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RESUMEN

La evaluacion del crecimiento constituye un elemento fundamental en la deteccion y manejo de morbilidades
en el area pediatrica ya que la disminucion de la velocidad de crecimiento se considera un signo temprano de
patologias subyacentes. La talla baja se define como aquella situada por debajo del percentil 3 o -2,5 DE para
edad y sexo respecto a la curva de crecimiento de referencia para la poblacion. Los trastornos relacionados
con talla baja pueden ser clasificados en tres categorias de acuerdo a su causa; los primarios, que afectan al
crecimiento desde etapas tempranas del desarrollo y que implican defectos intrinsecos en el cartilago de
crecimiento; los secundarios, que incluyen una serie de cuadros clinicos, generalmente cronicos, que alteran el
medio en el cual debe desarrollarse el cartilago de crecimiento, encontrandose en este grupo algunos trastornos
endocrinos; y por ultimo se encuentra un grupo de pacientes en los cuales la etiologia no puede ser determinada
y se conoce como talla baja idiopatica (TBI). El proceso de diagndstico de un paciente con talla baja se realiza a
través de una anamnesis exhaustiva, examen fisico, pruebas de laboratorio y estudios radioldgicos. Sin embargo,
existen pocas guias clinicas para el diagnostico de esta condicion, con variaciones sustanciales entre ellas, asi
como, baja sensibilidad y especificidad en la deteccion de la patologia subyacente. El propdsito del siguiente
articulo fue examinar la evidencia existente y la experiencia clinica en el Servicio de Endocrinologia del Hospital
Universitario de los Andes para ofrecer un enfoque diagnostico del paciente con Talla Baja.
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ABSTRACT

Evaluation of growth is an essential element in the detection and management of morbidities in the pediatric area. The
decrease of the growth rate is considered an early sign of underlying pathologies. Short stature is defined as one located
below the 3rd percentile or -2.5 SD for age and gender with respect to the reference growth curve for the population.
The disorders related to short stature can be classified into three categories according to their cause. Primary causes,
which affect the growth from early stages of development and involve intrinsic defects in the growth plate. Secondary
causes, which include a number of clinical disorders, usually chronic, that alter the environment in which the growth
plate must be developed, being in this group some endocrine disorders. Finally, there is a group of patients in whom the
etiology cannot be determined and it is known as idiopathic short stature (ISS). The process of diagnosis of a patient
with short stature is made through an exhaustive anamnesis, physical examination, laboratory tests and imaging stud-
ies. However, there are few clinical guidelines for the diagnosis of this condition, with substantial variations between
them as well as low sensitivity and specificity in the detection of the underlying pathology. The purpose of this article
was to review the evidence and clinical experience in the Endocrinology Service, Hospital Universitario de los Andes,
to provide a diagnostic approach to patients with Short Stature.
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INTRODUCCION

El crecimiento y el desarrollo constituyen hechos
biologicos complejos a través de los cuales los
seres vivos progresivamente aumentan su masa
y logran su maduracion morfoldgica, psicologica
y reproductiva hasta alcanzar su plena capacidad

funcional. Laevaluacion del crecimiento constituye
un elemento fundamental en la deteccion y manejo
de morbilidades en el area pediatrica, ya que la
velocidad del crecimiento es uno de los principales
indicadores del estado de salud del nifio, y una
diminucion de la misma se considera un signo
temprano de patologias subyacentes'.
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El proceso de crecimiento involucra la interaccion
de una serie de factores tanto endogenos
(genéticos, hormonales, étnicos, metabdlicos,
entre otros) como exogenos (nutricionales,
afectivos, psicosociales, entre otros) que se
inician desde la vida intrauterina hasta la pubertad
y que determinaran el ritmo de maduracién, asi
como, el tamaiio y formas finales del organismo.
En consecuencia, una alteracion del crecimiento
puede tener multiples causas desencadenantes?.

Aunque la talla baja constituye un motivo de
consulta frecuente a nivel mundial, existen
pocas guias clinicas para el diagndstico de esta
condicion, las cuales presentan variaciones
sustanciales entre ellas, asi como, baja
sensibilidad y especificidad en la deteccion de la
patologia subyacente®*. El proposito del siguiente
articulo fue examinar la evidencia existente hasta
el momento y la experiencia clinica en el Servicio
de Endocrinologia del Hospital Universitario de
los Andes para ofrecer un enfoque diagnostico
del paciente con Talla Baja.

