Nota clinica

GROWTH HORMONE DEFICIENCY IN
A BOY WITH INTERNAL CAROTID
ARTERY AGENESIS

Internal carotid artery agenesis (ICA) and
growth hormone deficiency in childhood
are both very rare entities. We present the
case of a 4-year-old boy with a
polymalformation syndrome including an
ICA in its less commonly reported variant,
which was incidentally diagnosed in a
magnetic resonance imaging study
performed due to growth hormone
deficiency and probable gonadotrophin
deficiency.

The radiological diagnosis of this
infrequent entity is discussed, as well as its
association with hormone deficiency due to
a possible embryological disorder of the
pituitary gland.
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440 Endocrinol Nutr 2004;51(7):440-2

S
Déficit de somatotropina
en un nino con agenesia
de arteria carotida

interna

R. PALOMARES?, S. TOFE?, J. MARTINEZ-SAN MILLAN®,
M. ALONSOP y R. BARRIO®

aServicio de Endocrinologia y Nutricion. Hospital Universitario
Reina Sofia. Cérdoba. Espana. *Unidad de Endocrinologia
Pediatrica y Neurorradiologia. Hospital Universitario Ramon

y Cajal. Madrid. Espana.

La agenesia de arteria carétida interna (ACl) y el déficit de somatotropina
(DGH) en la infancia son 2 entidades muy poco frecuentes. Presentamos
el caso de un nino de 4 anos de edad con un sindrome polimalformativo
que incluye la variante menos descrita de la ACI, diagnosticada de forma
casual al realizar un estudio de imagen, por un DGH y probable déficit de
gonadotropinas.

Se discute el diagndstico radioldgico de esta rara anomalia, asi como su
asociacion con el déficit hormonal que presenta, por una posible
alteracion embrioldgica de la glandula hipofisaria.

Palabras clave: Déficit de somatotropina. Arteria cardtida interna. Agenesia. Anasto-
mosis transelar. Hipofisis.

INTRODUCCION

El déficit de somatotropina (DGH) en la infancia representa
aproximadamente el 1-2% de las causas de los retrasos de cre-
cimiento, y su frecuencia se ha fijado en 1 caso por cada 4.000
a 10.000 recién nacidos'. Este defecto puede ser el resultado de
una lesién intracraneal o aparecer sin anomalia anatomica subya-
cente. El origen de la alteracién puede ser hipotaldmico o hipofisa-
rio, y puede presentarse como una deficiencia hormonal aislada o
multiple!-.

La agenesia de arteria carétida interna (ACI) es también una
malformacién descrita con poca frecuencia, ya que la mayoria de
las veces es asintomatica y el diagndstico es casual al realizar, en
el adulto, estudios necrdpsicos o técnicas de neuroimagen por
otros motivos*’. Se han comunicado muy pocos casos pedidtricos
con esta enfermedad®”.

Presentamos el caso de un nifio en el que coexisten el DGH debi-
do a una hipoplasia hipofisaria y una variante infrecuente de ACI.
No hemos podido establecer la ligazén entre ambas entidades.
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CASO CLiNICO

Paciente varén remitido a la unidad de endocrinolo-
gia pediatrica a los 4 afios y 9 meses por retraso pon-
deroestatural.

Antecedentes personales

Segundo hijo de padres sanos no consanguineos.
Nacido tras un embarazo normal de 42 semanas. Parto
vaginal, en cefdlica y con ventosa; vuelta de corddn;
puntuacién Apgar 3-6/10 (precisé reanimacion). El peso
en el nacimiento fue de 3.800 g (P,,) y la talla, de 49,5
cm (P, 5,). El perimetro cefélico fue de 37 cm (Py,).

Durante el periodo neonatal no presentd hipogluce-
mias neonatales. Ocurrieron infecciones urinarias de re-
peticién secundarias a malformaciones congénitas (vél-
vula de uretra posterior, ectopia renal izquierda cruzada
con reflujo vesicoureteral de grados III-IV, rotacién
andmala renal derecha y ectasia pielocalicial bilateral)
que precisaron 5 intervenciones reparadoras. El desa-
rrollo psicomotor fue normal. El paciente presentaba,
ademas, otras enfermedades anteriores sin interés.

Antecedentes familiares

Padre con talla de 171 cm y desarrollo puberal nor-
mal. Madre de 29 afios, con talla de 156 cm y menar-
quia a los 12 afios. La talla diana familiar es de 170
cm. Sin antecedentes de endocrinopatias en la familia
ni tallas extremas.

Exploracion fisica

El paciente presentaba peso de 10,5 kg (P,); talla: 91
cm (< P;; 3,4 DE), y perimetro cefélico: 47,5 cm (P,).
Cuello corto con inclinacién de cabeza hacia la izquier-
da. La auscultacion cardiorrespiratoria fue normal; pre-
sentaba asimetria corporal con elevacién del hombro
derecho y escoliosis con convexidad derecha y acumu-
lacién de grasa en la pared anterior, con cicatriz de la-
parotomia inferior media. Pene de 2,3 cm; escroto hipo-
plésico con teste izquierdo en parte final del conducto y
derecho de 1 ml en el escroto. Clinodactilia del V iz-
quierdo, acortamiento y adelgazamiento del pulgar iz-
quierdo con limitacién de movilidad de falange distal.

Estudios complementarios

La edad 6sea es de 2 afios y 8 meses (Greulich y
Pyle). El cariotipo es 46XY.

