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STUDIUL INCIDENTEI OSTEOPOROZEI iN INSUFICIENTA OVARIANA PREMATURA

AURORA COVET*, IULIA BISTRICEANU**, SMARANDA ADELINA PREDA***, M. BISTRICEANU***

* Spitalul Clinic Filantropia, Craiova
** Spitalul Clinic Judetean de Urgenta, Craiova
*** Universitatea de Medicina si Farmacie, Craiova

Introducere. La pacientele cu insuficientd ovariand prematura sau sindromul ovarelor paupere (descris de B.
Ionescu, C. Dumitrache, N. Simionescu), zestrea foliculara este foarte redusa si in consecinta este deficitara hormonoge-
neza ovariand. Cu cat numarul foliculilor este mai mic, cu atat durata de viata a ovarului este mai redusa, constituindu-se
spectrul clinic caracterizat prin lipsa sexualizarii pubertare totale sau partiale pana la instalarea precoce a climacteriumului.

Premize si obiective. Prin perturbarea secretiei hormonilor care controleaza homeostazia osoasa, se deregleaza
raportul formare-resorbtie osoasa — cu scaderea masei osoase §i aparifia osteoporozei, fapt ce motiveaza abordarea unui
asemenea subiect.

Material si metoda. Studiul a fost efectuat pe 52 paciente a caror varstd era cuprinsa intre 20-40 ani. Investiga-
tiile hormonologice au fost axate pe studiul FSH, LH, PRL, estradiol, progesteron. S-a efectuat ecografia pelvina utero-
ovariana. Densitatea minerald osoasd (DMO) a fost evaluata prin absorbtiometrie duala cu raze X (DEXA). Ca markeri
biochimici ai turnover-ului osos au fost studiati osteocalcina serica si CrossLaps prin metoda ELISA.

Rezultate. Dozarile hormonale au evidentiat valori scazute ale estradiolului si progesteronului, in schimb cele ale
hormonilor gonadotropi erau cuprinse intre 210-385 miliUl/ml (peste limita superioara a normalului). Masurarea DMO
a evidentiat prezenta osteoporozei la 24 cazuri — ceea ce reprezintd 45,1% din totalul cazurilor investigate. Se coreleaza
valorile DMO cu cele ale markerilor biochimici ai turnover-ului 0sos.

Discutii si concluzii. 1. Studiul DMO si a markerilor biochimici ai turnover-ului osos in insuficienta ovariana pre-
matura se impune a fi efectuat periodic pentru identificarea pacientelor care pierd rapid masa osoasa si au un risc crescut
pentru osteoporoza. 2. Substitufia estro-progestativa reprezinta atitudinea terapeutica de prima intentie in insuficienta ova-
riana prematurd pentru a preveni aparifia osteopeniei/osteoporozei, a complicatiilor metabolice si viscerale. 3. Pacientelor
cu osteoporoza li se vor asocia agenti antiresorbtivi sau proformatori pentru a preveni aparitia fracturilor de fragilitate.
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ULTRADENSITOMETRIA CALCANEEANA LA FEMEILE iN MENOPAUZA:
RELATIA CU VARSTA SI ANII iN MENOPAUZA

C. POIANA', M. CARSOTE'2, V. RADOI', A. MIHAL, R. PETRIS',
R. DANCIULESCU-MIULESCU", D. PAUN"?, C. DUMITRACHE '?

'Universitatea de Medicini si Farmacie “Carol Davila”, Bucuresti, Rominia
“Institutul National de Endocrinologie “C.I. Parhon”, Bucuresti, Roménia

Introducere. Ultradensitometria calcaneeana (QUS) este o metoda traditionald de evaluare a riscului de fractura.
Valoarea parametrului combinat indicele stiffness variaza cu varsta, din moment ce pierderea de masa osoasa este legata de
varsta. Indicele stiffness este, de asemenea, legat de anii in menopauza.

Scop. Am analizat valoarea indicelui stiffness legata de anii de viata si anii In menopauza.

Material si metoda. Am efectuat un studiu transversal la femei In menopauza care nu au fost tratate anterior de
introducerea in studiu cu bisfosfonati. QUS calcaneean a fost efectuat cu un dispozitiv GE Achilles Insight (care a furni-
zat indicele stiffness). Perioada de timp in menopauza a fost calculata de la ultima menstruatie. Pacientele au fost incluse
numai dacd aveau cel putin 12 luni de la instalarea amenoreei secundare. Nici un subiect nu a fost tratat anterior sau la
momentul inrolarii in studiu cu terapie hormonala de substitutie de tip estrogenic. Statistica s-a efectuat cu SPSS (corelatii
partiale), iar semnificatie statistica s-a considerat la o valoare p<0,05.

Rezultate. 322 de paciente au fost inrolate, cu o varsta medie de 57,7 ani (varsta mai mare de 40 ani si mai mica de
80 ani). Perioada medie de timp In menopauza a fost de 11 ani. Coeficientul de corelatie bazat pe regresia liniara dintre in-
dicele stiffness si varsta (ani de viata) a fost r=-0,2, p<0,05 pentru intreaga cohortd. Coeficientul de corelatie dintre indicele
stiffness si anii in menopauza a fost: r=-0,2, p<0,05.

Discutii. Indicele stiffness are un trend descendent, In conformitate cu anii de viatd si anii de la instalarea meno-
pauzei. Coeficientul de corelatie dintre varstd si QUS este negativ, dar cu o valoare modestd, insemnand ca indicele stiffness
scade cu varsta. Acelasi rezultat s-a obtinut si intre indicele stiffness si anii in menopauza.

Concluzie. Asa cum era de asteptat, indicele stiffness furnizat de ultradensitometria calcaneeana are o relatie invers
proportionala cu varsta si perioada de timp in menopauza.

Cuvinte cheie: ultradensitometrie calcaneeand, varsta, menopauza.
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ANALIZA ULTRADENSITOMETRIEI CALCANEENE: REGRESIA
MULTIVARIATA FOLOSIND DXA LOMBAR SI MARKERII DE TURNOVER OSOS

CATALINA POIANA'?, MARA CARSOTE"?, RALUCA TRIFANESCU"%, ROXANA DUSCEAC?,
ALEXANDRA MIHAI* VALENTIN RADOI', ANDREEA GELERIU?, ROXANA MIRON *

'Universitatea de Medicini si Farmacie “Carol Davila”, Bucuresti, Romania
“Institutul National de Endocrinologie “C.I. Parhon”, Bucuresti, Roméania
3*Constanta Hospital, Constanta, Romania

Introducere. Markerii de turnover osos (MTO) nu sunt folositi in mod curent pentru evaluarea obisnuita a riscului
de fractura, cu exceptia cazurilor individuale.

Scop. Am analizat ultradensitometria calcaneeana (QUS) intr-un model multi-parametric, folosind DXA si MTO
pentru a dovedi daca folosirea MTO imbunatateste corelatia QUS-DXA.