El crecimiento humano normal puede ser descrito
como una curva sigmoide caracterizada por
presentar dos periodos de crecimiento rapido
separados por un periodo de crecimiento estable.
El primero de estos periodos de crecimiento
acelerado corresponde al periodo fetal y
aproximadamente los dos primeros afios y el
segundo al llamado estiron puberal. Entre ambos

la velocidad de crecimiento es constante, con un
ligero incremento alrededor de los 7 afos que
se corresponde con la adrenarquia. En el estiron
puberal existe una clara diferencia entre género
(dimorfismo sexual) siendo mas precoz y menos
intenso en las mujeres que en los varones’. A
finales de la década de los ochenta, Kalberg
propone un modelo matematico de la curva de
crecimiento humana en la cual se relacionan
los distintos componentes de la misma con los
elementos bioldgicos involucrados. EI modelo
ICP (infancy, childhood, puberty) considera que
la curva de crecimiento describe el efecto aditivo
de varias fases biologicas que se dividen en fetal y
de la primera infancia, prepuberal o de la segunda
infancia y la fase puberal®. (Figura 1)

En la evaluacion del crecimiento (longitud en
posicion supina antes de los 2 afios y luego talla
en posicion erguida) deben ser determinados tres
pardmetros basicos. En primer lugar, se determina
latalla, se relaciona con las referencias parala edad
y sexo0, y se expresa como un valor de desviacion
estandar (DE) o una posicion en percentiles'.
En vista de que cada poblacion presenta una
base genética propia, los individuos deben ser
evaluados con las graficas correspondientes a
su poblacion. En nuestro pais las graficas de

referencia corresponden al Estudio Transversal de
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la Poblacion Venezolana (Proyecto Venezuela)' y
el Estudio Longitudinal del Area Metropolitana
de Caracas (ELAMC).

En segundo lugar, debido a que la estatura de los
padres es similar a la obtenida en su descendencia,
fendmeno determinado genéticamente, la talla

para la edad debe ser contrastada con la talla

Nifos: (talla madre cm + 12,5 cm) + talla padre cm

media de los padres corregida segun sexo, o
también conocido como potencial genético.
Varias formulas han sido disefiadas para la
determinacion del potencial genético y éstas
deben ser corregidas de acuerdo a la tendencia

secular de cada poblacion’.

En nuestro medio se utiliza la siguiente formula’:

Limites + 10cm

2

Nifas: talla madre cm + (talla padre cm — 12,5 cm)

Limites = 9cm

2

En tercer lugar, se debe realizar un anélisis
longitudinal del crecimiento, expresado como
velocidad de talla (cm/afio o DE) en compa-
racion con las referencias para la edad. Este

Velocidad de Talla (cm/afio) :

parametro se obtiene a través de la relacion
entre la talla y la edad en dos visitas sucesivas
siendo el intervalo ideal un periodo entre 6 y
12 meses.

Talla 2* Consulta — Talla 1* Consulta

Edad Decimal 2* Consulta — Edad Decimal 1* Consulta

Existe controversia en cuanto al punto de corte
para la definicion de talla baja ya que la sensibi-
lidad y especificidad de estos puntos no han sido
especificadas en las guias clinicas para el manejo
de esta condicion'®. En nuestro servicio se define
como talla baja aquella situada por debajo del
percentil 3 o -2,5 DE para edad y sexo respecto a
la curva de crecimiento de referencia para la po-
blacion. Estos pacientes deben ser estudiados, asi
como, aquellos que presenten un deterioro sig-
nificativo en la velocidad de crecimiento (inferior
al percentil 10) o que disminuyan su percentil de
crecimiento incluso antes de que su talla se situe
por debajo de -2,5 DE de la media®. La sensibili-
dad y especificidad de estos criterios en nuestra
poblaciéon quedan atn por ser determinadas.

Al momento de evaluar un paciente que se pre-

senta con talla baja, son muchas las patologias
que deben ser consideradas. La Sociedad Euro-
pea de Endocrinologia Pediatrica (ESPE) divide
los trastornos relacionados con talla baja en tres
categorias de acuerdo a su causa, trastornos del
crecimiento primarios, secundarios y talla baja
idiopatica (Tabla I)!'. Las causas primarias en-
globan aquellas que afectan al crecimiento desde
etapas tempranas de la vida y que implican defec-
tos intrinsecos en el cartilago de crecimiento; en-
tre estas se incluyen, displasias 0seas y sindromes
genéticos. El retraso del crecimiento secundario
engloba una serie de cuadros clinicos, general-
mente cronicos, que alteran el medio en el cual
debe desarrollarse el cartilago de crecimiento.
Entre el grupo de causas secundarias encontra-
mos desde desnutricion y diversas enfermedades
sistémicas hasta afectacion de la esfera psicoso-
cial como depresion, anorexia entre otros'?.

