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ROUND TABLE: UPDATE ON PEDIATRIC GASTROENTEROLOGY
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VIERNES, 12 DE ABRIL

09:45 (15 minutos de descaso)
Los alumnos deben escoger 2 talleres.
1er turno: 09:45-11:45 h. 2° turno: 12:00-14:00 h.

Dermatoscopia en Pediatria. Luis Miguel
Valladares Narganes (Dermatdlogo. H.U. EI Bierzo).

Utilidad diagndstica de la ecografia en
la valoracién de la patologia musculoesquelética
en Urgencias y la consulta de Atencién Primaria.
Manuel Mufiiz Fontan y Carlos Ocafia Alcober
(CAULE).

Ecografia en el nifio critico con trauma
toraco-abdominal. Protocolo E-FAST. Ignacio Oulego
Erroz y Silvia Rodriguez Blanco (CAULE).

Interpretacion de ECG pediétrico. Gloria
Lépez Blanco (CAULE).

*En los talleres de Ecografia podran inscribirse un
nimero maximo de 24 personas (12 por sesion).

13:30
15:00

15:30
Sesién de comunicaciones. Moderadores:
Alicia Miras Veiga y Pablo del Villar Guerra.
Sesién de posters. Moderadores: Beatriz
Alvarez Juan y Silvia Fuentes Martinez.

BOL PEDIATR. 2024; 64: 1-2

Reunion de Primavera de la SCCALP

Programa cientifico

Sesién de posters. Moderadores: Sandra
Isabel Gautreaux Minaya y Rosario Velasco Garcia.

17:00

17:30 Bienvenida y pre-
sentacién

18:00

Moderadores: José Manuel Marugéan de Miguelsanz
(H.C.U. de Valladolid) y Javier Arredondo Montero
(CAULE).
Dolor abdominal: guia de supervivencia en la
consulta de Pediatria. Santiago Jiménez Trevifio
(HUCA).
Aprendiendo Gastroenterologia con casos clinicos
(Exposicion con el programa Kahoot):
— Carmen Gonzélez-Lamufio Sanchis (CAULE).
- Haydee Expoésito de Mena (H.U. El Bierzo).
— Pedro Alonso Lépez (C.A. de Segovia).

20:00
Moderadora: Pilar Gortazar Arias (H.U. Marqués de
Valdecilla).
Félix Morales Luengo (H.U. Rio Hortega).
20:30

21:15
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Programa cientifico

SABADO, 13 DE ABRIL Enfermedades raras con crisis epilépticas. Ramén
Cancho Candela (H.U. Rio Hortega).
09:00 Mucopolisacaridosis tipo Il (enf. de Hunter). Ana
Sesién de comunicaciones. Moderadores: Gloria Andrés Andrés (CAULE).
Silvia Rodriguez Blanco y Sandra Terroba Seara. Déficit de lipasa acida lisosomal. Carlos Alcalde
Sesion de posters. Moderadores: Pilar Gayol Martin (H.U. Rio Hortega).

Barba y Marfa Angeles Suérez Rodriguez.
Sesion de posters. Moderadores: Miguel — 13:30
Angel Arias Consuegra y Marfa Teresa Prada Pereira. José Maria Pradillos Serna (H.C.U. de Valladolid)

11:00 14:00

11:30 14:15
Moderador: M. Angel Arias Consuegra (H.U. EI Bierzo)
Sospecha clinica y estudios diagnosticos iniciales
en errores congénitos del metabolismo. Beatriz
Martin Lépez-Pardo (C.H.U. de Santiago de Com-
postela).
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Mesa Redonda: Actualizacién en Gastroenterologia Infantil

Dolor abdominal: guia de supervivencia
en la consulta del pediatra

S. JIMENEZ TREVINO

Area de Gestion Clinica de Pediatria. Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

El dolor abdominal es una patologia frecuente en
Pediatria, representando del 2 al 4% de las consultas
del pediatra de Atencién Primaria, y el 7-25% de las
consultas de Gastroenterologia Infantil. Las causas del
dolor abdominal pueden ser multiples y variadas, y el
abordaje de un paciente con dolor abdominal constituye
en ocasiones un reto para el pediatra.

En esta revision se pretende ayudar al pediatra a valo-
rar de forma practica a un paciente con dolor abdominal,
revisando las patologias més frecuentes segun la loca-
lizacién del dolor, identificando las banderas rojas que
orientan a una patologia organica potencialmente grave,
y se aportan estrategias para poder llegar a un diagnéstico
y posterior tratamiento del cuadro.

Dolor abdominal; Bandera roja; Tras-
tornos funcionales; Pediatria.

ABDOMINAL PAIN: SURVIVAL GUIDELINE IN THE
PEDIATRICIAN'’S OFFICE

ABSTRACT

Abdominal pain is a common pathology in Pediatrics,
representing 2 to 4% of Primary Care pediatrician con-
sultations, and 7-25% of Pediatric Gastroenterology con-
sultations. The causes of abdominal pain can be multiple
and varied, and addressing a patient with abdominal pain
is sometimes a challenge for the pediatrician.

This review aims to help the pediatrician to practically
evaluate a patient with abdominal pain, reviewing the
most frequent pathologies according to the location of the
pain, identifying the red flags that indicate a potentially
serious organic pathology, and providing strategies to be
able to reach a diagnosis and subsequent treatment of
the condition.

Keywords: Abdominal pain; Red flag; Functional dis-
orders; Pediatrics.

INTRODUCCION

El dolor abdominal constituye una importante consulta
dentro de la patologia que atiende diariamente un pediatra,
de forma que representa del 2 al 4% de las consultas del
pediatra de Atencién Primaria, entre el 7 y el 25% de las
consultas de Gastroenterologia Infantil, y en tornoa un 10%
de las consultas en Urgencias de Pediatria®-3,

Las causas del dolor abdominal pueden ser mdltiples y
variadas: enfermedades del aparato digestivo, enfermedades
sistémicas con componente abdominal, enfermedades fun-
cionales e incluso enfermedades de forma primaria en otros
érganos que se acompafian de dolor abdominal.

El abordaje de un nifio con dolor abdominal puede ser
un reto para el pediatra, tanto de Atencién Primaria (AP)
como para el propio gastroenterélogo infantil. La orientacién
adecuada del cuadro serd fundamental para minimizar el

Correspondencia: principevegeta@hotmail.com
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Dolor abdominal: guia de supervivencia en la consulta del pediatra

nlimero de exdmenes complementarios y de exploraciones,
logrando el tratamiento mas adecuado para cada paciente
tras un diagnéstico adecuado.

En esta revision se pretende dar una serie de claves para
lograr orientar el diagnéstico de una forma practica, y con
herramientas que casi todos los pediatras pueden tener en
su consulta, asi como las banderas rojas que orienten a una
patologia orgénica potencialmente grave que obligue a derivar
al paciente al gastroenterélogo infantil.

Lo primero que vamos a separar es el dolor agudo del
dolor crénico o recurrente, pero centrandonos sobre todo
en el dolor abdominal recurrente, comentando solo unas
pinceladas del dolor abdominal agudo.

DOLOR ABDOMINAL AGUDO

Se define el dolor abdominal agudo como la presencia de
dolor abdominal de aparicién reciente, constante e intenso,
que suele acompafiarse de vomitos, afectacion del estado
general y palpacién abdominal dolorosa. Se estima que el
5% de los nifios con dolor abdominal agudo, que se atienden
de forma urgente, requiere ingreso hospitalario y el 1-2%
intervencion quirdrgica®4.

A nivel préactico, la gran mayoria de los dolores agudos
se trataran de procesos infecciosos autolimitados, que habi-
tualmente se acompafiaran de vomitos y/o diarrea. En otras
ocasiones el dolor agudo puede ser una exacerbacién de un
problema croénico, siendo probablemente el mas frecuente
el estrefiimiento, que en ocasiones se descompensa en la
llamada impactacién fecal, produciendo un importante dolor
abdominal agudo de alta intensidad. Habitualmente la his-
toria clinica y una exploracién nos confirmaran con facilidad
este cuadro.

Lo fundamental en el cuadro agudo es descartar el lla-
mado “abdomen agudo quirdrgico”, que son patologias que
de no tratarse en poco tiempo pueden provocar secuelas
importantes e incluso la muerte del paciente. La patologia
mas frecuente de abdomen agudo quirdrgico es sin duda
la apendicitis aguda, seguida de la invaginacion intestinal,
teniendo también en esta categoria los vélvulos, torsiones
anexiales y obstrucciones por adherencias®®%.

En la consulta de AP y en Urgencias seréa clave, ademas
de la historia clinica, la exploracion fisica, siendo entre los
examenes complementarios la ecografia abdominal la prueba
mas (til para estos procesos agudos.

El tratamiento dependera de la causa del dolor, sin olvi-
dar la importancia de la analgesia mientras se investiga la
etiologia del dolor abdominal.

TABLA I. Banderas rojas en la historia clinica y exploracién

fisica del paciente con dolor abdominal®.

El dolor se localiza lejos de la zona periumbilical o se irradia a
miembros y espalda

Se acompafa de cambios en las deposiciones, especialmente
si hay sangre en las heces

Se acompafia de nalseas 0 vomitos

El dolor despierta al paciente por la noche (importante la
diferencia entre despertar al nifio y dificultad en la conciliacién
del suefio, no siendo esta Ultima una bandera roja)

Presencia de fiebre
Presencia de sindrome miccional

Pérdida de peso o detencién del crecimiento

Aspecto general de enfermedad: palidez, ojeras, delgadez
llamativa

Evidencia fiable de pérdida de peso o signos clinicos de
desnutricién

Presencia de masas u organomegalias a la palpacion
abdominal

Presencia de Ulceras perirrectales o fisuras anales

DOLOR ABDOMINAL RECURRENTE

El dolor abdominal recurrente (DAR) ha sido definido cla-
sicamente por Apley como un dolor localizado en abdomen,
de intensidad suficiente como para interrumpir la actividad
del nifio, con tres 0 mas episodios en los Gltimos 3 meses,
en nifios mayores de 4 afios®®.

Para el abordaje del DAR, lo mas importante a conside-
rar es si ese dolor tiene una alta o baja probabilidad de ser
parte de una enfermedad orgénica importante, y para ello
investigaremos la presencia de las denominadas “banderas
rojas”, que son sintomas o signos de alarma que aumentan
la probabilidad de que el paciente presente una enfermedad
organica subyacente (tabla [)®©,

Una vez detectada la presencia o ausencia de banderas
rojas, nos centraremos en tratar de diagnosticar la causa del
dolor, y el abordaje practico mas razonable es el abordaje
segln la localizacién del dolor

Como normal general, la presencia de dolor localizado
en una zona muy concreta y que recidiva en la misma zona
suele ser mas indicativo de trastorno orgénico, y si el dolor
es de localizacién periumbilical o cambiante, suele ir mas a
favor de patologia funcional.

VOL. 64 N° 267, 2024



Dolor abdominal epigastrico

En la zona epigastrica lo méas frecuente que nos vamos
a encontrar van a ser dolores relacionados con gastritis, eso-
fagitis por reflujo gastroesofagico, dispepsia funcional y mas
rara vez de forma crénica pancreatitis.

La esofagitis por reflujo gastroesofagico se manifiesta
como dolor en zona epigastrica, acompafiado de pirosis, dis-
fagia, nduseas 0 sensacion de regurgitacién. Con frecuencia,
dicho dolor es matutino y acompafiado de anorexia. Es bas-
tante frecuente que exista el antecedente de regurgitacio-
nes y vémitos en la época del lactante. Para el diagnéstico
definitivo del cuadro habria que plantear la realizacion de
endoscopia digestiva alta (EDA).

Gastritis y dispepsia funcional presentan una clinica muy
similar, con la diferencia de que en la dispepsia, tras la
realizacién de la endoscopia con toma de biopsias, no se
halla inflamacién en la mucosa gastrica. Ambas entidades
comparten clinica: dolor abdominal epigéstrico, postprandial,
sensacion de plenitud precoz, hinchazén abdominal, nduseas
e incluso vémitos.

El tratamiento en las tres entidades es muy similar, y
consiste en la mejoria de los habitos dietéticos, disminuyendo
alimentos que aumenten la secrecién &cida (cacao, azlcares,
grasas, café, salsas picantes) e inhibidores de bomba de
protones (omeprazol, lansoprazol o esomeprazol). La mala
respuesta al tratamiento o la recidiva precoz tras la suspen-
sién del mismo obligarian a la realizacién de una EDA273),

Dolor abdominal en mesogastrio

En esta zona se van a localizar la mayoria de los DAR,
de forma que, como ya se ha comentado anteriormente, la
localizacién periumbilical orientard mas a la presencia de un
dolor abdominal funcional. En la localizacién mesogastrica
sera fundamental el tratar de sacarle el maximo provecho a la
entrevista clinica, que nos daréa algunas pistas para orientar
el dolor hacia una u otra sospecha diagnoéstica.

Sera importante en la historia, sobre todo si es un dolor
episddico, que se realice un calendario de sintomas y ali-
mentos, para ver si hay algin alimento concreto que pue-
da desencadenar el cuadro. La presencia de antecedente
de atopia, alergia previa o concomitante a algln alimento
nos podria orientar a que el dolor tenga relacién con una
intolerancia alimentaria, pudiendo plantear exclusiones
alimentarias como prueba terapeutica, siendo la mas fre-
cuentemente culpable del dolor abdominal la proteina de
leche de vaca.

Las intolerancias a azlcares suelen presentar una clinica
de dolor abdominal, acompafiada de diarrea y distensién
muy claramente relacionada en el tiempo con la ingesta del
alimento. Lo mismo ocurre con las alergias IgE mediadas a

BOLETIN DE PEDIATRIA
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TABLA Il. Examenes complementarios en el dolor abdominal

recurrente sin etiologia clara

Hemograma y bioquimica con perfil férrico, transaminasas,
enzimas pancreéaticos

Anticuerpos antitransglutaminasa
Coprocultivo y parasitos en heces
Calprotectina fecal

Ecografia abdominal

alimentos, es facil encontrar el desencadenante al haber una
reaccién temporal muy temprana.

Sin embargo, en las alergias no IgE mediadas o la enfer-
medad celiaca no diagnosticada el dolor abdominal puede
ocurrir en cualquier momento del dia sin tener una relacion
temporal inmediata a la ingesta del alimento. Es obliga-
do ante un dolor abdominal sin etiologia clara descartar la
enfermedad celiaca, solicitando unos anticuerpos antitrans-
glutaminasa (tabla Il).

Algunos parasitos intestinales (Giardia, Dientamoeba,
Cryptosporidium) pueden provocar un dolor abdominal recu-
rrente que en ocasiones se acompafia de despefios diarreicos.
Idealmente habria que tratar de identificar al microorganismo
en las heces, pero en ocasiones si la sospecha es alta se
puede plantear una prueba terapéutica con metronidazol oral
entre 20-30 mg/kg/dia.

La enfermedad inflamatoria intestinal, y méas concreta-
mente la enfermedad de Crohn, puede presentar una clinica
de dolor abdominal recurrente, aunque normalmente vamos
a hallar alguna “bandera roja”: pérdida de peso o estanca-
miento de talla, sangre en heces, enfermedad perianal... Una
sencilla prueba seré suficiente para excluir dicha enfermedad:
la calprotectina. La calprotectina presenta un valor predictivo
negativo altisimo, de forma que una calprotectina normal en
un nifio con un DAR précticamente excluye la enfermedad;
la positividad de la prueba serd un criterio de derivacién a
atencion especializada. Conviene recordar en este apartado
que estamos hablando de DAR o crénico. En un proceso
agudo no debemos solicitar una calprotectina, porque es
muy inespecifica, y se puede elevar con procesos infecciosos
gastrointestinales.

Los trastornos de dolor abdominal funcional, salvo la dis-
pepsia funcional de la que ya hemos hablado en el epigastrio,
afectan habitualmente al mesogastrio o al abdomen de forma
difusa. Constan de dos cuadros relativamente bien definidos,
la migrafia abdominal y el sindrome de intestino irritable, y
un cuadro que se diagnostica cuando el paciente presenta
un dolor abdominal funcional que no se puede encuadrar en
los subtipos anteriores.
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El sindrome de intestino irritable (SII) se caracteriza por
dolor abdominal y alteracién del habito intestinal: el dolor
se asocia en ocasiones con diarrea y, en otras, con estrefii-
miento, pudiendo alternar entre ambas formas en el mismo
paciente. Se diagnostica si el paciente presenta durante al
menos dos meses un cuadro de dolor abdominal de al menos
cuatro dias al mes asociado con uno 0 més de lo siguiente:
el dolor esta relacionado con la defecacion, existe un cambio
en la frecuencia de deposiciones, 0 un cambio en la forma
0 apariencia de deposiciones. En nifios con estrefiimiento el
dolor no se resuelve al solucionar el mismo.

La migraha abdominal se caracteriza por episodios
recurrentes y paroxisticos de dolor abdominal muy intenso e
incapacitante. Se suelen acompafiar de sintomas vegetativos
(palidez, sudoracién, aspecto de enfermedad) y, por defini-
cién, son estereotipados en cada paciente, es decir, cada
paciente suele repetir los mismos sintomas acompafiantes.
Entre los episodios el nifio se encuentra bien, sin dolor o con
sintomas digestivos leves.

Los criterios para el diagnéstico implican que el paciente
debe presentar durante los seis meses anteriores episodios
paroxisticos de dolor abdominal agudo periumbilical, en
mesogastrio o generalizado, que duran al menos una hora,
separados por semanas o meses. El dolor es incapacitante
e interfiere con las actividades habituales; existe un patrén
estereotipado de sintomas en cada paciente y el dolor esta
asociado con dos 0 més de los siguientes sintomas: anorexia,
nauseas, vomitos, cefalea, fotofobia y palidez.

El dolor abdominal funcional no especifico se define como
un cuadro de dolor abdominal, continuo o intermitente, que
no tiene criterios suficientes para ser clasificado como dis-
pepsia funcional, intestino irritable o migrafia abdominal.
Para su diagndstico debe presentar, al menos 4 veces al mes
y durante al menos 2 meses, un dolor abdominal episédico
o continuo que no ocurra solamente durante eventos fisiol6-
gicos (comida, menstruacién) y que no cumpla suficientes
criterios para el diagnostico de SllI, dispepsia funcional o
migrafia abdominal-9,

Dolor abdominal en tercio inferior del abdomen

En esta localizacién, sin duda la patologia més frecuente-
mente implicada en el dolor abdominal es el estrefiimiento.
El estrefiimiento es probablemente la patologia més frecuen-
temente implicada en el dolor abdominal y representa apro-
ximadamente el 5% de las consultas pediatricas de Atencion
Primariay un 18-25% de las consultas del gastroenterélogo
pediatrico. El dolor abdominal en el estrefiimiento es mas
habitual en hipogastrio, o fosa iliaca izquierda, pero es impor-
tante saber que puede localizarse en cualquier cuadrante
abdominal, de forma que, aunque parezca mas dificil de

entender, la presencia de un dolor epigastrico postprandial
puede tener su origen en el estrefiimiento.

