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HIPERINSULINISMO CONGENITO EN PACIENTE PEDIATRICO

Presentan: Dra. Ana Rocha
Dra. Carolina Sepulveda
Endocrindlogas Infantiles. Clinica Alemana
GRUPO CLINICAS PRIVADAS Y HOSP. INSTITUCIONALES

CASO CLINICO: Paciente de sexo femenino, edad 1 afio 8meses
Motivo de consulta: hipoglicemia

Antecedentes prenatales: ler Embarazo controlado, cursé con diabetes gestacional materna, tratado con metformina.
Nace a las 40 semanas Adecuado para la edad gestacional. Peso de nacimiento 3200gr, talla 50cm. Apgar 8-9.

Padre sano 175cm. Madre sana 160 cm. Familia sin historia de diabetes
Desarrollo psicomotor: leve retraso motor, gateo a los 10 meses, Marcha 16 meses

Historia Inicial: Desde los 6 meses presenta episodios paroxisticos interpretados inicialmente como no epilépticos.
Evoluciona con dificultades de alimentacidon, compromiso nutricional y eventos neuroldgicos recurrentes. Evaluada en
neurologia, se descarta patologia. Electroencefalograma normal

Evaluada a la edad de 1afio 8m

Peso: 9,6 Kg (percentil 9 -1,33DE); Talla: 78.8 (percentil 6 -1,59DE); IMC:15,5 (percentil 3; indice Peso/Talla percentil 18, -
0,91DE
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Evolucién Clinica : 1 afio 8 meses presenta convulsidn tdnico-clénica, asociada a glicemia de 54 mg/dL.

Hospitalizacidn: Se realiza test de Ayuno: Glicemia: 48mg/dl|, compatible con hipoglicemia con insulina detectable.

Insulina 6,3ul/ml
Cetonas presentes
Hormona de crecimiento 9 ug/dl
Cortisol 18

Gases sin acidosis Sin acidosis
lactato 24.8
Amonio 59,8

TSHy T4l normales

Se establece el diagndstico de hiperinsulinismo congénito, por lo que se realiza estudio genético con Panel Invitae para

hipoglicemias, el cual resulta negativo. Estudio de Exoma negativo

Se inicia tratamiento farmacolégico:

Inicio de Diazoxide: 5mg/kg/dia en tres dosis cada 8h.
Hidroclorotiazida 1mg/kg/dia en dos dosis cada 12h
Alimentacion fraccionada en trabajo con TO. Leches con maicena

Evolucidn Clinica posterior, sin nuevos episodios de hipoglicemia. Persiste con episodios de ausencia (descritos por la

madre). Se instala monitoreo continuo de glucosa que muestra 98% glicemias en rango
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