Una serie de trastornos endocrinos llevaran a una
alteracion secundaria del crecimiento. El eje hor-
mona del crecimiento / factor de crecimiento simil
a la insulina tipo I (GH/IGF I) es esencial para el
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crecimiento normal, por su efecto directo en el
desarrollo del cartilago de crecimiento. Existen
una serie de anormalidades de este eje que se ex-
presan como un continuum desde deficiencia total
de GH hasta resistencia periférica a la hormona
por defectos en el receptor'*!*. Generalmente es-
tos pacientes presentan un enlentecimiento en la
velocidad de crecimiento posterior a los 6 meses
de vida, cuando la GH comienza a comandar el
crecimiento>'. El hipotiroidismo también es una
causa de talla baja ya que las hormonas tiroideas
incrementan la sintesis y secrecion de GH, es-
timulan la diferenciacion de los condrocitos en
el cartilago de crecimiento y la sintesis de fac-
tores de crecimiento locales'®. La pubertad precoz
lleva a un incremento temprano en las hormonas
sexuales con aceleracion de la maduracion 6sea y la
consecuencia de un cierre temprano de las epifisis
que impide que el paciente alcance su potencial
genético para la talla'>. Asimismo, patologias
como sindrome de Cushing y diabetes mellitus
en mal control pueden ser responsables de esta
condicion.

Por ultimo, se encuentra un grupo de pacientes
en los cuales la etiologia no puede ser determi-
nada y que actualmente se conoce como talla
baja idiopatica (TBI). Con esta denominacion se
agrupan una serie de entidades clinicas que tienen
en comun un retraso cronico del crecimiento con
talla inferior a —2 DE, compromiso de la veloci-
dad de crecimiento y retraso de la maduracion
esquelética, con preservacion de la armonia entre
los segmentos corporales. Es un diagnostico de
exclusion que exige una evaluacion clinica, bio-
quimica, hormonal y molecular minuciosa con el
objetivo de descartar cualquier etiologia cono-
cida del retraso de crecimiento. Se deben descar-
tar desordenes como deficiencia de hormona del
crecimiento, hipotiroidismo, sindrome de Turner,
enfermedades cronicas, entre otros. Cuando uno o
varios miembros de la familia (padres, tios, abue-
los, hermanos, primos) presentan también talla
baja, se habla de TBI con componente familiar
y cuando esto no ocurre, de TBI sin componente
familiar'®,

Es importante mencionar las variantes fisiologi-
cas del crecimiento conocidas como talla baja
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familiar y retraso constitucional del crecimiento
y desarrollo (RCCD)". En el primer caso se re-
fiere a niflos con antecedentes familiares de talla
baja, disminuyendo su velocidad de crecimiento
en los 3 primeros afios de vida para ubicarse en
el canal correspondiente a su potencial genético,
manteniéndose durante toda la infancia en un per-
centil bajo pero con una velocidad de talla nor-
mal y una maduracion esquelética adecuada'’. En
el RCCD existe una historia familiar de retraso
en el inicio de la pubertad y en la edad a la cual
se alcanzo la talla adulta. Estos pacientes inician
la pubertad luego de los 12 afos en las nifias y
de los 13 afios en el varon con una maduracion
6sea moderadamente retrasada, sin embargo, una
vez que se inicia la pubertad tanto la maduracion
osea como la velocidad de talla se incrementan
alcanzando el paciente una talla final acorde a su
potencial genético>'s.

El proceso de diagnostico de un paciente con talla
baja se realiza a través de una anamnesis exhaus-
tiva, examen fisico, pruebas de laboratorio y es-
tudios radiologicos. Si no se encuentran indicios
de cualquier etiologia conocida para talla baja,
es posible hacer el diagnostico (de exclusion) de
talla baja idiopatica'®.

Anamnesis

Se debe iniciar el interrogatorio con aspectos rela-
cionados al periodo perinatal incluyendo compli-
caciones durante el embarazo (infecciones, in-
toxicacion por drogas, preeclampsia, entre otros)
edad gestacional al momento del parto, peso y
talla al nacer, complicaciones neonatales (asfixia,
ictericia). Una historia de retardo del crecimiento
es de suma importancia ya que hasta 15% de los
nifios pequefios para la edad gestacional no alcan-
zan el catch up para su talla!”!?. También se deben
recolectar los datos del desarrollo psicomotor (en
especial de los primeros afios de vida), alimen-
tacion, antecedentes patologicos y quirdrgicos
de importancia, uso cronico de farmacos que pu-
dieran alterar el crecimiento (esteroides, metilfe-

nidato, entre otros).

