
La transición del adolescente con enfermedad rara y crónica : implicancias clinico-terapeuticas   
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L’OMS define con el terminio adolescencia el periodo de la vida comprendida entre 

10 y 20 años “ la misma representa la delicada fase de evolución biologica, 

psicologica y sociale que señala el pasaje de la infancia a la edad adulta (3 faces )

Adolescencia Temprana ( femenino  11-13 a/masculinos 12,5-14,5 a )

Caracterizada  por el crecimiento fisico y el desarrolllo sexual rapido, con 

preocupaciones vinculadas a las modificaciones corporales y sexuales y sus 

consecuencias , y en la busqueda inicial de independencia de los padres y el 

escaso desarrolllo de relaciones personales extrafamiliares. 

Adolescenacia Media (femenino 13-15 a/masculino 14,5-16,5 a )

El crecimiento fisico y el desarrollo sexual son más lentos e regulares , se 

reducen las ansiedades pero persiste la preocupación por aspectos concretos 

de la salud (acne, irregularidades mestruales , sobrepeso ) y de la escuela .En 

la familia el adolescente busca modelos parenterales como referentes , 

mientras en el exterior busca  intensos vinculos con “el grupo"

Adolescencia Tardía (femenino 13-15 a/masculino 16-19 a)

Se reducen las problematicas relativas  al crecimiento fisico y al desarrollo  

sexual , aumentan las vinculadas a la sociedad  en relación sobre todo a lo 

intra-escolar , mientras se asiste a un reencuentro del dialogo intra-familiar y 

una consolidación afectiva a traves de la relación en pareja. 



El mejoramiento de los standart de curación de muchas 

patologías pediatricas si bien por un lado han traido seguras 

mejorías de la supervivencia global de pacientes afectados , por 

otro lado ha creado una creciente población de sujetos afectados 

de patologias crónicas mas o menos graves , destinadas 

obviamente  al dejar la edad pediatrica para entrar en la vida 

adulta con todas las expectativas  personales y sociales que esto 

implica. 

 Se perfilan nuevas necesidades asistenciales  de gran impacto 

socioeconomico representado por el pasaje de las” consignas” 

entre el pediatra y el especialista de adultos . 



Llega en una fase del desarrollo humano no privado de 

intrínsecas dificultades a las cuales van sumándose varios 

pasajes psicológicos ligados  a la plena aceptación de la 

propria historia clínica atravesada por la propia patología y 

por las consecuencias que esto implica para  su propio 

futuro .

Siguen las premisas 

El “pasaje de consignas”entre el pediatra y el especialista 

del adulto es  un momento muy critico:

Es un momento de desarraigo de un “mundo” clinico 

conocido por el paciente y por su familia 



Es un momento complejo también por las diversas  

peculiaridades biologicas de la edad adolescente y del 

jóven adulto respecto a aquellas propias de un niño , de 

hecho son causa de cambios de la situación de patología 

propia y/o de las necesidades terapeuticas. 

Es un momento dificil porqué este pasaje de consignas entre 

pediatra e medico del adulto se ha transformado 

recientemente en un problema para resolver y traducir en un 

modelo organizativo – gestional probado .

Siguen las premisas             



•Colaboración entre el pediatra y el medico del adulto

•multi-disciplinariedad en las competencias

•continuidad en las terapias , secundaria a compartir 

recorridos y protocolos clinico-terapéuticos bien 

precisos.

•dinamicidad y multiplicidad de intervenciones en 

relación a las variadas caracteristicas clínicas del 

paciente y de su patologia.

Caracteristicas de la 

“medicina de la transición”



Todos los pacientes con patologías

endocrinas crónicas diagnosticadas en

edad pediatrica cuyos tratamientos deban

proseguir en el curso de la vida.



 para favorecer la salud psico-fisica del paciente 

 para la optimización de los protocolos  de 

diagnostico-terapeuticos.

 para tener conciencia de los gastos sanitarios    

y de las necesidades de recursos.

 para incrementar los conocimientos científicos. 



