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Giunge c/o I’Ambulatorio di Endocrinologia
—— | Pediatrica all’eta di 9 mesi...
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Alla nascita (parto eutocico spontaneo, 34+5 sett. EG, AGA):
" distress respiratorio - Ricovero in Patologia Neonatale

E.O. : dimorfismo facciale, sviluppo neuromotorio non adeguato all’eta,
micropene e criptorchidismo bilaterale

Eco cerebrale: iperecogenicita periventricolare

RMN encefalo : parziale agenesia del corpo calloso per assenza dello splenio






Test dinamici ipofisari: quadro di ipocortisolismo ed assenterisposta delle
gonadotropine (dato quest’ultimo, compatibile con ipogonadismo ipogonadotropo).
Livelli dell’ormone antimulleriano, di fT4 edi IGF-1, a di sotto dei limiti di norma.

Eco testicolare: due immagini ovalari a livello delle porzioni distali dei canali inguinali,
iporiflettenti e compatibili con testicoli ipo/atrofici

RMN encefalo-ipofisi: confermato quadro malformativo peculiare della linea mediana
caratterizzato da disgenesia del corpo calloso globalmente ipoplasico, neuroipofisi
ectopica a livello infundibolare, marcata ipoplasia peduncolo-ipofisaria e minimo

assottigliamento del chiasma e dei nervi ottici

Cariotipo: attualmentein corso di refertazione
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Diagnosi di
deficit
1 Ipofisario
multiplo
rﬁ terapia
ormonale

sostitutiva con
Idrocortisone

Follow-up

Giunge alla nostra
osservazione...

E.O: facies sui generis, micrognazia,
ipertelorismo, impianto basso dei
padiglioni auricolari, radice nasale

piatta, micropene, testicoli non palpabili
né in sede scrotale, né a livello del
canale inguinale
P: 9410 g (75° perc), H: 67 cm (5°
perc), CC: 45 cm (50° perc)

Viene confermata diagnosi
e terapia in corso

@ Riscontro di alterata funzionalita tiroidea —>terapia sostitutiva con L-tiroxina
@ In conformita con i criteri della Nota 39 e stata avviata terapia sostitutiva con GH

Attualmente CGH-array in progress...



L’ipopituitarismo e una sindrome endocrina caratterizzata dalla
ridotta o assente secrezione di uno o piu ormoni adenoipofisari, con
' conseguente disfunzione delle ghiandole periferiche corrispondenti

Diverse forme: congenite ed acquisite, organiche e funzionali
Incidenza stimata dell'ipopituitarismo congenito :1/3000 - 1/4000 nascite

Fenotipo vz_;lrlablle e porrglato | PROP1, POULFL.

alla mutazione de diversi geni

che codificano per i fattori di ASSNIMEND liECUEIEEiE
- P LHX3, LHX4, SOX3 e OTX2

trascrizione
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Ad e attualmente rivolta la
nostra attenzione.. .V

- Principi di Terapia Endocrina e Metabolica. Fabbrizio Monaco. SEU Roma. Cap. Il — Malattie dell’adenoipofisi o Ipofisi anteriore
- Castinetti F, Reynaud R, et al. Clinical and genetic aspects of combined pituitary hormone deficiencies. Ann Endocrinol (Paris). 2008 Feb;69 (1) :7-17