Enfoque diagnostico del paciente con talla baja.
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Tabla I. Causas de Talla Baja segun La Sociedad Europea para Endocrinologia Pediatrica (ESPE).

A. Trastornos primarios del crecimiento

AL Sindromes clinicamente definidos

Sindrome de Turner

Sindrome de Cornelia de Lange

Sindrome DiGeorge

Sindrome de Down

Sindrome de Noonan

Sindrome de Labhart Prader-Willi

Sindrome de Silver-Russell

Enfermedad de Von Recklinghausen

A2. Pequerio para la edad gestacional con falla en la recuperacion
del crecimiento

Resistencia o deficiencia de IGF-I

Causa conocida (Ej:Inf. prenatal, alcohol, tabaco)
Idiopatica

A3. Displasia esquelética

Acondroplasia

Hipocondroplasia

Dicondrosteosis (Leri-Weill y otros defectos en el gen SHOX)
Osteogénesis imperfecta (1 y [V)

Mucopolisacaridosis (IH, IS, II, VII)

Mucolipidosis (11 'y I1I)

A4. Displasia con defecto en la mineralizacion

B. Trastornos Secundarios del crecimiento

B1. Malnutricion

B2. Enfermedades Cronicas

Enfermedades cardiacas

Enfermedades pulmonares (Fibrosis quistica)

Enfermedades hepaticas

Enfermedades gastrointestinales (Enf. de Crohn, sindrome de ma-
labsorcidn)

Sindrome del intestino corto

Enfermedades renales (sindrome de Fanconi, acidosis renal, anemia
cronica)

B3. Deficiencia de GH (Def Secundaria de IGF-I)

Idiopatica

Genético (HESX1, PROP1, POUIF1, LHX3, LHX4, GHRHR, GH)
Asociado con sindromes o malformaciones cerebrales o faciales
(displasia septo-optica, sindrome de la silla turca vacia)

Asociado con infecciones prenatales (rubeola)

Adquirida (Craneofaringioma, Tu hipofisiarios, Germinoma, Hamartoma)
Traumatismo craneal

Infecciones del SNC

Enfermedades granulomatosas (Ej: Histiocitosis)

B4.0tros trastornos del eje GH-IGF (Deficiencia o resistencia pri-
maria de IGF-)

GH bioinactiva

Anomalias del receptor de GH (sindrome de insensibilidad a la hor-
mona, sindrome de Laron)

Anomalias de la transduccion de sefiales de GH (defecto de
STAT5B)

Deficiencia de ALS (subunidad acido-labil)

Deficiencia de IGF-1

Resistencia a IGF (defectos de IGF1R, defectos post-receptores)

B5. Otros trastornos endocrinos

Sindrome de Cushing

Hipotiroidismo

Leprechaunismo

Diabetes Mellitus (mal controlada)

Talla baja final por maduracion Osea temprana (Ej:pubertad
precoz, hipertiroidismo, hiperplasia adrenal congénita, estrogenos
exogenos)

B6. Trastornos metabolicos

Trastornos del metabolismo del calcio y fosforo

Trastornos del metabolismo de los carbohidratos

Trastornos del metabolismo de los lipidos

Trastornos del metabolismo de las proteinas

B7. Psicosocial

Deprivacion emocional

Anorexia nerviosa

Depresion

BS. latrogénica

Terapia con glucocorticoides sistémicos

Terapia local con glucocorticoides (inhalacion, intestinal, otros)
Otros Medicamentos

Tratamiento de cancer infantil

[rradiacion corporal total

Quimioterapia

Otras causas iatrogénicas especificas

C. Talla Baja Idiopatica
CL1. Talla Baja Idiopatica con componente Familiar
C2. Talla Baja Idiopatica sin componente Familiar

Adaptado de referencia 11.

Se debe indagar sobre sintomas o signos suge-
rentes de enfermedades cronicas o sistémicas
que condicionen una disminucién en la veloci-
dad de talla. Los antecedentes familiares son de
vital importancia en el andlisis de los trastornos
del crecimiento. Presencia de consanguinidad en

los padres y afecciones genéticas en el linaje fa-
miliar incrementan la probabilidad de trastornos
genéticos homocigotos. Se debe obtener la talla
de los padres (preferiblemente medida mas que
reportada), para la determinacion de la talla blan-
co familiar.
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Es importante determinar el patron de desarrollo
sexual de los padres para medir la probabilidad
RCCD"%,

Tabla II. Anamnesis del Paciente con Talla Baja.

