que mantiene TSH baja, TAL y T3 normales, ecografia tiroides normal, con la
siguiente antropometria: Peso: 26 kgs, Talla 124 cm, IMC 16,9, con lo que logra normo peso.

Conclusiones: Si bien la literatura describe clasicamente que el hipotiroidismo no es causa de obesidad, siempre
se debe considerar en el estudio de un paciente con obesidad la presencia de hipotiroidismo. ¢ Podria el
hipotiroidismo generar obesidad?, es posible que si, en contexto de hipotiroidismo severo, como lo muestra este
caso clinico.

Financiamiento: no

143



XXXIV SOCHED 2023

Congreso Chileno de

Endo%rinologio y Diabetes ED2023
P66 (181)

HALLAZGO DE UN PITUICITOMA HIPOFISIARIO EN ESTUDIO DE TALLA BAJA, A PROPOSITO DE UN CASO

Autor y Coautores: Guillermo Ortiz Soto?, Maria Estela Rodriguez Rodriguez?, Jeniffer San Martin Tello!
Lugar de Trabajo: 'Clinico Davila.

Contenido:

Introduccion: La hipdfisis se encuentra dividida en dos regiones, la anterior y la posterior. La neurohipéfisis
(hipofisis posterior) se encarga de la secrecion de vasopresina y oxitocina. Se encuentra compuesta por multiples
células, entre las que se encuentran los pituicitos.

El pituicitoma es un tumor de la neurohipdfisis, seglin la OMS, se encuentra clasificado dentro de las neoplasias
de grado | (tumor glial de bajo grado) dentro de los tumores del SNC. Su epidemiologia no se encuentra descrita
para poblacidn pediatrica, siendo el promedio de edad de presentacién 51 afios. Sus sintomas son variados y no
descritos en poblacidon pediatrica, pero en adultos se describe desde cefalea hasta diabetes insipida. En el
contexto del estudio por talla baja en nuestro caso clinico nifios, con RM, se pesquisa pituicitoma, que puede ser
un hallazgo si relacién causa con la talla baja.

Objetivos: Presentar un pituicitoma como hallazgo dentro del estudio de talla baja en un paciente pediatrico,
recordando su baja incidencia en esta poblacién, y presentar el tratamiento con GH en este caso.

Caso Clinico: Paciente de 13 afios, sin antecedentes mdrbidos, sin antecedentes familiares de importancia. Acude
por talla baja. Padre: 169 cm, Talla madre: 157 cm. En estudio de talla bajo, se solicitan exdmenes de laboratorio,
en los que destaca FSH, LH, TSH, T3, T4, T4L, IGFBP.3 normales, IGF de 103 (bajo). Se amplio estudio con
neuroimagen, TC de cerebro, en la que se informa “Lesién en el aspecto superior de la neurohipdfisis cuyos
diagnésticos diferenciales incluyen lesiones de origen neoplasico tipo pituicitoma entre otros”. Por el hallazgo de
lesidn neurohipdfisis, se difiere el inicio del tratamiento con GH, y se deriva a neurocirujano pediatrico, quién
evalta con RMN de cerebro, en la que se describe “Lesién neurohipdfisis de 3 mm, considerandose la opcién de
pituicitoma”. Con el resultado de la nueva neuroimagen, neurocirujano da la autorizacidon para comenzar con el
tratamiento con GH, siendo iniciado en el control endocrinolégico somatropina 1 mg/dia, tratamiento con el que
continda hasta hoy, bien tolerado, con un carril de crecimiento que se acerca al genético. En su ultima evaluacidn
con neurocirujano, se descarta la opcién quirurgica, y se deja en observacidn con controles anuales con
subespecialidad.

Conclusidn: Debido a su baja incidencia, el hallazgo de un pituicitoma en poblacién pediatrica es raro. Su aparicion
nos debe hacer evaluar las posibles complicaciones que puede desarrollar un paciente que lo tenga, relacionadas
tanto con el efecto de masa como también con el compromiso a nivel hormonal que pueda tener. En el contexto
de talla baja, no existiria una relacién causa efecto entre pituicitoma, déficit de GH y talla baja secundaria.

Financiamiento: sin financiamiento
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HIPERINSULINISMO CONGENITO REFRACTARIO A TRATAMIENTO, NUEVAS VARIANTES GENETICAS DESCRITAS.
REPORTE DE CASO CLiNICO

Autor y Coautores: Felipe Vidal Candia?, Claudia Lozano Canales ?, Jonathan Kraus Friedmann3, Mansa
Krishnamurthy*

Lugar de Trabajo: lInterno de Medicina. Facultad de Medicina, Universidad de La Frontera, Temuco, Chile.,
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Contenido

Preescolar de 3 afos masculino, recién nacido de término grande para edad gestacional. Madre presenta tres
abortos. Cursa con hipoglicemia neonatal que requiere carga de glucosa. Evoluciona con regresién de desarrollo
psicomotor.

A los seis meses presenta crisis tonico-clénico generalizada de 30 minutos. En urgencias presenta glicemia capilar
de 34 mg/dl. Sin respuesta a bolos de solucion glucosada, se deriva a centro terciario, muestra critica resulta
compatible con hiperinsulinismo. Se hospitaliza para tratamiento con Diazéxide e Hidroclorotiazida. Se normalizan
glicemias. A las dos semanas, cursa con petequias. Hemograma evidencia trombocitopenia severa de 12000/mm3.
Hematologia atribuye esto a uso de Diazdxide, se suspende tratamiento. Se inicia Octredtide subcutaneo 10
ug/kg/dia, evoluciona con normoglicemia. Hemograma muestra alza de plaquetas 250000/mm3. A las cuatro
semanas disminuye respuesta, cursa con hipoglicemias a pesar de recibir dosis maxima de Octredtide,
interpretandose como taquifilaxis.

Se agrega Octredtide LAR 20 mg intramuscular cada 4 semanas, manteniéndose Ocredtide subcutdneo y carga de
glucosa. Persiste con hipoglicemias.

Panel genético para hiperinsulinismo muestra variantes de significado incierto: GLIS3 heterocigota y TRMT10A.
PET/CT Galio 68 DOTATATE, describe compromiso difuso del pancreas, con baja intensidad de captacion. Se efectia
pancreatectomia parcial 75-80%. Estudio anatomo-patoldgico de pancreas, informa hallazgos morfoldgicos e
inmunohistoquimicos compatibles con nesidioblastosis difusa.

Se realiza extraccién de ADN a paciente y padres. Estudio genético de hiperinsulinismo en centro de investigacion
muestra resultado negativo.

A otra investigadora extranjera, se envia muestra de ADN y tejido pancredtico. Secuenciacidn de exoma completo
evidencia variantes; GLIS3 c.835G>A(p.Glu279Lys) heterocigota y TRMT10A Ganancia (secuencia codificaciéon
completa). Estudio histolégico muestra aumento de células positivas para insulina, aumento de indices de
proliferacién Ki67 y aumento de factores de transcripcion FOXA2, PDX1y NKX6.1, los cuales son claves en la
transcripcion de la célula beta. Esto le da una connotacion patogénica a variantes encontradas.

Persiste con carga de glucosa y Octredtide. Se agrega Lanredtide 90 mg mensual intramuscular sin mejoria.

Se realiza prueba terapéutica con Diazdxide (10mg/kg/dia) e Hidroclorotiazida. Diez dias después, presenta
trombocitopenia (42000/mm3). Se administra gammaglobulina y prednisona, obteniendo una respuesta leve.
Presenta fiebre y descenso de recuento absoluto de neutrdfilos (750/mm3). Hematologia atribuye alteraciones a
uso de Diazoxide, éste se suspende, manteniendo carga de glucosa y Octredtide subcutaneo.

