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CASO 1

Edad actual: 15 afios.

Paciente de sexo femenino consulta a los 7 afios y 6 meses para evaluacién del crecimiento. En
evaluacidon se observa caida en carril de crecimiento y talla baja. Se realizan exdmenes donde
destaca IGF-1 baja (42.1 ng/mL) y EO acorde, resto de examenes (perfil bioquimico, screening
de enfermedad celiaca y perfil tiroideo) dentro de rango normal. Se solicita test de clonidina con
peak de GH de 3.6 ng/mL y cariograma 46XX.

Se completa estudio con Resonancia Magnética de cerebro y silla turca realizada a los 7 afios y
8 meses, informada sin hallazgos patoldgicos. Se decide inicio de GH 0.1 U/kg/dia (0.033
mg/kg/dia).

A los 10 afios y 5 meses presenta status convulsivo asociado a acidosis lactica que requiere
manejo en UCIP. Se inicia manejo con anticonvulsivantes.

A la anamnesis dirigida padre refiere que a medida que fue creciendo nota deterioro cognitivo
progresivo y fatigabilidad al realizar actividad fisica asociado a compromiso visual (astigmatismo
y miopia).

Es evaluada por equipo de genética, donde se indica estudio con exoma trio y estudio de ADN
mitocondrial, el cual es realizado a los 11 afios y 3 meses (04/2018), con estudio compatible con
MELAS.

Mantiene controles por equipo endocrinologia infantil, sin diabetes a la fecha.

Examen fisico:
- Peso:49.6 kg. - Talla 150.5 cm (-1.83 DE). - IMC 21.9 (+0-49 DE). - PA 108/67 mmHg.
- Piel sana, sin alteraciones. Cuello se palpa tiroides normal. Sin adenopatias cervicales.
- Mamas Tanner 5. Abd BDI, sin distension abdominal, no se palpan masas, ni
visceromegalias.
- Vello pubico Tanner 5, mucosa vaginal estrogenizada.

Estudio genético
Estudio exoma trio y DNA mitocondrial: Variante patogénica en mtDNA en gen MT-TL1
m.3243A>G

Diagnésticos:
1.- MELAS 2.- Talla normal baja, eutroéfica. 3.- Pubertad completa. 4.- Enfermedad renal crénica
Etapa G3a. 5.- Miocardiopatia hipertréfica. 6.- Miopia y astigmatismo.
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