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SOMATOMETRÍA 
 

PESO: niño desnudo 

• Lactantes y < 10 Kg 

–  balanza “pesabebés”, con el niño en decúbito supino o 
sentado 

– error < 10 gr 

 

• Niños > 10 Kg 

– báscula con error máximo = 50 gr 

 



SOMATOMETRÍA 
 

TALLA 
•  < 2 años = LONGITUD: niño en decúbito supino.  

• El dispositivo tiene 2 partes: fija sobre la que se coloca la cabeza y pieza vertical para los pies que 
se desliza sobre el tablero horizontal con metro. 

 
 



SOMATOMETRÍA 
 TALLA 

• >2 años = TALLA: niño de pie, apoyando talones, nalgas y 
occipucio sobre el plano de medida. Talones juntos.  

– tablero vertical con cinta métrica + tablero horizontal que se baja hasta la cabeza 

– tablero horizontal deslizante que se mueve sobre un engranaje de cremallera y piñón con un contador adosado para 

dar una lectura digital directa    

 





Curvas de crecimiento 
• Deben elegirse las obtenidas a partir de una 

muestra de población semejante a la que 
pertenece el niño que se quiere comparar 

 

• La representación puede realizarse mediante 
desviaciones estándar ó percentiles  

 

• Entre -2DS( = p3) y + 2DS (= p 97) = “NORMAL” 

 







Velocidad de crecimiento 
• Incremento de talla por unidad de tiempo 

• En cm/año 
•  Intervalo mínimo de 6 meses (mejor 12 meses) para evitar errores y 

variaciones estacionales ( VC mayor en verano y primavera) 
 
 
 



Talla baja- CONCEPTO 
 

• Talla en gráficas de crecimiento < - 2 DS ó < p3 
para su edad y sexo ( en relación a la media de la 
población de referencia)  Concepto estático  

 

• Hipocrecimiento: cuando velocidad de 
crecimiento < - 1DE ó < p 25, durante 2-3 años 
consecutivos, para la edad ósea  Concepto 
dinámico 

 



Clasificación etiológica 
• TALLA BAJA IDIOPATICA: 

80%  
– Con antecedentes de talla 

baja familiar 
– Con antecedentes de retraso 

constitucional de 
crecimiento y desarrollo ( 
RCCD) 

– Con antecedentes de talla 
baja familiar y RCCD 

– Sin antecedentes de talla 
baja familiar ni RCCD 

– No filiadas o etiología 
desconocida 

 

• TALLA BAJA  PATOLÓGICA 
– Con desproporción de segmentos corporales 

• Osteocondrodisplasias: acondroplasia, alteraciones gen SHOX 
(Leri-Weil,…), .. 

• Enfermedades óseas metabólicas:  raquitismo 
• Alteraciones vertebrales congénitas ó adquiridas 

– Con proporciones corporales normales 
• Inicio prenatal: 

•  Crecimiento intrauterino retardado: Idiopático; Origen fetal( 
adquiridos, genéticos,...);Origen materno (drogas…); 
Insuficiencia placentaria 

• Síndormes dismórficos: Prader-Willi, Di George, Silver Rusell… 

• Cromosomopatías: S. Turner, Down,.. 

• Alteraciones genéticas 

• Inicio postnatal 
– Malnutrición 
– Enfermedad sistémica crónica o recurrente: nefropatía, 

cardiopatía, celiaquía, malabsorción, inmunodeficiencias… 
– Endocrinopatías:  

» Déficit de hormona de crecimiento ( 5%) 
» Hipotiroidismo 
» Hipercortisolismo 
» Pseudohipoparatiroidismo 
» Hipogonadismo 
» Diabetes mellitus mal controlada 

– Deprivación afectiva 
 



Clasificación etiológica 

• TALLA BAJA IDIOPATICA: 80%  

– Con antecedentes de talla baja familiar 

– Con antecedentes de retraso constitucional de 
crecimiento y desarrollo ( RCCD) 

– Con antecedentes de talla baja familiar y RCCD 

– Sin antecedentes de talla baja familiar ni RCCD 

– No filiadas o etiología desconocida 

 

 

 



Clasificación etiológica 
• TALLA BAJA  PATOLÓGICA 

– Con desproporción de segmentos 
corporales 

• Osteocondrodisplasias: acondroplasia, 
alteraciones gen SHOX (Leri-Weil,…), .. 

