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Niña de 10 años en seguimiento por el Servicio de 

Gastroenterología Pediátrica por presencia de 

esteatohepatitis en el contexto  

de un síndrome metabólico 

1. Motivo de consulta 



2. Antecedentes Personales 

 Embarazo, parto y periodo perinatal sin incidencias 

 06/2019: Exéresis de craneofaringioma supraselar 

Hemiplejia izquierda residual con mejoría en últimos días 

En tto con Levetiracetam y  Nimodipino 

 Hipotiroidismo central en tto con Eutirox 

 Déficit de ACTH en tto con hidrocortisona 

 Diabetes insípida en tto con desmopresina 

 

 

 

 Padres y hermanos sanos 

 No hipercolesterolemia ni enf. CVS en familia  

 

Antecedentes Familiares  



3. Proceso actual 

• En seguimiento por síndrome metabólico: 

- sobrepeso grado I  

- hiperglucemia  

- hipertrigliceridemia                 metformina + dieta  

- hdl-c disminuido  

- resistencia a la insulina  

 

• Esteatohepatitis en control mediante analíticas, 

ecografías y espectrometrías periódicas. En una revisión 

se detectan niveles de Alfa-1-antitripsina de 53 (90-200) 

y se decide realizar estudio genético  



4. Pruebas diagnósticas 

Estudio de las variantes alélicas del gen AAT mediante 

PCR a tiempo real y análisis de curvas/picos meleting  

 

RESULTADO: genotipo heterocigoto para la mutación c. 

T9628A y la mutación c. G11940A . Alelo Pi* S mutado en 

combinación con alelo Pi*Z mutado confiere riesgo 

aumentado de enfisema. 









6. Evolución 

 COHORTE DE 448 PACIENTES. (8’2 % 

diagnosticados en la infancia) 

 

 CONCLUSIONES:  

Daño pulmonar es PIZZ ≥ PISZ 

Enfermedad hepática PIZZ ≤ PISZ 

Mortalidad y necesidad de trasplante PIZZ ≥ PISZ 



20 niños con alelos Pi fueron seguidos entre 12-101 

semanas.  

- El riesgo de enfermedad hepática crónica es del 75% 

(potencialmente mortal es menos del 5%). 

- Fibrosis y cirrosis se observan en 2-3%. 

- Mayor predisposición enfermedad vírica. 

 



5. Tratamiento 
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