El estudio hormonal evidencié unos valores de tiro-
tropina (TSH) de 5,68 mU/ml; tiroxina libre (T,L) de
1,37 pug/dl (normales); factor de crecimiento similar a
la insulina tipo 1 (IGF-1) < 67,5 (109-485 ng/ml), e
IGF-BP, de 1,06 (1,16-3,13 mg/l). El test de ornitina
puso de manifiesto unos valores de GH basal de 0,67
y pico de 1,44 ng/ml. El test de hipoglucemia insulini-
ca evidencié unos valores de GH basal de 0,5 y tras
estimulo de 0,54 ng/ml (glucemias, 91/27 mg/dl). El
test de hormona liberadora de gonadotropinas (GnRH)
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Fig. 1. Corte coronal de angiorresonancia magnética craneal: se
observa ausencia de arteria cardtida izquierda (flecha), vaso in-
tercavernoso transelar y cardtida aberrante aumentada de calibre.

Fig. 2. Tomografia computarizada de la base del crdneo, en la que
se observa la ausencia de canal carotideo izquierdo (flecha).

puso de manifiesto unos valores de hormona luteini-
zante (LH) de 0,1 a 0,6 mU/ml y de hormona foliculo-
estimulante (FSH) de 0,1 a 0,4 (mU/ml). En el test-
tratamiento con gonadotropina cori6nica humana
(HCG) (1.500 U en 3 dosis, a dias alternos) se obser-
vé un descenso en el teste izquierdo. Se realizé una
resonancia magnética (RM) de la hipdfisis, que puso
de manifiesto “una hip6fisis de pequefio tamafio en la
que no se identifica la sefial hiperintensa de la neu-
rohip6fisis en posicidén habitual y agenesia de arteria
carétida izquierda con vaso andémalo transelar”.

Estos hallazgos se confirmaron mediante angiorre-
sonancia magnética de troncos supraadrticos e intra-
craneal, que evidencié “ausencia de vacio de sefial de
flujo en la regién de la arteria cardtida interna izquier-
da” (fig. 1) y por tomografia computarizada (TC) cra-
neal, donde se observé “ausencia de canal dseo caroti-
deo izquierdo y erosion selar, que puede corresponder
con la presencia de vasos andémalos a dicho nivel”
(fig. 2).
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Evolucion y tratamiento

Se instaur6 tratamiento con GH biosintética a razén
de 0,16 mg/kg/dia por via subcutdnea, y resulté una
velocidad de crecimiento de 12 cm en el primer afio.

DISCUSION

El paciente presentaba un déficit de GH' y proba-
ble de gonadotropinas secundarios a la hipoplasia hi-
pofisaria, en el contexto de un sindrome polimalfor-
mativo con ACI.

Este dltimo hallazgo es una anomalia infrecuente-
mente descrita (menos de 100 casos en la bibliografia
mundial) que se estima puede aparecer en menos del
0,01% de la poblacién. En la mayoria de las ocasiones
se descubre de forma accidental por ser asintomadtica,
ya que la posible insuficiencia arterial se compensa
por el desarrollo de sistemas arteriales colaterales*>.

Puede aparecer aislada o excepcionalmente asociada
a otras malformaciones o sindromes, como neurofibro-
matosis tipo II, hipoplasia de cuerpo calloso, atrofia
del hemisferio cerebral ipsilateral, etc.; lo mas frecuen-
te es la presencia de aneurismas de la arteria comuni-
cante anterior, en un 25-35% de los casos. Aunque la
etiopatogenia es desconocida, se cree que puede deber-
se a un fallo en la embriogenia (del tercer arco adrtico)
durante la formacién del poligono de Willis.

Para el diagndstico de agenesia (falta de desarrollo
de la arteria) y su diferenciacién con otras anomalias
mads frecuentes, la aplasia y la hipoplasia (involucién
mas o menos marcada de ésta), es necesaria la demos-
tracion mediante TC y RM de “ausencia de canal seo
carotideo” y “vacio de sefial de flujo”, respectivamen-
te, y su confirmacion mediante estudios angiograficos
(convencional o angiorresonancia magnética) o eco-
graffa-Doppler*®”.

De los diagnésticos de ACI, el caso que presenta-
mos es la variante mas infrecuente (10 casos descri-
tos), ya que la circulacidn colateral desde la arteria ca-
rétida presente (la derecha) se realiza a partir de una
anastomosis intercavernosa que atraviesa el suelo de
la silla turca y que pudiera corresponder a la persisten-
cia de la arteria maxilar primitiva!®-!3,

En nuestro paciente, como en la mayoria de los ca-
sos referidos en la bibliografia, el diagndstico de ACI
fue casual al realizarse el estudio de imagen por un
DGH detectado. Aunque esta asociaciéon como tal no
esté descrita en los casos anteriores publicados'*!3, la
presencia en este nifio de una hipdfisis de pequefio ta-
mafo quizd pudiera explicarse por una hipoperfusion
de la gldandula en su desarrollo (por la ausencia de ar-
teria) o por un “conflicto de espacio” al ocupar el vaso
andmalo el suelo de la silla turca. De este modo, al ser
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el eje somatotropo en los nifios el mas vulnerable de
los ejes hipotdlamo-hipofisarios, podria explicarse la
asociacion entre la ACI y el déficit de GH que presen-
ta nuestro paciente.
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