Se efectUa nueva pancreatectomia, queda con 2% de tejido residual. Evoluciona con insuficiencia pancreatica
exocrina parcial y diabetes leve.
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INFLUENCIA DE POLIMORFISMOS DE NUCLEOTIDO UNICO EN LOS GENES DE LPL Y CETP SOBRE ALTERACIONES
DEL PERFIL LIPIDICO EN POBLACION INFANTO-JUVENIL

Autor y Coautores: Roberto Brito Mellado 1, Nicolds Aguilar Farias 2, Juan Navarro Riquelme3, Jorge Sapunar
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Contenido

Objetivos: La Lipoproteinlipasa (LPL) es una enzima que hidroliza los triglicéridos de los quilomicrones y
lipoproteinas de baja densidad en acidos grasos libres, mientras que la Proteina transportadora de ésteres de
colesterol (CETP) facilita el transporte de ésteres de colesterol y triglicéridos entre las lipoproteinas. Variantes en
los genes que codifican estas proteinas se han asociado con el desarrollo de dislipidemias en distintas
poblaciones. El objetivo de este trabajo fue evaluar el efecto de las variantes genéticas de LPL (rs12678919A>G) y
CETP (rs3764261C>Ay rs708272G>A) sobre parametros del perfil lipidico y riesgo de dislipidemias en poblacion
infanto-juvenil.

Disefio experimental: Corte transversal con casos y controles anidado.

Sujetos y Métodos: 208 estudiantes entre 9 y 13 afios fueron sometidos a evaluacidn clinica pediatrica. Se
registraron medidas antropométricas, se evalud desarrollo puberal segiin Tanner y se tomaron muestras de
sangre para evaluacién del perfil lipidico. El estado nutricional fue definido por criterio percentilar CDC utilizando
IMC z-score corregido por edad bioldgica. La presencia de dislipidemia se establecié por la alteracién de al menos
un parametro del perfil lipidico de acuerdo a los valores de corte propuestos por el National Cholesterol
Education Program y American Academic of Pediatrics. La genotipificacidn fue realizada mediante qPCR.
Resultados: Existe un alto nivel de sobrepeso (37,5%) y obesidad (33,2%) en la poblacién de estudio. La frecuencia
de dislipidemia en el grupo total fue del 38.3% y se correlacioné con el estado nutricional (p=0,002). No se
observo relacidn entre los polimorfismos con dislipidemia. La frecuencia genotipicas del LPL rs12678919 fue
AA:87,6% y AG:14,4%, teniendo los individuos AG menores niveles de triglicéridos (102,8 + 71,8 vs 82,3 + 34,6
mg/dL; p= 0,023). Las frecuencias genotipicas de la variante CETP rs3764261 fueron AA: 12,1%, AC: 40,4% y CC:
47,4%, mientras que CETP rs708272 tuvo GG:30,8%, AG:44,3% y AA:24,9%. Menores concentraciones de HDL-C
fueron observadas ante la presencia del alelo CETP rs3764261-C (p=0,001) y del alelo CETP rs708272-G (p=0,033).
Esta observacion fue confirmada en un analisis de regresion lineal multiple observandose que la presencia del
alelo C para rs3764261 y alelo G para rs708272 redujo la concentracion de HDL-C en 10,68 mg/dL y 5,81 mg/dL,
respectivamente (p=0,001 y 0,024). El analisis de haplotipos mostré que el haplotipo AA actia como factor
protector del HDL bajo (<40 mg/dL (p=0,009)

Conclusiones: Nuestros resultados sugieren que, si bien no existe una asociacién entre estos polimorfismos con
dislipidemia infanto-juvenil, si existe una alteracién significativa sobre parametros del perfil lipidico como
triglicéridos y HDL-C, con potencial utilidad como biomarcadores precoces en el desarrollo de dislipidemia y
riesgo cardiometabdlico durante la vida adulta.

Financiamiento: Sin financiamiento
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RESULTADOS DE NEURODESARROLLO EN NINOS CON HIPOTIROIDISMO CONGENITO
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Contenido

Introduccion: El hipotiroidismo congénito (HC) es la principal causa de discapacidad intelectual prevenible y
tratable. En Chile, el programa de tamizaje neonatal reporta una cobertura de 99%, sin embargo, existen algunas
dificultades en el seguimiento.

Objetivos: Describir las caracteristicas de desarrollo psicomotor (DSM) de una cohorte de nifios con HC seguidos
en un centro terciario.

Disefio experimental: estudio observacional retrospectivo.

Sujetos y métodos: Se analizaron 141 pacientes menores de 18 afos con HC. Se incluyeron 75 sujetos nacidos a
término, sin otras condiciones que afecten el DSM. Se compararon aquellos nifios diagnosticados y tratados antes
(Grupol, n=70) y después (Grupo 2, n=5) del primer mes de vida. Se realizé test de Bayley (Bayley scale of infant
and toddler Development-IIl) en 28 de ellos y evaluacidn clinica del DSM con neuropediatra en 7. Para el andlisis
de diferencias entre grupos, se utilizé t-test con correccién de Welch.

Resultados: No se observaron diferencias entre los grupos 1y 2 en edad gestacional, peso y longitud al nacer. Se
encontraron diferencias estadisticamente significativas en la edad de diagndstico y TSH de tamizaje (145.2+ 165.4
vs 32.4+ 35.9 uU/ml, p=0,000) y TSH confirmatoria (235,5+ 296,6 vs 35,3+ 30,6 uU/ml, p=0,001), asi como en la
edad de inicio (13.7 £5.2 vs 165.6 + 128.8 dias, p= 0.002) y dosis de tratamiento (10.9+ 3.6 vs, 5+ 2 ug/kg/dia,
p=0,000). En el grupo 1, las etiologias variaron (agenesia 5.7%, ectopia 28.6%, hipoplasia 8.6%, tiroides in situ
44.3%), mientras que en el grupo 2 todos presentaron tiroides in situ.

La primera evaluacidn con test de Bayley fue a menor edad en el grupo 1 (11.2+8.1 vs 18.5 meses, p=0.001), y
obtuvo puntuaciones significativamente mas altas en el drea de lenguaje (96,5+ 12,7 vs 96+ 94,5+ 7,8 p=0.000).
En la segunda evaluacion, la edad del grupo 1 fue mayor (23.2 £12.9 meses vs 17 meses) y también obtuvo mayor
puntaje en escalas cognitivas (89,8+ 16,2 vs 75 p=0.043) y motoras (95,1+ 21,2 vs 94 p=0.00). Siete sujetos fueron
sélo evaluados clinicamente por neuropediatra: 71.4% mostré un resultado alterado: retraso motor leve (33%),
trastorno del aprendizaje (33%) y trastorno mixto del aprendizaje (33%).

Conclusiones: Estos hallazgos confirman los resultados adversos en DSM en nifios con HC tratados tardiamente. A
pesar de un sistema de tamizaje neonatal universal en Chile, aun existen pacientes que inician tratamiento
después del primer mes de vida. Estos resultados enfatizan la importancia del diagndéstico y tratamiento precoz.