Material si metoda. Un studiu transversal pe femei in postmenopauza a inrolat paciente care nu au fost diagnos-
ticate anterior cu osteoporoza, nici tratate pentru osteoporoza. QUS a fost efectuat la célcaiul stang (GE Achilles Insight) si
DXA (GE Lunar Prodigy) la coloana lombara. Analiza statistica (SPSS) s-a bazat pe indicele stiffness (SI), respectiv den-
sitatea minerald osoasd (DMO). MTO au fost fosfataza alcalina (AP), osteocalcina (OC) si CrossLaps (CL). De asemenea,
s-a folosit 25-hidroxi vitamina D serica (25-OH D). Semnificatia statistica a fost la o valoare a lui p<0,05.

Rezultate. 322 femei au avut o varsta medie de 57 ani. Valorile medii ale AP, OC, CL, respectiv 25-OH D au fost:
77,5 U/L; 23,1 ng/mL; 0,4 ng/mL; respectiv 13,8 ng/mL. Valorile medii ale MTO au fost in limite normale, in timp ce
25-OH D a avut un nivel scazut inadecvat. Coeficientul de corelatie initiala dintre QUS si DXA a fost de r=0,47, respectiv
’=0,22, r* (ajustat)=0,21 (bazat pe regresia multistep). Eroarea standard a estimarii a fost de 15,8. Predictorii au fost AP,
OC, CL, 25-OH D si DMO lombar. Variabila dependenta a fost SI. Regresia multistep a avut coeficientul Beta variind de
la 0,42 pentru DMO pana la -0,16 pentru CL. Pentru analiza finala, predictorii fara semnificatie statistica au fost exclusi,
astfel Incat coeficientii de corelatie finali au fost neschimbati.

Discutie. Regresia multistep nu imbunatateste corelatia dintre DXA si QUS, atunci cand se includ in analiza finala
valorile MTO si ale 25-OH vitaminei D.

Concluzie. Utilizarea markerilor de remodelare osoasa in evaluarea QUS si DXA este utila in cazurile individuale,
bazata pe judecata clinica, dar se pare ca folosirea lor in toate situatiile nu schimba datele initiale.

Cuvinte cheie: ultradensitometrie calcaneeana, DXA, markeri de remodelare osoasa.
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ASOCIERE HIPERTIROIDISM - HIPERPARATIROIDISM PRIMAR
- PREZENTARE DE CAZ

DIANA PAUN, NICOLETA TOTOLICI, MONICA CHIRITA, RODICA PETRIS,
A. GOLDSTEIN, D. IOACHIM, B. STANESCU, C. DUMITRACHE

Institutul National de Endocrinologie “C.I. Parhon”, Bucuresti

Introducere. Hipercalcemia este frecvent intalnitd in cadrul hipertiroidiei, insa cu normalizarea valorilor dupa
tratarea corecta a bolii tiroidiene, stiindu-se ca asocierea intre hipertiroidism si hiperparatiroidismul primar este o entitate
mai rara.

Raportare caz. Prezentam cazul pacientei P.A. (53 ani) cunoscutd cu gusa hipertiroidizata de 8 ani pentru care a
urmat tratament cu Thyrozol timp de 1 an - ulterior Intrerupt si care se interneaza in noiembrie 2012 la Institutul National de
Endocrinologie “C.I. Parhon” acuzand scadere ponderala importanta. Clinic - gusa polinodulara, ecografic - multipli ma-
cronoduli hipoecogeni, neomogeni in ambii lobi tiroidieni; scintigrafic - aspect sugestiv pentru GPN cu noduli iodofixanti
cu zone “reci” la interior; punctia biopsie tiroidiand a unui macronodul LST - nodul adenomatos folicular foarte bine
diferentiat. Biochimic si hormonal: TSH - 0 ; FT4 21,97 pmol/l; calciu total 13 mg/dl; calciu ionic calculat 5,35 mg/dl;
fosfor 1,8 mg/dl. Se initiaza terapie cu ATS. PTH - in lucru - ulterior se observa valoarea de 522,9 pg/ml. Martie 2013: TSH
0,84 pUl/ml ; FT4 9,91 pmol/l; calcemie - 12,9 mg/dl. Aprilie 2013: TSH 2,5 pUI/ml; PTH - 522,3 pg/ml, calciu total -
12,7 mg/dl, calciu ionic 5,25 mg/dl, fosfor 1,79 mg/dl. Scintigrama cu Tc99MIBI - depisteaza arie captanta situata in zona
de proiectie a LDT in jumatatea inferioara (suspiciune adenom paratiroidian drept inferior), insa CT regiune cervicala+
mediastinald (pana la bifurcatia traheei) - fara mase tumorale retro- sau infratiroidiene. DXA - scor T: radius -3,2 DS, L2-L4
-0,8 DS, col femural -1,5 DS. Mai 2013 - Se practica tiroidectomie totala cu paratiroidectomie; histopatologic - se identifica
3 structuri glandulare paratiroidiene: 0,4/0,3 cm (periferic LDT), 0,4/0,3 cm si 0,3/0,2 cm (periferic LST) cu arii de lipo-
distrofie si gusa polinodulard coloido-chistica. Postoperator: calciu total 13,9 mg/dl; fosfor 2,31 mg/dl, PTH 371,4 pg/ml.
Tunie 2013: calciu total 12,3 mg/dl; calciu ionic calculat 5,2 mg/dl; PTH 532,6 pg/ml. Examenul scintigrafic paratiroidian
nu depisteaza zone captante cervico-toracice, fiind necesare astfel investigatii suplimentare pentru hiperparatiroidismul
persistent (paratiroida ectopica/secretie ectopica de PTH?).

Concluzie. Desi hipertiroidismul si hiperparatiroidismul nu se asociaza frecvent, depistarea unor valori evident
crescute ale calcemiei ar trebui sd indrume spre investigarea unei posibile patologii paratiroidiene.
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REZISTENTA LA INSULINA iN SINDROMUL DE OVAR POLICHISITIC
— ESTE POLIMORFISMUL PRO12ALA AL GENEI PPAR-I' IMPLICAT ?

FLORINA GLIGA!, CLAUDIA BANESCU?, IONELA PASCANU?

'Disciplina de Fiziopatologie, Universitatea de Medicina si Farmacie Tg Mures
*Disciplina de Genetica, Universitatea de Medicina si Farmacie Tg Mures
*Disciplina de Endocrinologie, Universitatea de Medicina si Farmacie Tg Mures

Introducere. Sindromul ovarelor polichistice este o afectiune heterogena, cu etiologie multifactoriala, care asociaza
anovulatie cronica, hiperandrogenism si tulburari metabolice. Multiple cercetari apreciaza dezvoltarea rezistentei la insu-
lind si a hiperinsulinismului ca pe un important inel patogenetic in cadrul sindromului. Peroxisome proliferator-activated
roase studii au dovedit implicarea acestuia in insulinorezistenta caracteristica sindromului metabolic si a dibetului zaharat
de tip 2.

Obiective. Investigarea unei posibile asocieri a polimorfismului Prol2Ala a genei PPAR-y cu SOPC, precum si
analiza relatiei dintre polimorfism si insulinorezistenta, obezitate, respectiv hiperandrogenemie.

Materiale si metoda. Au fost luate in studiu 89 de femei, SOPC (47 cazuri) si martori sanatosi (42 cazuri).
Masuratorile antropometrice au vizat calculul BMI si raportului talie-sold (WHR). S-au recoltat probe de sange a jeun
pentru determinarea glicemiei si insulinei bazale, testosteron total si SHBG. S-au calculat indicii HOMA-IR, HOMA-2IR
si FAL Polimorfismul PPARY a fost studiat prin tehnica PCR-RFLP (amplificarea ADN cu utilizarea enzimelor de restrictie).