Aungue en la entrevista clinica el paciente o sus fami-
liares refieran que acude al bafio a diario, el dato de si el
dolor se alivia con la defecacion, el antecedente previo de
estrefiimiento, o la palpacién abdominal de heces duras nos
orientaran a que podamos estar ante el llamado “estrefiimien-
to oculto”, que responderé a la realizacién de una limpieza
intestinal con PEG y posterior mantenimiento.

En las nifias prepuberes o en la adolescencia debemos
tener en cuenta en esta localizacion la posibilidad de que
el dolor se trate de patologia ginecolégica, tanto de ovarios
como uterina. La periodicidad del dolor con los cambios
hormonales o el coincidir o tener relacién temporal con la
menstruacion orientarian a esta etiologia. De nuevo, la prueba
complementaria mas Util sera la ecografia abdominalt.25),

EXAMENES COMPLEMENTARIOS

Los examenes complementarios deberéan orientarse para
confirmar un diagnéstico concreto si hay sintomas de sospe-
cha o certeza. Sin embargo, si en la historia clinica no hay
ninglin sintoma orientativo especifico, si seria conveniente
realizar un estudio general para encontrar posible organicidad
(tabla I1) o, en su defecto, catalogarlo de dolor abdominal
recurrente funcional1:26-9,

TRATAMIENTO

El tratamiento depende, l6gicamente, del cuadro que
hayamos diagnosticado.

En los trastornos funcionales puede ser (til evitar el exce-
so de grasas, azlcares simples o productos manufacturados, y
la retirada de la dieta de alimentos que se hayan relacionado
con los sintomas, valorando siempre la respuesta clinica tanto
a su retirada como a su reintroduccion.

No debemos descuidar el aspecto psicosocial en los tras-
tornos funcionales. En nifios con perfil ansioso, debemos des-
cartar un posible mecanismo desencadenante del dolor en la
familia (problemas familiares) como en el colegio (problemas
con profesores o compafieros...). En nifios con importante
componente ansioso podria ser de gran utilidad la valoracién
por parte de Salud Mental.

Respecto al tratamiento farmacoldgico para los trastornos
funcionales, no hay suficiente evidencia para recomendar
ninguno de forma clara. El tratamiento debe abordar dos
aspectos muy importantes: por un lado, tratar el dolor de
forma aguda y, por otro lado, al igual que en la migrafia,

VOL. 64 N° 267, 2024



valorar un tratamiento profilactico, es decir, un tratamiento
crénico para evitar los episodios de dolor.

Dentro de los tratamientos del dolor agudo se ha de pro-
bar con analgésicos (paracetamol, ibuprofeno, metamizol) o
espasmoliticos. Para la profilaxis se han mostrado eficaces
en algunos casos los farmacos antiserotoninérgicos (cipro-
heptadina), antimigrafiosos (pizotifeno) y los antidepresivos
triciclicos (amitriptilina)26-9,

CONCLUSIONES

El dolor abdominal, sobre todo el recurrente, representa
un problema frecuente y de abordaje complejo para el pedia-
tra de AP y el especialista de Gastroenterologia Infantil. Es
preciso realizar una historia clinica muy detallada, para lo
que hace falta dedicar tiempo, y es fundamental realizar la
exploracién fisica, que también nos puede dar la clave del
diagnostico. Si no se ha conseguido llegar a un diagnéstico
0 en ocasiones para confirmar la sospecha, realizaremos las
pruebas complementarias orientadas segtn la localizacién
del dolor. En pacientes seleccionados una prueba terapeltica
(retirada de alglin alimento, limpieza con PEG o tratamiento
empirico con metronidazol) puede ser clave para el diagnés-
tico del cuadro.
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Formas atipicas de presentacion de enfermedad celiaca
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La enfermedad celiaca es una enferme-
dad de base autoinmune, desencadenada por la ingesta
de gluten en individuos con una predisposicién genética.
Presenta una amplia variabilidad clinica, siendo los sin-
tomas mas frecuentes la diarrea, la pérdida de peso y la
distension abdominal. Presentamos tres casos clinicos
con diferentes formas de presentacion.

Caso 1y 2: Dos lactantes de 11 meses,
gemelos monocoriales biamnidticos, que acuden a Urgen-
cias por clinica gastrointestinal de forma simulténea. Aso-
cian diarrea con pérdida de peso importante e intolerancia
oral completa. Precisan ingreso hospitalario para comple-
tar diagnéstico e intervencién nutricional. Caso 3: Nifio
de 4 afios que acude a Urgencias por dolor abdominal
de inicio brusco con mal estado general, abdomen muy
distendido con defensa generalizada. En prueba de imagen
se detecta dilatacion de asas de intestino delgado y colon.
Se mantiene actitud expectante sin precisar intervencion
quirdrgica. Rehistoriando, refieren episodios de diarrea
intermitente con dolor abdominal desde hace 5 meses,
lo que permite completar estudio de enfermedad celiaca.

Enfermedad celiaca; Criterios diagnés-
ticos; Abdomen agudo.

ATYPICAL FORMS OF PRESENTATION OF CELIAC
DISEASE

SUMMARY
Introduction. Coeliac disease is an autoimmune-based
disease, triggered by the ingestion of gluten in individuals

with a genetic predisposition. It presents a wide clinical
variability, the most frequent symptoms being diarrhoea,
weight loss and abdominal distension. We present three
clinical cases with different forms of presentation.

Case reports. Case 1 and 2: Two 11-month-old infants,
biamniotic monochorionic twins, presented to the Emer-
gency department with simultaneous gastrointestinal
symptoms. They had diarrhoea with significant weight
loss and complete oral intolerance. They required hos-
pital admission to complete diagnosis and nutritional
intervention. Case 3: 4-year-old boy attended the Emer-
gency department for abdominal pain with abrupt onset
and poor general condition, very distended abdomen with
generalised defence. Imaging tests showed dilated loops
of the small intestine and colon. A wait-and-see attitude
was maintained without requiring surgical intervention.
On re-history, the patient reported episodes of intermittent
diarrhoea with abdominal pain for the last 5 months, which
led to the completion of the study of coeliac disease.

Keywords: Coeliac disease; Diagnostic criteria; Acute
abdomen.

INTRODUCCION

La enfermedad celiaca (EC) es una enfermedad sistémica
inmunomediada desencadenada por la ingesta de gluten en
individuos genéticamente predispuestos(.

Tiene una amplia variabilidad clinica, siendo los sintomas
clasicos la diarrea, el dolor abdominal, la distensién abdo-
minal y el fallo de medro.
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El tratamiento consiste en la retirada del gluten de la
dieta de forma permanente y estricta.

La sospecha diagnéstica va a estar basada fundamen-
talmente en los sintomas y signos relacionados con esta
enfermedad.

Los sintomas clasicos cursan con un cuadro de malab-
sorcion (diarrea crénica, pérdida de peso, dolor abdominal,
cambios del carécter...). Signos clave en la exploracion de
estos pacientes son el escaso paniculo adiposo, el abdomen
distendido, gliteo plano, alteraciones en el esmalte dentario
y pelo quebradizo.

Si bien existen pacientes que manifiestan diferentes
sintomas considerados no clasicos de caracter leve, funda-
mentalmente de presentacion extraintestinal, como pueden
ser anemia ferropénica, dermatitis herpetiforme, aftosis oral
recurrente, pubertad retrasada...

CASOS CLINICOS

Casos 1y 2

Dos hermanos de 11 meses, gemelos monocoriales biam-
niéticos, que acuden a Urgencias por diarrea de un mesy
medio de evolucién, con importante intolerancia oral. Reali-
zan entre 15-20 deposiciones diarias de consistencia liquida,
malolientes y sin sangre. Asocian irritabilidad importante, con
fallo de medro (pasando de un percentil de peso 10 a un
percentil < 1, -3,02 DE) en los Gltimos 2 meses. No refieren
fiebre ni védmitos en ninglin momento del cuadro.

A su llegada a Urgencias ambos nifios presentan un trian-
gulo de evaluacién pediatrica alterado en apariencia, con
datos importantes de deshidratacién y desnutricion.

Refieren varias visitas al hospital por este motivo, con
microbiologia de heces siempre negativa. Ante esta clinica
se decide ingreso en planta de Pediatria para completar
estudio.

Se canaliza via venosa periférica y se instaura suerote-
rapia de rehidratacion. Se extrae analitica sanguinea com-
pleta con inmunoglobulina A total, serologia de enfermedad
celiaca, hormonas tiroideas, microbiologia en heces, alfa-
1-antitripsina fecal y elastasa fecal.

Se decide iniciar tolerancia oral con férmula extensamen-
te hidrolizada. EIl segundo gemelo tolera de manera adecuada,
disminuyendo de forma progresiva el transito intestinal.

Por el contrario, el primer gemelo presenta evolucion tér-
pida del cuadro, iniciando vomitos y persistiendo deposicio-
nes diarreicas. Se intenta nutricién enteral a débito continuo
(NEDC) con férmula extensamente hidrolizada sin éxito, por
lo que se decide manejo con nutricién parenteral. Ante la
mala evolucion clinica, con resultados de cultivo de heces
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negativos, se decide realizar endoscopia digestiva alta con
toma de biopsias de intestino delgado.

Tras 48 horas de dieta absoluta se reinicia NEDC con
formula oligomérica hipercalérica de forma progresiva, con
buena tolerancia, permitiendo progresién en dieta, retiran-
dose finalmente nutricién parenteral a los 7 dias. Tras el
resultado de biopsias intestinales, se confirma EC con atrofia
vellositaria total (clasificacion de MARSH 3C), por lo que se
decide continuar alimentacion con dieta exenta en gluten.
Posteriormente recibimos la serologia de enfermedad celia-
ca (anti-transglutaminasa IgA 79 U/ml, anti-endomisio IgA
> 1/320).

Al segundo gemelo, tras resultados de endoscopia de su
hermano y a la espera de serologia de celiaca, se decide ini-
ciar alimentacion con dieta exenta en gluten y manteniendo
formula extensamente hidrolizada como aporte lacteo, con
buena evolucién clinica. A la semana se recibe serologia de
enfermedad celiaca (anti-transglutaminasa IgA 147 U/ml,
anti-PDG 1gG > 302 mg/L, anti-endomisio IgA > 1/320),
pudiéndose confirmar el diagndstico.

Caso 3

El tercer caso se trata de un nifio de 4 afios que acude a
Urgencias por cuadro de dolor abdominal de inicio brusco,
distensién abdominal, vémitos y mal estado general. En la
exploracion fisica destaca un abdomen con gran distension
abdominal, timpanismo y con defensa generalizada, muy
doloroso a la palpacién. Se realiza analitica sanguinea en la
que destaca una hipoproteinemia (5,3 g/dl), sin alteraciones
hidroelectroliticas. Se solicita ecografia abdominal, donde se
observa liquido libre entre asas, con abundante gas inter-
puesto que dificulta el diagnéstico. Se completa estudio con
TAC abdominal urgente, donde se objetiva dilatacién impor-
tante de asas de intestino delgado y colon, sin neumatosis
ni neumoperitoneo.

Es valorado por Cirugia Pediatrica de manera urgente,
quien decide mantener actitud expectante. Se coloca sonda
nasogastrica y rectal e ingresa en Unidad de Cuidados Inten-
sivos Pediatricos a dieta absoluta. Mejoria de la clinica, reali-
zando transito intestinal y permitiendo tolerancia oral tras 48
horas de ingreso. Se rehistoria a la familia, refiriendo diarrea
intermitente con dolor abdominal desde hace 5 meses, no
urgencia defecatoria, no deposiciones con sangre, sin aparente
pérdida de peso. Se amplian estudios con calprotectina fecal
y microbiologia en heces negativos, analitica sanguinea con
serologia de celiaca: anti-transglutaminasa IgA 58 Ul/ml, IgG
antigliadina deaminada 33 mg/L, IgA antigliadina deaminada
11 mg/L, antiendomisio 1/160, HLA-DgB1*02:02 (DQ2),
HLA-DgB1*03:19 (DQ-), permitiendo realizar el diagnéstico
de EC sin necesidad de endoscopia digestiva alta.
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CONCLUSIONES

La EC es una enfermedad sistémica de base autoinmu-
ne, desencadenada por la ingesta de gluten en individuos
genéticamente predispuestos (complejo HLA)®,

El diagndstico se basa en la sospecha clinica con la pre-
sencia de marcadores seroldgicos especificos, confirmandose la
presencia de enteropatia mediante biopsia de intestino delgado.

Los criterios diagnosticos han ido evolucionando a lo
largo de la historia®, siendo necesario realizar hasta tres
biopsias intestinales confirmatorias para demostrar la presen-
cia de atrofia vellositaria y curacién. A medida que han ido
apareciendo diferentes marcadores serolégicos, os criterios
diagnésticos han ido variando. En 1990 la European Socie-
ty for Paediatric Gastroenterology, Hepatology and Nutrition
(ESPGHAN) estableci6 los primeros criterios diagnésticos tras
la aparicion de los anticuerpos antigliadina (AAG), permitiendo
realizar una (nica endoscopia diagndstica®. A lo largo de los
afios posteriores se detectan los anticuerpos anti-endomisio
(AAE) y, posteriormente, los anti-transglutaminasa (AATG).

Los criterios ESPGHAN 1990 correlacionaban niveles
altos de AATG con atrofia vellositaria, permitiendo plantearse
la posibilidad de no realizar biopsia en determinados casos.

Es en el afio 2012 cuando la ESPGHAN publica nuevos
criterios, permitiendo no realizar biopsia intestinal si se cum-
ple la presencia de una clinica sugestiva, AATG > 10 veces
el limite superior de la normalidad (LSN), con AAE positivos
y HLA compatible (DQ2/DQ8)®™.

Varios estudios posteriores confirman que el diagnéstico
es seguro en estos casos, permitiendo evitar realizar biopsia
intestinal sobre todo en nifios menores de 5 afios®7.

En los Gltimos afios se ha revisado si es posible apli-
car estos criterios en otros escenarios, como por ejemplo el
paciente asintomatico, si bien es cierto que el valor predictivo
positivo de los niveles AATG > 10 veces LSN es menor en
estos pacientes. Es por esto que la decisién de no realizar
biopsia en asintomaticos debe ser individualizada y consen-
suada con el paciente®,

El grupo ESPGHAN actualizé los nuevos criterios en el
afio 2020, permitiendo realizar el diagnéstico de pacien-
tes asintomaticos con niveles de AATG > 10 veces LSN de
manera individualizada y consensuada con los padres y el
paciente. Establecen que el estudio de HLA no es necesario
en pacientes con AATG > 10 veces LSN o con biopsia intes-
tinal. Y reflejan la obligatoriedad de realizar biopsia intestinal
en pacientes con déficit de inmunoglobulina Ay en pacientes
con diabetes mellitus tipo 1 asintométicos®.

Revisando las diferentes guias clinicas, nuestros pacien-
tes fueron diagnosticados siguiendo los criterios diagndsticos
publicados en el afio 2012. Es cierto que en el primer caso,
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debido a su evolucion térpida y a la tardanza en recibir los
resultados serolégicos, se opt6 por realizar biopsia intestinal
para descartar otras posibles causas.

Debido a la gran variabilidad de expresion clinica es
importante tener la EC presente para poder establecer un
diagnostico precoz y asi instaurar répido un tratamiento. Los
dos primeros casos acudieron a Urgencias con una presen-
tacién clinica de manera simultanea, por lo que la primera
posibilidad diagndstica seria descartar procesos de caracter
infeccioso. Nuestro tercer caso present6 una evolucion de
forma brusca, planteando la primera posibilidad de abdo-
men agudo susceptible a cirugia urgente. Si bien es cierto
que realizando una correcta anamnesis, en los tres casos es
necesario descartar la presencia de EC.
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Disfagia orofaringea y malformaciones anatomicas

La disfagia orofaringea o dificultad para
la deglucién puede ser causada por anomalias anatémicas,
incluyendo malformaciones éseas cervicales. La evaluacion
integral y el tratamiento individualizado, que pueden invo-
lucrar a varios especialistas, son cruciales para prevenir
complicaciones y mejorar la calidad de vida del paciente
y su familia. Se presenta un caso clinico que ilustra la
relacién entre la disfagia orofaringea y sus complicaciones
en un paciente con malformaciones anatémicas craneo-
cervicales y pulmonares.

Nifia de 3 afios con antecedentes médi-
cos complejos incluyendo malformacién congénita 6sea
cervical que presenta, a raiz de Gltima intervencién qui-
rlrgica a ese nivel, episodios recurrentes de neumonia.
Dados los antecedentes, se piensa como primera posibi-
lidad diagndstica etiologia aspirativa, constatandose en el
estudio disfagia a liquidos, compensable con adaptacion
de la dieta. A pesar del adecuado tratamiento de la disfa-
gia, la persistencia de los episodios siempre en la misma
localizacién hace replantearse la etiologia. La TAC torécica
revel6 a ese nivel una malformacion pulmonar, sometién-
dose de forma exitosa a una lobectomia toracoscopica.
Actualmente no ha vuelto a presentar neumonias de repe-
ticién y gracias al tratamiento por parte de logopeda ha
presentado mejoria progresiva de su disfagia.

La disfagia orofaringea es un sintoma
infradiagnosticado. Es imprescindible que se empiece a
codificar en informes y registros. Existen herramientas
de cribado que nos facilitan su diagndstico en cualquier
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nivel asistencial que deberian ser usadas sobre todo en
poblacién de riesgo. Requiere reevaluacién periédica por
ser un sintoma dinédmico.

Aspiracion; Disfagia orofaringea; Mal-
formacion dsea; Malformacién pulmonar.

OROPHARYNGEAL DYSPHAGIA AND ANATOMICAL
MALFORMATIONS

ABSTRACT

Introduction. Oropharyngeal dysphagia, or difficulty
swallowing, may be due to anatomic abnormality, includ-
ing cervical malformations. A comprehensive assessment
and an individualized care, which may include multiple
specialists, are crucial in preventing complications and
improving the quality of life for both the patient and
family. A clinical case is presented that illustrates the
relationship between oropharyngeal dysphagia and its com-
plications in a patient with craniocervical and pulmonary
malformations.

Case report. 3-year-old girl with a complex medical
history including congenital cervical bone malformation,
who presents with recurrent episodes of pneumonia fol-
lowing her last surgical intervention at that level. Given
her medical history, aspirational etiology is considered as
first diagnostic possibility with studies confirming dys-
phagia to liquids, compensable with dietary adaptation.
Despite adequate treatment of dysphagia the persistence
of episodes, always in the same location, makes us recon-
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sider the etiology. The chest CT revealed a pulmonary
malformation at that level and the patient underwent a
successful thoracoscopic lobectomy. Currently, she has not
had recurrent pneumonia and, thanks to treatment by a
speech therapist, she has shown progressive improvement
in her dysphagia.