Financiamiento: Sin financiamiento
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Contenido

Factores de riesgo cardiovascular son frecuentes en adolescentes y adultos jévenes con diabetes tipo 1 (DM1) y la
enfermedad cardiovascular constituye la principal causa de muerte en adultos con DM1. Sintomas depresivos
también son prevalentes en personas con DM1. El ejercicio puede mejorar el perfil cardiovascular, control
metabdlico y complicaciones crénicas en DM1, pero no ha mostrado beneficios en salud mental. El
entrenamiento de intervalos de alta intensidad (HIIT) alterna periodos breves de ejercicio vigoroso con periodos
de recuperacion a baja o moderada intensidad. En adultos con DM1, HIIT ha mostrado mejoria en la capacidad
aerdbica sin una disminucién perjudicial en la glucosa durante el entrenamiento y cuando es realizado en casa
disminuye barreras para el ejercicio. Escasa evidencia existe en niflos con DM1

Objetivos: Evaluar los efectos metabdlicos de HIIT en términos de variacion en tiempo en rango (TER),
variabilidad glicémica, hemoglobina glicosilada (HbAlc), perfil lipidico, presion arterial y composicién corporal.
Adicionalmente, evaluar cambios en condicion fisica considerando capacidad aerébica y resistencia muscular, en
estado de animo depresivo a través del Patient Health-9 questionnaire (PHQ-9) y barreras hacia actividad fisica en
adolescentes con DM1

Disefio experimental: Estudio prospectivo, longitudinal

Materiales y métodos: La intervencidn consistié en un protocolo multicéntrico virtual de HIIT en adolescentes
con DML1. Su duracién fue 3 meses, con una frecuencia de 3 veces por semana y se dividio en 2 fases. La fase
inicial consistio en una intensidad de 60-70% del VO2 max (maximo consumo de oxigeno) por 4 semanas. En la
fase de mejora, la intensidad se incrementd a 75-80% del VO2 por 8 semanas. Variables fueron medidas en los
tiempos basal, 1 mes, 3 meses de intervencion y 3 meses después del término de ésta.

Resultados: 22 participantes completaron la intervencién con una edad promedio de 15+1.6 afos. No hubo
cambios en HbAlc ni en TER. Se observé una disminucidn significativa del promedio de glicemias capilares
durante las sesiones de entrenamiento (191.6%13 mg/dL al inicio vs 159.95+13.04 mg/dL al final, p<0.001). No
hubo variacion en tiempo en hipoglicemia y no se presentaron episodios de hipoglicemia severa. El VO2 max
incremento significativamente después de completado el entrenamiento (33.86+4.0 vs 36.43+3.63, p= 0.031).
PHQ-9 disminuyd significativamente después de la intervencién (7 [4-9] a 5 [3-6], p=0.042)

Conclusiones: HIIT se asocié a una mejoria en la condicion fisica y estado de animo depresivo en un grupo de
adolescentes con DM1. Las glicemias capilares disminuyeron significativamente durante las sesiones de
entrenamiento, pero no asociado con un aumento en la frecuencia de episodios de hipoglicemia severa o tiempo
en hipoglicemia. Este estudio muestra que HIIT es un entrenamiento seguro para motivar actividad fisica en
pacientes con DM1

Financiamiento: Sin financiamiento
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REMISION DE HIPERTIROIDISMO EN NINOS Y ADOLESCENTES CON ENFERMEDAD DE GRAVES: ANALISIS DE UNA
COHORTE RETROSPECTIVA

Autor y Coautores: Felipe Castafieda Caro?, Alejandro Martinez Aguayo?, David Isla Rojas?, Camilo Yafiez
Gonzélez?, Karen Mufioz Espinoza?, Francisca Riestra Siede?, Carolina Mendoza Fuentes?, Carolina Loureiro Pérez?,
Claudia Godoy Cortés?, Francisca Riera Cassorla®, Herndn Garcia Bruce?, , Francisca Grob Luneke?

Lugar de Trabajo: 'Pontificia Universidad Catdlica de Chile.

Contenido

Introduccidn: La Enfermedad de Graves (EG) es la causa mas frecuente de hipertiroidismo en pediatria. El
tratamiento dptimo es controversial, ya que la tasa de remision con drogas antitiroideas (DAT) es baja. Algunos
estudios sugieren que mayor tiempo de terapia con DAT aumenta la probabilidad de remisidn, sin embargo, esto
no ha sido demostrado en forma consistente.

Objetivo: Investigar las caracteristicas clinicas y bioquimicas de pacientes pediatricos con EG tratados en un
centro terciario e identificar variables predcitoras de remision.

Disefio experimental: Estudio observacional retrospectivo.

Material y métodos: Se analizaron 100 pacientes pedidtricos diagnosticados entre 2011 y 2022. Se recolectaron
variables desde la ficha clinica de sujetos con mas de 6 meses de seguimiento desde el diagndstico y que no
hubieran recibido terapia con radioyodo o cirugia durante el primer afo. Se realizé un analisis de sobrevida con
Regresidon de Cox y una regresion logistica multinomial y se establecié un modelo que incluyé el tiempo bajo
tratamiento con DAT, comparando a quienes remitieron con los que no.

Resultados: Se incluyeron 60 pacientes de 9.32 + 3.66 afios al diagndstico, 46 (76%) de sexo femenino. Un 16.6%
se presentd en forma severa, definido como concentraciones de TRAb y/o de T4 libre sobre 3 veces el valor de
referencia para el método, y/o de T3 sobre 2 veces el valor de referencia para el método. Posterior a un primer
curso de DAT, 11 (18.3%) lograron remision a los 42 meses (rango: 8-137 meses). Entre quienes no remitieron, 18
(36.73%) mantuvieron tratamiento constante con DAT, 17 (34.69%) recibieron tratamiento definitivo con yodo
radioactivo o cirugia, y 14 (28.57%) requirieron un segundo curso de DAT. Se asociaron a mayor probabilidad de
remisidn el antecedente de Sindrome de Down (HR 5.86; IC 95%, 1.36 - 24.74), ajustado por género y edad, y el
antecedente previo de enfermedad tiroidea autoinmune, ajustado por género (HR: 10.31; IC 95%, 1.42 — 74.84).
La presencia de oftalmopatia tiroidea se asocié a una menor chance de remisién (HR: 0.67; IC 95%, 0.5-0.89).
Conclusiones: Este estudio confirma la baja tasa de remision de EG en nifios en una muestra local y revela
variables asociadas a ésta. Adicionalmente, pocos reportes comunican el curso de la EG en nifios con Sindrome de
Down y sus resultados son variables. Se necesitan mas estudio para establecer estas asociaciones y determinar
Sus causas.

Financiamiento: InES Género
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CANCER DE TIROIDES EN NINOS: COMPARACION CLINICO-EPIDEMIOLOGICA ENTRE LOS ANOS 2003-2011 Y
2016-2023

Autor y Coautores: Vivian Gallardo Tampier?, Maria Francisca Ugarte Palacios?, Anahi Yizmeyidn Maeso?, Maria
Soledad Villanueva Toral?, Lissete Miranda Rodriguez?, Génesis Morales Gonzalez?, Carolina Sepulveda Rubio®
Lugar de Trabajo: 'Unidad de Endocrinologia, Hospital Dr. Exequiel Gonzélez Cortés. Clinica Universidad de Los
Andes, 2Unidad de Endocrinologia, Hospital Dr. Exequiel Gonzalez Cortés. Universidad de Chile, 3Unidad de
Endocrinologia, Hospital Dr. Exequiel Gonzalez Cortés. Clinica Alemana de Santiago.

Contenido

INTRODUCCION: El céncer diferenciado de tiroides (DTC) en nifios es poco frecuente y presenta diferencias
importantes con los adultos. En los ultimos afios hemos visto un aumento de estos casos en pediatria, aunque su
prondstico ha mejorado.

OBIJETIVO: Comparar caracteristicas clinico-epidemiolégicas de los casos de DTC en los periodos 2003-2011 vs 2016-
23.

METODOLOGIA: Se revisaron fichas de pacientes con DTC diagnosticados y tratados en nuestra unidad entre 2003-
2011 y 2016-2023. Se describen datos clinicos epidemioldgicos (incidencia, edad, sexo, forma de presentacién
clinica y ecografica al diagndstico, etapificacion, tratamiento y evolucidn) en ambos periodos. Los resultados se
expresan como % y/o media+DS. Se comparan ambos grupos calculando el % de variacion.