Rezultate. Frecventa genotipurilor precum si a alelelor genei PPARY a fost distribuita proportional echilibrat atat
in lotul SOPC, cét si la controli; comportamentul a fost similar in relatie cu obezitatea, insulinorezistenta si cu hiperandro-
genismul.

Concluzii. Rezultatele analizei statistice a studiului intre polimorfismul Prol2Ala si SOPC nu sustin implicarea
semnificativa a acestuia n dezvoltarea SOPC.

Cuvinte cheie: sindromul ovarelor polichistice (SOPC), insulino-rezistenta, PPARy (peroxisome proliferator acti-
vated receptor gamma).
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HIPERPARATIROIDISM PRIMAR PRIN ADENOM PARATIROIDIAN DREPT GIGANT

DELIA MAFTEIL MONICA GROZA, ILEANA DUNCEA

Disciplina de Endocrinologie, Universitatea de Medicina si Farmacie Cluj-Napoca

Hiperparatiroidismul primar reprezinta a treia endocrinopatie ca si frecventd, insa tardiv diagnosticata din cauza
heterogenitatii simptomelor. Etiologic, adenomul paratiroidian sporadic se situeaza pe primul loc, fiind cauza a 80% din
hiperparatiroidiile primare, cu o prevalentd mai mare la sexul feminin.

Pacienta n varstd de 75 de ani, cunoscuta cu hipertensiune arteriala esentiald (controlatd medicamentos), coxaxtroza
si gonartroza bilateral, hipotiroidism primar se interneaza in Clinica Endocrinologie Cluj, acuzand astenie fizica si psihica,
adinamie, hipotonie musculara, dureri osoase, artralgii, anorexie, greturi, dureri abdominale difuze, prurit generalizat, fri-
lozitate, tulburari de memorie si concentrare. Examenul obiectiv la internare releva hipotonie musculara, cifoza dorsala si
leziuni de grataj la nivelul toracelui si membrelor superioare.

Explorarile paraclinice biochimice evidentiaza hipercalcemie, fosforemie normald, fosfataza alcalina crescuta, pre-
cum si calciurie crescutd, cu o fosfaturie normala. Pe linie hormonala se constata: PTH crescut, calcitonina in limite norma-
le si eutiroidie (sub tratament substitutiv hormonal). Explorarea ecografica tiroidiana deceleaza posterior de lobul tiroidian
drept, extracapsular, o formatiune nodulara, cu dimensiuni de 5,5/2,5 cm si posterior de lobul tiroidian stang, extracapsular,
o altd formatiune de 2,2/2 cm. Radiografiile de maini si bazin, precum si osteodensitometria DXA pun in evidentd mo-
dificari de tip osteoporotic. La examenul CT cervico-toracic cu substantd de contrast se constata la nivelul mediastinului
mijlociu o formatiune tumorala de 12/3,5/5 cm. Se stabileste diagnosticul de hiperparatiroidism primar prin adenom parati-
roidian drept si osteoporoza plurifactoriala. S-a indicat cura chirurgicald a adenomului paratiroidian si s-a initiat tratament
medicamentos cu bisfosfonati, cu evolutie clinicd favorabila.

Particularitatea cazului: diagnosticul tardiv suspicionat de aproximativ 2 ani la o pacienta cu o varsta naintata si la
care dimensiunea tumorala nu se coreleaza cu valoarea PTH.
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CAZ CLINIC: TUBULOPATIA RENALA DOBANDITA SI PATOLOGIA DE CORELATIE

E.I. PASCU ', O. SCRINIC 2, M. BECIU !, M. SECELEANU !

ISectia de Endocrinologie, Spitalul Clinic de Urgenti, Constanta
2Facultatea de Medicina, Universitatea Ovidius, Constanta

Prezentam cazul unei paciente de 57 ani, pensionara, fostd angajatd a unui depozit de metale grele, internata in
aprilie 2013 in Spitalul Clinic Judetean de Urgenta Constanta in Serviciul Endocrinologie pentru dureri osoase cvasiper-
manente membre inferioare, crampe musculare gambe bilateral predominant nocturn, acroparestezii, hipotonie musculara
cu astenie, poliurie, disurie, polakiurie, fatigabilitate, oboseala la eforturi minime, palpitatii, transpiratii nocturne, agitatie,
sindrom dispeptic, insomnie.

Din istoric retinem ca In urma cu 8 ani pacienta sufera un accident de munca soldat cu fractura de platou tibial stg.
(2005), urmat de un genunchi stg. instabil cronic; ulterior - fracturi de fragilitate (2005, 2008) insotite de dureri osoase,
parestezii si crampe musculare la ambele membre inferioare mai ales nocturn, dureri difuze musculare, articulare, hipotonie
musculari cu astenie — simptomatologie care persista si in prezent. In urma cu 5 ani - litiaza renali bilateral diagnosticata
ecografic. In ian. 2011 datorita persistentei simptomatologiei musculo-scheletale de la nivelul membrelor inferioare prin
explorarea metabolismului calciului s-a pus in evidenta existenta unei hipercalcemii si a unei fosforemii la limita inferioara
a intervalului de referinta. Nivelul parathormonului peste valorile normale ridica suspiciunea de hiperparatiroidism. Doua
scintigrafii cu 99m Te-MIBI efectuate la interval de 3 Iuni nu au localizat modificari ale glandelor paratiroide. Dozajul de
metale grele urind/24h a fost negativ.

In urma investigatiilor s-a stabilit ci pacienta prezinta osteoporozi schelet axial si consolidare vicioasa postfractura
survenite in context de menopauza precoce, hiperparatiroidism secundar, tiropatie autoimuna cu nodul tiroidian suspicionat
initial ca formatiune paratiroidiana.

Particularitatea cazului consta 1n identificarea tubulopatiei renale cu hepercalciurie si proteinurie survenita tardiv
fara implicare familiald si/sau secundara infestarii cu metale grele.

EFECTUL PELOIDOTERAPIEI ASUPRA REACTIVITATII ENDOCRINE
SI CUTANATE A ORGANISMULUI UMAN

LILTANA-ELENA STANCIU', ELENA-IULIANA PASCU?, EDUARD CIRCO?

!Sanatoriul Balnear si de Recuperare Techirghiol
2Departamentul Endocrinologie, Spitalul Clinic Judetean de Urgenta, Constanta
3Facultatea de Medicini, Universitatea Ovidius, Constanta

Obiective. Studierea variatiei cantitatii de melanind din keratinocite si melanocite, ca expresie morfologica a mo-
dulérii secretiilor glandelor endocrine ce alcatuiesc axul secretor hipotalamo-hipofizo-suprarenalian la pacientii supusi
peloidoterapiei.

Material si metoda. Studiu efectuat pe un numar de 35 de pacienti internati in cadrul Sanatoriului Balnear si de
Recuperare Techirghiol, ce au efectuat tratament balnear: peloidoterapie si baie cu extract de plante.