Mediante un programa definido en común acuerdo entre
pediatra y medico del adulto que tenga en cuenta

• Los peculiares aspectos diagnósticos y terapeúticos  
relativos a la fase de transición;

• De los delicados aspectos psicologicos del paciente 
conectados a la transición “asistencial “ 

• De la importancia de las recaidas relacionadas con:  

La salud del paciente 

Protocolos diagnostico-terapeuticos

Gastos sanitarios  y  las necesidades de recursos y 
conocimientos científicos . 



 Se define edad de transición aquel periodo 
arbitrariamente considerado a partir de lafinalización 
de la pubertad hasta la hipotetica definitiva madurez  
psico-fisica, es decir cerca de 6-7 años después de 
alcanzar la estatura definitiva.

 A juicio del pediatra tratante …

 …. “cuando desaparezcan las problemáticas que
impliquen competencias estrictamente pediátricas

 … y que se pueda afirmar que la adolescencia está
finalizando … surgiendo la necesidad de insertar al
paciente en la vida adulta .. desde cada punto de vista
incluyendo el sanitario”



PROCESO DE FOLLOW-UP y TRATAMIENTO  

DEL ADOLESCENTE EN TRANSICIÓN 

Departamentto de Pediatria
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El consultorio de Endocrinologia Pediatrica y 

Adolescentologia de Padova de la  fase de transición  

Patologias  actualmente en transición :

•Desordenes hipofisarios 

•Panhipopituitarismo secundarios a tumores  cerebrales / 

RT cer. 

•Sindromes geneticos 

•Enfermedades del metabolismo oseo

•Patologias  tiroideas

•Desordenes en la diferenciación Sexual (DSD)

•PCOS



El consultorio ambulatorio de endocrinologia 

en la fase de transición 

N° pacientes actualmente  transitando y en transición desde 

el 2013

•Desordenes hipofisarias  n° 3

•Panhipopituitarismio secundario a tumores cerebrales 

/RT n°9

•Sindromes geneticos n°8 (sdr Turner)

•Enfermedades del metabolismo oseo n°2

•Patologias  tiroideas n°3 (+ autoimmunidad )

•Desordenes de la diferenciació sexual (DSD) n°4

•PCOS n° 10

… que  transitarán entre el  01/01 al 31/12/2013



El consultorio ambulatorio de endocrinologia 

en la fase de transición 

Transición del niño con deficit de GH grave/en insuficiencia 

Caracteristicas fisiológicas adolescentes

•Velocidad de crecimiento  2 - 1.5 cm/año

•Cierre  epifisario casi completo (95-98%)

•Maduración masa corporal incompleta

•No ha llegado aún al pico de masa osea

•Maduración puberal casi completa

•IGF1 

•IGFPB3



Cierre epifisario casi 

completo  (95-98%) 

en varón de 16 años

El consultorio ambulatorio de endocrinologia 

en la fase de transición 





La transición del jóven adulto con deficit 

de GH /hipopituitarismo

Los  Ases  Somatotropo

IGF-I

GH

Y
Y

Acción anabolica

Actividad  Somatotropa

Sintesis proteica

Transporte de aminoácidos 

Sintesis DNA-RNA

Proliferación  celular 

Efecto Diabetogeno

insulino resistencia 

lipolisis

cetogenesis

Retención de sal y de agua



El consultorio ambulatorio de endocrinologia 

en la fase de transición 

Transición del  niño con grave deficit de GH

Problemáticas después de la interrupción GH

•Posible insurgencia de la GHD sindrome del adulto

- obesidad 

- reducción masa muscular

- dislipidemia

Predisposición 

Enfermedad cardiovascular 



  total and visceral fat 
mass

  peripheral T4 to T3

conversion

  glucose and insulin 
levels

  glucose oxidation

  insulin sensitivity

  lipids oxidation

Johannsson G. et al. JCE&M 1999

GH withdrawal in 
adolescents 
induces

  fat mass &  lean mass

  lipids oxidation

  QOL

Nørrelund H. et al JCE&M 2000; Vahl N. et al JCE&M 2000

Restarting of GH 
replacement in 
adolescents induces



Obietivos  de la reevaluación de  GHD en el jóven adulto

1-Riconsiderar la etiología en base a los conocimientos 

actuales 

2-Tratar con GH a una dosis “personalizada”