RESULTADOS: La tabla 1 muestra los datos de 17 pacientes evaluados. Se observa aumento de los casos en un
121,2% entre ambos periodos, aumentando el diagndstico por hallazgo ecografico(63,6% vs 0%) en seguimiento de
Hashimoto, con disminucion de metastasis ganglionares y pulmonares en un 45,4% y 63,3% respectivamente. Se
realizd tiroidectomia total en todos, disminuyendo vaciamiento ganglionar en un 12,7%. Ca papilar fue el mas
frecuente en ambos periodos. Segun clasificacion ATA aumentaron los de bajo riesgo en un 283% y disminuyeron
los de medio y alto en 72,9% y 45,6% respectivamente. Disminuyd el uso de I3 en un 72,7%. La sobrevida libre de
enfermedad aumentd en un 63,6%.

CONCLUSIONES: EI DTC en pediatria ha aumentado su incidencia en los ultimos 8 afios. Se mantiene predominio
de sexo femenino y Ca papilar es el mas frecuente. El diagndstico actualmente es mds precoz y con menos
metastasis locoregionales y a distancia, disminuyendo el requerimiento 1'*!y aumentando la sobrevida libre de
enfermedad.

PERIODO ARIOS 2003-2011 2016-2023 VARIACION %
CASOS N TOTAL : 17 (promedio | ¢ 5 c6) 11 (1,46) N 121,2%
casos/afio)
SEXO F/M 6/0 9/2
EDAD ARIOS (rango) 11,6+1,9 (8,5-13,4) | 13,3+1,4 (10-15)
HALLAZGO EN ECO 0% 63,6% L 72.9%
PRESENTACION ADENOPATIA 33,3% 9% 1 son
MASA CERVICAL 66,6% 27,3%
ANTECEDENTE HASHIMOTO 33,3% 72,7% N 118,3%
. NODULO UNICO 66,6% 81,8% N 22,8%
ECOGRAFIA MICROCALCIFICACIONES 83,3% 81,8% x
CRUG(A TIROIDECTOMIA TOTAL 100% 100% 0%
VACIAMIENTO GANGLIONAR | 83,3% 72,7% ¢ 12,7%
HIPOCALCEMIA 66,6% 63,6% ¢ 4,5%
COMPLICACIONES | 12\ NsITORIA 33,3% 27,2% ¢ 18%
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HIPOCALCEMIA 16,6% 0%
PERMANENTE
DISFONIA
) GANGLIONAR 83,3% 45,5% J 45,4%
METASTASIS PULMONAR 50% 18,2% 1 63,6%
PAPILAR CLASICO
66,6% 81,8%
. PAPILAR VARIANTE el v M 22,8%
HISTOLOGIA FOLICULAR (3)03/'36 g;’ 72,9%
FOLICULAR ? ?
1 DOSIS 100% 27,3% .
1-131 2 DOSIS 33,3% 9% i ;;;;’
3 DOSIS 16,6% 0% e
BAJO 16,6% 63,6% 1 283%
EILSSS('SFC')CAC'ON MEDIO 33,3% 9% 3 72,9%
ALTO 50% 27,2% J 45,6%
MESES SEGUIMIENTO 34,2(10-79) 23,2(6-48) L 63.6%
EVOLUCION RECURRENCIA/PERSISTENCIA | 50% 18,2% X o3 6;
LIBRE DE ENFERMEDAD 50% 81,8% o0

Financiamiento: Sin financiamiento

151




XXXIV SOCHED 2023

Congreso Chileno de

Endo%rinologio y Diabetes ED2023
P73 (229)

CASO CLINICO: SINDROME DE ZHU-TOKITA-TAKENOUCHI-KIM

Autor y Coautores: Mirta Jara A. (1). Hernan Garcia (2)
Lugar de Trabajo: (1) Becada de endocrinologia pediatria Universidad Catdlica de Chile, (2) Unidad de
Endocrinologia Pediatrica Pontificia Universidad Catélica de Chile.

Contenido

Introduccidn: El sindrome de Zhu-Tokita-Takenouchi-Kim (ZTTK) se caracteriza por multiples anomalias
congénitas, su origen es genético y esta dado por variante de novo en heterocigosis del gen SON (21g22.11), que
codifica una proteina esencial para el correcto corte y empalme del ARN.

Se presenta un caso clinico de paciente con afectaciones multisistémicas cuyo estudio de exoma completo dio
como resultado sindrome de ZTTK.

Caso clinico: Paciente de sexo masculino de 11 afios 3 meses, hijo de padres sanos no consanguineos, ambos con
talla normal (TOG: 171 cm, -0.72 DE curvas CDC, p24). Embarazo controlado, complicado con RCIU desde el tercer
mes de gestacidn, oligohidramnios, ecografias prenatales con ventriculomegalia, hidrocefalia supratentorial y
displasia renal multiquistica en rifidn derecho. Estudio genético antenatal: aneuploidias (negativo), cariotipo 46
X,Y. Nace por cesarea obteniéndose RNPT de 35 sem, PN: 1830 gr (-2.7 DS, p0.26), TN: 40 cm (-1.6 DS, p5.6) PC:
30.5cm (-1.1 DS, p11.9), Apgar: 9-9 puntos.

Seguimiento post natal.

Del punto de vista neurolégico con sindrome hipotdnico, en terapia instituto TELETON desde los 20 meses, RDPM
(lenguaje a los 4 afios), discapacidad intelectual leve, trastorno del espectro autista, epilepsia desde los 6 afos.
Tiene estudio con RM cerebro (con protocolo de epilepsia) y regidn selar que muestra hidrocefalia supratentorial
sin causa visible. En manejo actual con levetiracetam.

Del punto de vista oftalmoldgico con extropia tratada y astigmatismo.

Del punto de vista nefrouroldgico con displasia multiquistica derecha, monorreno funcional. Tiene ecografia renal
y vesical con hipertrofia renal izquierda compensatoria.

Del punto de vista endocrinoldgico con talla baja severa -6.97 DS que inicia antes de los 2 afios de edad- Estudio
de talla baja de primera y segunda linea normal, radiografia de edad ésea adelantada (>2DS). En manejo con GH
desde los 5 afios, con buena respuesta clinica (TE actual: -2.4 DS) y sin efectos adversos.

Discusion:

El sindrome de ZTTK es una patologia muy poco frecuente (<1/1.000.000 de habitantes), herencia autosémica
dominante. Su diagndstico debe plantearse ante multiples anomalias congénitas y del desarrollo. El método de
diagndstico actual consiste en la secuenciacion completa del exoma. El diagndstico prenatal es posible cuando la
variante patogénica ha sido previamente identificada en un familiar.

El caso clinico cumplia con un amplio espectro fenotipico por lo que se solicité estudio con exoma completo
encontrandose variante patogénica en gen SON.

Financiamiento: Sin financiamiento
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MULTIFACTORIALIDAD BIOPSICOSOCIAL EN LA EVOLUCION DE UNA ADOLESCENCIA CON DIABETES MELLITUS
TIPO 1: SEGUIMIENTO DE UN CASO DESDE PEDIATRIA A ADULTO

Autor y Coautores: Mariela Bustamante Fernandez?, Valeska Tapia Espinoza?; Catalina Ortiz Navarro?, Isara Pefia
Alvarez?, Teresa Reyes Reyes?, Carolina Oliva Montero®

Lugar de Trabajo: ! Psicdloga clinica. Servicio de Neuropsiquiatria Infantil, Hospital San Juan de Dios. Profesora
asistente. Departamento de Pediatria y Cirugia Infantil, Facultad de Medicina Occidente Universidad de Chile.,
Interna de Medicina. Facultad de Medicina, Universidad de Chile, 3 Psicdloga clinica. Servicio de Neuropsiquiatria
Infantil, Hospital San Juan de Dios.

Contenido

Introduccidn: La Diabetes Mellitus tipo 1(DM1) tiene alta comorbilidad con problemas de salud mental
identificandose un riesgo dos veces mayor en contraste a poblacién pedidtrica sin DM1. Los factores de riesgo
psicosocial pueden agravar los sintomas hasta la edad adulta, afectando la adherencia al tratamiento y el control
metabdlico.