En la tabla II se resumen los principales elemen-
tos que deben ser investigados al momento del
interrogatorio y su interpretacion adecuada.

Edad gestacional, longitud al nacer, peso, circunferencia cefilica

Embarazo (retraso del crecimiento intrauterino, medicamentos,
infecciones)
Parto (poddlico, asfixia, ictericia)

Datos previo de crecimiento

Edad de inicio de la pubertad (Hembras: desarrollo mamario;
Varones: vello pubico, volumen testicular)

Enfermedades e intervenciones quiriirgicas previas, Medicacion
(Ej: Esteroides Inhalados)

Historia clinica por organos y sistemas cardiovascular, gas-
trointestinal (dolor abdominal, distension abdominal, diarrea,
constipacion) pulmonar, renal, endocrino (fatiga), SNC (cefalea,
alteraciones visuales)

Nutricional

Pais de origen y etnicidad
Consanguinidad

Evaluacion global de los padres
(talla, edad de pubertad madre y padre)

Antecedentes familiares (enfermedades autoinmunes y tiroideas,
trastornos del crecimiento, dseos o endocrinos)

Retardo intelectual

Entorno social, funcionamiento psicosocial, rendimiento escolar
(grado, comportamiento social, actividad fisica), contactos
sociales, desarrollo de la personalidad (autonomia), vitalidad
(estado de animo, sueiio)

Comparar con estandares de crecimiento intrauterino (Pequefio o
adecuado para la edad gestacional, Proporcionado o desproporcio-
nado).

Retraso del crecimiento intrauterino, puede llevar a un peso propor-
cionado en el nacimiento. El 15% de los pequefios para la edad
gestacional no alcanzan la altura esperada.

Intoxicaciones e infecciones intrauterinas pueden conducir a un bajo
crecimiento fetal.

Disfuncion pituitaria se asocia con parto podalico e ictericia pro-
longada.

Una curva de crecimiento es esencial para una buena evaluacion de
un trastorno del crecimiento.

Pubertad temprana, normal o tardia.

Organica o causa iatrogénica.

Enfermedad celiaca
Sindrome de malabsorcion
Tumor cerebral

Anemia

Trastorno renal

Un mal patron de alimentacion puede conllevar a retraso del cre-
cimiento.

En nifios pequefios: Investigar deprivacion emocional y en adoles-
centes anorexia nerviosa.

Para uso de tabla de referencia segiin la localidad.

Aumenta la probabilidad de trastorno genético homocigotico.

Calculo del potencial genético, la existencia de rasgos dismorficos
(cara y manos), proporcion corporal, historia de retraso puberal.

Por la probabilidad de causa genética.
Asociado con sindromes, trastornos cromosomicos y metabolicos.
Negligencia, carencia afectiva, desnutricion, depresion, anorexia

nerviosa, alteracion de la capacidad de reaccion y apoyo de los pa-
dres puede estar implicado en talla baja.

Adaptado de referencia 18.
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Examen Fisico

Aunado a las determinaciones ya mencionadas de
la talla y su respectiva relacion con los patrones
de referencia poblacionales y el potencial gené-
tico heredado, deben ser realizadas otras medi-
ciones para orientar la etiologia de esta condicion.
Se deben determinar los segmentos corporales
(superior, inferior y la relacion entre ambos),
envergadura, peso para la edad, indice de masa
corporal (IMC) en mayores de 2 afios y circunfe-
rencia cefalica en menores de 4 afos, longitud del
antebrazo. Proporciones corporales anormales
son sugestivas de displasias 6seas y un antebrazo
corto es un marcador importante de haploinsu-
ficiencia del gen SHOX. Asimismo, una escasa
ganancia de peso puede sugerir una alteracion
nutricional o una enfermedad crénica!’?!. Se debe
realizar un examen cuidadoso del macizo facial
en busqueda de dismorfias que se asocien con
sindromes genéticos especificos y defectos en la
linea media que pueden relacionarse con déficit
de GH. En el cuello se deben buscar caracteristi-
cas que sugieran condiciones genéticas (sindrome
de Turner, entre otros) y presencia de bocio com-
patible con hipotiroidismo. La valoracion de la
maduracion sexual se debe realizar por medio de
los estadios de Tanner"'?. Ver tabla III.