3-Mejorar  la composición  corporal 

4-Evitar un empeoramiento de la mineralización osea 

5-Reducir el riesgo cardiovascular 

6-No alterar  la  calidad de vida 

(Linee Guida ESPE sulla fase di transizione, 2003)



Diagnostico de GHD  en la infancia actualmente en la fase de  transición 

Terapia con GH

Follow-up

Suspension del GH  por lo menos 1 mes 

Dosaje de  IGF-1

Valores  bajos    

diagnostico 

confirmado

 -2SD 
diagnostico 
confirmado 

Reducción 
GH

Riconsiderar 

diagnostico 

Algoritmo sobre la reevaluación de GHD en el joven adulto 

Elevada  probabilidad  de un 

defecto permanente de GH

Niños con GH insuficiente

>-2SD

IT test 

GH normal

IGF-1 + IT test

Terapia con GH

normales Discordantes

Stop terapia



Racomendaciones sobre el tratamiento 

1-Confirmar el diagnóstico de  GHD a 1 mes de la interupción de la terapia

2- Evaluar la compliance de eventuales terapias hormonales en curso

3-Retomar la terapia con GH  a la dosis de  0,2-0,5 mg/d  (maximo 2 mg/d)

4-Modificar la dosis en relación a los niveles de IGF-1 después  1-2 meses y 

verificar  cada 6 meses 

5-Recordar que algunos deficits graves surgidos en edad ediatrica no alcanzan 

niveles  “normales” de IGF-1 durante la terapia

6-No superar niveles  de IGF-1 superiores a +2SD en relación a la edad y al sexo 

7-Las jóvenes mujeres en terapia oral EP necesitan de dosis madi GH respecto a 

aquellas en terapia TS

8-Monitorear  IGF-1 y IGFBP-3 un vez al año por morbilidad a largo tiempo .

9-Monitorear los sujetos de riesgo de desarrollar deficit de ACTH u otras hormonas  

una vez al año . 

10-Perfil  lipidico, perfil glucidico , metabolismo oseo ,  composición corporea y 

parametros cardiovascolares al inicio de la terapia y después de al menos 2 años 

(Linea Guida ESPE sobre la  fase di transición 2003)



El consultorio ambulatorio de endocrinologia 

en la fase de transición 

Patologias actualmente  en transición :

•Desordenes  hipofisarios 

•Panhipopituitarismo secundario a tumores cerebrales / RT 

cer. 

• Sindromes genéticos

•Enfermedades del metabolismo osseo 

•Patologias tiroideas 

•Desordenes  de la diferenciación sexual (DSD)







Factores de riesgo por hipogonadismo

HIPOGONADISMO HiPERGONADOTROPO

• RT addomen  o pelvis o medula espinale o Y invertida (≥20 

Gy prepuber, ≥10 Gy puber) 

• TBI ≥10 Gy

• Dosis radiante menores si se asocian a alquilantes 

• Busulfano 600 mg/m2 oppure 16-20 mg/kg 

• Ciclofosfamida 200 mg/kg 

• Poliquimioterapia +/- asociada a alquilantes diversos a los 

citados : Hifofosfamida, mostarda azotata, melphalan, 

lomustina, carmustina), metales pesados (cis-carboplatino), 

procarbazina, chorambucil, thiotepa, dacarbazina, 

temozolamide a regimenes  mieloablasivos  

• Remoción quirúrgica bilateral ovarica

HIPOGONADISMO  HIPOGONADOTROPO

• CRT ≥30 Gy

• post- quirurgico 



Follow up endocrinologico del niño oncologico
Esordio

1.Visita auxologica

2.Examenes Hormonales (en pacientes con tumores que por la localización o por 

intervenciones terapeuticas podrán presentar  compromiso glandular )

ACTH, cortisolemia

FSH, LH (en los peripuberales y post . en la pubertad precoz secondaria)

TSH, fT4

IGF1 (somatomedina C) e IGFBP3

Prolattina

ADH

Testosterona y 17 beta estradiol (en los peripuberales y post . en la pubertad precoz            

secondaria) 

Examenes  instrumentales 

Edad osea 

Ultrasonografia falangea basale

Ecografia tiroidea y “gonadal “ basale /en sujetos que pueden sufrir  un daño    

iatrogeno  o del tumor mismo de las glándulas a examinar. 