Rezultate. Studiul a evidentiat o crestere a cantitatii de melanina din keratinocite si din melanocite, ca expesie mor-
fologica a modularii axului hipotalamo-hipofizo-suprarenalian cu implicatii in gerontoprofilaxie, in combaterea inflamatiei
si a durerii. Toate aceste elemente sunt componente ale aprecierii calitatii vietii pacientilor varstnici cu diverse afectiuni
inflamatorii, dureroase.

Concluzii. Cresterea cantitdtii de pigment melanic din keratinocite si melanocite este un efect deosebit de valoros al
peloidoterapiei, care subliniaza incé o data efectul antiinflamator cu implicatii in gerontoprofilaxie al namolului sapropelic
de Techirghiol.
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EVALUAREA STATUSULUI HORMONAL SI INFLAMATOR
LA PACIENTII CU PELOIDOTERAPIE.

LILTANA-ELENA STANCIU!, ELENA-IULIANA PASCU?, EDUARD CIRCO?

!Sanatoriul Balnear si de Recuperare Techirghiol
2Departamentul Endocrinologie, Spitalul Clinic Judetean de Urgenti, Constanta
3Facultatea de Medicini, Universitatea Ovidius, Constanta

Obiective. Evaluarea impactului peloidoterapiei asupra statusului hormonal la pacientii cu afectiuni osteoarticulare
de tip inflamator.

Material si metoda. Studiul a fost efectuat pe un numér de 20 de pacienti cu spondilitd ankilozanta, ce au fost
internati in cadrul Sanatoriului Balnear si de Recuperare Techirghiol, ce au efectuat tratament complex balneo-fizical.

Rezultate. Studiul a evidentiat o optimizare a nivelurilor plasmatice a cortizolului si a relevat, de asemenea, o sti-
mulare a activitatii axului hipotalamo-hipofizo-suprarenalian sustinuta de cresterea semnificativa statistic a nivelului hor-
monului tireostimulant (TSH). Cresterea nivelului TSH atat pentru aplicatiile calde, cat si pentru cele reci poate fi explicata
prin scaderea inflamatiei si stimularea consecutiva a axului hipotalamo-hipofizo-tiroidian.

Concluzii. Mecanismul endocrin este implicat in inducerea efectelor antiinflamatorii ale peloidoterapiei prin modu-
larea activitatii axului hipotalamo-hipofizo-suprarenalian si prin echilibrarea generald a balantei endocrine, efecte per-
sistente probabil si post cura balneara.

EVALUAREA ACTIVITATII HORMONILOR DE STRES LA PACIENTII
CE EFECTUEAZA CURA BALNEARA CU NAMOL SAPROPELIC DE TECHIRGHIOL

LILIANA-ELENA STANCIU!, EDUARD CIRCO?

ISanatoriul Balnear si de Recuperare Techirghiol
?Facultatea de Medicini, Universitatea Ovidius, Constanta

Obiective. Determinarea variatiilor plasmatice ale cortizolului si TSH-ului in timpul curei balneare.

Material si metoda. Studiul a fost efectuat pe un numar de 50 de pacienti cu recomandare pentru cura balneara de
recuperare primita de la medicul de familie sau medicul specialist din spital sau din ambulatoriul de specialitate, ce au fost
internati in cadrul Sanatoriului Balnear si de Recuperare Techirghiol si au efectuat tratament complex balneo-fizical. in
cadrul acestui studiu au fost realizate doua experimente, efectuate in perioade de timp diferite.

Rezultate. Studiul a aratat o optimizare a nivelurilor plasmatice a cortizolului si a relevat o stimulare a activitatii
axului hipotalamo-hipofizo-suprarenalian sustinuta de cresterea semnificativa a nivelului hormonului tireostimulant (TSH).
Cresterea nivelului TSH atat pentru aplicatiile calde, cat si pentru cele reci releva o stimulare a axului hipotalamo-hipofizar
sub actiunea namolului. Valorile hormonale au fost semnificativ crescute in lotul pacientilor cu peloidoterapie.

Concluzii. In cadrul aplicatiei peloide cheia reglarii neuro-endocrine o constituie relatiile morfologice si functionale
reciproce dintre hipotalamus si hipofiza. In conditiile curei balneare se constati o “activare” a functionalititii endocrine.
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MUTATIA GENEI AIP LA UN PACIENT CU ACROMEGALIE

CLAUDIU TUPEA!, CORINA NEAMTU!, ANCA GOMAN!, ANDRA CARAGHEORGHEOPOL!,
MADALINA MUSAT!, DANIELA AFLOREIZ, MARTA KORBONITS?

"Institutul National de Endocrinologie ,,C.I. Parhon”, Bucuresti, Roménia
“William Harvey Research Institute, Barts and The London, Queen Mary’s School of Medicine and Dentistry,
Londra, Regatul Unit

Introducere. Acromegalia este un sindrom clinic cauzat de excesul de hormon de crestere circulant, iIn marea ma-
joritate a cazurilor sursa fiind un adenom hipofizar. Cele mai multe cazuri sunt sporadice, cu forme familiale aparand in
neoplazia endocrind multipla tip 1 (MEN 1) si sindromul Carney. Adenoamele hipofizare ereditare care nu se Incadreaza in
sindroamele pluriglandulare clasice au fost impartite in PAP (predispozitie pentru adenoame hipofizare), FIPA (adenoame
hipofizare izolate familiale) si IFS (somatotropinomul izolat familial). in ultimii ani s-a descoperit o asociere intre muta-
tiile genei AIP (aryl hydrocarbon receptor interacting protein), situatd pe cromozomul 11, si cazurile de somatotropinom
familial. Desi mecanismul molecular exact prin care aceastd mutatie determind tumorigeneza nu este elucidat, se pare ca
pierderea unui efect tumoral supresor al genei AIP este responsabild. Transmiterea este de tip autozomal dominant cu pe-
netrantd incompleta, iar din punct de vedere clinic aceste adenoame apar la varste mai tinere, sunt mai mari la momentul
diagnosticului i raspund mai putin la tratament decat formele sporadice.

Premize si obiective. Prezentam cazul unei paciente diagnosticata cu acromegalie la care s-a efectuat testarea ge-
netica pentru mutatia genei AIP.

Material si metoda. Pacienta, fara istoric familial de afectiuni hipofizare, este diagnosticatd in aprilie 2011, la
varsta de 28 de ani, cu acromegalie prin macroadenom hipofizar. Examinarea RMN initiald a aratat prezenta unui ma-
croadenom de 19,8/21/15 mm, extins supraselar. in mai 2011 a suferit o adenomectomie transsfenoidal3, cu rest tumoral
de 12/7/9 mm partial necrozat, evidentiat la evaluarea RMN din septembrie 2011, relativ stabil imagistic la controalele
ulterioare. Pe fondul persistentei secretiei excesive de GH, primeste din luna noiembrie 2011 tratament cu analog de soma-
tostatin, lanreotid 30 mg/14 zile, crescut la 30 mg/7 zile din martie 2012 din cauza valorilor IGF1 care se mentin crescute.
Ultima evaluare din iunie 2013 aratad persistenta modificarilor biochimice de acromegalie activa in ciuda tratamentului
maximal cu analog de somatostatin. In octombrie 2012 se efectueaza testarea genetica pentru mutatia genei AIP la Royal
Devon & Exeter NHS Foundation Trust, United Kingdom. Rezultate. Testarea genetica evidentiazd o mutatie missense —
R304Q, unde guanina este inlocuitd cu adenina. Aceasta mutatie a mai fost descrisa si este asociatd cu adenoame hipofizare
familiale secretante de GH.