Conclusions. Oropharyngeal dysphagia is an underdi-
agnosed symptom. It is essential we begin to codify it in
reports and records. There are screening tools to facilitate
the diagnosis at any level of health care that should be
used especially in at risk population. It requires periodic
reevaluation as it is a dynamic symptom.

Keywords: Aspiration; Oropharyngeal dysphagia; Bone
malformation; Pulmonary malformation.

INTRODUCCION

La disfagia orofaringea (DOF) es un sintoma definido
como dificultad para formar y/o transportar el bolo alimen-
ticio desde la boca al esé6fago. Puede ser causada por una
variedad de condiciones, siendo en Pediatria los trastornos
neuroldgicos y las anomalias anatémicas craneofaciales los
maximos exponentes de padecerla®,

Entre estas anomalias anatémicas asociadas a DOF se
encuentran malformaciones 6seas cervicales que afecten
tanto a la columna vertebral como a la region del cuello,
incluyendo entidades como escoliosis cervical, malformacién
de Chiari, fusion vertebral anormal (sindromes de Klippel-Feil
o Crouzon), entre otras®@,

Es crucial realizar una evaluacion exhaustiva de la DOF
para determinar la causa subyacente y disefiar un plan de
tratamiento adecuado. Para ello se precisara de la cola-
boracién de un equipo multidisciplinar que puede incluir
enfermeras, otorrinolaringélogos, neurélogos, gastroentero-
logos, logopedas, nutricionistas, radidlogos, rehabilitadores
y cirujanos®4,

El tratamiento debe ser individualizado segln etiologia,
gravedad, implicacion de la familia y recursos disponibles,
pudiendo abarcar desde tratamiento rehabilitador de la deglu-
cién junto a modificaciones en la dieta hasta cirugia®.

Es fundamental abordar la DOF pediatrica de manera
oportuna para prevenir complicaciones como desnutricion,
deshidratacién, aspiracién pulmonar y menosprecio de la
calidad de vida del nifio y su familia®.

Exponemos un caso clinico que refleja la interrelacion
existente entre la presencia de DOF y sus complicaciones
en un paciente con malformaciones anatémicas a diferentes
niveles (craneocervical y pulmonar).
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CASO CLINICO

Presentamos el caso de una nifia de 3 afios traida al
Servicio de Urgencias por cuadro catarral de 10 dias de
evolucion con fiebre asociada en las Gltimas 48 horas. A la
exploracion fisica destaca hipoventilacién en base izquierda,
crepitantes y alguna sibilancia dispersa, sin signos de distrés
respiratorio asociado y constantes normales (T* 37,5°C, FR
30 rpm, FC 118 Ipm, y Sat0, 98%). Se realiza radiografia
de toérax, objetivandose condensacién basal izquierda.

Como antecedentes personales destaca malformacién
de epiglotis con abduccién incompleta de cuerdas vocales
sin repercusién, reflujo gastroesofagico, rifién en herradura
y malformacion ésea congénita de la union craneocervical
asociando luxacion atloaxoidea con sospecha de sindrome
de Klippel-Feil (sin confirmacion genética). Presenta cuello
corto y ancho con limitacién para su movilidad (lateralizacion
y extension). Intervenida en varias ocasiones para reduccion
de luxacion con colocacién de halo de traccién y posterior
artrodesis de CO-C1-C2; precisando uso prolongado de colla-
rin. En el postoperatorio inmediato de la dltima intervencién
hace 6 meses presenta neumonia basal izquierda sin com-
plicaciones. Desde entonces refieren episodios respiratorios
frecuentes, precisando tratamiento preventivo con corticoides
inhalados.

Tras conocer estos antecedentes se reinterroga a la madre
indagando si presenta algln sintoma al comer o beber. Nos
confirma que suele toser con la toma de liquidos, sobre todo
con agua. En ese momento se decide realizar observacién de
la ingesta de agua bajo pulsioximetria en la que se evidencia
tos y desaturacién. Se diagnostica de bronconeumonia basal
izquierda no complicada de probable etiologia aspirativa,
pautandose antibioterapia, broncodilatadores y adaptacion
de la dieta a consistencia néctar. Se cita en consultas para
seguimiento y estudio.

En consulta completamos anamnesis dirigida buscando
alteraciones a nivel de eficacia de la deglucién, destacando
solo reflujo nasal con liquido; a nivel de seguridad confir-
mamos desaparicién de la tos con liquidos desde uso de
espesantes y pasamos encuesta de cribado Pedi-EAT-10 con
resultado de 16 puntos. Realizamos exploracién con test
volumen-viscosidad (MECV-V), confirmando tos y desatura-
cion con liquidos y dudoso episodio de tos postdeglutoria con
néctar. Ante estos resultados, se remite a centro de referencia
para valoracién, se mantiene adaptacion de la dieta a néctar
y se inicia rehabilitacién miofuncional de la deglucién por
parte de logopeda de nuestro hospital.

En la videofluoroscopia (figura 1) y la videoendoscopia
de la deglucidn realizadas se objetiva aspiracion (con tos) a
via aérea con viscosidad liquida y penetracién con viscosidad
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Estudio
seriado de deglucién
orofaringea con admi-
nistracién de contraste
con viscosidad néctar
y liquido. Alteracién en
la seguridad. A) Pene-
tracion con viscosidad
néctar. B) Aspiracion
(con tos) a via aérea
con viscosidad liquido.

néctar, asi como presencia de residuos retrocricotiroideos.
Se afiade recomendacién de realizar una “deglucién vacia”
(cucharada vacia) intercalada con una normal.

Cuatro meses mas tarde, en el seguimiento, refieren mejo-
ria en cuanto a desaparicion de tos con la ingesta; pero a
pesar de realizar adecuadamente la dieta adaptada persisten
2-3 infecciones respiratorias con radiografia compatible con
neumonia. Examinamos los estudios complementarios reali-
zados (analitica, serologias, mantoux...), siendo todos norma-
les. Revisamos todas las radiografias disponibles, donde se
observa neumonia recurrente siempre en la misma localiza-
cion (I6bulo pulmonar inferior izquierdo), con apariencia de
pseudomasa triangular con aire en su interior y persistencia
radiogréfica fuera del episodio infeccioso agudo (figura 2).
Todo esto nos hace pensar como primera posibilidad diag-
néstica una malformacion a ese nivel, por lo que se precisa
prueba de imagen que se realizaré por caracteristicas de
nuestra paciente en Hospital de referencia.

En espera de realizacién de la angioTAC torécica presenta
empeoramiento con tos continua y hospitalizacién por nueva
neumonia complicada con derrame pleural que precisa anti-
bioterapia intravenosa. Se decide mantener antibioterapia
oral de forma profilactica con dosis Unica diaria y escalar
adaptacién de la dieta a consistencia pudding por cubrir
posibles aspiraciones postdeglutorias con néctar.

En la angioTAC se objetiva lesion hibrida de secuestro
pulmonar extralobar (SEL) asociado a malformacién congé-
nita de la via aérea (MCVAP) (figura 3). Precisa intervencion
quirdrgica, realizando lobectomia por toracoscopia sin com-
plicaciones. Tras la misma cesan las infecciones respiratorias
de repeticion. Este hecho junto con la mejoria de la movilidad
del cuello (tratamiento rehabilitador y retirada de collarin) y la
rehabilitacién por parte del logopeda, permite ir desescalando
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progresivamente en la adaptacién de la dieta. Actualmen-
te la nifia realiza ingesta de liquidos a excepcion de agua,
con maniobras compensatorias de proteccién en pequefios
volimenes, sin presentar alteracién en la seguridad de la
deglucion. Para la toma de agua aln necesita ser espesada
al menos a consistencia néctar.

CONCLUSIONES

Es dificil conocer la verdadera prevalencia e incidencia de
la DOF en nuestra poblacion pediatrica debido a la falta de
datos codificados en los sistemas de registros actuales. Esto
se debe en gran medida al desconocimiento alin presente
entre los distintos profesionales que tratan patologias donde
el impacto de la DOF no es desdefiable. Y esto es un gran
problema porque aquello que no se conoce 0 que Se ignora
no se puede diagnosticar.

Un estudio realizado en EE. UU. estima que la incidencia
anual de DOF en Pediatria es del 1%”, siendo esta mayor
en poblaciones de riesgo como la paralisis cerebral®. Sin
embargo, por los motivos que hemos ido comentando, se
encuentra infradiagnosticada en la actualidad. Para combatir
este hecho, seria recomendable la introduccién en nuestras
anamnesis de preguntas sencillas dirigidas a descartar una
posible DOF tipo “;tose cuando bebe o come?, ;se atragan-
ta?; al menos y sobre todo en aquellos grupos de poblacion
pediatrica donde es mas prevalente (pacientes neurolégicos y
sindrémicos, neumonias recurrentes, asma de dificil control,
prematuridad, malformaciones orofaciales...).

En esta linea para intentar facilitar su deteccion de forma
rapida y sencilla en cualquier &mbito asistencial (logopeda,
Urgencias, Pediatria de Atencién Primaria o especializada...)
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)

Supino

Figura 2. Control evolutivo de radiografias toracicas. Neumonias de repeticion visibles a nivel de I6bulo pulmonar inferior izquierdo, con
lesion triangular-pseudomasa, con aire en su interior, sugerentes de secuestro pulmonar. A) Julio 2022. B) Octubre 2022. C) Diciembre

2022. D) No coincidente con episodio infeccioso agudo.

Figura 3. Corte coronal de angioTAC torécica. Lesién pulmonar
compleja en la base del 18bulo inferior izquierdo compatible con
lesion hibrida de tipo secuestro pulmonar extralobar asociado a
malformacién congénita de la via area (MCVA) de tipo I. Se observa
vaso arterial aberrante que se origina en region anterior del tronco
celfaco/arteria gastrica izquierda (flecha).
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se estan desarrollando herramientas de cribado. La mayoria
en Pediatria por su gran variabilidad de disefio son de difi-
cil validacién y aplicacién®. No obstante, recientemente la
herramienta Pedi-EAT-1019 se ha validado en espafiol, para
la identificacion del riesgo de disfagia y de broncoaspiracién
en nifios entre 18 meses y 18 afios, determinando asi aque-
llos pacientes que necesitan un estudio méas especializado.
Se trata de una encuesta compuesta por 10 preguntas, dise-
fiada para que los padres la completen por si mismos; siendo
préctica, facil de usar y econdémica. Una puntuacion > 4 se
considera anormal, mientras que una > 13 ha demostrado
alta sensibilidad y especificidad para predecir penetracion/
aspiracion.

Una vez detectado que el paciente presenta disfagia, es
necesario iniciar tratamiento adecuado a la situacién que
presente sin importar el &mbito asistencial donde se diag-
nostique. Asi como en nuestro caso, el primer lugar donde se
sospecha y se confirma la DOF a liquidos es en Urgencias se
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debe poner tratamiento adecuado al igual que lo hacemos sin
cuestionar con los demas sintomas (fiebre, broncoespasmo
e infeccion).

Aunque inicialmente la etiologia de sospecha de los 2
primeros episodios neumdnicos que presentd nuestra pacien-
te era la broncoaspiracion, una vez que se perpetian en el
tiempo a pesar de un adecuado tratamiento de la DOF nos
hace replantearnoslo. Neumonias recurrentes!? en la misma
localizacion siempre, con imagen de pseudomasa triangular
y sin resolucién completa fuera de episodio agudo infeccioso
nos hace sospechar malformacion a ese nivel.

El SEL suele ser congénito, asociarse a otras malformacio-
nes pulmonares, como ocurre en nuestro caso, con la MCVAP
y localizarse con mas frecuencia en I6bulos pulmonares infe-
riores (sobre todo el izquierdo)?. Pueden pasar desaperci-
bidos al mantenerse asintomaticos y por tanto propiciar un
diagnoéstico tardio en la etapa adulta’?. La presencia de DOF
secundaria a los cambios promovidos por la intervencién
cervical realizada en nuestra paciente parece actuar como
un factor favorecedor o predisponente para que se produzcan
infecciones recurrentes sobre ese tejido pulmonar no sano y
por tanto posibilitar el diagnéstico en la etapa infantil al dar
la cara la malformacion pulmonar (figura 4).

Por Gltimo, es importante no olvidar que la disfagia es
un sintoma dindmico y por tanto varia a lo largo del tiempo,
pudiendo mejorar o empeorar en funcién de las situacio-
nes. A pesar de tener el diagnéstico confirmado, requiere
reevaluacion periédica. Esta no tiene por qué ser realizada
mediante exploraciones invasivas, poseemos métodos fiables
y sencillos como la observacion de la ingesta o de forma mas
sistematica el MECV-V, alin no validado en Pediatria, pero
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ampliamente utilizado adaptando los volimenes ofrecidos a
la edad del paciente!,
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Esofagitis eosinofilica de térpida evolucién
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La esofagitis eosinofilica es una enfer-
medad inmunomediada, crénica y progresiva, combinando
disfuncién esofagica e infiltrado eosinofilico exclusivo del
esofago. Tanto su diagnostico como su respuesta a los
tratamientos requieren de evaluacién histolégica mediante
endoscopias repetidas.

Varén de 11 afios con disfagia para séli-
dos de afios de evolucién con empeoramiento en los Glti-
mos meses; angustia ante las ingestas con estancamiento
ponderal; vémitos en impactaciones alimentarias; pirosis
postprandial. Antecedentes patolégicos: broncoespasmos
de repeticién y sensibilizacién a Alternaria. Exploracion
fisica: signos de hipotrofia pondero-estatural (somatome-
tria: alrededor de -2 desviaciones estandares; Carrascosa
2017). Pruebas complementarias: analitica general sin
alteraciones significativas incluyendo inmunoglobulinas E
especificas alimentarias; prick test sensibilizacién a neu-
moalérgenos; gastroscopia mucosa esofagica edematosa,
estrias longitudinales y exudados blanquecinos, mucosa
gastrica signos de gastritis, mucosa duodenal normal;
histologia con un maximo 35 eosinéfilos por campos
de gran aumento y gastritis crénica leve-moderada con
infeccién por Helicobacter pylori. Tratamiento y evolu-
cién: induccion a la remisién con inhibidores bomba
de protones a dosis altas con buena respuesta clinica y
macroscépica (parcial histolégica), reduciendo a dosis
de mantenimiento; ante recaida macroscépica (no his-
tolégica) se cambia a dieta exenta de leche y gluten sin
respuesta; segundo intento de remisién con inhibidores

sin éxito; finalmente se pautan corticoides deglutidos
con buena respuesta tanto macroscépica como histo-
l6gica; pendiente control con dosis de mantenimiento,
asintomatico.

Como se aprecia en nuestro caso, esta
enfermedad conlleva un dificil manejo ante la afectacion
parcheada de la mucosa y la discordancia clinico-histolé-
gica, lo que complica la interpretacién de sus resultados.

Disfagia; Endoscopia; Esofagitis eosi-
nofilica; Histologia; Térpida.

EOSINOPHILIC ESOPHAGITIS WITH
TORPID EVOLUTION

ABSTRACT

Introduction. Eosinophilic esophagitis is an immune-
mediated, chronic and progressive disease, combining
esophageal dysfunction and eosinophilic infiltrate exclusive
to the esophagus. Both its diagnosis and its response to
treatments require histological evaluation through repeated
endoscopies.

Case report. 11-year-old male with dysphagia for solids
of years of evolution with worsening in recent months; anx-
iety before eating with weight stagnation; vomiting in food
impactions; postprandial heartburn. Pathological history:
repeated bronchospasms and sensitization to Alternaria.
Physical examination: signs of weight-height hypotrophy
(somatometry: around -2 standard deviations; Carrascosa
2017). Complementary tests: general blood test without

Correspondencia: palonsolo@saludcastillayleon.es
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significant alterations including food-specific immuno-
globulins E; prick test sensitization to pneumoallergens;
gastroscopy edematous esophageal mucosa, longitudi-
nal furrows and whitish exudates, gastric mucosa signs
of gastritis, normal duodenal mucosa; histology with a
maximum of 35 eosinophils per high-power fields and
mild-moderate chronic gastritis with Helicobacter pylori
infection. Treatment and evolution: induction of remission
with high-dose proton pump inhibitors with good clinical
and macroscopic response (partial histological), reduc-
ing to maintenance doses; In the event of a macroscopic
(non-histological) relapse, a diet free of milk and gluten
is started without response; second attempt at remission
with inhibitors without success; finally, swallowed cor-
ticosteroids are prescribed with good macroscopic and
histological response; pending control with maintenance
dose, asymptomatic.

Discussion. Like our case shows, this disease has a
difficult management due to patchy involvement of the
mucosa and clinical-histological discordance, which com-
plicates the interpretation of its results.

Keywords: Dysphagia; Endoscopies; Eosinophilic
esophagitis; Histology; Torpid.

INTRODUCCION

La esofagitis eosinofilica (EoE) es una enfermedad emer-
gente, de curso crénico y progresivo si no es tratada, mediada
por una respuesta inmune Th2 inducida mayormente por anti-
genos alimentarios y caracterizada por sintomas de disfuncién
esofagica e infiltrado inflamatorio de predominio eosinofilico
aislado en el es6fago?.

Se presenta sobre todo en varones con antecedentes de
atopia y con sintomas que varian ampliamente en funcién
de la edad: dificultades para la alimentacién, vomitos y dolor
abdominal en nifios menores; disfagia e impactacién alimen-
taria en nifios mayores y adolescentes.

Se entiende como una entidad clinico-patolégica, por lo
que su diagndstico se sustenta en la asociacién de sintomas
sospechosos y un infiltrado esofagico > a 15 eosinofilos/CGA,
tras descartar otras causas de eosinofilia esofagica@.

Las opciones terapéuticas de primer nivel incluyen los
inhibidores de la bomba de protones (IBP), las dietas de
eliminacién y los corticoides tépicos.

La respuesta a los diferentes tratamientos requiere de
una evaluacion endoscopica e histoldgica seriada, debido a
la escasa concordancia entre la sintomatologia referida y los
hallazgos inflamatorios.
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CASO CLINICO

Presentamos el caso clinico de un varén de 11 afiosy 2
meses de edad que manifiesta una clinica de episodios de
atragantamiento e impactaciones alimentarias con la ingesta
de alimentos sélidos en aumento en los Ultimos meses, aun-
que con el antecedente de un primer episodio de impactacién
con un trozo de carne 4 afios antes; en multiples ocasiones
termina vomitando al intentar el expulsar el alimento impac-
tado, pero nunca ha llegado a precisar atencion urgente por
este motivo; refiere sentimientos de angustia y preocupacion
por estos episodios, dificultando su alimentacién normal.
Asocia sensacién de pirosis de predominio postprandial, mas
intensa con el declbito supino. No refiere dolor abdomi-
nal, ni episodios de hematemesis, ni alteracién en su ritmo
deposicional.