Objetivo: Analizar la interaccidon de factores biopsicosociales en los nifios y adolescentes con DM1.

Métodos: Se realizd una revision sistematizada de estudios cuantitativos sobre factores biopsicosociales en DM1
infanto-adolescente. Se utilizaron las bases de datos PubMed, Psycinfo, Scopus, CINAHL y Web of Science. Se
extrajeron en total 984 articulos para revision, seleccionandose 38. Los resultados se aplicaron en el analisis de un
caso clinico adolescente con DM1 de dificil manejo, con la autorizacién del Comité de Etica Institucional.
Revision: Se encontraron factores biopsicosociales de riesgo y proteccion. Entre los factores de riesgo bioldgico,
se identifica la edad del debut diagndstico, sobrepeso, y sintomas somaticos adicionales a DM1. A nivel
psicolégico, destaca el conocimiento en salud, habilidades de resolucién de conflictos, regulacién emocional,
motivacion intrinseca y autoeficacia como factores de proteccion, mientras que sintomas de ansiedad, depresién,
experiencias adversas y un afrontamiento evitativo como factores de riesgo. En el ambito social-contextual, las
variables de salud mental y calidad de cuidado parental pueden ser tanto de riesgo como de proteccién.

Caso clinico: Paciente mujer de 17 afios con DM1 desde los 8 afios. Antecedentes de mal control metabélico,
hospitalizaciones recurrentes por cetoacidosis diabética asociada a alteracién de la conducta alimentaria, con
complicaciones de insuficiencia renal y hepatica aguda. Su historia clinica refleja un contexto psicosocial
complejo, con factores de riesgo como violencia familiar, separacion parental, depresion materna y vulneracion
de derechos. Desde los 11 afios recibe atencion psicoldgica y psiquiatrica debido a trastorno ansioso-depresivo,
con ideacidn suicida y conductas autolesivas, trastorno alimentario inespecifico y desadaptacién a nivel social y
escolar. Progresa con estabilizacion diagndstica, estrategias de afrontamiento efectivas, conductas de adherencia
al tratamiento, autocuidado, autonomia, y proyeccién escolar positiva.

Conclusion: A partir del analisis de caso y revisidn sistematizada, se concluye la importancia de adoptar un
enfoque biopsicosocial y colaboracién interdisciplinaria en el abordaje de DM1 pediatrica. Se sugiere evaluacion
psicoldgica y familiar de rutina desde el debut diagndstico, valorando factores de riesgo predisponentes,
precipitantes y de mantencidn con énfasis en riesgo de suicidio y trastorno alimentario, integrando factores de
proteccidon como recursos de intervencion.

Financiamiento: Sin financiamiento
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CARACTERIZACION DE ANORMALIDADES METABOLICAS Y HEPATICAS EN RATONES NEONATOS
LIPODISTROFICOS

Autor y Coautores: Ana Maria Figueroa Toledo?, Francisca Stolzenbach Santa Maria®, Fermin Robledo?, Pablo
Tapia Ossal, Marta Ferndndez?, Victor Cortés Mora?
Lugar de Trabajo: 'Pontificia Universidad Catdlica de Chile, Departamento de Nutricién, Diabetes y Metabolismo.

Contenido

La lipodistrofia congénita generalizada (LCG) se caracteriza por ausencia de tejido adiposo, hipertrigliceridemia y
resistencia insulinica (RI) severa. Sus principales causas son mutaciones en el gen AGPATZ2. Ratones deficientes en
AGPAT?2 (Agpat2’") desarrollan lipodistrofia a partir del segundo dia de vida y en su etapa adulta presentan RI,
diabetes, esteatosis hepatica e hipertrigliceridemia. La fisiopatologia de estas anormalidades no es conocida, pero
la suplementacidn con leptina es capaz de revertirlas completamente.

Objetivo general. Caracterizar la secuencia postnatal en el desarrollo de hipertrigliceridemia, esteatosis hepatica
y anormalidades en la sefializacién insulinica en ratones neonatos Agpat2”" y su asociacién con los niveles
circulantes de leptina.

Disefio experimental. Estudio transversal de casos y controles en un modelo murino de LCG.

Material y métodos. Se recolectd sangre e higado de ratones Agpat2”-y Agpat2** (“wild type”) en dias post natal
0 (P0.5), 2 (P2.5), 3 (P3.5), 5 (P5.5) y 7 (P7.5) (n = 4-6 genotipo/edad). Los niveles de leptina y triglicéridos (TGs)
circulantes fueron determinados mediante ELISA y métodos colorimétricos, respectivamente. La abundancia
relativa de mRNAs fue determinada mediante PCR en tiempo real con el método del AACt. Los niveles de
proteinas involucradas en la sefializacién de insulina se realizd6 mediante western blot. La significancia estadistica
se evalud a través de ANOVA de una o dos vias o t-test.

Resultados. Al nacer (P0.5), los niveles de leptina fueron indetectables en ambos grupos. Desde P2.5, leptina
aumento en ratones wild type mientras que en ratones Agpat2”’ permanecié indetectable. Los niveles de TGs
séricos aumentaron ~10 veces en ratones Agpat2” a partir de P2.5 (p<0,05). En P0.5, no hubo diferencias en la
masa relativa del higado entre animales de ambos genotipos, sin embargo, esta fue 60, 120 y 180% mayor en el
grupo Agpat2’- con respecto a wild type (p>0,00001) los dias P3.5, P5.5y P7.5, respectivamente. La abundancia
del mRNA de las enzimas lipogénicas hepaticas ACC1, FAS, SCD1, ELOVL6 y GPAT y de MTP fue significativamente
mayor en ratones Agpat2’ desde P3.5 (p>0,05). La abundancia del receptor de insulina fue 50-85% menor en
ratones Agpat2” entre P3.5 y P7.5 (p<0,0001). En PO.5, los niveles totales de AKT fueron 30% mayores en ratones
Agpat2”(p=0,0211), junto a una disminucién del 30% en los niveles de la forma activa de AKT (pAKT-5308)
(p=0,015). En dias posteriores, los niveles de AKT fueron similares entre grupos, mientras que los niveles de pAKT-
5308 fueron mayores en ratones Agpat2”’- con respecto a wild type (p>0,05).

Conclusiones. En ratones Agpat2”-, el desarrollo de hipertrigliceridemia, hepatomegalia, mayor contenido de
MRNA de enzimas lipogénicas y anormalidades en la sefializacién insulinica hepatica ocurre simultdneamente y
estd asociado a niveles indetectables de leptina circulante.

Financiamiento: Fondecyt 1221146, Anillos ACT210039
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CARACTERIZACION DE TRANSPORTADORES DE HORMONAS TIROIDEAS EN LA LINEA CELULAR HTR8/SVNEO EN
CONDICIONES DE HIPERINSULINEMIA

Autor: Katherine Roble Riedemann?
Lugar de Trabajo: ‘Estudiante Magister Bioquimica Clinica e Inmunologia, Facultad de Farmacia, Universidad de
Concepcidén