Estudios de Imdgenes

Los estudios de imagenes incluiran la radiografia
de mano y mufieca izquierda para el calculo de
la edad 6sea en todo paciente con talla baja, y
ademas, radiografias de craneo, columna, torax,
pelvis, entre otras, en aquellos pacientes con talla
baja disarmonica. La resonancia y tomografia
cerebral de preferencia contrastadas se realizan
ante la sospecha de lesiones en sistema nervioso
central en especial aquellas que afectan la hipofi-
sis anterior o el tallo pituitario®.

La maduracion esquelética es primordial en la
evaluacion de los trastornos del crecimiento ya
que es un buen reflejo de la edad fisiologica del
nifo y permite la prediccion de talla adulta. Esta
se obtiene mediante la comparacion de los cen-
tros de osificacion epifisarios con los estandares
para cada edad en individuos normales. Existen

varios métodos para su determinacion encontran-
dose entre los mas utilizados aquellos que com-
paran la radiografia de la mano izquierda con los
estandares por edad y sexo para una poblacion
especifica. En caso de nifios menores de 2 afios
se toma como parametro la edad 6sea radioldgica
de rodilla y pie. Es ideal que sea evaluada por un
médico con experiencia ya que presenta una am-
plia variabilidad interobservador>*.

La edad oOsea debe estar acorde con la edad
cronologica entre 6 y 12 meses o no mayor de 2
DE. La no concordancia entre estos parametros
puede orientar al clinico al grupo de patologias
que con mayor probabilidad estén ocasionando
este desorden. La edad dsea se encuentra retrasa-
da en trastornos del crecimiento secundarios y en
muchos casos de talla baja idiopatica, por el con-
trario, en aquellas causas primarias de talla baja,
la edad 6sea pudiera no verse alterada o presentar
solo un ligero retraso. La ausencia de retraso en la
edad 6sea excluye a la deficiencia de GH'®,

Laboratorio

No existe consenso en cuanto a los estudios de
laboratorio que deben ser realizados en pacientes
con talla baja. De manera ideal, la eleccion de un
estudio de laboratorio debe depender de factores
como la prevalencia de la enfermedad, la frecuen-
cia de la asociacion de determinada patologia
con la alteracion del crecimiento, la sensibilidad
y especificidad de la prueba, entre otros; ante la
carencia de dicha informacion, la seleccion de las
pruebas de cribado se basan en la opinioén de ex-
pertos'®.

Se solicitaran en primer lugar analisis de rutina
con el fin de identificar las causas comunes que
conlleven a un déficit en el crecimiento y en
caso de sospecha de determinada patologia se
orientaran los estudios complementarios para la
misma (Ver tabla IV). La hematologia completa
permitird valorar la presencia de anemia cronica
0 procesos infecciosos que pueden presentarse
con retraso en el crecimiento, siendo en oportu-
nidades la talla baja la primera manifestacion de
estas alteraciones (en especial en casos de Tala-
semia)®?*, La velocidad de sedimentacion globu-
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lar (VSG) incrementada también es un importante
parametro en la deteccion de enfermedades in-
flamatorias como la ileitis regional, o neoplasicas
como la leucemia>'8.

El perfil bioquimico permitira la valoracion de
la funcion renal y hepatica, y del metabolismo
fosfo-calcico, proteico e hidrocarbonado. Aunque
nifos con enfermedad hepatica crénica presentan
retraso en el crecimiento, es improbable que el
retraso del crecimiento se presente como el tni-
co signo de un desorden hepatico, por lo que la
medicion de AST y ALT constituyen una prueba
de muy baja sensibilidad y actualmente no esta
recomendada en pacientes con talla baja'®*. En
el caso de enfermedad renal y trastornos del me-
tabolismo fosfo-calcico, existe consenso en que
la talla baja y el retardo del crecimiento estan pre-
sentes aun en ausencia de otros sintomas, por lo
que estan recomendadas las pruebas de cribado
para dichas patologias®.

La medicién de un pH y gases venosos post-
prandiales estd indicada, ya que estudios en
pacientes con acidosis tubular renal distal evi-
dencian que la talla baja y el retraso en el cre-
cimiento constituyen el sintoma principal y de
aparicion temprana en esta patologia. La acido-
sis tubular renal es infrecuente en nifios mayores
de 3 afios?”*®. En presencia de signos de desnu-
tricion, debe realizarse un coproanalisis (inclu-
yendo sangre oculta en heces), ferritina sérica y
albimina'®. En alrededor del 2-8% de los nifios
con talla baja sin sintomas gastrointestinales, la
enfermedad celiaca puede ser la causa subya-
cente, incrementando el porcentaje a medida que
otras causas son descartadas. Por tanto la deter-
minacion de IgA total, anti-endomisio y anti-glu-
taminasa tisular estd indicada; si alguno de estos
estudios es positivo se debera realizar biopsia para
confirmar el diagndstico'”.

