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NUEVOS HORIZONTES EN EL ESTUDIO DE LA TALLA BAJA FAMILIAR

Fernandez Smersu, Nicolas; Galan Bueno, Laura; Gonzalez de Buitrago Amigo, Jesus; Chamorro Vera, Ana; Gutiérrez Agujetas, Marta; Cabello
Anaya, Maria del Carmen; Ulecia Cantero, Rafael; Gallego Cortés, Javier; Martinez Garcia, Ana; Macias Lopez, Nuria; Begines Tirado, Miguel.

INTRODUCCION

La talla baja constituye un motivo frecuente de demanda en consultas de Endocrinologia Pediatrica.
En la mayoria de los casos (60-80 %), un estudio completo permite descartar talla patologica secundaria a anomalias sistémicas, endocrinas, nutricionales o
cromosomicas, clasificandola como talla baja idiopatica. Este grupo incluye la talla baja familiar y el retraso constitucional del crecimiento y desarrollo. El

concepto de talla baja idiopatica es controvertido, pues engloba situaciones en las que no alcanzamos un diagnostico etiopatogénico.

Algunos estudios han detectado alteraciones genéticas relacionadas con displasias oseas en el 3-5 % de pacientes catalogados de talla baja idiopatica, entre las
gue se encuentran mutaciones del gen ACAN, entre otros.

CASO CLINICO FENOTIPO DE NUESTRA PACIENTE

Lactante, longitud al nacimiento de 46cm (p2, -2,3 DE).

Acude por primera vez a consulta de endocrinologia pediatrica a los 6 meses
de vida presentando un estancamiento ponderoestatural, talla 58,5 cm (<p1,
-2,88 DE).

ANTECEDENTES FAMILIARES
Talla baja en rama paterna, talla 157,5 cm intervenido de osteotomia
varizante de fémur y acortamiento de antebrazos. No consanguinidad.

EXPLORACION FISICA
Discreta macrocefalia relativa, frente amplia, acortamiento de antebrazos,
sin otras alteraciones anatomicas.
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Raiz nasal ancha y frente amplia. Hipoplasia del tercio medio facial Braquidactilia
v pulgar o dedo gordo del pie anchos y cortos.

EVOLUCION
Pérdida progresiva de percentiles de talla hasta alcanzar -4,82 DE.

PROCEDIMIENTOS DIAGNOSTICOS Y TERAPEUTICOS SCREENING PEDIATRICO ANTE TALLA BAJA

- Evaluacion clinica / Historia / Exploracidn fisica.
- Evaluacion endocrina (Basal y test dinamicos).
- Analitica: general + celiaguia + hormonas tiroideas + hormona del

Panel de displasias oseas: variante en heterocigosis en el exon 8 del gen creurr.nento'Jr.carlo’gpq (nmas),+ Radlogrz.:\fla de muneca .
ACAN - Estudio genético: dirigido segun presencia o no de defectos monogénicos

Analitica inicial: IGF-1 disminuida // Cariotipo, serie ésea, test del sudor vy
estudio de gen SHOX normales.

CONCLUSION Y COMENTARIOS

El gen ACAN (15g26.1) codifica el agrecano, un proteoglicano presente en la matriz extracelular que participa en el crecimiento de la placa cartilaginosa.

Mutaciones en este gen dan como resultado un amplio espectro fenotipico de displasias esqueléticas espondiloepifisarias, osteocondritis disecante familiar y
sindromes de talla baja no definidos. Entre estos ultimos podemos encontrar pacientes con distintos grados de talla baja (talla media adulta <-3.0 DE) asociada a
edad O0sea avanzada y anormalidades esqueléticas no especificas (braquidactilia, pulgar corto y ancho, frente prominente, hipoplasia mediofacial, puente nasal
plano).

En los ultimos anos estamos asistiendo a un enorme avance en el estudio genético de la talla baja, permitiendo la identificacibn de mutaciones en genes
responsables de displasia dseas en familias con talla baja, como el gen ACAN.

Es importante sospechar alteraciones del gen ACAN en aquellos pacientes con talla baja, fenotipo caracteristico y antecedente de progenitor con talla baja vy
osteoartropatia precoz.

Una mejor clasificacion de los pacientes con TB nos permite la busqueda de posibles tratamientos, establecer un prondstico mas preciso; asi como la identificacion
precoz de comorbilidades.
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