Dentro de los antecedentes familiares cabe destacar:
padre asmatico y abuelo paterno con atragantamientos fre-
cuentes de etiologia no aclarada; a nivel personal: dermatitis
atépica, broncoespasmos de repeticién sin tratamiento de
base ni ingresos previos; sensibilizaciones a Alternariay aca-
ros del polvo, detectadas tras episodio de urticaria aislado.

A la exploracion fisica llama la atencién su aspecto del-
gado, con escaso paniculo adiposo pero masas musculares
firmes y resto del examen por aparatos dentro de la norma-
lidad; antropometria en limites bajos: peso = 25,4 kg (P2,
-2,07DE), talla = 135,1 cm (P3, -1,82DE), IMC = 13,92
kg/m2 (P3, -1,87DE), indice de Waterlow (peso) = 80,38%,
indice de Waterlow (talla) = 92,72%, indice nutricional
(Shukla) = 69,88%, indice de masa triponderal = 10,30
kg/m3 (P8, —1,40DE) (Carrascosa 2017); se objetiva una
curva ponderal algo estancada y una curva de crecimiento
con caida de al menos un percentil en los dltimos afios.

Dentro de las exploraciones complementarias de primera
linea se incluyeron una analitica de sangre completa con
hemograma, bioquimica general, reactantes de fase aguda,
tirotropina y serologia de celiaca dentro de la normalidad. Se
completd con un prick test positivo para Alternaria, acaros
del polvo, olivo y fresno (negativo para bateria de alimentos).

Tras derivacion a consulta especializada, se decide
ampliar el estudio con las siguientes pruebas: coagulacion
normal; IgE total elevada (428 kU/L, VN: 0-165); IgE espe-
cificas a alimentos sin alteraciones significativas; endoscopia
digestiva alta bajo sedacién por anestesia donde se aprecian
los siguientes hallazgos:

e Eséfago con estrias longitudinales y exudados blanque-
cinos en toda su extension, mas marcados en tercios
medio y distal (figura 1); sin signos de estenosis ni tra-
quealizacion.
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Imagen endoscopica del eséfago al diagndstico (febrero
de 2022).

e Estémago con eritema puntiforme en cuerpo, incisura y
antro, nodularidad antral con mucosa cuarteada; buena
coaptacién del cardias en retroversion.

¢ Duodeno hasta segunda porcién normal.

Los resultados histolégicos confirman las sospechas
endoscépicas, informando de los siguientes hallazgos:

e Esofago con infiltrados inflamatorios con abundantes eosi-
néfilos (maximo de 35/CGA distal y 5/CGA proximal); se
descartan signos de infeccién viral ni displasia epitelial.

e Qastritis cronica leve-moderada sin metaplasia intestinal
ni signos de displasia epitelial; numerosas estructuras
bacilares compatibles con Helicobacter pylori (Hp).

e (Cultivo de biopsia gastrica con bacilos GN compatibles
con Hp que en antibiograma muestra resistencias frente
a la claritromicina y la amoxicilina.

Ante el diagnostico confirmado de EoE clinico-patolégica,
se pauta tratamiento de induccién a la remisién con esomepra-
zol a dosis habituales (30 mg/12 h), consiguiendo una adecua-
da respuesta clinica y macroscépica pero parcial histolégica.

Se decide continuar con pauta de mantenimiento durante
10 meses con esomeprazol (30 mg/24 h), periodo en el
que no refiere clinica de disfagia (si de reflujo) y en control
endoscopico se aprecian de nuevo lesiones macroscépicas
a pesar de una mejoria histologica.

Debido a la importante repercusién de los sintomas por
reflujo a pesar del tratamiento con IBP, se practican en este
periodo de tiempo dos registros de pHmetria durante 24 h
con y sin medicacion, descartando en ambos signos de reflujo
patolégico, siendo catalogado de pirosis funcional.

Ante los hallazgos discordantes, se consensla con los
padres el cambio de linea terapéutica, comenzando con
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Imagen endoscdpica del eséfago bajo dieta de eliminacion
de leche y gluten (mayo 2023).

Imagen endoscépica del es6fago bajo corticoides topicos
deglutidos (enero 2024).

dieta de eliminacion de 2 alimentos (leche y gluten) y sus-
pendiendo el IBP, con empeoramiento tanto macroscépico
(figura 2) como histoldgico, a pesar de que refiere mejoria
clinica del reflujo.

Ante la respuesta parcial previa al IBP, se decide nue-
va pauta de reinduccién con IBP a dosis altas (lansoprazol
30 mg/12 h) y reintroduccién progresiva de los alimentos
excluidos, sin objetivar mejoria de los signos inflamatorios
esofagicos, a pesar de mantenerse asintomético durante este
periodo de tiempo.

Se ofrecen al paciente y la familia tanto la dieta de eli-
minacién de 4 alimentos como los corticoides tépicos, des-
cartandose la dieta por su dificil cumplimiento, iniciando la
fluticasona liquida deglutida (750 pg/12 h) y consiguiendo
finalmente una adecuada respuesta tanto macroscopica (figu-
ra 3) como histolégica (signos leves de esofagitis sin aumento
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TABLAI. Resumen evolutivo de la esofagitis eosinofilica del caso.

Febrero 22 Ninguno Disfagia y atragantamiento EREFS 3 35Eo distal + 5Eo proximal
Abril 22 Esomeprazol 30 mg/12 h Asintomatico EREFS 1 28Eo distal + 17Eo proximal
Marzo 23 Esomeprazol 30 mg/24 h Sin disfagia pero con reflujo EREFS 2 15Eo distal + 5Eo0 proximal
Junio 23 Dieta sin leche ni gluten Asintomatico EREFS 4 25Eo distal + 50Eo0 proximal
Octubre 23 Lansoprazol 30 mg/12 h Pirosis y nduseas aisladas EREFS 6 40Eo distal y proximal

Enero 24 Fluticasona 750 pg/12 h Asintomatico EREFS 1 Signos leves de esofagitis sin Eo

EREFS = Eosinophilic Esophagitis Endoscopic Reference Score; Eo = eosindfilos.

de eosindfilos); en la actualidad se encuentra asintomatico
bajo dosis de mantenimiento (750 pg/24 h), con adecuada
tolerancia de la medicacidn, sin efectos adversos y pendiente
de nuevo control endoscépico (tabla 1).

COMENTARIOS

La evolucién claramente térpida de nuestro paciente con
una llamativa discordancia entre la clinica referida por el
paciente y los hallazgos endoscédpicos e histolégicos, provo-
can una enorme dificultad en el manejo terapéutico de este
tipo de casos.

En estos dltimos afios, el principal objetivo de muchos
de los estudios publicados ha sido caracterizar a nuestros
pacientes pediatricos afectos de EoE con el fin de reconocer
factores pronésticos que nos permitan un manejo terapéutico
mas eficaz. En este sentido, cabe destacar el registro pEEr
de la ESPGHAN publicado en el 2022®® donde analizan
los datos de una muestra de 582 pacientes pediatricos de
un total de 19 centros sanitarios por toda Europa e Israel,
llegando a pronosticar que los pacientes mejor responde-
dores al tratamiento con IBP son varones, de mayor edad
y con lesiones endoscépicas mas leves; ademas, informan
que el 17% de los casos presentaban una mucosa esofagica
de aspecto normal durante la técnica endoscépica, lo que
ratifica la necesidad de toma de biopsias multiples para su
analisis histolégico.

Por otro lado, se estan intentando crear indices de seve-
ridad que nos clasifiguen mejor a estos pacientes desde su
diagnostico y nos ayuden a graduar de forma mas precisa
la severidad de su enfermedad, teniendo en cuenta no solo
el pico méximo de eosindéfilos en sus biopsias sino también
datos clinicos, endoscépicos y complicaciones asociadas; un
ejemplo serfa el indice de Gravedad de la Esofagitis Eosinofi-
lica (I-SEE) publicado por Dellon et al. en 2022, pendiente
aun de validar para la practica clinica.
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A pesar de que las tres opciones terapéuticas se encuen-
tran al mismo nivel en los protocolos de manejo habitual, en
los Gltimos afios parece que se han impuesto los IBP como
tratamiento de primera linea mas comun debido a la amplia
experiencia, disponibilidad, facil administracién y seguridad
contrastada®.

Los corticoides tépicos son ampliamente efectivos pero
dependientes de la formulacion utilizada para su administra-
cién; la budesonida bucodispersable parece haber demostrado
su eficacia tanto en la induccién a la remisién como en el man-
tenimiento, permitiendo reducir a dosis minimas eficaces segln
los estudios publicados por Lucendo et al. entre 2019-2020©7,

Respecto a las dietas de eliminacién, son la tGnica opcién
terapéutica orientada a la causa de la enfermedad, pero requie-
ren de una minuciosa seleccién de familias con una mayor
motivacion, asi como de un apoyo multidisciplinar tanto nutri-
cional como psicoldgico, con el fin de mejorar su cumplimiento
a largo plazo y reducir las tasas de abandono a los 3 afios que
pueden llegar hasta el 50% (sobre todo en las més restrictivas).

Los casos refractarios a las terapias habituales que ade-
mas asocien otras enfermedades graves de base inmunoldgica
seran candidatos para ser tratados con agentes biolégicos,
como por ejemplo el dupilumab, que incluye la indicacion
en su ficha técnica de pacientes afectos de EoE a partir de
los 12 afios y 40 kg de peso.

Por el momento no tenemos disponibles ni validados
métodos de diagnostico y seguimiento menos invasivos que
nos permitan reducir el nimero de técnicas endoscépicas
practicadas en estos pacientes, lo que nos permitiria aliviar
la sobrecarga psicoldgica que conlleva en ellos y sus familias.
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Actualizacion

Actualizacién en prevencion de VRS:

Nirsevimab vs vacunacién en embarazadas (RSVpreF)

F. MORALES LUENGO

Servicio de Pediatria. Unidad de Neonatologia. Hospital Universitario Rio Hortega. Valladolid.

El anticuerpo monoclonal Nirsevimab fue
el primero que se implantd para la prevencién de infeccion
por virus respiratorio sincitial (VRS) de todos los lactantes
en sus primeros meses de vida. Recientemente se ha apro-
bado el uso de una vacuna en la embarazada (RSVpreF)
con distinta forma de inmunizacién pero el mismo objetivo
en el lactante. De este modo, surge la necesidad de valorar
una nueva estrategia de inmunizacion.

Nirsevimab demostré en ensayos clinicos
buenos datos de eficacia clinica y de seguridad. Tras su
inclusién en la temporada epidémica 2023-2024, la
cobertura en Espafia ha sido muy alta y los resultados
preliminares parecen mantener la tendencia de los ensa-
yos. Queda pendiente una valoracién adecuada de su
eficiencia. RSVpreF tiene resultados similares pero, de
momento, solo en ensayos y, aunque podria tener alguna
ventaja inmunolégica, se desconoce si se traduciria en
eficacia real. Aln asi, esta nueva vacuna respaldada por
organismos sanitarios y cientificos seria una alternativa
segura y eficaz. Por otro lado, incluso con la implemen-
tacién en el calendario vacunal de RSVpreF, Nirsevimab
va a continuar siendo clave en la proteccién de ciertos
lactantes.

La aprobacién de la vacuna en la embara-
zada RSVpreF afiade una segunda herramienta inmunol6-
gica frente a la infeccion por VRS en lactantes. RSVpreF y
Nirsevimab pueden desarrollar un papel complementario
en la prevencion de estas infecciones.

Anticuerpo monoclonal; Embarazo; Efi-
cacia vacunal; Infeccién por virus respiratorio sincitial;
Lactantes; Prematuros; Prevencion.

UPDATE ON RSV PREVENTION: NIRSEVIMAB VS
VACCINATION IN PREGNANT WOMEN (RSVpreF)

ABSTRACT

Introduction. Nirsevimab was the first monoclonal anti-
body to be implemented in order to prevent respiratory
syncytial virus (RSV) infection in all infants in their first
months of life. The use of a vaccine in pregnant women
(RSVpreF) using a different way of immunization but still
sharing the same objective in infants has recently been
approved. Thus, there is a necessity to evaluate a new
immunization strategy.

Development. Nirsevimab showed good clinical effica-
cy and safety data in medical trials. After its inclusion in
the 2023-2024 epidemic season, coverage in Spain has
been very high and preliminary results seem to maintain
the trend shown in the trials. An adequate assessment of
its efficiency is still pending. RSVpreF has similar results
but, for now, only in trials and although it could have some
immunological advantages, it is unknown if it would result
in actual efficacy. Even so, this new vaccine, supported
by health and scientific organizations, would provide a
safe and effective alternative. Nonetheless, even with the
implementation in the RSVpreF vaccine schedule, Nirse-
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vimab will continue to be a key factor in the protection
of certain infants.

Conclusion. The approval of the RSVpreF vaccine in
pregnant women adds a second immunological tool against
RSV infections in infants. RSVpreF and Nirsevimab may
play a complementary role in the prevention of these
infections.

Keywords: Monoclonal antibody; Pregnancy; Vaccine
efficacy; Respiratory syncytial virus infection; Infant; Pre-
mature; Prevention.

INTRODUCCION

El virus respiratorio sincitial (VRS) es la principal cau-
sa de infeccion respiratoria de vias bajas (IRVB) en nifios.
Los casos de infeccion por VRS se dan fundamentalmente
en temporada epidémica, que en el hemisferio norte com-
prende los meses de octubre a marzo. EI VRS supone una
gran carga asistencial tanto hospitalaria como en atencion
primaria, sobre todo en lactantes menores de 6 meses. Hasta
la temporada epidémica 2022-2023 solo se disponia de un
anticuerpo monoclonal, Palivizumab, para la prevencién de
infeccién por VRS. Este anticuerpo solo estaba indicado en
ciertos lactantes con riesgo, a los que se les administraba
una dosis mensual intramuscular en época epidémica. Para
los demas nifios no se disponia de mas medidas que las
recomendaciones preventivas higiénicas y evitar ambientes
contagiosos, muy efectivas pero muchas veces dificiles de
cumplir por tener hermanos pequefios o necesidad de acudir
a guarderias.

En los Gltimos afios se han realizado diferentes ensa-
yos clinicos para la prevencién de infeccién por VRS en
el lactante, empleando, principalmente, anticuerpos frente
al VRS (inmunizacién pasiva del lactante) y vacunas en la
embarazada (inmunizacién activa de la embarazada con paso
transplacentario de anticuerpos al feto).

En cuanto a los anticuerpos frente a VRS, ademas del
Palivizumab, se han testado Motavizumab, Clesrovimab,
Subtavumab y Nirsevimab, siendo este Gltimo el primer
anticuerpo aprobado por diferentes organismos sanitarios
para su uso universal en todos los lactantes y no solo los de
riesgo. En la temporada epidémica 2023-2024, Nirsevimab
ya ha sido implementado en diferentes paises, siendo Espafia
uno de ellos. Los primeros resultados de su implantacion
son prometedores.

Por otro lado, diferentes industrias farmacéuticas han
desarrollado y llevado a cabo ensayos clinicos con varias
vacunas frente al VRS en embarazadas con el fin de proteger
de infecciones por VRS al lactante durante sus primeros

22

meses de vida. Muy recientemente se ha aprobado para su
uso una de esta vacunas: RSVpreF.

Disponer actualmente de dos medidas efectivas y segu-
ras, al menos en ensayos clinicos, para la prevencién de
infeccién por VRS universal en lactantes es un gran avance
e implica una mejora sanitaria sustancial para los lactantes
y sus familias, asi como una disminucién de la carga asis-
tencial. El problema ahora es decidir cdmo implantar estas
dos estrategias. Con Nirsevimab ya incluido en el calendario
vacunal infantil en Espafia como inmunizacién estacional, el
Comité Asesor de Vacunas de la AEPED ya se ha manifestado
recomendando también la vacuna en la embarazada para la
proxima temporada 2024-2025. Por su parte, el Consejo
Interterritorial de Sanidad ha decidido continuar recomendan-
do Nirsevimab estacional y esperar a los resultados definitivos
de coste-efectividad tras su implementacion para tomar una
decision definitiva y valorar la introduccion de la vacuna
durante el embarazo.

VRS Y SU ESTRUCTURA

VRS es un mixovirus, del género Orthopneumovirus, que
pertenece a la familia Pneumoviridae. Existen dos grupos
antigénicos principales, Ay B (VRS-A y VRS-B), y mdalti-
ples genotipos dentro de cada grupo. Su genoma viral (ARN)
consta de 10 genes que codifican 11 proteinas (8 de ellas
estructurales), una nucleocépside y una envoltura lipidica
donde se anclan 3 proteinas de membrana: la glicoproteina
G, que media la unidn del virus con las células epiteliales
de las vias respiratorias, la glicoproteina F, que hace que
la membrana viral y celular se fusionen, permitiendo asi la
penetracién viral e induciendo la produccién de sincitios
caracteristicos, y la proteina SH, con funcién poco conocida.
Debido a la diversidad genética de la proteina G, el genotipo
del VSR se clasifica segln la proteina G, pero los anticuerpos
y las vacunas fundamentalmente se dirigen a la proteina F,
que tiene poca diversidad genética/antigénica-3).,

El desarrollo de anticuerpos monoclonales y vacunas fren-
te al VRS ha avanzad en los Ultimos afios con la compresion
de la estructura molecular de la proteina F. Esta proteina F
tiene dos conformaciones: pre-fusion (pre-F) y post-fusion
(post-F) y contiene 6 sitios antigenos claves para neutralizar
con anticuerpos. La conformacion pre-F es la forma activa y
se repliega facilmente a la conformacion postF en la super-
ficie del VRS. Durante el reordenamiento, post-F pierde sus
sitios antigénicos neutralizantes méas potentes, los sitios @y
V. Los anticuerpos monoclonales que se unen a estos sitios
de la conformacion pre-F son més eficientes para neutralizar
el VRS®“® (figura 1).
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Figura 1. Esquema del cambio de esta-
do de la Proteina F Prefusién a Post-
fusién, modificaciones consecuentes
de los sitios antigénicos y dianas de los
anticuerpos monoclonales. Tomado de:
Pediatr Infect Vaccine. 2023®.

Post-F

NIRSEVIMAB

Nirsevimab (Beyfortus®, AstraZeneca/Sanofi Pasteur), es
un anticuerpo monoclonal de inmunoglobulina G1 kappa con-
tra VRS, especificamente frente al sitio @ de proteina F en su
conformacion pre-F. Es efectivo frente al VRS-A'y B. In vitro
ha demostrado 50 veces mas capacidad neutralizante que
Palivizumab y una semivida mas prolongada, por lo que una
(nica dosis protege durante la temporada de VRS (al menos
5 meses)”). La dosis efectiva establecida de Nirsevimab fue
50 mg intramuscular en lactantes < 5 kgy 100 mgen > 5 kg.