El estudio hormonal basico de un paciente con
talla baja requiere la evaluacion del eje tiroideo
y somatotropo. Aunque no existe data de revi-
siones sistematicas que examinen la prevalencia
de talla baja en pacientes con hipotiroidismo, la
experiencia clinica y la alta frecuencia de hipoti-
roidismo avalan la inclusion de esta prueba en el
cribado diagndstico inicial. Se debe medir TAL y
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TSH, y en caso de estar alterados se recomienda
la medicion de anticuerpos antitiroideos para pes-
quisa de tiroiditis autoinmune'”. La medicion del
eje GH/IGF-I se inicia con la determinacion de
las concentraciones séricas de IGF-I las cuales
deben valorarse dentro del rango propio para la
edad. Concentraciones bajas de IGF-I pueden
sugerir una deficiencia en la secrecion de GH'.
La IGFBP-3 es otro parametro que evalua
la actividad del eje GH/IGF-I; es una proteina
dependiente de la secrecion y accion de GH.
Aunque IGFBP-3 se considera menos util que el
IGF-1, puede tener una ventaja en los nifios muy
pequetios (menores de 3 afios), ya que hay menos
solapamiento en este parametro entre nifos nor-
males y aquellos con deficiencia de GH que el ev-
idenciado para las concentraciones de IGF-I**3!.

Se recomienda la realizacion de las pruebas de
estimulacion para GH en aquellos pacientes que
presenten talla baja, velocidad del crecimiento
por debajo del percentil 25, edad 6sea retrasada y
concentraciones séricas de IGF-I bajas, luego que
otras causas de retraso en el crecimiento han sido
descartadas'**.

La determinacion de las concentraciones de GH
luego de la estimulacion con diversos agentes
constituye el método para la deteccion de de-
ficiencia GH (Ver tabla V)*2. En cuanto a la in-
terpretacion de los resultados, se ha establecido
a manera de consenso que el pico de respuesta
minimo que debe obtenerse es de 10 ng/mL para
considerar que la respuesta es normal; una con-
centracion menor de Sng/mL sugiere el diag-
nostico de déficit de GH y entre 5 a 10 ng/dL de
déficit parcial de GH?,"". Para hacer el diagnostico
se necesitan dos pruebas con estimulos diferentes
con respuesta deficiente.

En nifas con talla baja que presenten un protocolo
de cribado inicial sin anormalidad, debe llevarse a
cabo un analisis cromosémico para el descarte de
Sindrome de Turner. Asimismo, se recomienda el
analisis molecular del gen SHOX, donde se tenga
disponibilidad, en aquellos pacientes con hallaz-
gos clinicos compatibles de haploinsuficiencia de
este gen'®. En la figura 2 se presenta un algoritmo
en el que se resume el enfoque diagnostico del
paciente con talla baja.

Enfoque diagndstico del paciente con talla baja.
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Tabla III. Hallazgos al examen fisico del Paciente con Talla Baja.

Evaluacion
Talla, peso, circunferencia cefalica, talla sentado (o segmento in-
ferior del cuerpo), brazada, medida del antebrazo, peso para talla,
IMC, circunferencia cefalica comparada con grdficos de referencia.

Bajo peso

Sobrepeso, obesidad (nifios con obesidad nutricional suelen ser
relativamente altos para su edad cronoldgica)

Caracteristicas dismorficas

Frente prominente, hipoplasia linea media facial
Cara de luna, facies pletorica

Inspeccion de las amigdalas

Tamario de la tiroides

Pulso lento, reflejo Aquileo con fase de relajacion lenta
Hipertension

Tejido adiposo abdominal abundante
Distension abdominal

Hepatomegalia, esplenomegalia

Estadio puberal

Micropene

Criptorquidia

Virilizacion

Hipotonia muscular

Fondo de ojo, agudeza visual, campimetria

Signos de abuso o abandono

Interpretacion
Cociente segmento superior/inferior bajo es sugestivo de displasia
esquelética. Una brazada corta y un antebrazo corto son sugestivos
de defecto en SHOX
Trastornos intestinales, hipocortisolismo, Trastornos metabdlicos,
Pequefio para la edad gestacional