• Enfermedades óseas metabólicas:  raquitismo 

• Alteraciones vertebrales congénitas ó adquiridas 

 

– Con proporciones corporales normales 



Clasificación etiológica 
• TALLA BAJA  PATOLÓGICA 

– Con proporciones corporales normales 
• Inicio prenatal:  

• Crecimiento intrauterino retardado/ PEG :  
– Idiopático 
– Origen fetal: adquiridos, genéticos, sindrómicos, 

cromosomopatías 
– Origen materno: drogas, alcohol, tabaco… 
– Insuficiencia placentaria 

• Síndromes dismórficos: Prader-Willi, Di George, 
Silver Rusell… 

• Cromosomopatías: S. Turner, Down,.. 
• Alteraciones genéticas 

 
 

 



Clasificación etiológica 
• TALLA BAJA  PATOLÓGICA 

– Con proporciones corporales normales 
• Inicio postnatal 

– Malnutrición 

– Enfermedad sistémica crónica o recurrente: 
nefropatía, cardiopatía, celiaquía, malabsorción, 
inmunodeficiencias… 

– Endocrinopatías:  

» Déficit de hormona de crecimiento ( 5%) 

» Hipotiroidismo 

» Hipercortisolismo 

» Pseudohipoparatiroidismo 

» Hipogonadismo 

» Diabetes mellitus mal controlada 

– Deprivación afectiva  

 



 Sd Leri-Weil 

Sd Turner 

Acondroplasia 

Deficit de hormona 

de crecimiento 

Talla baja 

idiopatica 

Displasia mesomélica 

de Langer 

Sd de Laron 



ORIENTACION DIAGNÓSTICA: ANAMNESIS 

• Antecedentes personales 
– Gestación 

– Parto, Apgar 

– Edad gestacional y antropometría al nacimiento 
(fundamental) 

– Neonatal: ictericia, hipoglucemia.. 

– Desarrollo psicomotor, rendimiento escolar 

– Enfermedades previas y tratamientos 

– Anamnesis por aparatos ( síntomas hipotiroidismo, celiaquía…) 

– Patrón de crecimiento : reconstruir gráficas 

– Desarrollo puberal: inicio caracteres sexuales, menarquia 

– Situación psicosocial 

 



  ORIENTACION DIAGNÓSTICA: ANAMNESIS 

• Antecedentes familiares 
– Talla madre, padre ( fundamental) 
– Tallas familiares próximos 
– Hipocrecimientos disarmónicos familiares 
– Rasgos fenotípicos anormales en familiares 
– Pubertad padres, hermanos, familiares próximos 
– Consanguinidad 
– País de origen : ¿distintas gráficas? 
– Enfermedades hereditarias 
– Enfermedades endocrinas, autoinmunes… 
– Ambiente familiar 



    ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA:EXPLORACIÓN 
FÍSICA 

• Inspección general: proporcionalidad, hábito 
constitucional, estado nutricional,… 

• Exploración por aparatos completa: focalidad 
neurológica, cardiopulmonar, masas/megalias 
abdominales, tiroides, HTA,…  

• Búsqueda de rasgos sindrómicos: Turner, 
Prader-Willi,…( implantación pelo, obesidad, asimetrías, cubitus 
valgus…) 

• Desarrollo puberal 

• Medición parámetros antropométricos 

 

 



PARÁMETROS AUXOLÓGICOS 

• PESO 

• TALLA 

• PERIMETRO CEFALICO 

• VELOCIDAD DE CRECIMIENTO 

 

• Correlación con talla parental- Talla diana ó Talla 
genética: 

– Niños: Talla padre+ Talla madre/2 + 6.5 +/-10 cm 

– Niñas: Talla padre + Talla madre/2 -6.5 +/- 10 cm 



Talla de la paciente 

Talla diana 



Talla de la paciente 

Talla diana 



PARÁMETROS AUXOLÓGICOS 
• Proporciones corporales 

– Talla sentado/ Talla: patológico > 55,5% 

– Braza/ talla : patológico < 96,5% 

– Proporcionalidad entre las partes de los miembros: descartar 
rizomelia ( acortamiento proximal), mesomelia ( acortamiento 
medial), acromelia ( acortamiento distal) 