En cuanto a su efectividad, ha demostrado en el ensayo
clinico HARMONIE una disminucién de ingresos hospitalarios
[83,2% (95% intervalo de confianza -1C95%-: 67,8-92,0;
p< 0,001)]y casos graves [75,7% (IC95%: 32,8-92,9);
p= 0,004) en lactantes durante la temporada epidémica
(hasta 6 meses tras su administracion). Ademas, también
demostré una reduccién de hospitalizacién por cualquier cau-
sa de IRVB [58,04% (IC95%: 39,69-71,19); p< 0,001]. Este
ensayo clinico se realizé en 8.058 lactantes de més de 29
semanas de edad postmenstrual (EPM) nacidos en Francia,
Reino Unido y Alemania en condiciones muy similares a la
vida real®,
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De manera analoga, el ensayo MELODY (con 1.490 lac-
tantes recién nacidos a término y pretérmino tardios sanos)
Nirsevimab demostré tras 150 dias una reduccién de nece-
sidad de atencién médica por IRVB asociada al VRS [74,5%
(IC95%: 49,6-87,1); p< 0,001], aunque no encontré dismi-
nucion significativa en ingresos [62,1% (1C95%: —8,6-86,8;
p= 0,071®), Esto Gltimo fue atribuido a los pocos casos con
ingreso durante la pandemia por COVID-19. Posteriormente,
este ensayo en fase 3 si mostré eficacia [76,8% (1C95%:
49,4-89,4)] contra ingresos hospitalarios1?.

Un tercer ensayo clinico, esta vez realizado en lactantes
prematuros (entre 29 y 34 semanas de EPM), encontré una
reduccién significativa tanto en la incidencia de necesidad de
atencién médica por IRVB asociada al VRS [70,1% (1C95%:
52,3-81,2); p< 0,001] como en ingresos [78,4% (IC95%:
51,9-90,3); p< 0,0011. Estos resultados se mantuvieron du-
rante 150 dias tras la administracion de la dosis, en varias
localizaciones geogréaficas y con diferentes subtipos de VRS1Y,

En estos tres ensayos no se encontraron diferencias en
eventos adversos graves entre los lactantes que recibieron
Nirsevimab y placebo.

El estudio MEDLEY evalud de manera positiva la seguridad
de Nirsevimab en los lactantes con enfermedad pulmonar cré-
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nica, cardiopatia congénita o parto prematuro extremos y, junto
con el ensayo MELODY, los datos farmacocinéticos respaldaron
la extrapolacién de la eficacia en este tipo de lactantes?.

En dos revisiones sistematicas con metaanalisis mantuvo
estos buenos resultados en cuanto a seguridad y efectividad
de Nirsevimab pero dej6 en duda, por falta de estudios, su
aplicabilidad en términos de coste-efectividad13.14,

Debido a estos resultados, el Reino Unido y Europa a tra-
vés de la Agencia Europea del Medicamento (EMA) aprobaron
en 2022 el uso de Nirsevimab‘®, En Espafia, el Ministerio
de Sanidad en julio de 2023 aprobé y recomend6 su uso de
manera universal durante la temporada epidémica de VRS
2023-2024 a los lactantes sanos de < 6 meses y hasta 24
meses en pacientes con riesgo!!®), Traspasaba asi la responsa-
bilidad de su implementacion a cada comunidad auténoma.
Las principales sociedades cientificas espafiolas implicadas
se posicionaron a favor de su uso'’’:18, Finalmente, todas las
comunidades auténomas introdujeron la inmunizacién con
Nirsevimab, con alguna pequefia variacién en su indicacion
entre comunidades.

Los primeros resultados del uso de Nirsevimab, atn pre-
liminares, ya se han publicado. En EE.UU., Nirsevimab ha
disminuido la hospitalizacién por IRVB asociado al VRS un
90% (1C95%: 75-96). Estos resultados hay que considerarlos
con cautela, ya que el nimero de lactantes que recibieron
Nirsevimab fue escaso y un porcentaje significativo de estos
eran lactantes de riesgo para infeccion grave por VRS19,
En Espafia, un estudio multicéntrico que incluyé nueve
hospitales de tres regiones (Comunidad Valenciana, Murcia
y Valladolid) acaba de publicar los datos de la efectividad
provisional de Nirservimab en los tres meses posteriores a
su introduccién. Mediante dos metodologias, la efectividad
para evitar hospitalizaciones por IRVB asociadas al VRS fue
superior al 70% (entre 70-84%) en nifios menores de nueve
meses. No se encontrd, sin embargo, proteccién frente a hos-
pitalizaciones por IRVB no asociadas al VRS, como parecian
apuntar los ensayos. Las coberturas promedio alcanzadas
tras tres meses de implantacion de Nirservimab fueron altas
(90%)®@9, Ademas, los sistemas de vigilancia epidemiolégica
espafioles han observado una clara disminucién de ingresos
por VRS en lactantes menores de un afio?Y. Aunque durante
la temporada 2023-2024 |a carga de VRS no ha sido tan
alta como la temporada previa, no parece que justifique este
importante descenso de ingresos.

VACUNA VRS EN EMBARAZADA (RSVpreF)

Los resultados del primer estudio realizado en embara-
zadas con una vacuna desarrollada por Novavax contra la
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Proteina F prefusién fueron publicados el afio 2020 y mos-
traron una eficiencia inferior a lo esperado®®?. Otro intento,
desarrollado por GlaxoSmithKline (GSK), con otra vacuna
basada en la proteina F prefusion se detuvo debido a un
discreto pero significativo mayor riesgo de parto prematuro®@3,

Casi simultdneamente con GSK, se iniciaron evaluaciones
con otra vacuna de subunidad proteica recombinante bivalente
también basada en la proteina F prefusion (RSVpreF) desarro-
llada por Pfizer (nombre comercial Abrysvo®)®@4, Esta vacuna
selecciono el sitio @, que fue estabilizado en conformacion
de prefusion como sitio antigénico. Las diferencias en la
secuencia de aminoacidos de la proteina F de los serotipos
VRS dominantes han sido la base para crear esta vacuna
bivalente (2 antigenos de proteina F en prefusion de geno-
tipos: VRS-A'y B)@%, Tedricamente mantendria respuesta
neutralizante equilibrada frente al VRS-A y B. Esta vacu-
na produce una inmunizacion pasiva (paso de anticuerpos
maternos al feto) del lactante mediante la inmunizacién
activa a la gestante.

Los estudios fase 1 en poblacion no gestante demostraron
que los valores cuantitativos de los anticuerpos neutralizantes
anti-VRS Ay B combinados eran superiores a los obtenidos
con Palivizumab. Posteriormente se evalué la seguridad,
la inmunogenicidad y la eficacia potencial de RSVpreF en
mujeres embarazadas y sus bebés@420), Se observo una tasa
de transferencia de anticuerpos superiores en los lactantes
del grupo de vacunacion hasta los 6 meses y la vida media
estimada de los titulos neutralizantes combinados de VRS-A
y B al 50% en lactantes fue de 41 dias®?®. En teoria tenia
el potencial de prevenir la IRVB debido al VRS durante los
primeros 6 meses de vida.

La dosis éptima de vacuna RSVpreF fue 120 pg, inclu-
yendo 60 pg de cada uno de los antigenos (VRS-A'y B).

Las reacciones mas frecuentes fueron dolor en el lugar
de la inyeccién, fatiga y mialgia, generalmente de intensidad
leve a moderada. Los eventos adversos en el mes siguiente a
la vacunacion en las gestantes o al nacimiento en los bebés
fueron en su mayoria eventos habituales y similares entre los
grupos de vacuna y placebo.

En abril de 2023 se publicaron los resultados del ensayo
MATISSE realizado en mas de 7.000 mujeres embarazadas
de 18 paises®?”). Los dos objetivos primarios fueron valorar
la eficacia para prevenir enfermedad grave y la asistencia
médica por IRVB asociada al VRS hasta los 6 meses de
edad. La eficacia de la vacuna frente a enfermedad grave
fue del 81,8% (1C99,5%: 40,6-96,3) a los 3 meses y del
69,4% (IC97,58%: 44,3-84,1) a los 6 meses de vida. En
cuanto a la eficacia para prevenir la asistencia médica, se
observé una disminucion del 57,1% (1C99,5%: 14,7-79,8)
a los 3 meses (en este punto no alcanz el objetivo requerido
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que era un limite inferior del IC superior al 20%) pero si lo
consiguié a los 6 meses de edad con una eficacia del 51,3%
(1C97,58%: 29,4-66,8). La eficacia para ingresos asociados
al VRS (objetivo secundario) fue del 67,7% y 56,8% a los 3
y 6 meses de vida, respectivamente. La vacunacién materna
con RSVpreF no evit6 en sus hijos la IRVB atendida médica-
mente por cualquier causa (no solo por VRS).

RSVpreF fue aprobada en 2023 por la FDA para su uso
en EE.UU. y Canada entre las 32 y 36 semanas de gestacion
y por la EMA para administracién en las madres entre 24 y
36 semanas. Ademaés, también se aprob6 su uso en mayores
de 60 afios?829), E| Comité Asesor de Vacunas de la AEPED
junto con la Sociedad de Ginecologia y Obstetricia Espafiola
ya se ha manifestado y recomendado la vacunacion a todas
las embarazadas con RSVpreF entre la semana 24 y 36 de
gestacion, preferiblemente entre la 32 y 36 semana®?,

Sin embargo, quedan pendientes las recomendaciones
definitivas del Ministerio de Sanidad a través del Consejo
Interterritorial. De momento, en base a los buenos resultados,
ya ha recomendado para la temporada 2024-2025 la inmu-
nizacién con Nirsevimab durante la temporada epidémica de
VRS, al igual que ocurrié en la previa®l, A marzo de 2024
se esta evaluando el programa de inmunizacién/vacunacion
frente al VRS para las proximas temporadas, incluyendo tam-
bién la vacuna para embarazadas.

DISCUSION

La inmunoprofilaxis con Nirsevimab, aln sin datos defi-
nitivos, apunta a una importante disminucién de la carga
asistencial e ingresos hospitalarios en lactantes sin problemas
de seguridad al igual que lo demostraron sus ensayos clini-
cos. Esta temporada 2023-2024 ha sido la primera en usar
Nirsevimab en la poblacional infantil. Es prioritario continuar
evaluando esta implementacién con un recogida prospectiva
y multicéntrica de casos, realizar adecuados estudios de
coste-efectividad y valorar, por ejemplo, datos que pueden
sesgar esta eficacia, como la variabilidad interanual para la
incidencia de VRS.

La vacuna RSVpreF ha demostrado en ensayos clinicos
efectividad frente a infeccién por VRS en lactantes y seguri-
dad de una manera similar o discretamente inferior a como
lo consiguié Nirsevimab. Esto también lo avala su aprobacién
y recomendacién reciente por organismos sanitarios y cien-
tificos. Un dato tedrico a favor de RSVpreF seria que este
generaria una respuesta policlonal (vacuna bivalente) con
una mejor tolerancia a pequefios cambios en la estructura
de VRS y proteccién cruzada entre distintas variantes. Otra
ventaja en el lactante podria ser la transferencia de células
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inmunoldgicas durante la lactancia (microquimerismo), que
prolongarian o mantendrian la proteccion®®V. Pero la eficacia
real de estas ventajas tedricas aln no se conoce.

Con Nirsevimab y la vacuna materna RSVpreF en el mer-
cado, los organismos sanitarios deberan de establecer cémo
coexistirdan ambas, intentado ofrecer la mejor opcién posible
en términos de resultados clinicos y econdmicos. Segln sus
indicaciones y resultados, estas dos protecciones frente al
VRS infantil podrian desempefiar un papel complementario
en la prevencion de la infeccién por VRS2 (ver tabla I).

Nirsevimab (se implemente o no la vacuna materna) va
a seguir siendo de momento necesario. Aunque la vacuna-
cién materna se inicie, Nirsevimab tiene como ventaja su
utilizaciéon de manera mas flexible cuando la estacionalidad
del VRS sea variable, cuando no haya dado tiempo a realizar
vacunacion materna y en los casos de riesgo para segunda
temporada.

En EE.UU., el Comité Asesor sobre Précticas de Inmu-
nizacién de los CDC ha realizado en 2024 unas recomen-
daciones en las que aconseja utilizar Nirsevimab en el lac-
tante (en época epidémica similar a lo realizado en Espafia)
0 RSVpreF en embarazadas de la 32 a la 36 semana de
gestacién, también con administracion estacional (de sep-
tiembre a enero)®2. Asegura que la mayoria de lactantes no
necesitarian ambas medidas. Estas recomendaciones no se
decantan por una u otra medida, dejando a la eleccion del
médico y de la madre qué medida elegir. También recomienda
la inmunizacion con Nirsevimab a los lactantes mayores si
son de riesgo para infeccién grave por VRS en la segunda
temporada epidémica, hayan o no recibido sus madres la
vacuna durante el embarazo. Por esto dltimo RSVpreF no
evitaria, de momento, la necesidad de Nirsevimab.

La estrategia de vacunacion estacional de la embara-
zada parece acertada, teniendo en cuenta que el nivel de
anticuerpos disminuye con el tiempo®@”). De esta manera
conseguiriamos una inmunidad més alta en la época epidé-
mica. Aun con la inclusion de esta estrategia, Nirsevimab
seguiria como opcién para lactantes menores de 6 meses
cuyas madres no se vacunaron, para los lactantes de riesgo
en su segunda temporada de VRS y para los lactantes que
nazcan tras menos de dos semanas de que la madre reciba la
vacuna, ya que no estaria asegurado el paso transplacentario
de anticuerpos protectores suficientes®?,

La inclusion de la vacuna de la embarazada junto con
Nirsevimab plantearia un problema a la hora de decidir cudl
recomendar, ya que RSVpreF ha llegado tras la implemen-
tacion en la poblacién de lactantes de Nirsevimab con unos
resultados clinicos reales excelentes en estudios preliminares,
mientras que RSVpreF solo ha demostrado buenos datos en
ensayos clinicos. Por otro lado, disponer de la vacuna materna

25



Actualizacion en prevencion de VRS: Nirsevimab vs vacunacién en embarazadas (RSVpreF)

TABLA 1.

Indicaciones

Mecanismo

Eficacia
(ensayos clinicos)

Contraindicacion

Tiempo de
administracion

Via y dosis

Inmunizacién pasiva en neonatos y lactantes para
prevenir IRVB asociadas a VRS (sanos hasta 6 meses y
de riesgo hasta 24 meses)

Anticuerpo monoclonal frente a sitio @ de proteina
preF del VRS

- Enfermedad grave* por IRVB asociada a VRS a los
6 meses de vida eficacia de 75,7% (1C95%: 32,8-
92,9)

— Asistencia médica por IRVB asociada a VRS a los
5 meses de vida eficacia: 74,5% (1IC95%: 49,6-
87,1).

Hipersensibilidad a algiin componente del anticuerpo.
No contraindicacién con otras vacunas

Neonatos y lactantes de < 6 meses al inicio o durante
la temporada epidémica y lactantes de < 24 meses al
inicio de segunda temporada epidémica

Intramuscular; dosis Gnica 50 mg en < 5 kg'y 100 mg

Comparacion de los productos de inmunizacion para prevenir enfermedad por VRS en lactantes.

Inmunizacién activa de la embarazada para prevenir
IRVB asociadas a VRS en lactantes hasta los 6 meses
de vida

Vacuna de subunidad de proteina recombinante
bivalente de antigeno de proteina preF (sitio @) de
VRS-AyB

— Enfermedad grave** por IRVB asociada a VRS a los
6 meses de vida eficacia de 69,4% (1C97,58%:
44,3-84,1)

— Asistencia médica por IRVB asociada a VRS a los 6
meses de vida eficacia: 51,3% (IC97,58%: 29,4-
66,8)

Hipersensibilidad a algin componente de la vacuna.
No contraindicacién con otras vacunas

Embarazadas entre 32-36 semanas. Podria ser
vacunacion estacional

Intramuscular; dosis Unica 120 pg

en > b5 kg

Efectos adversos — Sistémicas: fiebre (< 1%)

- Locales: erupcion tras 14 dias (0,7%), dolor en

lugar de puncién tras 7 dias (< 1%)

Precio dosis*** 228 euros

— Sistémicas (similares con placebo): fatiga (46%),
cefalea (31%), dolor muscular (26%), fiebre (2%)

— Locales (superiores en vacuna): dolor (40%),
eritema (7%), hinchazén (6%)

234,95 euros

*Definida enfermedad grave como IRVB asociada a VRS con hospitalizacién y Sp0O; < 90% o necesidad de oxigeno suplementario.
**Definida enfermedad grave como IRVB asociada a VRS con al menos 1 de estas: taquipnea segtin edad, SpO, < 93%, canula nasal
de alto flujo o ventilacién mecanica, ingreso en la UCI > 4 horas, no responde/inconsciente

***Precio por dosis de nirsevimab de compra en Castilla y Ledn la temporada 2023-2024. Precio por dosis de RSVPreF de venta en

farmacia actualmente.

siempre ofreceria una alternativa para los padres que prefie-
ren no vacunar a sus bebés. Si finalmente se incluyen ambas
medidas, toda esta informacién deberiamos transmitirla a
los progenitores.

El aspecto econémico también hay que valorarlo. Se espe-
ra que el precio por dosis de ambos productos sea similar.
Con la compra de dosis por parte de las comunidades surgiria
otro problema, que seria cuantas dosis adquirir de cada pro-
ducto. Ya vimos que la mayoria de los lactantes necesitaria
solo una dosis, ya sea de Nirsevimab o en su madre de
RSVpreF, por ello la gestién adecuada de la compra de uni-
dades es importante para no tener excesivas dosis que se
podrian perder o, por el contrario, déficit.

Por supuesto, la estrategia vacunal que se elija también
debe tener en cuenta varios aspectos mas, como la estacio-
nalidad del VRS, la potencia econémica del pais, la mayor
facilidad para implementar un programa de vacunacion infan-
til o de embarazo y, sobre todo, es necesaria una vigilancia
epidemioldgica para evaluar los resultados y modificar la
estrategia si fuera necesario?,

26

Por Gltimo, debemos estar atentos a los ensayos con nue-
vas vacunas y anticuerpos que podrian cambiar las estrategias
iniciales de prevencién de VRS. Clesrovimab en el recién
nacido y la vacuna intranasal para lactantes mayores de 6
meses son las que tienen mas avanzados sus ensayos(®12:34),

CONCLUSION

En general, hemos llegado a una fase apasionante en
la que la prevencién del VSR esta a nuestro alcance. Ahora
disponemos de dos herramientas: Nirsevimab, que ya est
demostrando en la poblacién infantil gran efectividad, y la
vacuna en embarazada (RSVpreF), que a la luz de sus resul-
tados en ensayos habria que valorar su implementacién para
dar alternativas de proteccion eficaces y seguras a los padres
de los lactantes, siempre con la informacién mas veraz y
actual posible e ir posteriormente valorando resultados para
optimizar la estrategia a tenor de los resultados clinicos,
epidemiolégicos y econdmicos.
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Mesa Redonda sobre enfermedades raras

Sospecha clinica y estudios diagndésticos iniciales
en enfermedades metabdlicas hereditarias
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Las enfermedades metabdlicas hereditarias (EMH)
constituyen un grupo diverso y complejo de trastornos
genéticos que, aunque individualmente son poco frecuen-
tes, en su conjunto representan una importante causa
de morbilidad y mortalidad. Se lleva a cabo una revision
exhaustiva de la literatura con el objetivo de proporcionar
informacién que oriente la sospecha clinica y el enfoque
en los estudios diagnésticos iniciales, cuya clave reside
en una anamnesis completa que abarque los anteceden-
tes familiares y obstétricos, junto con una consideracion
cuidadosa de las manifestaciones clinicas del paciente.