Discutii si concluzii. Pacienta prezentata se incadreaza din punct de vedere clinic, inclusiv prin raspunsul slab la
tratamentele aplicate, 1n tabloul tipic pentru formele familiale de acromegalie. Confirmarea mutatiei este un argument
suplimentar pentru stabilirea unui plan terapeutic mai agresiv, cu includerea radioterapiei, in incercarea de a controla
activitatea bolii. Testarea genetica a rudelor de gradul I va stabili, de asemenea, care sunt purtatorii mutatiei, cu evaluarea
initiald si apoi urmarirea periodica a acestora .
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COMPARATIA PARAMETRILOR OSOSI ST METABOLICI
iN FUNCTIE DE IMC LA PACIENTII CU OSTEOPOROZA

DIANA PAUN, MONICA CHIRITA, NICOLETA TOTOLICI, RODICA PETRIS,
CRISTINA ENE, CATALINA POIANA, C. DUMITRACHE

Institutul National de Endocrinologie ”C.I. Parhon”, Bucuresti

Introducere. Tesutul adipos, prin sinteza de estrogeni din precursori androgenici, reprezintd o importanta sursa
estrogenica pentru protejarea masei osoase la femeile aflate in postmenopauza. Studiile recente sustin cd supraponde-
rabilitatea este factor de protectie in aparitia osteoporozei, in timp ce obezitatea duce de fapt la cresterea riscului de fracturi
ca urmare a osteoporozei.

Scop. Compararea parametrilor ososi si metabolici intre pacientii obezi si cei supraponderali diagnosticati cu
osteoporoza.

Material si metodd. Am selectat un grup de 20 de paciente diagnosticate cu osteoporoza de postmenopauza.
Criterii de includere: scor T la nivel lombar sau sold >-2,5 DS si IMC >25 kg/m?, fard cauze secundare de osteo-
poroza. Pacientele au fost randomizate in 2 subgrupuri in functie de IMC: 8 paciente cu IMC >30 kg/m? si 12 paciente
cu IMC intre 25 si 30 kg/m2. Au fost evaluate valorile plasmatice ale markerilor ososi, ale markerilor metabolici, valorile
DMO prin DXA la nivelul soldului si coloana lombara, prezenta altor factori de risc (HTA, fumat). Am comparat mediile
acestor markeri 1n cele 2 subgrupuri.

Rezultate. In subgrupul de paciente obeze varsta medie a fost 63,37 ani vs 61,25 ani la cele supraponderale; media
BMI: 31,35 kg/m? vs. 27,25 kg/m?; media scor T coloana lombara -3,3 DS+/- 0.45 DS vs. -3,02 DS+/- 0,36 DS, la nivelul
soldului -1,6 DS+/- 0,6 DS vs. -2 DS+/- 0,68 DS. S-a observat ca exista o diferenta semnificativa intre media 25 OH vit. D:
15,7 ng/ml vs. 25,8 ng/ml in defavoarea pacientelor obeze. Nu s-au observat diferente semnificative intre valorile calciului,
fosforului, fosfatazei alcaline, nivelele de osteocalcina si crosslaps. Se observa prezenta sindromului metabolic la ambele
subgrupuri. De remarcat ca 50% din pacientele supraponderale au fost fumatoare si au prezentat fracturi de fragilitate fata
de doar 20% 1n subgrupul pacientelor obeze.

Concluzii. Asa cum aratd si studiile recente, obezitatea nu reprezinta un factor protector in aparitia osteoporozei.
Prezenta sindromului metabolic si a fumatului determind probabil aparitia osteoporozei si a fracturilor si la pacientele
supraponderale in ciuda efectului protectiv al tesutului adipos.
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CARCINOM MEDULAR TIROIDIAN, CARCINOM PAPILAR TIROIDIAN
SI TIROIDITA CRONICA AUTOIMUNA — O ASOCIERE RAR INTALNITA

MARIA OLARU, ADINA GHEMIGIAN, DUMITRU I0OACHIM, DANA TERZEA, MIRCEA GHEMIGIAN,
EUGENIA PETROVA, IRINA POPESCU, NICOLETA DUMITRU, CONSTANTIN DUMITRACHE

Institutul National de Endocrinologie ”C.I. Parhon”

Introducere. Carcinomul tiroidian papilar si carcinomul medular tiroidian sunt carcinoame tiroidiene distincte in
ceea ce priveste originea celulard, caracterele histopatologice, incidenta si prognosticul. Asocierea ambelor tipuri de car-
cinom la acelasi pacient este rard. Va prezentdm cazul unei paciente cu carcinom medular si carcinom papilar tiroidian,
aparute pe fond de tiroiditd cronicd autoimuna, diagnostic certificat prin examenul histopatologic.

Prezentare de caz. Pacientd, 51 de ani, cu gusd nodulara diagnosticata in urma cu 5 ani, fara tratament, fara ante-
cedente patologice semnificative, se prezinta pentru reevaluare tiroidiana. Dozarile hormonale au evidentiat hipotiroidie
subclinica (TSH=6,27 nUl/ml, T3=121 ng/dl, T4=6,8 ng/dl) si ATPO in titru crescut (304 U/L). Dozarea calcitoninei (1940
pg/ml) a ridicat suspiciunea de carcinom medular tiroidian. Ecografia tiroidiana: macronodul la nivelul lobului tiroidian
drept de 23/18 mm, cu zone de ramolitie in interior. Punctia biopsie tiroidiana cu ac fin: nodul suspect cu degenerare car-
cinomatoasa de tip carcinom medular. S-a efectuat tiroidectomie totald cu disectie limfatica a gatului bilaterala. Examenul
histopatologic a evidentiat carcinom medular tiroidian la nivelul lobului drept tiroidian, microcarcinom papilar multifocal
la nivelul lobului stang si aspect de tiroidita cronicd autoimuna in restul tesutului tiroidian. Pacienta a primit tratament cu
hormoni tiroidieni in doze supresive. Dozarea calcitoninei la o lund postoperator a evidentiat valori sub limita inferioara
a normalului, pacienta urmand a primi radioiod conform protocolului de tratament al carcinomului tiroidian diferentiat.

Concluzii. Asocierea carcinomului medular tiroidian cu carcinomul papilar este rara. In prezent nu se stie daca
coexistenta acestor doua tipuri de carcinom tiroidian este doar intdmplatoare sau datorata unei mutatii genetice comune. De
asemenea, rolul inflamatiei cronice in patogenia acestei asocieri de carcinoame tiroidiene este inca neclar.
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DZ TIP1 SAU DZ TIP2 ... SAU LADA? - PREZENTARE DE CAZ
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!Centrul Medical Nova, Bucuresti
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Introducere. Diabetul latent autoimun al adultului (LADA) defineste diabetul zaharat diagnosticat la adult, in
prezenta markerilor de autoimunitate (autoanticorpi antipancreatici) si genetici (antigene HLA diabetogene), criteriile de
diagnostic pentru LADA fiind: varsta la diagnosticarea diabetului peste 35 de ani, caractere clinice sugestive pentru DZ tip
2, autoimunitate pancreatica (autoanticorpi GADA si/sau ICA prezenti in serul pacientilor), echilibrare metabolica initial
numai cu dietd si/sau ADO si insulinodependenta secundara variabila ca timp intre cateva luni si 10 ani de la diagnostic.

