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RESUMEN

Introduccion: el sindrome de Allgrove es una enfermedad autosémica
recesiva (gen AAAS), caracterizada por acalasia, alacrimia e insuficiencia
adrenal. También se ha documentado, en menor medida, la presencia de
neuropatia periférica y disautonomfa. Sin embargo, no se ha documentado
una relacion fenotipo — genotipo (1-6).

Objetivo: describir las caracteristicas clinicas y genéticas en pacientes co-
lombianos con sindrome de Allgrove

Metodologia: estudio de corte trasversal, con muestreo consecutivo. Se
evaluaron las historias clinicas de servicios de endocrinologia peditrica.
Se realizd entrevista dirigida presencial/telefénica sobre variables demo-
graficas y clinicas (manifestaciones, tratamiento, complicaciones y ayudas
diagndsticas). Se realizd secuenciacion del exoma completo del gen AAAS.

Resultados: los pacientes fueron procedentes de Manizales, Bogotd, Va-
lle de Aburrd, Santa fe de Antioquia, Amaga y Liborina. Todos los pacien-
tes (14) presentaban alacrimia, acalasia e insuficiencia adrenal. Ademas, la
mayorfa presentd polineuropatia, retraso del neurodesarrollo y disautono-
mia. En menor frecuencia se observé deficiencia de mineralocorticoides,
déficit cognitivo y amiotrofia. Aproximadamente el 23% de los pacientes
presentaron antecedente de consanguinidad o historia de muertes tem-
pranas en hermanos. La secuenciacién de nucledétidos reveld tres variantes
patogénicas homocigotas. Mas del 80% de ellos presentaron la variante
c.1331+1G>A. Un paciente presentd la variante c.1201C>T(p.Arg401%) y
otro presentd la variante c.1232+1G>A.

Conclusion: se identificaron 3 variantes patogénicas en el gen AAAS en
pacientes colombianos con sindrome de Allgrove. La variante c.1201C>T(p.
Arg401%) se asocid con inicio temprano de sintomas, disautonomia y com-
promiso del neurodesarrollo. La variante ¢.1331+1G>A es la mas frecuente,
por lo que sugiere un extendido efecto fundador (5). Ademads, esta variante
se asocid con sintomas respiratorios no reportados previamente.
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