Contenido

El transporte de hormonas tiroideas (HT) garantiza el correcto desarrollo fetal. Antes de las 16 semanas de
gestacion, el feto depende exclusivamente de la tiroxina materna, y una deficiencia leve afecta el desarrollo
neuroldgico fetal. La placenta es responsable de regular la transferencia de HT por transportadores de membrana
en el trofoblasto, y por lo tanto cualquier alteracion en la actividad y/o expresidén de los transportadores de
hormonas tiroideas (THT) podrian tener repercusion en el recién nacido. Condiciones previas al embarazo como la
obesidad, genera una hiperinsulinemia patolégica durante el primer trimestre de gestacién, el cual podria estar
involucrado en la expresion de THT. El objetivo general es “Caracterizar la expresidon y actividad de los
transportadores de hormonas tiroideas en células de trofoblasto de primer trimestre del embarazo, HTR8/SVneo,
en condiciones de hiperinsulinemia”. Para la metodologia se usaron cultivos de células HTR8/SVneo en ausencia y
presencia de insulina (0-10 nM, 0-24 horas), y se evalud la expresién de THT por westernblot e inmunocitoquimica.
La captacion y funcionalidad de THT se evalud por captacion de T4 (0-125 nM, 15 minutos) mediante la técnica de
Sandell-Kolthoff. En los resultados se observd la expresion de los transportadores MCT8, MCT10, LAT-1, LAT-2,
OATP4A1, OATP1A2, CD98 en la linea celular HTR8/SVneo en ausencia y presencia de insulina. Ademads, se obtuvo
una disminucién significativa de LAT-1 a 0,1 y 10 nM de insulina y un aumento de OATP4A1 a 10nM junto con un
aumento de la captacidn de T4 a la misma concentracidn de insulina. Este es el primer trabajo que relaciona a los
THT con la insulina como metabolito regulador, siendo importante para los estudios posteriores que utilicen la linea
celular HTR8/SVneo como modelo de gestacidn de primer trimestre.

Financiamiento: FONDECYT
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EFECTOS AGUDOS DEL EJERCICIO CONTINUO-MODERADO SOBRE LA RESISTINA'Y FACTOR DE CRECIMIENTO DE
FIBROBLASTOS 21 PLASMATICOS EN PERSONAS FISICAMENTE INACTIVAS

Autor y Coautores: Sergio Martinez Huenchulldn?, Francisca Flores Ojeda?, Giannina luspa Santelices?, Jeremias
Carrasco Molina?, Matias Ruiz Uribe?!
Lugar de Trabajo: Universidad Austral de Chile.

Contenido

Introduccidn: el ejercicio fisico tiene una funcidn reguladora del metabolismo, aspecto particularmente
importante para contrarrestar las alteraciones metabdlicas de la inactividad fisica. Esta funcion depende de
mediadores endocrinos, en donde el factor de crecimiento de fibroblastos (FGF) 21 y la resistina han sido
documentados como parte de dichos mediadores. Sin embargo, se desconoce su comportamiento y factores
asociados tras la realizacién de una sesiéon de ejercicio de intensidad moderada y constante en personas
fisicamente inactivas. Por ello, este estudio busco evaluar los efectos de una sesién de ejercicio fisico moderado y
continuo sobre las concentraciones plasmaticas de resistina y FGF21 en personas fisicamente inactivas.

Material y métodos: estudio cuasi experimental de comparacion pre-post en donde 20 voluntarios fisicamente
inactivos y con indices de masa corporal mayor a 18 y menor a 30 kg/m2 fueron reclutados. Los voluntarios
participaron en una sesion de ejercicio continuo-moderado de prescripcion individualizada (60% de la frecuencia
cardiaca de reserva) sobre una cinta rodante durante 30 minutos. Se realizaron mediciones antropométricas
(peso, talla, perimetros de cintura-cadera, porcentajes de masa magra y grasa), mientras que previo e
inmediatamente posterior a la sesién de ejercicio se tomaron muestras de sangre venosa para medir: glicemia,
insulinemia, perfil lipidico, transaminasas (GOT y GPT), resistina y FGF21. Para todas las comparaciones se
considerd como estadisticamente significativo un valor p<0,05.

Resultados: posterior a la sesién de ejercicio, los niveles plasmaticos de FGF21 disminuyeron significativamente
(p<0,05), mientras que los de resistina no variaron. En complemento, la insulina descendié significativamente
posterior al ejercicio (p<0,05), mientras que la transaminasa GOT se elevé posterior a la intervencion (p<0,05). Los
niveles de resistina posterior al ejercicio se correlacionaron con la glicemia post-esfuerzo (rho=-0,547; p<0,05),
mientras que los niveles de FGF21 post-ejercicio se correlacionaron con el porcentaje de masa adiposa
(rho=0,604; p<0,05) y muscular (rho=-0,559; p<0,05).

Conclusiones: una sesidon de ejercicio de intensidad moderada disminuyé los niveles plasmaticos de FGF21
mientras que no tuvo efectos sobre la resistina. La disminucién conjunta de FGF21 e insulina sugiere una
normalizacién de la funcion metabdlica mientras que las elevaciones de GOT serian derivadas de microdaio
muscular propio del ejercicio en esta poblacion.

Financiamiento: Sin financiamiento
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EFECTO DEL ACEITE ESENCIAL DE ORIGANUM VULGARE L. SOBRE LA ViA PI3K/AKT EN ADIPOCITOS HUMANOS
TRATADOS CON ACIDO PALMITICO

Autor y Coautores: Paulina Ormazabal Leival, Alexis Cerda Bizama2, Andrea Miiller Sepulveda3, Claudia Foerster
Guzman3.

Lugar de Trabajo: 1.Escuela de Obstetricia, Facultad de Ciencias para el Cuidado de la Salud, Universidad San
Sebastian, Santiago, 2.Laboratorio de Obesidad y Metabolismo Energético en Geriatria y Adultos (OMEGA),
Instituto de Nutricién y Tecnologia de los Alimentos (INTA), Universidad de Chile, 3. Instituto de Ciencias
Agroalimentarias, Animales y Ambientales, San Fernando.

Contenido

Introduccion: La obesidad se relaciona resistencia a la insulina (RI), particularmente en el tejido adiposo. A nivel
molecular, la Rl puede definirse como una menor activacidn de la via PI3K/Akt, compuesta por moléculas como
IRS-1/Akt/AS160. La insulina activa la via PI3K/Akt que estimula la captacion de glucosa, contribuyendo a la
mantencién de niveles adecuados de glicemia. Por otra parte, sujetos con obesidad presentan niveles plasmaticos
elevados de 4cidos grasos saturados, como el acido palmitico (AP), que desencadena la alteracion de la
sefializacion de la insulina in vivo e in vitro. El orégano (Origanum vulgare L.) es una planta utilizada como
componente alimentario en todo el mundo. Interesantemente, los principales componentes del orégano han
mostrado efectos protectores sobre las disfunciones relacionadas con la diabetes. El aceite esencial de Origanum
vulgare L. (AE-O) contiene monoterpenos fendlicos como carvacrol y timol que pueden explicar su actividad
bioldgica.

Objetivo: Evaluar el efecto del AE-O sobre la alteracion, inducida por AP, en la activacién de la via de la insulina
(IRS-1/Akt/AS160) y la captacion de glucosa en células adiposas humanas.

Disefio experimental: Estudio in vitro en células de la linea celular adiposa humana SW872.

Materiales y Métodos: La citotoxicidad del AE-O (0,1-10 pg/mL) se evalué mediante el ensayo MTS en adipocitos
SW872 diferenciados in vitro. Los adipocitos se incubaron o no con AP durante 24 h en presencia o no de AE-O
(preincubacidn de 2 h), y posteriormente se estimularon con insulina. Por tanto, las condiciones experimentales
fueron: control (células no tratadas), 0,4 mM de AP, 0,1 pug/mL de AE-O, 10 pug/mL de AE-O, 0,1 pug/mL de AE-O (2
h antes) + 0,4 mM de AP durante 24 h, 10 pg/mL de AE-O (2 h antes) + 0,4 mM de AP durante 24 h, e incubadas
con 100 nM de insulina durante 10 min. Se evalué la fosforilacion de Tyr-IRS-1, Ser-Akt y Thr-AS160 mediante
Western blot y se analizé la captacion de glucosa utilizando el andlogo 2-NBDG. Para el analisis estadistico se
utilizé la prueba de Wilcoxon.