Prezentare de caz. Pacienta G.B. de 48 de ani se prezintd pentru poliurie, polidipsie, scadere ponderald 4 kg in
ultimele doua saptimani, astenie fizicd. Examenul fizic indica tegumente si mucoase usor deshidratate, TA 115/55 mmHg,
AV 92/min, FR 20 respiratii/minut, abdomen usor sensibil la palpare difuz, iar probele de laborator identifica o glicemie de
512 mg/dl si o HbAlc 11,2%. Se initiaza insulinoterapia. in urmatoarele 6 saptimani pacienta afirma mai multe episoade
de hipoglicemii, dozele de insulind reducandu-se pana la oprirea insulinoterapiei si echilibrare doar prin dieta. Evaluarea
la 3 luni indicd o glicemie a jeun 108 mg/dl, Hb Alc 5,8%. Se opineaza si pentru dozarea autoanticorpilor pancreatici,
insulinemie, proinsulina si peptid C care identifica prezenta anticorpilor anti GAD (GADA pozitivi) si secretie reziduald de
insulind. Avand 1n vedere prezenta autoimunitatii se testeaza si functia tiroidiana si ATPO stabilindu-se si diagnosticul de
tiroidita autoimuna. Cunoscut fiind faptul ca prezenta a doua din cele cinci criterii cu putere predictiva mare pentru patoge-
nia autoimuna - varsta la debut sub 50 ani, IMC <25 kg/m?, simptomatologie de debut acuta, istoric personal sau familial
de boala autoimuna, precum si prezenta autoanticorpilor anti GAD se stabileste diagnosticul de diabet zaharat autoimun
latent al adultului (LADA). In prezent, pacienta se afl sub stricta automonitorizare glicemici si a HbA ¢ la fiecare 3 luni
si Metformin 500 mg x2/zi avand in vedere castigul ponderal din ultimele 4 luni.

Concluzii. Forma de diabet autoimun, LADA, raméne adeseori neidentificata, fiind prezentd pana la 30% dintre
pacientii diagnosticati cu DZ tip 2. In concluzie, este necesari testarea mai frecventa a autoanticorpilor pancreatici, atét
pentru stabilirea diagnosticului, cat si pentru initierea mai precoce a insulinoterapiei, deoarece insulinoterapia initiata
precoce in doze mici are actiune protectoare asupra celulelor beta pancreatice, cu reducerea autoimunitétii si mentinerea
peptidului C stimulat in limite normale.
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PREZERVAREA AXULUI GONADOTROP SI A FERTILITATII
LA O PACIENTA CU BOALA CUSHING OPERATA SI DUBLU IRADIATA

M. IVAN', A. DIACONESCU?, D. GRIGORIE", S. VLADOIU!, PETRICA MUSETEANU

"Institutul National de Endocrinologie “C.I. Parhon”
*UMF “Carol Davila “ Bucuresti

Schimbarile hormonale fiziologice in timpul sarcinii influenteazé predominant glanda hipofiza, anatomia si fiziolo-
gia hipofizara fiind aproape complet modificate.

in cadrul patologiei hipofizare (adenoame hipofizare), in mod frecvent, fertilitatea este afectata din cauza alterdrii
secretiei gonadotrope (atat in evolutia naturala a bolii, cat si posttratament chirurgical/postiradiere). Rata de obtinere spon-
tana a sarcinii in patologia hipofizara este extrem de scadzuta, iar evolutia sarcinii este de cele mai multe ori grevata de
complicatii severe ale produsului de conceptie (deficit de crestere fetala intrauterina, avort spontan, nasteri premature,
deces perinatal), la care se adauga accentuarea comorbiditatilor materne (HTA, preeclampsie, insuficientd cardiaca, diabet
zaharat gestational).

Prezentam cazul unei paciente in varsta de 27 ani, diagnosticata cu boald Cushing, tratatd chirurgical si iradiata
cu conservarea axului hipofizo-ovarian si a fertilitatii, cu obtinerea de multiple sarcini spontane. Din istoric retinem:
diagnosticata cu boala Cushing la vérsta de 20 ani, operata transfenoidal (2005) cu rest tumoral hipofizar activ secretor,
ulterior suprarenalectomizatd bilateral (2006, in tratament subtitutiv pentru ICSR cronica) si dublu iradiata gamma knife
(2007, 2009). Pacienta asociaza complicatiile bolii de baza: osteoporoza cu fracturi vertebrale, rest tumoral hipofizar inca
activ secretor cu valori mult crescute ale ACTH-ului (827 pg/ml), dar fara crestere in dimensiuni a formatiunii hipofizare
si fard modificari de compresiune.

Pe parcursul evolutiei bolii si a terapiei aplicate a obtinut spontan mai multe sarcini: in 2008 (intrerupere sarcina
la cerere), octombrie 2012 (avort terapeutic pentru malformatii fetale) si in prezent - din aprilie 2013 - sarcina spontana in
evolutie.

La momentul actual, sarcina evolueaza in parametri normali; sub tratamentul de substitutie pacienta nu prezinta
complicatii sau agravarea comorbiditatilor asociate. Necesita in continuare monitorizare riguroasa multidisciplinara (endo-
crinolog, ginecolog, neurochirurg).
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DIFICULTATI DE DIAGNOSTIC SI TRATAMENT IN EVOLUTIA UNUI CAZ
DE CARCINOM TIROIDIAN PAPILAR - PREZENTARE DE CAZ

JOZSEF BALAZS', MARTA NEMETH!, ANISIE NASALEAN!, DANIEL SZAVA?

!Compartiment Endocrinologie, Spitalul Clinic Judetean Mures, Tg. Mures
2Clinica Chirurgie I, Spitalul Clinic Judetean de Urgenti Tg. Mures

Carcinomul tiroidian papilar este cel mai frecvent malignom endocrin. Cu toate cd este o afectiune maligna,
prognosticul ei este favorabil in marea majoritate a cazurilor, supravietuirea de 5 ani fiind peste 90% in cazul tumorilor
depistate in stadiile I-III. Acest fapt se datoreaza partial raspunsului favorabil al acestei tumori la radioiodoterapie. in unele
cazuri mai rare carcinomul tiroidian papilar isi pierde capacitatea de a capta iodul radioactiv, creand astfel dificultati de
diagnostic si tratament.