Es crucial tener en cuenta la naturaleza multisistémica
de estas enfermedades que pueden manifestarse desde
el periodo neonatal, generalmente como intoxicaciones
agudas, hasta una presentacién mas insidiosa en adultos
jovenes. Si la evaluacién clinica sugiere la posibilidad
de una EMH, es fundamental llevar a cabo medidas de
apoyo general y realizar investigaciones de laboratorio de
manera simultadnea. En neonatos, donde la presentacion
de una EMH puede representar una emergencia médica
que requiere una respuesta inmediata, esta accién es
especialmente critica.

El diagnéstico de las EMH representa un desafio debi-
do a su variabilidad clinica y sintomatologia heterogénea.
Sin embargo, la identificacién temprana de estas enferme-
dades es fundamental para iniciar un tratamiento oportuno
y mejorar el prondstico de los pacientes.

Cribado neonatal; Enfermedades gené-
ticas; Enfermedades metabdlicas hereditarias; Metabolis-
mo de aminoacidos; Metabolismo de carbohidratos.

CLINICAL SUSPICION AND INITIAL DIAGNOSTIC
STUDIES IN INHERITED METABOLIC DISEASES

ABSTRACT

Inherited metabolic diseases (IMDs) constitute a
diverse and complex group of genetic disorders that,
although individually rare, collectively represent a signif-
icant cause of morbidity and mortality. A comprehensive
literature review is carried out with the aim of providing
information to guide clinical suspicion and the approach
to initial diagnostic studies, the key of which lies in a
complete medical history encompassing family and obstet-
ric backgrounds, along with careful consideration of the
patient’s clinical manifestations.

It is crucial to consider the multisystemic nature of
these diseases, which can manifest from the neonatal peri-
od, usually as acute intoxications, to a more insidious pre-
sentation in young adults. If clinical evaluation suggests
the possibility of an IMD, it is essential to implement gen-
eral supportive measures and simultaneously perform lab-
oratory investigations. In neonates, where the presentation
of an IMD can represent a medical emergency requiring
an immediate response, this action is especially critical.
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Sospecha clinica y estudios diagnésticos iniciales en enfermedades metabdlicas hereditarias

The diagnosis of IMDs poses a challenge due to their
clinical variability and heterogeneous symptomatology.
However, early identification of these diseases is crucial
for initiating timely treatment and improving patient prog-
nosis.
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INTRODUCCION

Las enfermedades metabélicas hereditarias (EMH) son
cualquier condicion en la que el deterioro de una via bio-
quimica es intrinseco a la fisiopatologia de la enfermedad.
En ellas se incluyen trastornos causados por defectos enzi-
maticos primarios y aquellos asociados con deficiencias de
cofactores, transportadores, chaperonas o factores de trans-
cripcion en las vias metabdlicas, asi como aquellos ligados
a superactividad de los transportadores.

Individualmente son enfermedades raras, sin embargo,
a nivel colectivo son numerosas. Hasta la fecha se han
descrito aproximadamente 1.450 trastornos, estimandose
su prevalencia en 1 de cada 800 recién nacidos, aunque
muchos permanecen sin diagnostico o estan erréneamente
diagnosticados". Son enfermedades monogénicas, here-
dadas en su gran mayoria de forma autosémica recesiva
(HAR), aunque también se han descrito con herencia ligada
al cromosoma X, otras de herencia materna debido a altera-
ciones en el ADN mitocondrial y otras de forma autosémica
dominante!?.

En las EMH se produce una acumulacion de sustratos
no metabolizados como resultado del defecto enzimaético,
que conlleva una disminucién del producto de la reaccién.
Ademas, este sustrato se metabolizara por vias alternativas
diferentes dando lugar a la formacion de otras sustancias
alternativas. Cualquiera de los siguientes tres mecanismos:
déficit o falta de producto (que puede ser esencial), jun-
to con el exceso de sustrato y la formacién de metabolitos
alternativos (que pueden ser téxicos), son responsables de
los sintomas y signos de estas enfermedades®®, que condicio-
nan la aparicién de un amplio abanico de trastornos, desde
manifestaciones leves hasta cuadros letales.

El 80% se presentan durante la infancia, por lo que
el pediatra debe estar alerta y tener los conocimientos
adecuados para diagnosticar al paciente de forma precoz.
El diagndstico de los EMH debe adherirse a unos prin-
cipios fundamentales y concretos, que se exponen en la
tabla 1@,
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TABLA I.  Principios fundamentales para el diagnéstico de

las EMH.

En el contexto clinico apropiado, se debe considerar una EMH
en paralelo con otras condiciones mas comunes.

Se debe tener en cuenta que los sintomas persistentes y sin
explicacion después del tratamiento inicial y las pruebas
habituales para trastornos mas comunes pueden deberse a una
EMH.

Es importante no confundir un sintoma o un sindrome con la
etiologia, pues la causa subyacente puede ser una EMH alin
por definir.

Se debe recordar que una EMH puede presentarse en
cualquier etapa de la vida, desde la concepcidn hasta la vejez.

Si se busca una conexién familiar con una EMH se debe
recordar que, aunque la mayoria de los errores metabdlicos
son hereditarios, a menudo se transmiten como trastornos
recesivos, lo que hace que la mayoria de los casos individuales
parezcan ser esporadicos.

Se debe considerar y tratar de diagnosticar primero los EMH
que sean susceptibles de tratamiento, principalmente aquellos
que causan intoxicacion.

En situaciones de emergencia, se debe proporcionar primero
atencidn al individuo afectado (tratamiento de emergencia) y
luego a la familia (asesoramiento genético).

Adaptado de: Saudubray JM, Garcia Cazorla MA. Inborn metabolic
diseases. 7" ed. Berlin: Springer; 2022.

NUEVA CLASIFICACION DE LAS EMH

Recientemente, se ha actualizado la clasificacion de las
EMH, combinando elementos de la perspectiva clinica y fisio-
patolégica, basada en tres grandes grupos®: 1) grupo de
moléculas pequefias, con dos subcategorias en funcién de si
cursan con intoxicacién aguda o progresiva, o bien deficien-
cia; 2) grupo de moléculas complejas, con tres subcategorias
en funcién de si cursan con acumulacion, deficiencia o con
trastornos de trafico y procesamiento celular®; y por Gltimo
3) alteraciones en el metabolismo energético, divididos en
transportadores de moléculas energéticas, defectos citoplas-
maticos y mitocondriales (tabla I1). Debe tenerse en cuenta
que una misma EMH puede pertenecer a varios de estos
subgrupos, puesto que los mecanismos de las enfermedades
son complejos y multiples.

APROXIMACION AL DIAGNOSTICO DE UNA EMH
Para realizar una correcta aproximacién a este tipo de

enfermedades tendremos que tener en cuenta los siguientes
aspectos:
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TABLA Il. Clasificacion de las EMH.

Defectos de Acumulacién — Aminoacidos (MSUD, PKU).
moléculas “intoxicacion” — Defectos ciclo de la urea
pequeiias — Acidurias orgénicas

— Intoxicaciones por carbohidratos (fructosa, galactosa)
— Acumulacién de metales

— Porfirias

— Algunos defectos de purinas, pirimidinas

Déficit — Déficit de transportadores: SLC7A5 (BCAA), MFS2A (DHA)
— Sintesis o transporte AA: BCKDK (AA ramificados), déficits de serina, glutamina, asparagina
— Déficits de metales (ZN, Mn, Cu)
— Defectos de sintesis y transporte neurotransmisores
— Algunos defectos de vitaminas, purinas y pirimidinas

Defectos de Acumulacién — Esfingolipidosis
moléculas — Mucopolisacaridosis
complejas Déficit — Glucogenosis

— Defectos sintesis y remodelacién PL y GSL

— Enfermedades peroxisomales

— Defectos sintesis colesterol y acidos biliares

— Defectos sintesis de GAGs

— Trastorno de los acidos nucleicos

Trastorno — Defectos glicosilacion

del trafico y — Defectos de vesiculacién intracelular, trafico, procesamiento de moléculas complejas y los

procesamiento

procesos de control de calidad.

celular — Trastornos del ciclo vesicular sinéptico
— Deficiencias aminoacil-ARNt sintetasas

Trastornos relacionados con el

- Transportadores de membrana de moléculas energéticas

metabolismo energético — Defectos de energia citoplasmatica

— Defectos mitocondriales

AA: aminodcidos; Cu: Cobre; GAGs: glicosaminoglicanos; GSL: glicoesfingolipidos; Mn: Manganeso; MSUD: enfermedad de la orina con

olor a jarabe de arce; PKU: fenilcetonuria; PL: fosfolipidos; Zn: Zinc.

Adaptado de: Saudubray JM, Garcia Cazorla MA. Inborn metabolic diseases. 7" ed. Berlin: Springer; 2022.

Antecedentes familiares y obstétricos

El 95% de las EMH son de herencia autonémica recesiva,
por ello debe tenerse en cuenta la consanguinidad familiar o
antecedentes de confinamiento étnico o geografico. Ha de con-
siderarse la presencia de enfermedades metabdlicas en otros
miembros de la familia, ya que la expresidn clinica de dichas
enfermedades puede variar significativamente entre ellos. Ade-
mas, debe preguntarse si existen enfermedades letales ines-
peradas neonatales o infantiles, especialmente en hermanos.

La historia obstétrica es de vital importancia, dado que
los fetos afectos de algunas enfermedades, como ciertos
defectos de la B-oxidacién de las grasas!”’, pueden ser
capaces de trasladar al torrente circulatorio de la madre
metabolitos téxicos y derivar un sindrome graso agudo o un
sindrome HELLP.

Manifestaciones clinicas

La mayoria se manifiestan en la infancia, desde las pri-
meras horas de vida hasta la adolescencia, presentando
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sintomas y signos que pueden ser similares a los de otras
enfermedades. Durante el periodo neonatal, la clinica es par-
ticularmente aguda constituyendo una emergencia médica,
teniendo una presentaciéon mas gradual en etapas posteriores.
Exhiben un amplio espectro de manifestaciones clinicas®,
que van desde una apariencia fisica normal hasta caracte-
risticas fisicas distintivas y dismérficas®®.

Por lo tanto, es fundamental mantener un alto indice de
sospecha en el diagnéstico diferencial para identificar rapi-
damente las EMH, ya que el inicio temprano del tratamiento
adecuado, junto con medidas preventivas y el cumplimiento
del tratamiento, puede ayudar a evitar complicaciones graves
e incluso la mortalidad en ciertos casos.

Las presentaciones clinicas pueden estructurarse en 5
categorias® (tabla I11):

1. Sintomas prenatales y alteraciones congénitas

El dismorfismo frecuentemente se asocia con trastor-
nos del neurodesarrollo y otras manifestaciones. Cerca del
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TABLA 1ll. Presentaciones clinicas de las EMH.

Sintomas prenatales - Malformaciones mayores verdaderas
y congénitas - Displasias
— Alteraciones funcionales
Presentaciones — Deterioro neurolégico agudo (coma, disfuncion neuroldgica severa)
neonatales y lactantes - Distrés respiratorio
< 1 ao — Convulsiones
— Hipotonia

— Alteraciones cardiolégicas
— Alteraciones gastrointestinales:

- Hepatomegalia, hipoglucemia, convulsiones

- Colestasis
- Hepatoesplenomegalia
- Trastorno diarreico congénito

Insufiencia hepética, esteatosis hepética

Emergencias — Coma, ictus y crisis de vomitos con letargia:

de inicio tardio
(infancia hasta
edad adulta) - Crisis de ataxia recurrentes
— Sintomas psiquiatricos agudos
— Sindrome de Reye y SMSL

- Coma metabdlico sin signos neuroldgicos focales
- Comas neurolégicos con signos focales, convulsiones, hipertension intracraneal grave, ictus o ictus-/ike

— Intolerancia al ejercicio y mioglobinuria recurrente

— Dolor abdominal recurrente
— Fallo hepético, ascitis, edema

— Insuficiencia cardiaca y alteracion del ritmo

— Crisis 6seas y dolores en extremidades

— Acidosis metabdlica, cetoacidosis, hiperlactacidemia, hipoglucemia, hiperamoniemia, glucosuria

— Hiperuricemia, hipouricemia

Presentacion - Infancia (< 1 afio):
neurolégica crénica
y progresiva

- Trastornos neuroldgicos son sintomas extraneurolégicos
- Trastornos con signos neurolégicos especificos o sugerentes

- Trastornos con retraso del desarrollo no especifico

— Primera infancia hasta adolescencia:

- Anormalidades extraneurolégicas/somaticas

- Predominio de epilepsia
- Movimientos anormales
- Trastornos motores complejos

- Predominio de discapacidad intelectual y/o manifestaciones conductuales y neuropsiquiatricas

- Predominio de neuroregresion

Presentaciones - Cardiologia

especificas y — Dermatologia

permanentes de — Endocrinologia

organos/sistemas - Gastroenterologia
- Hematologia

Adaptado de: Saudubray JM, Garcia Cazorla MA. Inborn metabolic diseases. 7" ed. Berlin: Springer; 2022.

30-40% de los trastornos genéticos presentan anomalias
craneofaciales, pero solo unas pocas EMH muestran sintomas
prenatales, si bien hay que tener en cuenta que la mayoria de
los hallazgos en este periodo son inespecificos para EMH. En
general, la ascitis e hidropesia fetal, CIR, anomalias del SNC,
rifiones ecogénicos, visceromegalia y un amplio espectro de
disostosis pueden ser anomalias aisladas, pero combinadas
pueden ser sugestivos de una EMH.
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2. Presentaciones neonatales y lactantes < 1 afio

El neonato tiene un repertorio limitado de respuestas
frente a enfermedades graves. La presentacién clinica suele
ser inespecifica, tal como dificultad respiratoria, hipotonia,
reflejo de succién deficiente, vémitos, diarrea, deshidrata-
cion, letargo, convulsiones; generalmente atribuibles a sepsis,
encefalopatia hipdxico-isquémica u alguna otra causa comun.
En los trastornos del grupo 1 que cursan con intoxicacion,
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es caracteristico el debut tras un periodo inicial sin sinto-
mas, con empeoramiento muy grave y sin mejoria tras la
terapia convencional. El intervalo entre el nacimiento y los
sintomas clinicos puede variar desde horas hasta semanas,
dependiendo de la naturaleza del blogqueo metabélico y del
entorno. En trastornos del grupo 3 o deficiencias energéticas,
la presentacion clinica suele ser menos evocadora y muestra
una gravedad variable.

e Neuroldgico

La disminucién del nivel de conciencia en el neonato,
especialmente si es precedida por una succién débil, puede
ser indicativa de una EMH®, que puede progresar desde
irritabilidad hasta letargo y coma, a menudo acompafiados
de movimientos anormales de las extremidades o aumento
del tono muscular. La alteracion en el estado de alerta del
recién nacido puede ser consecuencia de diversos trastornos
bioquimicos, como acidosis metabdlica, hiperamonemia o
hipoglucemia. EI coma en neonatos suele estar asociado
con trastornos metabélicos, como los relacionados con el
ciclo de la urea y las acidemias organicas, aunque puede
ser tratable en muchos casos'?. La hipotonia generalizada
neonatal grave y la miopatia progresiva pueden presentar-
se en trastornos mitocondriales primarios y secundarios,
defectos en la oxidacion de acidos grasos (FAO), trastornos
de la biogénesis de peroxisomas (PBD), enfermedades de
almacenamiento de glucégeno (GSD) y algunas otras en-
fermedades de almacenamiento lisosomal. Sin embargo, la
hipotonia como Unico sintoma rara vez es tratable en el
contexto de una EMH.

Las convulsiones neonatales son hallazgos comunes en
las EMH y deben generar sospechas, especialmente si son
inexplicables o intratables'V. Estas convulsiones pueden
manifestarse de diversas formas y pueden estar asociadas
con patrones caracteristicos en el electroencefalograma. Algu-
nas entidades responden a tratamientos especificos, como
la mutacion de KCNQ2 a la piridoxina‘'2 o las convulsiones
neonatales, sensibles a &cido folinico®. La comprensidn
del contexto clinico y la evolucion de los sintomas puede ser
crucial para diferenciar entre los diferentes tipos de EMH y
guiar el tratamiento adecuado.

e Hepatico

La afectacion hepatica puede presentarse con hepatome-
galia asociada a crisis hipoglucémica, como la deficiencia
de glucosa 6-fosfatasa (glucogenosis tipo |) o la deficiencia
de fructosa 1,6-bifosfatasa (FBP), que mejoran con la admi-
nistracién de glucosa intravenosa (6-8 mg/kg/min). También
puede presentarse con fallo hepético (ictericia, coagulopatia,
necrosis hepatocelular con aumento de las transaminasas,
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hipoglucemia, ascitis y edema), con vémitos, alimentacidn
deficiente y fallo en el crecimiento, sugerente de galactose-
mia¥, fructosemia®® o tirosinemia tipo 1), Puede aparecer
como ictericia colestéasica, fallo de medro como en la enfer-
medad de Niemann-Pick tipo C'”) o defectos congénitos de la
glicosilacion. Las presentaciones hepéticas de los trastornos
hereditarios del metabolismo de los &cidos grasos de cadena
larga y los defectos del ciclo de la urea consisten en estea-
tosis aguda o sindrome de Reye con bilirrubina normal sin
fallo hepatico clasico. La presencia de hepatomegalia puede
hacernos pensar en una enfermedad lisosomal, como défi-
cit de lipasa acida lisosomal (o enfermedad de Wolman®),
Trastornos diarreicos secundarios a malabsorcién pueden ser
causados por deficiencia de disacaridos y trastornos de la
sintesis de triglicéridos.

e Cardiaco

La insuficiencia cardiaca secundaria a miocardiopatias
dilatadas es poco frecuente, pero aparece en trastornos de
la oxidacion de acidos grasos de cadena larga’® y trastornos
mitocondriales o la enfermedad de Pompe®®?, Pueden cursar
también con arritmias o trastornos de la conduccién que
pueden provocar una muerte sibita.