 

Figura 2. Estadiómetro Harpenden para 

medición de la talla sentado 





ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA:EXPLORACIONES 
COMPLEMENTARIAS 

• 1er NIVEL: 

– Radiografía de muñeca y mano izquierda 

 

• Valorar edad ósea (Maduración ósea): Atlas Greulich y Pyle 

 

• Signos de displasia: braquidactilia, acortamiento 4º 
metacarpiano (pseudohipoparatiroidsmo), deficiencia gen SHOX ( 
deformidad Madelung, deformación piramidal carpo, triangularización de 
la cabeza del radio, radiolucidez del borde cubital del radio) 

 

• Signos de raquitismo: Aumento de la distancia entre diáfisis y 
epífisis, irregularidades núcleos de osificación, hipertrofia cartilaginosa, 
ensanchamiento metaepisisario de huesos largos  = imagen en cáliz o 
copa de champán  

  



EDAD OSEA 

A veces difícil por 

discordancia 

madurativa entre 

los huesos 

 

Únicamente se 

dispone de RX 

promedio para 

cada edad, no se 

conoce el margen 

de normalidad 

 

Subjetividad 



Hallazgos Radiográficos en 
la deficiencia del gen SHOX : Leve 

27 

Disparidad de metáfisis radio-

cubital 
Diferencia en la altura del borde distal 

de la metáfisis radial comparado con 

el borde distal de la metáfisis cubital. 

4º metacarpiano corto  
Una línea trazada a través del extremo 

superior del 4º y 5º metacarpianos cruza 

la cabeza del 3º metacarpiano. 



Hallazgos Radiográficos en la deficiencia 
del gen SHOX : Grave 

28 

Huesos carpianos 

en cuña 

Fusión de 1/2 de  

epífisis cubital  

Cortesía de: Judith Ross, MD,  

Thomas Jefferson University, Philadelphia, PA. 

Deformidad de Madelung 

Deformación  

triangular de  

epífisis radial 

Articulación 

radial/cubital 

subluxada 



RAQUITISMO 

Ensanchamiento 

metaepisisario de huesos 

largos  = imagen en cáliz o 

copa de champán  

 



ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA:EXPLORACIONES 
COMPLEMENTARIAS 

- Hemograma 

- Bioquímica básica: G, Ur, Cr,iones, transaminasas, Ca, P, 
fosfatasa alcalina, albúmina,  ...descartar enfermedad 
crónica: renal, hepática, metabol Ca/P, malnutrición 

-Metabolismo férrico 

-Gasometría venosa 

-Sedimento orina: descartar tubulopatías, Sd nefrótico 

- IgA y serología celiaquía 

- IGF1 (factor de crecimiento insulínico tipo 1 = 
somatomedina C), IGFBP3: proteínas GH dependientes, 
marcador de posible déficit- tablas por edad /sexo.  

 



ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA:EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS 
IGF1, IGFBP3 



ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA:EXPLORACIONES 
COMPLEMENTARIAS 

- Hormonas tiroideas: TSH, T4L 

-Cortisol basal. Si elevado ó sospecha 
hipercortisolismo: cortisol orina 24 horas. 

- Estudio de heces: sangre, parásitos 

- Test del sudor: si malnutrición, infecciones 
respiratorias recurrentes ( descartar Fibrosis Quística) 

- Cariotipo:  

- Niñas: todas ( descartar Sd Turner) 

- Niños: si anomalías genitales, retraso psicomotor, 
rasgos dismórficos 

 



ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA:EXPLORACIONES 
COMPLEMENTARIAS 

• 2º NIVEL 

– Serie ósea 

– Test de estimulación de hormona de crecimiento 
→déficit secreción de GH 

– Secreción espontánea de GH 24 h →disfunción 

neurosecretona de GH 

– Test de generación de IGF1→resistencia o 

insensibilidad a GH 

– RM cerebral 

– Estudios genéticos 















TRATAMIENTO 

- Según etiología :  

- Dieta sin gluten 

- Hormonas tiroideas  

- ……….. 