Eco doppler de los grandes vasos 

RMN, centellografia  (si está indicada )

4. Exploración alimentaria  basal

5.Tratamiento con GnRH análogo (pz puberes con ciclos mestruales cuando se 

diagnostica linfoma o leucemia para profilaxis de la fertilidad )(?)



Follow up endocrinologico del niño oncologico

Follow up durante el tratamiento oncologico

Visita auxologica cada  6 meses o cuando se considere oportuna

Exploración aimentaria  por “modificaciones ” secundarias a las  

intervenciones  terapeuticas

Evaluación psicologica 

Examenes  hormonales  qualora cada vez que se consideren 

oportunos  y en base a la patologia presentada  por el paciente .



Follow up endocrinologico del bambino oncologico

Follow up post trattamento oncologico

1.Visita auxologica cada 6 – 12 meses  o cada vez que se considere oportuna

2.Examenes  Hormonales (en los pacientes con tumores que por localización o por 

intervenciones terapeuticas podrán presentar compromiso glandular )

ACTH, cortisolemia

FSH, LH (en los peripuberales o pos o en las pubertades precoces secundarias)

TSH, fT4

IGF1 (somatomedina C) e IGFBP3

Prolactina 

ADH

Testosterona y 17 beta estradiol (en los peripuberales pos o en las pubertades 

precoces secundarias)

Test de estimulo  por ases hipotalamo-hipofiso-gonadales si se sospecha disfunción 

gonadal. 

Test farmacologicos por  secreción de GH cada vez que se presente riducción de la 

velocidad de crecimiento pre y peri puberal 

Test de estimulo por ases hipotalamo-hipofisiarios  (en los  tumores cerebrales y en 

la radioterapia cerebral y medular )

OGTT para insulinemia y glucemia (obesos hipotalamicos ) 



3. Exámenes instrumentales 

Edad  osea anular  hasta llegar  a la estatura definitiva

Ultrasonografia falangica  en  particolar en los tratados con cortisona 

y en el TMO

Ecografia tiroidea y “gonadal  “ basal /en los sujetos que pueden sufrir  

un daño iatrogenico o del tumore mismo o de las glándulas a examinar 

Eco doppler de grandes vasos

RMN, centellografia  (donde esté indicada )

4. Reeducación alimentaria con nutricionista 

5. Follow up psicologico

6. Evaluación motriz  definida  con test actitudinales (medico 

especialista en medicina deportiva )

Follow up endocrinologico del niño oncologico



El consultorio ambulatorio de endocrinologia 

en la fase de transición 

Patologias actualmente  en transición :

•Desordenes  hipofisarios 

•Panhipopituitarismo secundario a tumores cerebrales / 

RT cer. 

• Sindromes genéticos

•Enfermedades del metabolismo osseo 

•Patologias tiroideas 

•Desordenes  de la diferenciación sexual (DSD)



(N Engl J Med 2004;351:1227-38.)

Follow up en pacientes con  sindrome de Turner



Evaluaciónes  anuales :

- Examen obietivo (peso, BMI, , tensión arterial ,etc .)

- Funcionalidad tiroidea (FT3 – FT4 –TSH – Ac antitiroidea– etc.)

- Perfil lipidico (colesterolotot. e HDL, trigliceridos )

- Glucemia y eventual carga oral de glucosa –

- Funcionalidad Hepatica (ALT – AST – ecc.) e immunologica

- Funcionalidad renal (azoemia, creatinina, ac. urico, ecc.)

- Coagulación : PT, PTT, AT III

- Audiometría Visita ORL

Controles periodicos :

- Ecocardiografia con particolar atención en el arco ortico (2

años (con patologia)-5 años (sin patologia)) (2-5 años ), RMN

aortica si se encuentra indicada .

- metabolismo osseo (1 año (con patologia)-4 años (sin

patologia))

- densitometria osea u osteosonografia (1 año (con patologia)-4

años (sin patologia)

- ecografia renal (2 años (con patologia)-4 años(sin patologia))

- visita ginecologica

Controles  periodicos aconsejados  para  pacientes  con 

sindrome de Turner en edad  adulta
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