Scopul lucrérii este de a prezenta cazul pacientei G.H., care a fost diagnosticata cu gusa polinodulara in 2006 la var-
sta de 42 ani. Scintigrafia tiroidiana a evidentiat un nodul rece la nivelul lobului tiroidian drept, motiv pentru care s-a efec-
tuat punctie-biopsie tiroidiana cu ac fin, diagnosticul citologic fiind de carcinom tiroidian papilar. In iunie 2006 s-a inter-
venit chirurgical, practicandu-se tiroidectomie totald. Diagnosticul histopatologic a fost: carcinom papilar bine diferentiat
multifocal (LTD-+LTS) extratiroidian, cu metastaza limfonodulara adiacenta capsulei. Pacienta a urmat tratament cu 1131
la IO Cluj si s-a instituit terapia substitutiva-supresiva cu levotiroxina. Intre 2006 si 2009 a efectuat mai multe controale
oncologice la IO Cluyj si nu s-a prezentat la controale endocrinologice pana in decembrie 2009, cand la examenul obiectiv
si la ecografia tiroidiana s-a constatat un conglomerat ganglionar laterocervical drept, motiv pentru care in ianuarie 2010 a
primit o noud doza de I131. In mai 2011 ecografic s-a constatat persistenta formatiunilor laterocervicale. in iunie 2011 s-a
practicat biopsie ganglionara laterocervicala, diagnosticul histopatologic fiind de carcinom tiroidian papilar. S-a instituit
din nou tratament cu 1131 la IO Cluj, apoi radioterapie externa la Tg. Mures. In februarie 2012 este reevaluati oncologic la
10 Cluj, WBS fiind negativ, tireoglobulina si anticorpii anti-tireoglobulina in limite normale. in mai 2012 se constati eco-
grafic persistenta formatiunilor descrise anterior, motiv pentru care se efectueaza si un examen CT care confirma existenta
determinarilor secundare decelate ecografic. Se decide efectuarea unei examinari PET-CT care pune in evidenta recidiva
tumorald in loja tiroidiand dreapta si adenopatie laterocervicald dreapta. in februarie 2013 se practici excizie tumora-
1a si limfoganglionara loco-regionald, diagnosticul histopatologic fiind de metastaza limfonodulara de carcinom papilar
diferentiat, varianta conventionala si recidiva locald in tesuturile moi ale gatului. Evolutia a fost favorabila, la examenul
ecografic efectuat postoperator nu s-au evidentiat formatiuni nodulare in loja tiroidiana.

Avand in vedere faptul ca la controalele oncologice examenele scintigrafice ale pacientei au fost negative, a fost ne-
cesard completerea investigatiilor uzuale cu alte metode imagistice (PET-CT). In cazul unei evolutii nefavorabile (recidiva)
se vor incerca alte metode terapeutice noi (inhibitori de tirozin-kinaza: sorafenib, sunitimib, pazopanib).
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CRESTEREA SI DEZVOLTAREA OSOASA LA COPII
CU SINDROM NOONAN TRATATI CU RHGH

IOANA VASILIU!, MIHAELA ANTON3’ CRISTINA RUSU? IOANA BODESCU',
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‘Departamentul de Endocrinologie, Spitalul Judetean de Urgente ,,Sf. Spiridon” Iasi

Introducere. Sindromul Noonan (NS) este o boala geneticd multisistemica caracterizatd prin dismorfism facial,
hipotrofie staturald, anomalii scheletice si cardiace, secundara unor mutatii la nivelul caii Ras/MAPK esentiale in diferen-
tierea si dezvoltarea celulara. Vom descrie tipul si severitatea modificarilor aparute in dezvoltarea si metabolismul osos la
5 pacienti cu NS, dintre care 4 au primit tratament cu hormon de crestere uman recombinat (rhGH).

Metode. Cinci cazuri cu NS (2 sex feminin, 4 sex masculin, varste cuprinse intre 5-13 ani) au fost evaluate la
Departamentul de Endocrinologie intre ianuarie 2010 si iulie 2013. Au fost inregistrate datele clinice, profilul hormonal,
parametrii bilantului fosfo-calcic, densitatea minerala osoasa, precum si radiografiile malformatiilor osoase. Patru pacienti
au urmat tratament cu rhGH (doza de initiere 0,035 mg/kgc/zi) in medie timp de 2 ani.

Rezultate. Toti copiii prezintd fenotip caracteristic pentru NS, 3 dintre ei avand confirmare moleculard (pentru
mutatiile KRAS, PTPN11, respectiv SOS1). In momentul evaludrii toti pacientii prezentau hipotrofie staturala (DS medie
de -3,47). Radiografia de pumn descrie varsta osoasa moderat intarziatd. BMD/DXA efectuata la 3 copii a obiectivat osteo-
penie in toate cazurile. Nici unul dintre pacienti nu prezenta malformatii osoase congenitale evidente la nastere, dar unul
dintre copii cu mutatia SOS1 asociaza scolioza majord cu dubla curbura, obiectivata la 2 ani i nu a putut primi tratament
cu rhGH. Toti pacientii tratati cu thGH au avut un raspuns bun cu rata de crestere medie dupa 6, 12, 18 si 24 luni de 0,6 cm/
luna, 0,55 cm/luna, 0,6 cm/luna si respectiv 0,7 cm/luna. Mentionam ca cele mai frecvente anomalii scheletice au fost mo-
dificarile la nivelul cutiei toracice - pectus excavatum inferior si/sau pectus carinatum superior - prezente la toti pacientii.
Alte anomalii osoase prezente au fost: cubitus valgus, picior in varus equin, scurtarea degetelor de la maini si picioare, dar
care nu contraindica tratamentul cu rhGH.

Discutii. Mutatiile la nivelul caii RAS/MAPK determina fenotipuri scheletice similare sugerdnd importanta acesteia
in homeostazia osoasa. Toti pacientii cu NS au prezentat hipotrofie staturala, intarziere in dezvoltarea osoasa si anomalii
scheletice. Tratamentul cu rHGH este foarte important la acesti copii; cu cat initierea terapiei este mai timpurie, cu atat talia
finala va fi mai aproape de valorile normale.
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ESTE TALIA MICA O TRASATURA DEFINITORIE A SINDROMULUI PRADER-WILLI?
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3Departamentul de Pneumologie, Universitatea de Medicina si Farmacie ,,Gr.T. Popa” Iasi

Introducere. Sindromul Prader-Willi (PWS) este o afectiune genetica complexa caracterizatd prin dismorfism fa-
cial, hipotonie, retard mental, anomalii comportamentale, hiperfagie cu obezitatea progresiva si disfunctii endocrine pre-
cum hipogonadismul sau deficitul de hormon de crestere (GH). In acest caz se recomanda tratament de substitutie cu hor-
mon de crestere uman recombinat (thGH), dar principalul risc consté in agravarea apneei de somn.

Metode. Cinci cazuri cu PWS (3 pacienti de sex feminin si 2 de sex masculin, cu varste cuprinse intre 8 si 32 ani)
au fost evaluate la Departamentul de Endocrinologie a Spitalului ,,Sf. Spiridon” Iasi, in perioada ianuarie 2008-iulie 2013.
Au fost inregistrate datele clinice si profilul hormonal.

Rezultate. Toti pacientii prezintd fenotip caracteristic pentru PWS si confirmare genetica. Pacientii provin
din cupluri neconsangvine, patru dintre acestia avand greutate micd la nastere. Dupa varsta de 1 an, au dezvoltat
hiperfagie urmata de o crestere rapida si importanta in greutate, cu exceptia unui caz in care hiperfagia a debutat in adoles-
centd (la 13 ani). Castigul ponderal a avut loc pana la sfarsitul adolescentei (cu valori >+6 DS), dar cei 3 pacienti ajunsi
la maturitate au ajuns la o greutate medie de +1,5 DS (sub alimentatie strictd). Toti pacientii au avut o indlfime peste
medie 1n copildrie si adolescentd (in medie la +1,5 DS), in pofida asocierii la 3 dintre ei a unor valori scazute ale GH,
cu IGF1 la limita inferioara a normalului. Doi pacienti au avut primul examen endocrinologic la maturitate, prezentand
o talie finala satisficitoare (>155 cm). in celelalte trei cazuri, doud cu suspiciune de apnee de somn si unul confirmat,
avand 1n vedere inaltimea lor in limite normale, s-a decis expectativa terapeuticd cu monitorizarea ratei de crestere.
In ciuda valorilor reduse ale parametrilor bilantului gonadotrop si a ratei de crestere mici, indltimea s-a mentinut peste
medie la ultimele reevaluari.