Hipotiroidismo, sindrome de Cushing, deficiencia de GH, pseudo-
hipoparatiroidismo

Trastornos primarios del crecimiento (sindromes)

Deficiencia o resistencia a GH, deficiencia de IGF-I

Sindrome de Cushing

Descartar hipertrofia de amigdalas

Aumentada o disminuida en Tiroiditis de Hashimoto
Hipotiroidismo

Enfermedad renal, sindrome de Cushing

Deficiencia de GH

Enfermedad celiaca
Alteracion hepatica o metabdlica

Pubertad precoz, normal o tardia
Hipogonadismo, hipopituitarismo
Hipogonadismo

Sindrome de Cushing

Alteraciones musculares
Patologia del SNC
Deprivacion emocional

Adaptado de Referencia 1.

Tabla IV. Pruebas de laboratorio iniciales para el estudio del Paciente con Talla Baja.

Laboratorios

Hb, Htc, cuenta y formula de leucocitos, indices de eritrocitos, VSG,
ferritina

Creatinina, sodio, potasio, calcio, fosforo, fosfatasa alcalina, al-
biimina

Equilibrio acido/base

IgA anti-endomisio, IgA anti-transglutaminasa tisular, IgA total
TSH, T4 Libre

IGF-I

Cariotipo (en nifias)

Orina: pH, glucosa, proteinas, sangre, sedimento

Aplicacién

Anemia, infecciones

Enfermedades renales, alteraciones calcio/fosforo, malabsorcion

Acidosis tubular renal
Enfermedad celiaca
Hipotiroidismo

Deficiencia o resistencia de la GH
Sindrome de Turner

Enfermedades renales

Adaptado de Referencia 1.
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Tabla V. Pruebas farmacologicas para la estimulacion de la secrecion de hormona del crecimiento.

Tomas de
Respuesta
Farmacos Dosis Muestras L. P . Efectos Adversos
Maxima (Minutos)
(Minutos)
30-45. Glucemia debe Hipoglucemia
Insulina 0,05-0,1 U/Kg. IV 0, 15, 30, 45, 60 disminuir 50% del
Basal Acentuada
Somnolencia
Clonidina 100mcg/m2SC. VO 0, 60, 90 60-90
Hipotension
125mg: <15Kg Nauseas
L-DOPA 250mg: 15-30Kg 0, 30, 60, 90, 120 30-60 Voémitos
500mg: >30Kg. VO Cefalea
Vomitos
0,03mg/Kg. SC
Glucagon 0, 60, 120, 180, 240 120-180 Fatiga
(Nifios < 4 afios)
Hipoglucemia
0,5gr/Kg. TV en Hipoglucemia
Arginina ? . 0, 30, 60, 90, 120 45-60
20min p
Tardia
Eritema
GHRH Imcg/Kg. IV 0, 15, 30, 45, 60 30-60
Sabor Metalico
Propranolol 0, 60, 90, 120. Mareos.
O’Kf ,mggl:)g VO. Ejercicio por 20 min 90, 120, 140
v Ejercicio ax. mg y nueva muestra Debilidad

Adaptado de Referencia 32.

Talla Baja

l Armodnica \

' Disarménica \

Bajo peso al nacer

Peso al nacer normal

Velocidad de

crecimiento normal

r 1
l Con dismorfia \ l Sin dismorfia \

silver-Russell, Seckel, Retraso del crecimiento - f Edad oerre]
Cornelia de Lange intrauterino ad osea normay BRI

' Displasias 6seas, raquitismo, \
1
Velocidad de
crecimiento
disminuida
Relaci6n entre peso
y talla

Antecedentes de Antecedentes de
talla baja familiar L rass
constitucional

' Talla baja familiar

' Disminuida \ l Normal o aumentada \

Desnutricion

eI Deficiencia somatotropa

Hipotiroidismo

' Retraso

Talla baja idiopatica Hipercortisolismo

Fig. 2 Algoritmo diagnostico del Paciente con Talla Baja. Adaptada de referencia 5
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CONCLUSIONES

Latalla baja es un trastorno frecuente en pediatria,
sin embargo, son escasos analisis que incluyan
sensibilidad y especificidad de las pocas guias
clinicas para el diagnostico de esta condicion. Por
lo antes expuesto, la mayoria de las recomenda-
ciones se basan en consideraciones tedricas y ex-
periencia clinica mas que en estudios que valoren
el costo beneficio de los elementos diagnosticos
recomendados, no obstante, esta guia constituye
una buena herramienta para el abordaje inicial en
el paciente con tan compleja alteracion.
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