3. Emergencias de inicio tardio: ataques agudos y
recurrentes (infancia hasta edad adulta)

La aparicién de ataques agudos inexplicables, recurrentes
o dificiles de tratar debe hacernos pensar en una EMH. El
periodo libre de sintomas suele ser prolongado, superando
el afio, pudiendo extenderse hasta la adolescencia o la edad
adulta tardia. Estos ataques pueden desarrollarse rapida-
mente, con resolucién esponténea o con un desenlace fatal,
a pesar de las medidas de apoyo. Sin embargo, suelen estar
asintomaticos entre episodios, pudiendo desencadenarse por
un evento intercurrente, aunque en ocasiones no hay una
causa evidente.

La fiebre, el consumo excesivo de proteinas, el ayuno
prolongado o el ejercicio intenso pueden empeorar estas
descompensaciones. Determinadas intervenciones como la
administracién de anestesia general para una resonancia
magnética o la prescripcion de corticosteroides por sospecha
inicial de encefalitis, pueden tener graves consecuencias.

La mayoria de los comas metabélicos estan vincula-
dos a trastornos de intoxicacién y deficiencia energética, y
muchos son tratables. Pueden cursar sin sintomas focales,
como el coma con acidosis metabélica, con hiperamoniemia
o hipoglucemia, frecuente en los trastornos de B-oxidacion
de &cidos grasos. Sin embargo, algunas acidemias organicas
o trastornos de ciclo de la urea cursan con signos neurolégi-
cos focales 0 edema cerebral. Por ejemplo, todas las formas
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TABLA IV. Sospecha de EMH con intolerancia al ejercicio y

rabdomidlisis.

Episodios recurrentes de rabdomidlisis por esfuerzo
Hipercloremia mas de 8 semanas después del evento
Ocurre en personas acostumbradas al ejercicio

Niveles de CK en sangre > 50 veces el limite superior de lo
normal

La ingesta de medicamentos es insuficiente para explicar la
rabdomiolisis por esfuerzo

Presencia de otros miembros de la familia afectados u otros
sintomas por esfuerzo (por ejemplo, calambres o mialgia)

graves de homocistinuria pueden debutar como un accidente
cerebrovascular agudo en este periodo.

La ataxia aguda intermitente y el comportamiento alte-
rado pueden ser los signos de presentacién de la MSUD o
deficiencia de argininosuccinato sintetasa de inicio tardio.
La deficiencia de GLUT-1 puede cursar con ataxia aislada. La
clinica psiquiatrica también suele ser frecuente en las formas
de inicio tardio de trastornos de ciclo de la urea, dado que
la hiperamonemia y la disfuncién hepéatica suelen ser leves.
La aciduria glutérica tipo 1 puede cursar de forma aguda
como encefalopatia metabdlica o cuadros encefalitis-/ike en
el transcurso de un proceso infeccioso.

También pueden cursar con intolerancia al ejercicio y
rabdomidlisis, como en McArdle o trastornos de B-oxidacion
como déficit de CPT II, VLCAD, LCHAD. Debe sospecharse
si: ver tabla IV.

El dolor abdominal agudo en forma de crisis abdominales
puede aparecer en entidades como la aciduria mevalénica,
asociando fiebre, erupciones cutaneas, artralgias, hiper IgD
y sindrome inflamatorio.

Las crisis 6seas son el sintoma de presentacion en la
enfermedad de Fabry hemicigética o la enfermedad de Gau-
cher no neuropatica (tipo |). También puede ocurrir en la
forma infantil de la enfermedad de Krabbe asi como en la
leucodistrofia metacromatica infantil tardia.

La gran mayoria de las acidosis metabélicas estan aso-
ciadas a un anion GAP elevado. La presencia o ausencia de
cetonuria asociada con la acidosis metabdlica es el principal
indicio clinico para el diagnéstico. Si la acidosis metabdlica
NO esté asociada con cetosis en ausencia de infusion de glu-
cosa, debe considerarse la deficiencia de PDH en un contexto
neurolégico, los defectos de la oxidacién de acidos grasos, los
defectos de la gluconeogénesis y la deficiencia de la HMG-CoA
liasa, en el contexto de hipoglucemia. Como regla general, una
cetosis mayor a 6 mmol/L que condiciona acidosis metabdlica
(bicarbonato sérico < 18 mmol/L) no es fisioldgica.
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4. Presentacion neurolégica cronica y progresiva

Las EMH también pueden manifestarse como un deterioro
progresivo en el funcionamiento neurocognitivo, detencién
o regresion en el desarrollo o discapacidad intelectual, que
suelen ocurrir en conjuncién con otras anormalidades neuro-
légicas. Es importante considerar que el desarrollo cerebral
es un proceso dinamico, complejo y variable, lo cual influira
en la probabilidad de que aparezcan determinados signos
clinicos segln los diferentes rangos de edad. Por este motivo,
inicialmente tienen a ocasionar un compromiso neurolégi-
co global, con sintomas més focales segln crecen, siendo
mas sencillo el diagnéstico diferencial. Las manifestaciones
psiquiatricas son mas comunes en etapas tardias del neuro-
desarrollo, especialmente en el adulto joven.

Las EMH que cursan con discapacidad intelectual son
la fenilcetonuria no tratada o el sindrome de Smith-Lemli-
Opitz, por ejemplo. Los sintomas extrapiramidales pueden
ocurrir en la aciduria glutéarica tipo 1 o en el sindrome de
Pelizaeus-Merzbacher. En cambio, la regresién neuroldgica
con opistétonos puede observarse en la enfermedad de Gau-
cher tipo Il o Niemann-Pick tipo C.

5. Presentaciones especificas y permanentes de érganos/
sistemas

Mencionaremos algunos ejemplos de 6rganos afectados,
sin embargo, debemos recordar que el espectro clinico es
mucho mas amplio.

e Cardioldgico

La hipotension ortostatica es un sintoma inicial en la
deficiencia de dopamina B-hidroxilasa y otros defectos extre-
madamente raros en monoaminas. La afectacién valvular es
mas frecuente en mucopolisacaridosis (MPS) I, 11, VI 'y VII.

e Dermatolégico

La alopecia, cejas y pestafias escasas puede aparecer
en la aciduria metilmaldnica o propidnica. El cabello fragil
en la citrulinemia, aciduria argininosuccinica o en las MPS
mientras que el pili torti es caracteristico de la enfermedad
de Menkes. Los angioqueratomas son propios de la enfer-
medad de Fabry y la hiperqueratosis palmo-plantar de la
tirosinemia tipo 1.

e Oftalmoldgico

La presencia de cataratas podria sugerir la existencia
de galactosemia o deficiencia de sorbitol deshidrogenasa.
La opacidad corneal es caracteristica de la tirosinemia tipo
I, la cistinosis y ciertos tipos MPS. La luxacién del crista-
lino podria indicar la presencia de homocistinuria clasica,
deficiencia de sulfito oxidasa o sindrome de Marfan. Las
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queratitis junto con opacidades corneales podrian asociarse
con la tirosinemia tipo Il (considerar este diagndstico ante
queratitis de apariencia herpética con mala evolucién con
el tratamiento) y la enfermedad de Fabry®@?,

e Hematoldgico

Las EMH de la vitamina B12 y folato se manifiestan
con anemia macrocitica (salvo el déficit de MTHFR). Las
anemias hemoliticas se deben a deficiencias de enzimas de
la glucolisis, oxidorreduccién del glutatién y del ciclo de las
pentosas fosfato, pero también se observan anemias sidero-
blasticas en trastornos mitocondriales como el sindrome de
Pearson. Por otro lado, la neutropenia es caracteristica de
las glucogenosis tipo B o las bicitopenias de la enfermedad
de Gaucher. Algunas acidemias organicas se presentan con
granulocitopenia y trombocitopenia, lo que puede confundirse
con sepsis®?, La deficiencia de lipasa &cida lisosomal en su
forma neonatal grave (enfermedad de Wolman) caracteristi-
camente puede debutar como sindrome hemofagocitico en
las primeras semanas de vida.

ESTUDIOS DIAGNOSTICOS INICIALES

Diagnéstico precoz en el paciente asintomatico

Los programas de cribado neonatal tienen como objetivo
identificar de manera temprana y preferiblemente presinto-
matica las EMH tratables durante el periodo neonatal. Esta
deteccién temprana permite iniciar un tratamiento precoz
que mejore el pronéstico y reduzca el riesgo de complicacio-
nes a largo plazo. Estos programas son sistemas complejos
y organizados que abarcan desde pruebas bioquimicas de
deteccién y confirmacién, diagndstico, tratamiento, segui-
miento clinico, educacién del paciente y su familia, asi
como asesoramiento genético(?324), Estos programas cons-
tituyen uno de los avances mas significativos en materia
de salud publica, siendo uno de los mayores logros a nivel
asistencial en Pediatria. Pese a la voluntariedad de parti-
cipar en el mismo, su aplicacion es generalizada, con una
cobertura de practicamente el 100% de los recién nacidos
en nuestro pais?®, La variabilidad de la cartera de servicios
de los distintos programas de cribado neonatal del Sistema
Nacional de Salud (SNS)©® implica que los profesionales
han de conocer la amplitud del programa en su Comunidad
Auténoma.

En caso de que una EMH no pueda ser diagnosticada a
través del cribado, la alternativa seré realizar una historia
clinica meticulosa, tanto del paciente como de su familia,
complementada con una exploracién fisica detallada y estra-
tegias diagnosticas apropiadas (tabla V).
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TABLA V. Solicitud de un estudio metabdlico.

Neonatos con enfermedades devastadoras, inexplicadas,
especialmente con embarazo y parto normal.

Nifios con deterioro agudo del estado general y/o disminucién
del nivel de conciencia, especialmente si van precedidos de
vomitos, fiebre o ayuno. En situaciones urgentes, como la
descompensacién aguda o un deterioro rapido, es importante
descartar todos los trastornos metabélicos tratables.

Todo nifio con sintomas y signos de acidosis metabdlica (con
anion GAP elevado) o hipoglucemia hipocetésica, valorando el
contexto clinico del paciente.

Si al estudiar a un paciente por posible EMH se produce un
embarazo inesperado, deben acelerarse las investigaciones
metabdlicas en el caso indice para realizar el asesoramiento
genético adecuado, en caso de que sea posible.

Cuando los sintomas (como la discapacidad intelectual o
los sindromes neurolégicos) son persistentes, progresivos y
permanecen sin explicacion tras realizar las investigaciones
habituales para los trastornos mas comunes. Debe realizarse
también en encefalopatias tempranas inesperadas.

Retraso psicomotor moderado aislado

Fallo de medro moderado

Infecciones frecuentes

Retraso aislado del lenguaje en la infancia

Convulsiones esporadicas (fiebre)

Hermanos sanos de un nifio asintomatico fallecido por SMSL

Aproximacion inicial en el paciente sintomatico

Si la evaluacién clinica sugiere la posibilidad de una
EMH, es fundamental llevar a cabo medidas de apoyo general
y realizar investigaciones de laboratorio de manera simulta-
nea, por lo que el profesional debe estar atento a todos los
signos de alarma o datos clinicos inusuales.

El diagnéstico no siempre es inmediato y con frecuencia
requiere la revisioén continua de datos clinicos y pruebas
complementarias, por lo que es crucial almacenar mues-
tras adecuadas de plasma, orina, sangre en papel de filtro y
liquido cefalorraquideo, ya que podrian ser esenciales para
establecer un diagnéstico (tabla V1), Sin embargo, en nume-
rosas ocasiones la presentacion de una EMH constituye una
emergencia médica y se requiere cierta pericia por parte del
clinico, por lo que se recomienda planificar cuidadosamen-
te el uso de estas muestras consultando a especialistas en
trastornos metabdlicos hereditarios.

Los biomarcadores son rapidos, relativamente senci-
llos, y permiten ofrecer otra perspectiva de la situacion del
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TABLA VI. Protocolo para investigaciones urgentes (neonatal y aparicion tardia).

Orina — Olor, apariencia — Orina: muestra fresca en nevera
— Determinacion de cetonas, sustancias reductoras, - Congelada (-20°C): congelar muestras previo y tras iniciar
pH, sulfitos tratamiento. Guardar alicuota 24 h tras tratamiento
— Electrolitos (Na, K), urea, creatinina — Investigacion metabdlica: AO, AA, &cido orético, porfirinas
— Acido trico (en orina preservada de la luz)
Sangre — Hemograma, gasometria — Plasma (5 ml) heparinizado a -20°C

— Electrolitros (ver anion GAP)

— Sangre en papel: 2 circulos

— Glucosa, calcio — Sangre completa (10 ml) en EDTA y congelado.

— Acido drico, amonio

— Tiempo protrombina, transaminasas, CK
— 3-hidroxibutirato

— Acidos grasos libres

Miscelanea — Puncién lumbar
— Radiografia de térax
— Ecocardiograma, ECG
- Ecografia transfontanelar, EEG

— Investigaciones: homocisteina total, AA, acilcarnitinas
(tandem MS), AQ, porfirinas, neurotransmisores

— Biopsia cutanea (cultivo fibroblastos)
— LCR (1 ml), congelado (neurotransmisores, AA)
— Postmortem: biopsias hepéticas y musculares

AA: aminoécidos; AO: 4cidos organicos; CK: creatin kinasa; ECG: electrocardiograma; EDTA: 4cido etilendiaminotetraacético;

EEG: electroencefalograma; LCR: liquido cefalorraquideo; MS: espectrometria de masas.

Adaptado de: Saudubray JM, Garcia Cazorla MA. Inborn metabolic diseases. 7" ed. Berlin: Springer; 2022.

TABLA VII. Principales biomarcadores en EMH.

Metabolismo intermediario Acidos orgénicos
Aminoacidos
Acilcarnitinas

Enfermedades peroxisomales Acidos grasos de cadena muy larga

Metabolismo colesterol Esteroles

Sintesis de acidos nucleicos Purinas y pirimidinas

Galactosemias Galactosa 1-P
Metabolismo de neurotransmisores Neurotransmisores
Enfermedades mitocondriales Acido lactico

Acidos orgénicos
Aminoéacidos
Defectos congénitos de la glicosilacion Isoformas de sialotransferrina Apo ClII
Enfermedades lisosomales Glucosaminoglicanos (GAGS)
Oligosacaridos
Oxiesteroles (Niemann-Pick)
LisoGb1 (Gaucher)

LisoGb3 (Fabry)

Orina

Plasma, sangre papel

Plasma, sangre papel

Plasma
Plasma
Orina
Sangre papel
LCR
Plasma, LCR
Orina
Plasma
Suero
Orina
Orina
Plasma

Plasma, sangre papel
Plasma, sangre papel

Extraido de: Couce Pico ML, Aldémiz-Echevarria L, Garcia-Jiménez MC, Gonzélez-Lamufio D. Diagnéstico y tratamiento de las

enfermedades metabdlicas hereditarias. 5° ed. Madrid: Ergon; 2022.

metabolismo en ese momento. Son mas Utiles en los errores  en moléculas complejas se recurre con frecuencia a otros
del metabolismo intermediario, dado que las moléculas son  estudios, como enzimaticos o moleculares, para poder |legar
facilmente detectables. En las enfermedades por alteracion  a un diagndstico definitivo@? (tabla VII).
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TABLA VIII. Principales muestras bioldgicas a extraer postmortem.

Obtencion de las muestras lo antes posible

Sangre en papel Acilcarnitinas y AA, espectometria
de masas en tandem, estudio ADN y

cromosomas

Plasma Bioguimica, glucosa, iones, lactato,
acidos grasos libres, 3-hidroxibutirato,
carnitina, acilcarnitinas, acidos grasos

de cadena larga

Sangre total (EDTA) Estudio ADN

Sangre total en
heparina de sodio

Cultivo celular: cariotipo, FISH

Orina AO, acilglicinas, sustancias
reductoras, AA, cuerpos ceténicos,

test de sulfitos

Humor vitreo (si no hay AO

orina)

Bilis (puncién directa
en vesicula biliar)

Sales biliares, carnitina y
acilcarnitinas

Biopsia hepatica Ensayos enziméticos

Biopsia muscular Ensayos enziméticos

Biopsia cutanea Cultivo y estudio fibroblastos, ensayos

enzimaticos, ADN, ARN

Impregnar de 4 a 6 circulos del
papel de filtro

Secar a temperatura ambiente

3-5ml -70°/-80°C

5-10 ml Refrigerado, para estudio de
ADN hasta 1 semana.

-20°a-70°C
Refrigerado a 4°C hasta 72 h

2-3 ml minimo. Idealmente, al
menos 10 ml

Congelada a —20°C en tubo
estéril, alicuotas de 2 ml

2-3 ml por puncién intraocular
en autopsia

Congelado a —20°C

Congelado a —20°C, ideal
-70°C (y protegido de la luz)

2 piezas por puncién de
biopsia, de 100 mg (minimo
10-20 mg)

2 piezas por puncion de
biopsia, de 100 mg (minimo
20-50 mg)

Dos piezas 3 mm de diametro
(antebrazo y muslo)

Congelado -80°C con nitrégeno
liquido (para ME fijar con
glutaraldehido)

Refrigerada (NO congelada) en
medio de cultivo o SSF

AA: aminoécidos; AO: 4cidos organicos; ME: microscopia electrénica; SSF: suero salino fisioldgico.
Extraido de: Couce Pico ML, Aldémiz-Echevarria L, Garcia-Jiménez MC, Gonzélez-Lamufio D. Diagndstico y tratamiento de las

enfermedades metabdlicas hereditarias. 57 ed. Madrid: Ergon; 2022.

Autopsia metabdlica

En ocasiones no es posible identificar la enfermedad
de un nifio que se esta muriendo de manera inexplicada o
que ha fallecido. Sin embargo, es importante intentar llegar
a un diagnoéstico para realizar un adecuado asesoramiento
genético a los padres y evaluar el riesgo de recurrencia de la
enfermedad en su descendencia.

Ademas de realizar hincapié en la historia clinica y explo-
racion fisica detallada del paciente, es importante tomar
de forma correcta y completa las muestras biolégicas para
realizar un correcto estudio postmortem (tabla VIII). Se deben
intentar recoger las muestras antes del fallecimiento si este
es previsible o inminente, debido al rapido deterioro de las
muestras(@®,
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CONCLUSIONES

Las enfermedades metabdlicas hereditarias representan
un desafio diagnéstico debido a su variabilidad clinicay sin-
tomatologia heterogénea. La sospecha clinica es fundamental
para iniciar los estudios diagnésticos adecuados. La iden-
tificacién temprana de estas enfermedades es crucial para
instaurar un tratamiento oportuno y mejorar el pronéstico de
los pacientes, por lo que es recomendable contactar con un
especialista en enfermedades metabdlicas hereditarias. Sin
embargo, dada la complejidad y diversidad de las EMH, es
importante realizar un enfoque multidisciplinario y considerar
un amplio espectro de posibles diagndsticos diferenciales
para proporcionar una atencion integral al paciente.
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Mesa Redonda sobre enfermedades raras

Enfermedades raras con crisis epilépticas

R. CANCHO CANDELA

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Rio Hortega. Valladolid. Facultad de Medicina. Universidad de Valladolid.