Concluzii. Hipotrofia staturala este frecventa in PWS. Pacientii nostri au prezentat hipertrofie staturala in perioada
copilariei si adolescentei, in pofida deficitului partial de GH obiectivat in trei cazuri. Tratamentul cu thGH este contro-
versat, iar expectativa terapeutica este preferabila in aceste cazuri, avand in vedere si faptul ca talia finala este buna chiar
in absenta tratamentului.
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PSEUDOHIPOPARATIROIDISM — DIAGNOSTIC MASCAT
DE AUTISM SI CRIZE EPILEPTICE
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MARIA-CHRISTINA UNGUREANU', LETITIA LEUSTEAN', VOICHITA MOGOS', CARMEN VULPOI"

Departamentul de Endocrinologie, Universitatea de Medicini si Farmacie ,,Gr.T. Popa” Iasi

Pseudohipoparatiroidismul este o afectiune genetica rard sporadica sau dobandita, clasificata in mai multe subtipuri,
caracterizate prin rezistenta la PTH, asociind tulburari scheletice si de dezvoltare.

Prezentam cazul unui pacient de sex masculin in varsta de 7 ani si 8 luni, evaluat in Clinica de Endocrinologie a
Spitalului ,,Sf. Spiridon” Iasi in ianuarie 2013, cu antecedente personale patologice de hipotiroidism diagnosticat la varsta
de 4 ani i 6 luni (pentru care a primit tratament cu Euthyrox 50 pug/zi). Pacientul asociaza testicul stdng necoborat conge-
nital i hipospadias, convulsii generalizate considerate a fi crize epileptice (tratate cu Fenobarbital; examenul CT cranio-
cerebral efectuat in 2010 relevand calcificari in nucleul lenticular), precum si intarziere in dezvoltarea limbajului ce a dus
la diagnosticul de autism.

Examinarea clinica evidentiaza facies rotund, gat scurt, piramida nazala turtita, intarziere in dezvoltarea dentitiei,
cu incongruentd dento-alveolara, cu scurtarea metacarpianului V, elemente ce pot fi incadrate in osteodistrofia ereditara
Albright (AHO). Copilul are talie mica (-1,7 DS), obezitate (+4,4 DS) si stadiu pubertar PIGI.

Testele biologice releva hipocalcemie (calciul total = 5,84 mg/dl, calciul ionic = 0,7 mmol/l), hiperfosfatemie
(fosfor = 11,6 mg/dl) si hipocalciurie (20 mg/24 h, N:0-100), dar cu nivele crescute ale PTH-ului (414 pg/ml, N=11-67),
date care alaturi de aspectele clinice de AHO pledeaza in favoarea unui pseudohipoparatiroidism tipul Ia.

Masurile terapeutice ajustate periodic la reevaludrile ulterioare (suplimente de calciu si vitamina D) au dus la men-
tinerea homeostaziei fosfo-calcice.

Concluzii. Cazul prezentat reflectd dificultatea diagnosticarii precoce PHP. Este posibil ca intarzierea psihica si de
limbaj sa fie in cadrul bolii, iar crizele convulsive sa fi fost prima manifestare a hipocalcemiei (calcificarile din nucleul
lenticular descrise la CT ar putea, de asemenea sa fie interpretate in contextul afectiunii). Subliniem importanta investigarii
complete a metabolismului fosfo-calcic pentru a recunoaste modificarile biochimice asociate PHP (hipocalcemie, hiperfos-
fatemie cu nivele crescute de PTH), avand in vedere ca aspectul fenotipic poate adesea trece neobservat.
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TALIA MICA iN DEFICITUL DE CARNITINA - EXISTA VREO LEGATURA?
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3Spitalul Colentina, Bucuresti

‘Departamentul de Geneticii, Universitatea de Medicina si Farmacie ,,Gr.T. Popa” Iasi

Introducere. Miopatia cu depozite lipidice (LSM - lipid storage myopathy) este caracterizata prin cresterea depune-
rilor lipidice in fibrele musculare. Deficitul primar de carnitina este cea mai frecventa cauza a LSM, apectul clinic variind
de la asimptomatic pand la slabiciune musculard sau cardiomiopatie. Suplimentele de carnitind sunt foarte eficiente, cu
remiterea ulterioara a simptomatologiei.

Prezentare de caz. in luna februarie a anului 2007, pacienta R.A., niscutd in 1996, prezinta slibiciune muscula-
ra progresiva cu nivele crescute ale enzimelor musculare (LDH=1155 Ul/ml N=125-234, CPK=1082 Ul/ml N=25-195).
Pornind de la biopsia musculara ce a sugerat polimiozita, s-a initiat tratament cu glucocorticoizi obtindndu-se o ameliorare
partiald a simptomatologiei urmata apoi de recadere. Dezvoltarea sindromului cushingoid insotit de retard statural (ta-
lie=123 cm, -3 DS, greutate=22 kg, -2,5 DS; parinti cu staturd normald) a necesitat evaluare endocrinologica ce a relevat
IGF1 normal (172 ng/ml N=11-551), GH bazal de 3,3 uUl/ml cu raspuns la stimulare (GH stimulat 125 uUI/ml) si o varsta
osoasd intarziata de 8,5 ani. Evaluarea hipofizara a fost normala. Reevaluarea biopsiei musculare obiectiveaza prezenta de
picaturi lipidice printre fibrele musculare de tip I, pledand in favoarea diagnosticului de LSM. Suplimentarea cu carnitind a
fost initiata in decembrie 2008 si a fost continuata fara intrerupere (1 g/zi), cu ameliorarea semnificativa a simptomatologiei
si normalizarea enzimelor musculare. Absenta deficitului de GH a justificat expectativa terapeutica, dar stagnarea cresterii
dupa 6 luni a fost un argument pentru initierea terapiei cu GH, ce a fost inceputd in octombrie 2008, urmata de o rata de
crestere satisfacatoare (0,5 cm/lund). Reevaluarea din luna iulie 2013 deceleaza stadiu pubertar BIV PV, rata de crestere de
0,33 cm/luna, inaltimea actuala fiind de 153 cm, varsta osoasa de 14 ani (moderat intarziata).

Concluzii. Am prezentat cazul unui paciente cu statura mica ce asociaza LSM, care a raspuns bine la tratament cu
hGH si la suplimentele de carnitind. Datele din literaturd arata ca pacientii cu LSM, de reguld, nu asociaza hipotrofie sta-
turala sau deficit de GH. Impactul terapiei cu hormoni de crestere asupra compozitiei corporale si a musculaturii din LSM
necesita evaluari suplimentare.
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