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Caso Clinico

Paciente Sexo Femenino primera consulta en marzo 2021 a los 13 afios 7 meses en equipo CETER (centro de
estudio de enfermedades poco frecuentes) en Clinica Universidad de los Andes.

Motivo de consulta: Talla baja — Dermatitis atopica severa — Alergias alimentarias multiples — Escoliosis. A
los 4 afios tiene su primera consulta endocrinoldgica en otro centro, luego entre los 5-10 afios, sin controles y
a los 10 afios retoma controles en CAS. Dentro de los antecedentes perinatales destaca se ssegunda hija de
padres no consanguineos, RNT 38 semanas PEG severo de peso Y talla con peso 2.400grs (percentil 3 - 1.83
DS) kg vy talla 46cm (percentil 2 -2.1 DS), CC 31cm (-3.5 DS).

Antecedentes Morbidos:

Alergias alimentarias desde periodo de lactante, dermatitis atdpica dificil manejo, escoliosis, SBOR, multiples
hospitalizaciones y talla baja severa. Menarquia a los 12 afios con ciclos normales y desarrollo puberal
completo.

Antecedentes familiares

Madre sana de 148,5 cm y padre 155 cm con artritis reumatoide de diagndstico Hermano sano y de 175 cm.
Abuela materna 150 cm — Abuelo materno 180 cm y abuela paterna 150 cm y abuelo paterno 160 cm.

Al examen fisico destaca a los (13%7m) talla de 132,5 cm (-3,9 SDS), peso 33 kg (IMC 40 percentil) y PC 50
cm (-3,6 SDS).

Sin dismorfia evidentes. Desarrollo puberal completo. Piel presenta 5 manchas café con leche de bordes
lanceolados irregulares en la parte anterior del abdomen y térax. (< 1 cm) Piel xerética, placas dermiticas y
lesiones de grataje en EEII. Piel de la cara seca y eritematosa.

Es evaluada por Dermatologia, Traumatologia, Genética, Inmunologia y Endocrinologia Pediatrica

Fig 1. Curva de crecimiento.

Inicia estudio endocrinoldgico a los 10 afios en CAS donde se intenta tratamiento con Hormona de
crecimiento sin respuesta, luego paciente suspende controles por factores econémicos y retoma a los 137m.
Dentro de los exdmenes presenta estudio completo de eje Somatotrofo donde destaca niveles de IGF1 e
IGFBP3 normales bajos, test de estimulo para GH con Clonidina, con peak de GH a 14.2 ng/ml a los 15
minutos. Eje tiroideo normal, se descarta enfermedad celiaca. Dentro del estudio inmunolégico destaca Hiper
IGE (valores hasta 2563 Ul/ml con VR < 50). IGA, IGM e IGG normales, estudio de subpoblaciones
linfocitarias normales con linfocitos T reguladores ligeramente disminuidos.

Estudios genéticos: MLPA gen SHOX: sin delecion ni mutaciones puntuales del gen SHOX - Cariograma 46
XX

Exoma: presenta una variante probablemente patogénica heterocigota del Gen STAT5B, compatible con una
Insensibilidad a Hormona de crecimiento mas una desregulaciéon Inmune tipo 2 (AD) - papa presenta la
misma variante en heterocigosis.

Diagnosticos: Talla baja severa secundaria a Insensibilidad a homrona de crecimiento, Variante heterocigota
del gen STAT5b (dominante negativa) — Hiper IGE, Dermatitis atopica severa, Alergia alimentaria multiple,
Escoliosis, Antecedentes de PEG peso Y talla sin crecimiento compensatorio, Microcefalia, Eutrofia, Pubertad
completa.
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