- Hormona de crecimiento 

- IGF1 

 

 

 

 









Tratamiento con Hormona de 
Crecimiento 





Tratamiento con IGF1 





Tratamiento con IGF1 
• IGF1 recombinante: mecasermina 
• Dosis: 0.04-0.05 mg/Kg/día ( cada 12 h), sc 
• Efectos adversos:  

– Reacciones alérgicas graves (anafilaxia) Y reacciones alérgicas locales en el lugar de la 
inyección (picor, urticaria). 

– Alopecia 
– Hipoglucemia / Hiperglucemia 
– Hipertrofia amígdalas/adenoides.  
– Hipoacusia  
– Lipodistrofia 
– Hipertensión intracraneal 
– Cardiomegalia, taquicardiay alteraciones valvulares convulsiones  
– Escoliosis,  de dolor y rigidez muscular o articular, además de malformaciones de la 

mandíbula. 
–  Aumento de infecciones 
– Litiasis renal. 
– Ginecomastia, quistes ováricos. 
– Dolor abdominal, náuseas y vómitos. Aumento de peso/obesidad, aumento de los 

niveles de lípidos en sangre y de las enzimas hepáticas. 
– Engrosamiento de la piel, lunares,papilomas cutáneos y alteración de la textura 

capilar. 
– Reacciones en el lugar de la inyección 
–  Otros: Piernas inquietas,molestias en el pecho, depresión, terror nocturno, 

nerviosismo, comportamiento anormal y desorientación. 



Déficit de Hormona de Crecimiento 
 

 

• Incidencia: 1/4000-1/10000 RN 

• 5% de TB 

• Aislado o asociado a otros déficits hormonales 
hipofisarios (hipopituitarismo) 



Causas déficit GH 
 

• Idiopático 80% 

• Congénito 

• Genético 3-5%: AD, AR, ligada a X 

• Asociada a defectos SNC 

• Adquirido: traumatismo, infecciones, tumores, RT, 
QT… 

 



Clínica déficit GH 

• Talla baja armónica: <-2 DS ( p3) 

• Velocidad de crecimiento disminuída : < -1DS (p10)  

• Retraso maduración ósea 

• Ictericia neonatal, hipoglucemia, micropene, retraso 
puberal..  

• Fenotipo: facies pequeña con frente abombada, raíz nasal 
plana (“ facies de muñeca”) y dentición alterada, voz aguda, 
ligero sobrepeso, extremidades poco musculosas ,manos y 
pies pequeños. 

• Pico de GH <7.4 ng/ml en test de estimulación 

• IGF1 baja 

 





Silla turca vacía 



TTº con GH en déficit de GH 

Diferentes criterios de inclusión, dependiendo de la 

situación: 

• Origen genético 

• Causa orgánica ó yatrógena 

• En periodo prepuberal 

• En periodo puberal 

• En pacientes con retraso puberal 



Síndrome de Turner 
 

 

• Incidencia:  1/2000-1/5000 RN vivas mujeres 

• Monosomía parcial ó total del cromosoma X 
 60% pérdida total de un cromosoma X  monosomía 

45 X 

 20% mosaicismo 2 o más líneas celulares originadas 
de un  mismo cigoto  

 20 % anomalías estructurales del cromosoma X ( 
delecciones, cromosomas en anillo, isocromosoma 

 



Clínica S. Turner 
 Retraso de crecimiento pre y /o postnatal   100% 

 Disgenesia ovárica/amenorrea/infertilidad   <100% 

 Tórax ancho y prominente/mamilas separadas/hipoplásicas >80% 

 Orejas grandes/displásicas    80% 

 Cuello corto con implantación baja del pelo  80% 

 Paladar estrecho/elevado    70%  

 Micrognatia      >70% 

 Cubitus valgus      70% 

 Uñas hiperconvexas/estrechas/raíz deprimida  70% 

 Malformaciones renales     60% 

 Higroma quístico nucal/Pterigium colli   50% 

 4º metacarpiano/metatarsiano corto   50% 

 Nevus cutáneos     50% 

 Problemas auditivos     50% 

 Linfedema de manos y pies    40% 

 Defectos cardiovasculares    30% 

 





Ttº GH en S. Turner- Criterios 
 

• Acreditar estudio citogenético 

• > 2 años de vida 

• Talla < - 2DS 

• VC < - 1.5 DS mantenida 12 meses 

 

 

 

 

 