Resultados: El AE-O no fue citotdxico en las concentraciones evaluadas en los adipocitos. La fosforilacion de IRS-1,
Akt, AS160 vy la captacion de glucosa no se vieron afectadas por el tratamiento con 0,1y 10 pg/ml de AE-O en
comparacion con las células controles. Los adipocitos tratados con AP mostraron una menor fosforilacién de IRS-
1, Akt, AS160 y captacion de glucosa en comparacion con los adipocitos controles (n=6-9, p<0,05).
Interesantemente, estos efectos no se observaron en presencia de AE-O.

Conclusion: El AE-O contrarresta la alteracidon en la via de la insulina inducida por AP en adipocitos SW872. Estos
hallazgos sugieren un efecto protector del aceite contra dichas alteraciones, proyectando su uso como
tratamiento complementario en condiciones asociadas a la diabetes, como la RI.

Financiamiento: Proyecto Interdisciplinario-UOH a Paulina Ormazabal
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ESTEATOHEPATITIS INDUCIDA POR DIETA ALTA EN GRASA Y FRUCTOSA EN MODELO MURINO: CAMBIOS EN
PARAMETROS DE ESTRES OXIDATIVO, LIPiDICOS Y DE FIBROSIS

Autor y Coautores: Javiera Gonzélez Contreras!, Amanda D Espesailles Tapia?, Daniel Gonzalez Mafian3, Ivonne
Olmedo Alegrial, Mabel Cataldn Diaz!, Nevenka Juretic Diaz*, Patricio Tapia Acevedo !, Gladys Tapia Opazo?
Lugar de Trabajo: ! ICBM, Facultad de Medicina, Universidad de Chile, ? Instituto de Ciencias de la Salud,
Universidad de O’Higgins, Rancagua, 3 Facultad de Ciencias, Ingenieria y Tecnologia, Universidad Mayor, *
Universidad de Chile.

Contenido

Introduccidn: La enfermedad de higado graso no alcohdlico (EHGNA), es la principal causa de enfermedad
hepatica a nivel mundial y comprende desde la esteatosis hasta la esteatohepatitis con o sin fibrosis, la cual
puede evolucionar a cirrosis y/o hepatocarcinoma. Las dietas altas en grasas (DAG) y carbohidratos, tales como la
fructosa (F), y la falta de actividad fisica, producen obesidad que se asocia a resistencia a la insulina, lo cual activa
la lipdlisis en tejido adiposo y lipogénesis de novo en el higado, favoreciendo la inflamacion y el estrés oxidativo,
lo cual se asocia al desarrollo de esteatohepatitis.

Objetivo. Evaluar los cambios en parametros de estrés oxidativo, lipidicos y de fibrosis en ratones con
esteatohepatitis inducida por DAG mas F .

Diseiio Experimental. 10 ratones C57BL/6, fueron tratados por 20 semanas con: i) DAG (60% lipidos, 10%
proteinas y 30% carbohidratos) (n=5) y ii) DAG+F 30% m/v en bebedero (n=5). Materiales y Métodos. Se evalud i)
peso corporal y hepatico, glicemia e insulinemia basal [ELISA], triacilglicéridos plasmaticos, ii) EHGNA vy fibrosis
[histologia y andlisis de Score NAS y tincidn tricrdmico de Masson], iii) mRNA [gPCR] de los factores lipidicos:
“Proteina de union a elementos relacionados a esteroles” (SREBP-1c, factor lipogénico) y “Receptor activado por
proliferadores peroxisémicos tipo alfa” (PPAR-a, factor lipolitico) junto con el factor de estrés oxidativo “Factor 2
relacionado con el factor nuclear eritroide 2” (Nrf2), a-actina y el “Factor de crecimiento transformante-beta”
(TGF-B), ambos marcadores de fibrosis, y por ultimo, iv) proteinas [inmunohistoquimica] SREBP-1c, PPAR-a, Nrf2,
a-actina y TGF-B. Los resultados fueron analizados mediante el Programa GraphPad Prism 9.0 T-test, utilizando
nivel de significancia de p<0,05 y expresados como promedio + SEM.

Resultados: En el grupo DAG+F encontramos: i) esteatohepatitis sin fibrosis, sin cambios significativos en el peso
del higado, peso corporal final, glicemia basal, curva de tolerancia a la glucosa y triacilglicéridos plasmaticos, ii)
una disminucion significativa de insulinemia y HOMA-IR, iii) sin cambios significativos en el mRNA de SREBP-1c,
PPAR-a, Nrf2, a-actina y TGF-B y iv) una disminucidn en los niveles proteicos de PPAR-a y Nrf2 y sin cambios para
SREBP-1cy un aumento en los niveles proteicos de TGF-B; todo comparado al grupo DAG.

Conclusiones: La esteatohepatitis inducida por DAG+F se acompafia de una disminucién de la insulinemia, sin
cambios en la glicemia basal, ademas de un estado profibrético, asociado al aumento de TGF-B. La bajaen la
insulinemia podria asociarse con una disfuncidn pancreatica. La disminucidon en los niveles proteicos de Nrf2 y de
PPAR-q, podria estar asociada a un mayor estado de estrés oxidativo y menor beta oxidacion de acidos grasos.

Financiamiento: Proyecto SOCHED 2021-09
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EFECTOS DE LA SUPLEMENTACION DIETARIA CON FRUCTOSA EN UN MODELO MURINO: MARCADORES DEL
METABOLISMO LIPIDICO Y DEL ESTRES OXIDATIVO E HIPERTROFIA HEPATICA Y CARDIACA

Autor y Coautores: Cecilia Bravo Brach?, Carlos Abarca Araya?, Gladys Tapia Opazo?, Ivonne Olmedo Alegria®
Lugar de Trabajo: ICBM, Facultad de Medicina, Universidad de Chile.

Contenido

Introduccidn. La fructosa es parte de nuestra dieta ya que se encuentra en frutas y miel, ademas es ampliamente
utilizada como suplemento en diferentes alimentos, debido a su alto poder endulzante. La fructosa absorbida
ingresa principalmente al higado donde es convertida en acidos grasos y posteriormente triacilglicéridos, por ello,
el exceso de fructosa dietario se asocia, entre otras alteraciones, con la enfermedad de higado graso no alcohdlico
(EHGNA) y sindrome metabdlico. Ademds, estudios contradictorios, muestran que el consumo alto de fructosa
generaria hipertrofia hepatica y cardiaca.

Objetivo. Determinar el efecto de una dieta control suplementada con fructosa sobre marcadores del
metabolismo lipidico y del estrés oxidativo e hipertrofia hepatica y cardiaca.

Disefio experimental. Se utilizaron ratones de la cepa C57BL/6 divididos en dos grupos experimentales: i)
tratados con dieta control (DC, 10% lipidos, 20% proteinas y 70% carbohidratos) (n=4) o ii) tratados con
DC+Fructosa (F 40% m/v) en el bebedero (n=7), durante 20 semanas.

Materiales y métodos. Se evalud i) parametros generales: peso corporal y de grasa visceral, glicemia, insulinemia,
HOMA-IR, curva de tolerancia a la glucosa, ii) score de esteatosis hepatica (histologia, Score NAS), iii) hipertrofia
hepatica [peso final del tejido] e hipertrofia cardiaca [peso del corazén (mg) y relacidn con el largo de la tibia
(mm)] y iv) niveles de mRNA (qPCR) de marcadores lipogénicos (SREBP-1c y FAS), lipoliticos (PPAR-at y ACOX) y de
estrés oxidativo (Nrf2 y HO-1) en ambos drganos. Ademas se determinaron los niveles de mRNA de ANP (Péptido
natriurético auricular), BNP (Péptido natriurético cerebral) y B-MHC (Cadena pesada de la miosina tipo beta),
todos marcadores de hipertrofia cardiaca. Los resultados se muestran como el promedio + SEM, y la diferencia
entre los grupos se realizd mediante Test no paramétrico Mann-Whitney, considerdndose estadisticamente
significativo un valor de p<0,05.

