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Datos demograficos
 ElIHIC es una enfermedad rara con una incidencia estimada de 1/25.000-
1/ 50.000

 Espana es el 62 pais mas poblado de Europa con un total 46.507.760
millones de persona y 7 millones de nifios por debajo de 15 anos
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La Sociedad de Endocrinologia Pediatrica fue fundad en 1977
y tiene un total de 250 miembros

Disponemos de dos revistas cientificas oficiales en espanol para pediatras

Anales de Pediatria anajesdepediatria

(Index Medicus/Medline, EMBASE/Excerpta Medica e indice Médico Espafiol).
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Datos historicos de los pacientes con
Hiperinsulinismo Congénito en Espana




iperinsulinismo congenito. Revision de
Hospital de la Paz. Madrid

An Pediatr.2006;65:22-31
Guerrero-Fernandeza, |. Gonzalez Casadoa, L. Espinoza Colindresa, R. Gracia Bouthelie

22 patienets

Periodo 1982-2004

6 tratamiento 16 ( 74%)
médico pancratectomia
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Mutation spectra of ABCC8 gene in Spanish
patients with Hyperinsulinism of Infancy (HI).

Fernandez-Marmiesse Al, Salas A, Vega A, Fernandez-Lorenzo JR, Barreiro J, Carracedo A.

Hum Mutat. 2006 Feb;27(2):214.

La primera mutacion asociada al Hiperinuslinismo congénito fue descrita
en nucleotide binding fold (NBF2) of SUR1 por Thomas et al. en 1995

Las causas géneticas del Hl en la poblacidon espainola no habian sido
completamente estudiada y la caracterizacion molecular de la mayoria
de pacientes espanoles era desconocida en ese momento

Los autores realizaron una secuenciacion extensa del gen ABCC8
(83.5Kb) and KCNJ11 (1.7Kb) en 34 pacientes espanoles con HIC
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Table 1. Clinical characteristics of HI Spanizh patients that camy at least one nmitation in ABCCE
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Mutation spectra of ABCC8 gene in Spanish patients
with Hyperinsulinism of Infancy (HI).

* Origin: 6 de Galicia, 7 de Catalonia, 5 de Castella and 1
de Valencia, 1 Canarias, 1 Baleares, 1 Andalucia

e Mutaciones in ABCCS8: fueron detectadas en los dos
alelos en 13 patientes mientras en 10 patientes eran

solo portadores de una mutacion en uno de los alelos
de ABCC8

* Los autores sugirieron que algunos de estos casos
podian ser formas focales, y apuntaban a que
probablemente las formas focales estaban
infradiagnosticadas en nuestro pais.
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18 F-DOPA-PET-CT

La utilizacion de 18F-DOPA-PET/CT para la
identificacion de formas locales fue referida por
primera vez por Riberio et alin 2005y

Otonkoski et al en 2006



Sensitivity and specificity of

18 F-DOPA-PET/CT

* Un meta-analisis ha sido publicado
recientemente por Yang J

e 10 studies han sido escogidos incluyendo a
181 ninos

* La sensibilidad y especifidad en detectar
formas focales usando 'F DOPA PET and
PET/CT reportada ha sido de 88% (95%Cl:
80%-94%) y 79% (95%Cl: 69%-87%)
respectivamente



18F-fluoro-L-DOPA PET-CT imaging combined with genetic
analysis for optimal classification and treatment in a child with
severe congenital hyperinsulinism

An Pediatr.2008;68:481-5 - Vol. 68 J. Arbizu Lostaoa,T, , A.
Fernandez-Marmiessec, P. Garrastachu Zumarrana, E. Martino
Casadoa, C. Azcona San Julianb, A. Carracedoc, J.A. Richter

Primer paciente publicado en Espaia, con identificacion con 18FDOPA-PET/TC
de una lesion focal, se intervino al paciente con curacidn posterior.

Las formas focales sin embargo se asocian a una mutacion concreta,

en su gran mayoria a mutaciones en heterocigosis en ABBC8 (canal de potasio)
en alelo paterno (heredadas del padre)
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Situacion actual en Espana del HIC
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Estrategias de manejo en el HIC

Los avances en el conocimiento de la patogénesis del HICongénito, v el
desarrollo de nuevas modalidades diagnosticas han ayudado en decidir
el manejo 6ptimo para cada paciente.

1) Estudios moleculares en CHI.

2) 18FDOPAPET/CT

3) Tratamiento conservador: diazéxido, octeotrido, lanreotide
4) Cirugia conservadora

5) Tratamientos en investigacion: Sirolimus, Exedin, Glucagon
infusion continua



European Journal of Endocrinology 2011
The contribution of rapid KATP channel gene mutation analysis to the
clinical management of children with congenital hyperinsulinism

prondsticos de remision:

Correlacion positiva
- Respuesta a dizéxido
- Ausencia de mutacion identificada
43 (65%) remiten, 22 (33%) estables con tratamiento médico

- Las mutaciones heterocigotas de origen materno se relacionana con mayor
probabilidad de remisién (5/5, 100%).

No correlacion:

- Mutaciones de ABCC8/KCNJ11 en Homocigosis o heterocigotos compuestos son
mas probable que requieran pancratectomia subtotal (7/10, 70%)

Formas focales: Mutaciones heterocigotas de origen paterno, fueron investigadas con
(18)F-Dopa PET-CTy 7/13 (54%) tenian una forma focal



Algoritmo de manejo

Hiperinsulinismo congénito
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Genetic laboratories
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ISOTOP 18 F DOPA

Para la realizacion de un PET-TC precisamos tres elementos
1- PET-TC acutalmente tenemos un aparato en practicamente cada ciudad principal en Espafia

Pero precisamos de dos elementos adicionales:
2- 18-Fluor Dopa: es un isétopo muy inestable dificil de obtener sélo se produce

en Pamplona y recientemente en Malaga-Sevilla
3- Y lo mas importante precisamos de un radidlogo experto en CHI que pueda interpretar
las imagenesy dar una informacion exacta para la cirugia
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2015 CHI Spanish patients

e Pais Vasco

zl
)

°W‘\ -
Cataluna- Barcelona

Galicia

‘m.vnr

. ) - Madrid

byt )mw\ Y Islas
/ i Baleares

 #

NENOEREIRER

C

.. Andalucia




South America

' Costa Rica
: Hospital Nacional 5 il

North

* Ribeirao Preto Medical School,
University of S3o Paulo
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Won'tcha be my sugar?

www.congenitalhi.org
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