Síndrome de Prader-Willi 
 

 

• Incidencia 1/10000-1/30000 RN 

• Genética:  

• Delección paterna de la región 15q11-q13 (70%:) pérdida de 

un fragmento cromosoma 15 paterno 

• Disomía uniparental materna (20-25%): herencia 2 

cromosomas 15 maternos y ninguno paterno 

• Defecto de impronta (1%:) herencia 1 cromosoma 15 paterno con 

impronta materna  

 



Clínica SPW 

• Hipotonía y dificultad alimentación neonatal 

• Talla baja postnatal 

• Avidez por la comida y obesidad 

• Hipogonadismo hipogonadotropo, criptorquidia 

• Retraso psicomotor  y trastornos comportamiento 

• Facies: frente estrecha, ojos ovalados con inclinación 
antimongoloide, epicantus, micrognatia, labio superior fino 

• Saliva viscosa 

• Manos y pies pequeños con dedos afilados 

• Escoliosis 

 



Criterios diagnósticos para el SPW 

 Criterios mayores: ( 1 punto cada uno) 

 1. Hipotonía central neonatal e infantil  

 2. Problemas de alimentación en la infancia con dificultad para ganar 
peso  

 3. Obesidad después de los 12 meses y antes de los 6 años.  

 4. Fenotipo facial característico, con dolicocefalia, diámetro bifrontal  

 disminuido, ojos en forma de almendra, boca pequeña  

 5. Hipogonadismo: hipoplasia genital, con maduracion gonadal 
incompleta  

 a los 16 años  

 6. Retraso global del desarrollo en  menores de 6 años. Retraso mental  

 moderado a partir de los 6 años  

 7. Hiperfagia, obsesión por la comida  

 8. Delección 15q11-13 u otros defectos citogenéticos incluyendo disomía  

 materna  

 



Criterios diagnósticos para el SPW 

 Criterios menores: (1/2 punto cada uno) 

 1. Movimientos fetales disminuidos. Letargia infantil, llanto débil  

 2. Problemas característicos de  comportamiento (rabietas, arranques  

 violentos y comportamiento obsesivo-compulsivo, tendencia a discutir,  

 disconforme, inflexible, manipulador,  posesivo y terco; tenaz, ladrón y  

 mentiroso… (Son necesarios 5 ó más síntomas)).  

 3. Trastorno del sueño o síndrome de apnea del sueño  

 4. Talla baja (en ausencia de tratamiento con hormona del crecimiento)  

 5. Hipopigmentación  

 6. Manos y/o pies pequeños para su edad y talla  

 7. Manos estrechas  

 8. Anomalías oculares (estrabismo, miopía)  

 9. Saliva viscosa, con costras en bordes de la boca  

 10. Defectos en la articulación de las palabras  

 11. Hurgarse la piel 



 Diagnóstico SPW 

DX clínico SPW 

< 3 años : 5 puntos ( 4 criterios mayores) 

> 3 años: 8 puntos ( 5 criterios mayores) 

 

Dx genético 

Test de metilación para SPW 

 
 



Criterios clínicos para la realización del estudio genético de 
SPW  

 • Hasta los 2 años  

• Hipotonía con succión débil  

• 2-6 años  

• Hipotonía con succión débil  

• Retraso global del desarrollo  

• 6-12 años 

• Historia de hipotonía con succión débil (la hipotonía suele persistir)  

• Retraso global del desarrollo  

• Ingesta excesiva (hiperfagia, obsesión por la comida) con obesidad central 
si no se controla  

• Mayores de 12 años  

• Disfunción cognitiva; habitualmente retraso mental leve  

• Ingesta excesiva (hiperfagia, obsesión por la comida) con obesidad central 
si no se controla  

• Hipogonadismo hipotalámico y/o problemas típicos de comportamiento 
(incluyendo rabietas y características obsesivo-compulsivas) 







TTº con GH en SPW 

 

• Acreditar estudio genético 

• > 2 años 

• No haber alcanzado edad ósea adulta 

• No intolerancia HC ó diabetes tipo 2, ni escoliosis 
grave ni hipertrofia adeno-amigdalar sintomática 

 



Crecimiento Intrauterino 
Retardado/ PEG 

 

 

• PEG: peso y/o longitud al nacer < - 2 DS para la 
población de referencia, sexo y edad gestacional. 