Resultados. En el grupo DC+F se observé i) un aumento significativo en el peso corporal final y de la grasa visceral,
sin cambios en glicemia basal y en la curva de tolerancia a la glucosa. Una disminucidn significativa de la
insulinemia basal y el HOMA-IR, ii) esteatosis hepatica grado 1, sin hipertrofia hepatica ni cardiaca y iii) un
aumento significativo en los mRNA de SREBP-1c, FAS, PPAR- a y ACOX, sin cambio en los mRNA de Nrf2 y HO-1
hepaticos, mientras que aumento significativamente los mRNA de SREBP-1c, FAS, PPAR- a, ACOX, Nrf-2 y HO-1.
Los mRNA de ANP y BNP aumentaron (p<0,05) respecto a DC, sin cambios en B-MHC.

Conclusion. En higado, la fructosa dietaria indujo esteatosis grado 1 y aumentos en marcadores lipoliticos y
lipogénicos, concordante con lo descrito en la literatura. En corazén, la fructosa produjo sélo un estado pre-
hipertréfico y aumento en los marcadores lipogénicos, lipoliticos y de estrés oxidativo.

Financiamiento: Proyecto Puente ICBM-2022 (I0A)

159



XXXIV SOCHED 2023
Congreso Chileno de
Endo%rinologio y Diabetes ED2023

P83 (126)

EFECTO DEL EXCESO Y DEFICIT DE GLUCOSA SOBRE LA CONCENTRACION SERICA DE MOTS-C EN INDIVIDUOS
CON Y SIN EXCESO DE PESO

Autor y Coautores: Jorge Ruiz Rosas?, Rodrigo Ferndndez Verdejo?, José Galgani Fuentes®

Lugar de Trabajo: 'Pontificia Universidad Catdlica de Chile. Instituto de Nutricién y Tecnologia de los Alimentos,
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Universidad Catdlica de Chile. Santiago, Chile. Louisiana State University. Baton Rouge, LA, USA.

Contenido

MOTS-c (mitochondrial open reading frame of the 12S rRNA-c) es un péptido codificado en el genoma mitocondrial
propuesto actuar como una hormona endocrina mitocondrial. Diversos tejidos expresan MOTS-c incluyendo el
musculo esquelético y sangre. En animales, MOTS-c muestra tener accidon en el metabolismo de la glucosa. Se
desconoce si condiciones nutricionales que modifican la glicemia modifican la concentracion sérica de MOTS-c.
Nuestro objetivo fue comparar la concentracidn sérica de MOTS-c en respuesta a un exceso y deprivacidon de
glucosa en individuos con y sin exceso de peso corporal.

En 18 hombres sanos y delgados, y 25 hombres y mujeres sanos/as con exceso de peso se realizd6 de manera
aleatoria un clamp hiperinsulinémico-euglicémico (2 mU/kg/min de insulina, 85 mg/dL de glucosa; 2 h) y un ayuno
prolongado (20 h). El clamp y el ayuno prolongado se realizaron en dias distintos. Antes y después de cada sesidn,
se midieron marcadores metabdlicos y la concentracién sérica de MOTS-c. Se usé ANOVA de dos vias para evaluar
el efecto del grupo (delgados vs. exceso de peso), tiempo (ayuno nocturno vs. ayuno prolongado) y su interaccion.
En ambos grupos, el clamp disminuyd la concentracién circulante de acidos grasos, glicerol, y B-hidroxibutirato, y
aumenté el lactato. En tanto, el ayuno prolongado aumentd las de acidos grasos, glicerol y B-hidroxibutirato, y
disminuyé las de glucosa, insulina y lactato. El clamp no modifico las concentraciones séricas de MOTS-c (p=0,50),
las que fueron similares entre grupos (p=0,85). El ayuno prolongado aumenté MOTS-c en individuos delgados (de
0,58+0,13 a 0,83+0,15 ng/ml; p<0,001), pero no en aquellos con exceso de peso (de 0,65+0,12 a 0,69+0,13 ng/ml;
p=0,11).

La deprivacion de glucosa en individuos delgados influye sobre la concentracion circulante, y potencialmente la
accion de MOTS-c.

Financiamiento: FONDECYT 1170117
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EFECTO DEL TRATAMIENTO DE FOTOBIOMODULACION EN EXPLANTES DE RETINA DE RATON EXPUESTOS A
ALTA Y MEDIANA CONCENTRACION DE GLUCOSA

Autor y Coautores: Ricardo Céspedes Jara?, Oliver Schmachtenberg?
Lugar de Trabajo: Doctorado en ciencias, mencidn neurociencias, Universidad de Valparaiso, Chile., 2Centro
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Contenido:

La retinopatia diabética (RD) es una de las principales complicaciones de la Diabetes Mellitus (DM). Segin MINSAL
en chile un 20% de los pacientes con DM tipo 2 tiene RD al momento del diagndstico. A los 10 afios del
diagndstico el porcentaje crece a un 40% y a los 20 afios llega al 80%.

Actualmente el tratamiento de RD se basa en la etapa en la que se encuentre la patologia. En un estadio inicial se
recomienda controlar la glicemia a través de cambios alimenticios. Cuando ya existe neovascularizacidn retiniana
el tratamiento consiste en realizar panfotocoagulacidn y en los casos mas complejos de edema macular diabético
se deben utilizar farmacos anti-VEGF. Sin embargo existen pacientes que pese al tratamiento con estos farmacos
no presentan mejoria en su agudeza visual mejor corregida. Es por ello que se han estado buscando nuevas
opciones terapéuticas para RD, surgiendo como opcién en el Gltimo tiempo la fotobiomodulacidn.

La fotobiomodulacién (PBM) es una terapia laser de baja intensidad que ha demostrado grandes ventajas en
tejido dsea, dental, neuronal, epitelial y efectos sistémicos. PBM es capaz de aumentar la regeneracién de tejidos,
la proliferacidn, la diferenciacién celular y disminuir el estrés oxidativo. Sin embargo no se ha estudiado en
profundidad los efectos de este tratamiento en la retinopatia diabética.

El objetivo de este estudid fue analizar el efecto de la fotobiomodulacion en explantes de retina expuestos a alta 'y
mediana concentraciones glucosa.

Para esto se cultivaron explantes de retina de ratones C57/BL6J P30 durante 5 dias. Hubo un grupo expuesto a luz
roja de 660 nm, uno a luz verde de 525 nm y un grupo sin exposicion a luz. Ademas, en cada grupo hubo retinas
cultivas a 15mM de glucosa y a 30mM de glucosa.

Se aplicd PBM 2 veces por dia, durante 10.000 segundos por vez, lo que resulté en una afluencia de 5 J/cm2 por
sesidn. Se trataron con luz por 4 dias seguidos.

Para la histologia los explantes se fijaron en PFA, se lavaron y se traspasaron a sacarosa la ncohe anterior al corte.
Al otro dia se incluyeron en medio de congelacidn, se hicieron cortes de 20 um en criostato y se tifieron con azul
de toluidina. Se observaron bajo microscopio a un aumento de 20X.

Para el ensayo de MitoSox los explantes se incluyeron en agarosa y se cortaron con un vibratomo. Posteriormente
se afiadié MitoSox, se lavaron y se observaron en un microscopio confocal.

Este estudié mostro diferencias entre los grupos expuesto a tratamiento con fotobiomodulacién de 660 nm vy los
grupos que no fueron expuestos a luz.

Este es un estudio preliminar in vitro que muestra la diferencia de grupos expuesto a fotobiomodulacién en
condiciones que simulan retinopatia diabética. Es importante ampliar el estudio a modelos in vivo para
comprobar que el efecto visto aqui tenga un efecto en los modelos animales vivos.

Financiamiento: FONDECYT 1210790
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