• Incidencia: 6-8% 

• 85-90 % recuperan peso y talla a los 2 años 

• 10-15% que no recupera talla a los 2 años, su talla 
adulta será menor a su potencial genético 



Etiología CIR 
• Factores ambientales: altitud, estrés, radiaciones… 
• Factores maternos: talla de la madre, madre con RCIU, 

edad ( menor de 15 y mayor de 35), enfermedades 
sistémicas ( cardiopatías, HTA, anemia, trastornos 
digestivos), malnutrición, ingesta de alcohol, tóxicos, 
drogas, inmunosupresores ( corticoides), tabaco ( > 10 
cigarrillos/día) 

• Factores útero-placentarios: malformaciones uterinas, 
oligo/polihidramnios, gestación múltiple, alteraciones 
placenta, … 

• Factores genéticos y fetales: raza, sexo, 
cromosomopatías ( trisomía 13, 18, 21, 45XO), síndromes 
dismórficos y polimalformativos ( Silver Russell, Noonan, 
Johanson-Blizzard, Seckel….), displasias óseas, fetopatías 
infecciosas( CMV, rubeola, VIH…), anomalías hormonales 
del feto intraútero( déficit IGF1, IGFBP3, GH, insulina..) 





TTº con GH en CIR 
 Criterios auxológicos 

 Longitud y/o Peso al nacimiento < -2 DS según tablas 
incluídas en protocolo 

 No haber tenido recuperación del crecimiento a los 4 

años de vida y encontrarse < - 2.5 DS 

 Talla < - 1 DS ajustada a talla parental 

 Criterios de exclusión 

 Inicio de pubertad. Edad osea > 11 años en niñas y 12 
años en niños 

 Sd Silver-Russel o cualquier cuadro sindrómico 

 Intolerancia hidrocarbonatada 

 

 









NIÑOS 

((Talla padre+talla madre)+13 / 2)-(Talla paciente - Talla media edad) 

   6,43        SD para su edad 

 

 

 

NIÑAS 

 

((Talla padre+ talla  madre) - 13 /2)-(Talla paciente - Talla media edad) 

   5,96        SD para su edad  

                   

 
             

 

   



Sd SILVER-RUSSELL 

Talla baja 

Asimetría st de extremidades 

Meñique incurvado o corto 

Facies pequeña, triangular, frente prominente, 

comisuras labiales hacia abajo 

Manchas café con leche 



 Síndrome de Noonan 

Facies: epicantus, ptosis 

palpebral, fisuras palpebrales 

haca abajo, orejas 

implantación baja o anormal 

Implantación baja pelo 

Pterigium colli 

Torax en coraza 

Cubitus valgus 

Cardiopatía: estenosis 

pulmonar, miocardiopatía 

hipertrófica, CIA, Fallot, CoA 



Sd Johanson Blizard 

 
Retraso mental, sordera neurosensorial, hipotonía ( 70%) 

Craneofacies: Microcefalia ( 50%), aplasia cutis( 90%), pelo ralo 

vuelto hacia arriba frontalmente ( 95%) , hipoplasia o aplasia 

alas nasales ( 100%), hipoplasia dental ( 90%) 

Insuficiencia pancreatica exocrina con malabsorción ( 100%) 

Ano imperforado o anterior ( 40%) 

Anomalias genitourinarias (25%) 

Hipotiroidismo ( 30%) 



 Microcephalic osteodysplastic primordial dwarfism (MOPD) 



Sd SECKEL 

 

Retraso crecimiento muy importante de inicio prenatal 

Retraso mental 

Craneofacies: Microcefalia con sinostosis prematura, 

recesión frontal, nariz prominente, orejas malformadas 

de implantación baja, fisuras palpebrales hacia abajo 

Clinodactilia del 5º, pliegue simiesco, hipoplasia radial 

proximal, luxación cadera,  

Criptorquidia 



Talla baja 

Microcefalia  

Inmunodeficiencia con infecciones recurrentes 

Inestabilidad cromosómica, radiosensibilidad  y alta susceptibilidad al 

desarrollo de cáncer linforreticular 

Facies peculiar: frente inclinada, nariz prominente, orejas grandes, 

retrognatia 

SINDROME DE NIJMEGEN 

Nijmegen breakage syndrome  

 



Alteraciones gen SHOX 
• Short Stature HomeoboX- containing 

• Gen homólogo en X e Y (Xp22.3; Yp11.3) 

• Relacionado con el crecimiento longitudinal de los 
huesos 

 Marcada variación fenotípica 

  incluso dentro de miembros afectados de la misma 
familia 

 St en preescolar, ya que el acortamiento mesomiélico 
característico se da en 2ª década  

 Los defectos esqueléticos empeoran con la pubertad 

 Las mujeres muestran afección más grave que los varones 
(o expresan la afección más comúnmente) 

 

 



Deficiencia del gen SHOX 

 Deleción  o mutación de una copia del gen SHOX = 
haploinsuficiencia  que da como resultado una 
afección clínica que es la deficiencia del gen SHOX 

 60-70%  deleciones de una copia completa del gen 
SHOX del cromosoma X o del Y 

 Una minoría son mutaciones simples de bases 

 Con pérdida de sentido (dan lugar a sustitución de 
aminoácidos) 

 Sin sentido (dan lugar a estructura proteica truncada 
o alterada) 

 Herencia dominante 

 



Afecciones Clínicas Asociadas  
con la deficiencia del gen SHOX 

 La haploinsuficiencia del gen SHOX está 
presente en: 
 100% de los pacientes con síndrome de Turner 

(porque tienen falta total o parcial de un cromosoma 
sexual) 

 50-70% de los pacientes con discondrosteosis o 
síndrome de Leri-Weill (LWD, LWS) 
 ~15% de los pacientes con LWS tienen deleciones de PAR1 

secuencia abajo del gen SHOX  

 En la displasia mesomélica de Langer 

 2-15% de los pacientes con talla baja simple sin 
anomalías esqueléticas (talla baja “idiopática” 
aparente)  



Talla baja (grado variable) 

Desproporción Esquelética: acortamiento mayor de los 

miembros que del tronco  

Mesomelia (segmento medio): acortamiento de antebrazos 

y piernas) 

Presencia variable de anomalías esqueléticas 
Paladar ojival, micrognatia 

Deformidad de Madelung, incurvación radial 

Cubitus valgus 

Incurvación tibial 

Apariencia “Robusta” (hipertrofia de músculos de la 

pantorrilla y  índice de masa corporal [IMC]) 

Características Clínicas de  
la deficiencia del gen SHOX 

 Algunos pacientes no tienen hallazgos clínicos detectables 



Criterios para solicitar estudio genético gen SHOX 

Si > 7 puntos: solicitar estudio gen SHOX 
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Hallazgos Radiográficos en 
la deficiencia del gen SHOX : Leve 

Disparidad de metáfisis radio-

cubital 
Diferencia en la altura del borde distal 

de la metáfisis radial comparado con 

el borde distal de la metáfisis cubital. 

4º metacarpiano corto  
Una línea trazada a través del extremo 

superior del 4º y 5º metacarpianos cruza 

la cabeza del 3º metacarpiano. 



Hallazgos Radiográficos en 
la deficiencia del gen SHOX : Leve 
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A 
B 

Deformación triangular de la epífisis radial.   
El “índice de triangularización” se calcula dividiendo 

la altura del borde radial (A) por la altura del borde 

cubital (B). Índice >4,0 (en una película de edad ósea 

>10,5 años en mujeres, > 11,5 años en varones) 

representa una forma más triangular de la epífisis, un 

posible indicador de deficiencia del gen SHOX. 
Binder G et al. 2001 Horm Res 55:71 

Binder G et al. 2003 J Clin Endocrinol Metab 88:4891 

radiolucidez 



Hallazgos Radiográficos en la 
deficiencia del gen SHOX : Grave 
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Huesos carpianos 

en cuña 

Fusión de 1/2 de  

epífisis cubital  

Cortesía de: Judith Ross, MD,  

Thomas Jefferson University, Philadelphia, PA. 

Deformidad de Madelung 

Deformación  

triangular de  

epífisis radial 

Articulación 

radial/cubital 

subluxada 



Deficiencia del gen SHOX :  
 Anomalías de Brazo y Mano 

4º metacarpiano acortado 

Deformidad de Madelung en muñeca 

Cubitus valgus 



Ross JL et al. 2005 J Pediatr; 147(4):499 

Hipertrofia muscular Incurvación de la pierna 

(paciente de la derecha) 

Deficiencia del gen SHOX :  

 Anomalías de Miembros Inferiores 

Cortesía de: Judith Ross M.D.  

Thomas Jefferson University, PA 



Leve 

Grave 

Deficiencia del gen SHOX :  
 Anomalías Faciales 

Micrognatia 

Paladar ojival 



Displasia mesomélica de 

Langer Sd Leri-Weill 



http://www.google.es/imgres?imgurl=http://a248.e.akamai.net/7/248/432/20120426191801/www.msdlatinamerica.com/ebooks/MusculoskeletalImagingCompanion/files/dada8a0aed80fca555510effa4f1201a.gif&imgrefurl=http://www.msdlatinamerica.com/ebooks/MusculoskeletalImagingCompanion/sid256202.html&usg=__HxvD5GdgX0ifhxifhRoJ3OL9FLI=&h=659&w=450&sz=109&hl=es&start=17&zoom=1&tbnid=6eOzWdcUH3WT2M:&tbnh=138&tbnw=94&ei=dvDyULuWEIvLswbY94CABw&prev=/search%3Fq%3Dleri%2Bweill%2Bsyndrome%26um%3D1%26hl%3Des%26gbv%3D2%26tbm%3Disch&um=1&itbs=1
http://www.google.es/imgres?imgurl=http://ars.els-cdn.com/content/image/1-s2.0-S169540331100035X-gr2.jpg&imgrefurl=http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S169540331100035X&usg=__IgYZSRsOWDadhPrSCR4eBplsjf0=&h=344&w=371&sz=23&hl=es&start=58&zoom=1&tbnid=nSi2VMZaLwzDKM:&tbnh=113&tbnw=122&ei=QfHyUOCzOpHEsgaB24GYDg&prev=/search%3Fq%3Dleri%2Bweill%2Bsyndrome%26start%3D40%26um%3D1%26hl%3Des%26sa%3DN%26gbv%3D2%26tbm%3Disch&um=1&itbs=1


Efecto de la “dosis” del Gen SHOX  

Rappold G et al. 2002 TMG Communications, Oxford 



TTº con  GH en alteraciones gen SHOX 

 Criterios clínicos 

 Acreditar Dx mediante estudio de genética 
molecular (remitir copia al Comité) 

 Ausencia de patología asociada que explique el 
retraso de crecimiento 

 Ausencia de signos clínicos de malnutrición 

 Ausencia de trastornos restrictivos de la conducta 
alimentaria 

 Normalidad de las funciones tiroidea, hepática, 
renal, gastrointestinal 

 No haber alcanzado la edad ósea adulta 



TTº con  GH en alteraciones gen SHOX 

 Criterios auxológicos 

 Talla < - 2 DS (p3) correspondiente a su edad, 
sexo y estadio madurativo puberal 

 Velocidad de crecimiento < 1.5 DS (p10)de la 
que corresponde a su edad, sexo y estadio 
madurativo puberal, mantenida durante al 
menos 12 meses 

 

 

 



Déficit primario grave de IGF1 
 FENOTIPO: ( SD de LARON ) 
 
• Talla muy baja: -4 a -11 DS 
• Cara pequeña, frente prominente, puente nasal deprimido, 

aparente macrocefalia 
• Cabello escaso y frágil 
• Uñas hipoplásicas 
• Segmentos corporales normales 
• Tono de voz agudo 
• Hipoglucemia 
• GH basal y tras estímulo elevada  
• IGF 1 basal baja que no aumenta tras test de generación con 

GH 
 







Tratamiento con IGF1  









Páginas web de interés 
 www.webpediatrica.com 

 www.seep.es 

 www.endocrinologiapediatrica.com  

 www.endocrinology.org 

 www.aeped.es 

 www.uptodate.com 

 www.orpha.net 

 www.omim.org 

 

 

 

 

http://www.webpediatrica.com/
http://www.seep.es/
http://www.endocrinologiapediatrica.com/
http://www.endocrinology.org/
http://www.aeped.es/
http://www.uptodate.com/
http://www.orpha.net/
http://www.omim.org/