Las enfermedades raras (ER) con epilepsia son un
grupo heterogéneo de entidades en las que existe frecuen-
temente una causa genética. En una mayoria de casos, la
epilepsia que aparece en estos pacientes puede encua-
drarse dentro de las “Encefalopatias Epilépticas y del
Desarrollo”, mostrando fenotipos clinicos en los que existe
una interaccién entre epilepsia a menudo refractaria con
regresion y afectacion del neurodesarrollo, en un contexto
de sindromes epilépticos mas o menos definidos. Las cau-
sas genéticas subyacentes hoy en dia pueden identificarse
con precisién en muchos casos, permitiendo un acerca-
miento terapéutico precoz e individualizado en un contexto
de Medicina de Precisién. Existen maltiples ejemplos pero
es particularmente significativo el de la epilepsia ligada
a SCN1A, incluyendo el sindrome de Dravet. En muchos
casos la mutacion especifica permite delinear la historia
natural futura, por lo que puede ofrecerse una guia anti-
cipatoria exhaustiva que cubre multiples necesidades del
paciente mas alla del uso especifico de farmacos.

Enfermedades raras; Epilepsia;
SCN1A; Sindrome de Dravet.

RARE DISEASES WITH EPILEPTIC SEIZURES

ABSTRACT

Rare diseases with epilepsy are a heterogeneous group
of entities in which there is frequently a genetic cause. In
the majority of cases, the epilepsy that appears in these

patients can be classified as “Developmental and Epi-
leptical Encephalopathies”, showing clinical phenotypes
in which there is an interaction between often refractory
epilepsy with regression and impairment of neurodevel-
opment, in a context of epileptic syndromes more or less
defined. The underlying genetic causes can today be pre-
cisely identified in many cases, allowing an early and indi-
vidualized therapeutic approach in a Precision Medicine
context. There are multiple examples, but epilepsy linked
to SCN1A is particularly significant, including Dravet syn-
drome. In many cases, the specific mutation allows the
future natural history to be delineated, so comprehensive
anticipatory guidance can be offered that covers multiple
patient needs beyond the specific use of drugs.

Keywords: Rare diseases; Epilepsy; SCN1A; Dravet
syndrome.

INTRODUCCION

Las enfermedades raras (ER) también denominadas mino-
ritarias son un grupo heterogéneo de entidades, trastornos
y enfermedades caracterizadas por su baja frecuencia en
la poblacion. Dado que este es un diagnostico operacional,
existen criterios mas o menos restrictivos, pero en general en
Europa se acepta que las ER son aquellas con prevalencias
de menos de 5 por cada 10.000 habitantes'!). Se acepta
que las ER deben suponer un potencial de discapacidad y
afectacion del paciente. El listado de ER, por tanto, puede
ser cambiante seguln fuentes; por ejemplo, la Clasificacion
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Internacional de Enfermedades (CIE11) reconoce y permite
codificar 5.500 ER®@.

Por otro lado, la epilepsia es un trastorno aparentemen-
te especifico, pero que se reconoce hoy en dia como muy
heterogéneo en causas y expresion de enfermedad, estando
frecuentemente asociada a comorbilidades diversas. Hoy en
dia la definicién operativa de epilepsia viene definida desde
2014 por la recurrencia de crisis (no provocadas) o por una
crisis unica con un diagnostico (usualmente a través de un
electroencefalograma) de un sindrome epiléptico especifico®.
Se acepta una prevalencia de epilepsia activa en torno a
6,38 por cada 1.000 personas, con cifras entre 4 y 13 por
1.000 nifios, habiendo excluido las convulsiones febriles®.

Existe un elevado porcentaje de ER que cursan con afec-
tacién neurolégica, y de ellas es probable que muchas pre-
senten dentro de su espectro de comorbilidades la de crisis
epilépticas. Sin embargo, resulta dificultoso estimar cuéantas
ER exactamente cursan con epilepsia, asi como cuéantos de
los sindromes epilépticos y de tipos de epilepsia tienen como
base una ER®.

Por otra parte, existe una evidente conexién entre ER,
epilepsia y base genética de estos trastornos. Al menos un
60-70% de las ER tienen una base genética, algo que puede
extrapolarse a los diferentes tipos de epilepsia. Sin embargo,
esta Ultima apreciacion debe ser matizada en cuanto a dife-
rencias entre paises desarrollados y paises en vias de desarro-
llo, en los que las causas de epilepsia debidas a problemaética
estructural y sobrevenida (tumores, infecciones congénitas,
asociacion a paralisis cerebral, malformaciones cerebrales...)
son mucho més habituales que en nuestro entorno®. En la
ultima década existe un incremento extraordinario en el reco-
nocimiento y diagnostico de ER, producto de la “expansién”
de métodos diagndsticos genéticos (en particular: CGH-arrays
y estudios exémicos). No se ha tratado de una mejora sin mas
en su conocimiento, sino méas bien de una mejora tecnoldgi-
ca, de la gestién de la informacién y de los costes, que han
hecho accesibles y relativamente faciles diagndsticos que
antes estaban limitados a un ambito altamente especializado
o de investigacién. Para dimensionar este elevado nimero de
ER de base genética con epilepsia pueden servir los datos de
plataformas de ayuda al diagnéstico, que usan la terminolo-
gia de “Human Phenotype Ontology” (HPO)™. Los HPO son
términos precisos que delimitan un fenotipo concreto, fisico,
clinico y conductual que permite un fenotipado “digital”, y
que permiten una orientacion diagnostica mediante técnicas
de procesamiento de datos, lectura automatica de informes,
etc. Por ejemplo, la plataforma “Phenomizer” recoge en la
actualidad (marzo 2024) 2.916 enfermedades y 1.986 genes
asociados al HPO “seizure” (HPO: 0001250) al que se llega
también desde el término “epilepsy”®.

40

Estas cifras revelan la complejidad y heterogeneidad del
tema, por lo que no puede sistematizarse todo lo relativo a ER
y epilepsia en pocas indicaciones; existen multiples visiones
segln la entidad, por lo que se procedera en esta revision a
resumir algunos puntos comunes y de interés

MEDICINA DE PRECISION Y ENCEFALOPATIA
EPILEPTICA Y DEL DESARROLLO

Para comprender la visién actual del manejo especifico
de las epilepsias pediatricas debe revisarse el concepto de
“Encefalopatia Epiléptica y del Desarrollo (EED)". El con-
cepto de EED se propuso por la Comisién de Clasificacién de
la Liga Internacional Contra la Epilepsia (ILAE) en las revi-
siones de 2016y 2017 de la clasificacién de las diferentes
Epilepsias® 19, Las EED son patologias pediatricas complejas
en las que una actividad epiléptica asocia un deterioro del
desarrollo, con interrelacién causa-efecto entre epilepsia e
impacto en estado cognitivo y conductual. La mayoria de las
entidades con potencial de encuadrarse como EED son ER
con una base genética. El pronéstico de las EED tomadas en
su conjunto puede considerarse desfavorable por la propia
naturaleza y definicion del trastorno, pero el pronostico es
parcialmente modificable en caso de diagndstico precoz de
la causa primaria, de un manejo antiepiléptico optimizado,
por lo que la etiologia subyacente sigue siendo clave para el
resultado a largo plazo™?.

De esta orientacion especifica con manejo y tratamiento
“optimizado” para entidades concretas que pueden generar
EED deriva la aplicacion en este &mbito de la Medicina de
Precisién (MP). Puede definirse la MP como la capacidad
de clasificar a los individuos afectos de una enfermedad en
subpoblaciones que difieren en su susceptibilidad, pronés-
tico o en su respuesta a un tratamiento especifico, por lo
que puede individualizarse mejorando el plan de manejo y
seguimiento, y ahorrando gastos y efectos secundarios de un
manejo inadecuado para cada individuo especifico afecto de
una patologia en cuestién‘2),

Puede decirse que en las Gltimas décadas se ha ido per-
filando el enfoque individualizado en este ambito en cues-
tion. Se ha pasado del mero reconocimiento de que algunos
farmacos tenian indicaciones preferentes en algunos sindro-
mes epilépticos a buscar una verdadera individualizacién de
tratamiento3,

Esta individualizacién puede hoy en dia optimizarse en
algunos casos incluso dentro del reconocimiento del gen
involucrado, ya que las diferentes mutaciones que pueden
ocurrir en un gen especifico pueden generar variantes pato-
génicas pero en diferentes sentidos, no solo de gravedad
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sino de pérdida o ganancia de funcién. Este acercamiento al
verdadero efecto bioquimico de la mutacion esta limitado hoy
en dia a algunas patologias, pero se reconocen ya fenotipos
sustancialmente diferentes en este sentido por ejemplo en
patologias como las ligadas a SCN1A14),

Es importante en cualquier caso interiorizar que para
una epilepsia asociada a una ER concreta no solo deben
considerarse farmacos o terapias mas o menos especificos
y con eficacia mostrada en la EED y enfermedad de base
concretas, sino también una evitacién de los riesgos de la
politerapia y en el manejo de las comorbilidades asociadas
a las EED (trastorno de conducta y del suefio, trastornos de
movimiento, problematica nutricional...).

En cualquier caso, debe realizarse un acercamiento “rea-
lista” en cuanto a las expectativas de mejoras cognitivas
sustanciales en la mayoria de las EED; el manejo optimizado
puede que tenga mejores perspectivas en aspectos como
calidad de vida de paciente y cuidadorest?.

Existen hoy en dia multiples ejemplos de recomendacio-
nes especificas de tratamiento en diversas epilepsias aso-
ciadas a ER en el contexto de EED. Un ejemplo conocido
previo a la MP puede ser el de la rufinamida en las crisis
aténicas del sindrome de Lennox-Gastaut (SLG) y de la epi-
lepsia mioclénica-astatical®. Farmacos “antiguos” que han
encontrado nichos especificos de tratamiento al invidualizarse
causas genéticas concretas a las que responden son por ejem-
plo clobazam en PCDH1947, valproato en SCN2A1®, o los
blogueantes de canales de Na en SCN8A1?, Farmacos “nue-
vos” que muestran indicaciones precisas actuales son por
ejemplo fenfluramina en SLG y SD?% o cannabidiol en estas
dos EED y en esclerosis tuberosa®@?, Farmacos en desarrollo
prometedores son por ejemplo, ganaxolona en CDKL5%?),
trofinetida en Rett MECP2@3, memantina en GRIN2A®@Y o
quinidina en KCNT1?9,

Debe, en cualquier caso, huirse de la tentacién de pensar
que existe un farmaco especifico y concreto a medida de
cada enfermedad. Debe mas bien plantearse una situacion
de tratamiento orientado mediante un diagnéstico, pero en
el que caben varios farmacos con eficacia; gran parte de
las epilepsias de base genética muestran diversidad en su
fenotipo epiléptico dentro del espectro de epilepsias ligadas
a un gen; esto implica que no siempre debe aplicarse un plan
terapéutico especifico ligado a cada gen, sino méas bien a
cada sindrome epiléptico ligado a un gen. Por ejemplo, en
epilepsias ligadas a SCN1A no debe considerarse mismo
plan terapeltico para SD con 2 o 3 afios de edad y en fase
de epilepsia mioclénica grave, que en un paciente de 80 10
afios con crisis febriles plus.

No deben olvidarse también las recomendaciones de
evitacion de tratamiento en diversas epilepsias asociadas a
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ER en el contexto de EED. Algunos ejemplos de esto Ultimo
pueden ser la de evitacion de uso de difenilhidantoina en SD
yen SLGy en la evitacién de bloqueantes de Na (lacosamida,
carbamacepina) en SD.

Con toda esta informacién existe la posibilidad de de-
sarrollo de guias anticipatorias de manejo para el paciente.
Estas guias pueden ser individualizadas no ya para cada
enfermedad sino que cada paciente tenga su propia guia
anticipatoria elaborada y actualizada segln situacion clinica,
en la que puedan darse recomendaciones de prevision de tra-
tamiento en escalada, asi como recomendaciones de manejo
urgente y evitacion de ciertos farmacos para situaciones de
agravamiento o consulta en centros diferentes del habitual.
Estas guias anticipatorias no solo deben incluir recomen-
daciones sobre farmacos, sino que deben también ofrecer
planteamientos a futuro respecto otras medidas posibles en
epilepsia refractaria como son la de posible indicacion de
dieta cetogénica, implantacion de estimulador del nervio
vago o cirugia cerebral para epilepsia.

UN EJEMPLO PARADIGMATICO: EPILEPSIA
RELACIONADA CON SCN1AY “ESPECTRO DRAVET”

El mejor ejemplo de este acercamiento hoy en dia lo
proporciona el sindrome de Dravet (SD). Este sindrome es la
EED mas frecuente ligada a mutaciones de un gen especifico
(SCN1A), aunque existe un pequefio nimero de pacientes
afectos de SD con mutaciones en genes diferentes a SCN1A
o0 sin diagnéstico genético preciso. EI SD fue la primera
epilepsia para la que se pudo determinar una relacién cau-
sal clara con variantes patogénicas en un gen especifico®@®.
Hoy en dia es la primera causa en nimero de pacientes de
epilepsia ligada a un gen‘3), Existe un espectro de epilepsia
ligada a SCN1A que va desde crisis febriles con o sin epilep-
sia asociada y con relativo buen control con monoterapia de
valproico y sin regresién en desarrollo, a cuadros draméticos
de epilepsia refractaria y severa afectacién de desarrollo en
los que puede hacerse diagndstico de SD.

Hoy en dia existe un fenotipo clinico plenamente reco-
nocible para cualquier pediatra y que permite orientacion
diagndstica precoz. Frecuentemente se ha asociado la exis-
tencia de crisis febriles atipicas en el primer afio de vida
a un aumento relativo del riesgo de aparicién de epilepsia
en edades posteriores, pero en SD existen criterios clinicos
claros de estas crisis que hacen muy probable la progresién o
mas bien asociacion de las mismas a SD6:27, Estos criterios
se han sistematizado en forma de puntuaciones; puede en
general decirse que cualquier paciente menor de un afio con
crisis febril prolongada (superior a 10 minutos) focal motora
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(hemicorporal) es altamente sugestivo de mostrar mutaciones
SCN1Ay de desarrollar SD. Es probable que este diagnéstico
no mejore sustancialmente el pronéstico a largo plazo, pero
si mejora el manejo antiepiléptico, evitando farmacos ya
previamente indicados, y pudiendo anticiparse a situaciones
muy probables en pacientes con SD como son la de aparicion
de estatus febriles ligados a infecciones respiratorias, el uso
adecuado de farmacos de rescate, o de profilaxis discontinua
ante vacunaciones.

El conocimiento de la mutacién concreta ha permitido en
algunas de las variantes SCN1A conocer también su historia
natural probable®?®, de modo tal que puede preverse ante
diagnostico genético en pacientes menores si desarrollaran
un SD pleno o puede esperarse una evolucién menos severa
hacia epilepsia asociada a convulsiones febriles plus. Esta
individualizacién puede posiblemente proteger de plantea-
mientos terapelticos farmacolégicos precoces con potencial
iatrogénico a pacientes con pronésticos favorables.

De este modo, hoy en dia en los pacientes con mutaciones
SCN1A detectados de manera precoz puede realizarse una
“hoja de ruta” en la que se incluyen historia natural probable,
farmacos a usar segln progresion, farmacos a evitar, actua-
cién en Unidades de urgencias, comorbilidades posibles y
edad de aparicién probablet323D; incluso permite el abordaje
de una situacién dificil como es la de la posible aparicién de
“Muerte Subita Inesperada en Epilepsia” (Sudden Unexpec-
ted Death in Epilepsy, SUDEP). El porcentaje acumulado de
pacientes pediatricos con SUDEP en epilepsia relacionada
con SCN1A es de aproximadamente el 0,5-2% de los afec-
tos32, por lo que se recomienda informar a las familias de la
posibilidad, aunque no existen medidas claras de prevencion.

CONCLUSIONES

Existe un amplio grupo de enfermedades raras que cursan
con epilepsia. La base de la mayoria de estos trastornos es
genética, y se encuadran frecuentemente en “Encefalopatias
Epilépticas y del Desarrollo”. El conocimiento de la cau-
sa especifica ha permitido en algunos casos disefiar guias
de seguimiento y tratamiento anticipado que optimizan el
manejo.
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Mesa Redonda sobre enfermedades raras

Sindrome de Hunter (mucopolisacaridosis tipo I1).
Claves para su reconocimiento y diagnostico

Las mucopolisacaridosis (MPS) son un grupo de tras-
tornos metabdlicos hereditarios incluidos en las enferme-
dades lisosomales o de depoésito. Son de causa genética,
debidas al defecto en algunas enzimas intralisosomales
necesarias para el procesamiento de los glicosaminoglica-
nos (GAG). El defecto en la degradacién de estas macro-
moléculas provoca su acimulo en las células de diferentes
érganos, causando lesiones irreversibles y progresivas si
no se tratant.

La mucopolisacaridosis Il (MPS 11) o sindrome de Hun-
ter (EH) esta producida por las ausencia o disminucién de
la enzima iduronato-2-sulfasa (12S), con el consiguiente
bloqueo en la degradacién de los glucosaminoglucanos
dermatén-sulfato y heparénsulfato en los lisosomas cito-
plasmaticos, que se acumulan en los distintos tejidos
provocando una afectacién multisistémica progresiva e
incapacitante®.

Es importante que tanto los pediatras, como otros
especialistas que tratan nifios, sepan reconocer aquellos
sintomas o signos de alarma, para derivar a estos pacientes
a unidades especializadas y realizar un diagnéstico precoz y
certero que intente frenar su deterioro fisico y neurolégico.

En los Gltimos afios, los tratamientos especificos de
la enfermedad, tanto la terapia de reemplazo enzimatico
como el trasplante de células madre, han ayudado a abor-
dar la deficiencia enzimética subyacente en pacientes con
MPS II. Sin embargo, la naturaleza multisistémica de este
trastorno y la irreversibilidad de algunas manifestaciones
hacen que la mayoria de los pacientes requieran un apoyo
constante de muchos especialistas.

A.G. ANDRES ANDRES

Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de Ledn.

Mucopolisacaridosis; Sindrome de
Hunter; Terapia enzimatica sustitutiva.

HUNTER SYNDROME (TYPE II
MUCOPOLYSACCHARIDOSIS). KEYS FOR ITS
RECOGNITION AND DIAGNOSIS

ABSTRACT

Mucopolysaccharidosis (MPS) is a group of metabolic
hereditary disorders included in the lysosomal diseases.
They are genetic diseases caused by the defects in intraly-
sosomal enzymes necessary for the processing of Glycos-
aminoglycans. (GAG). The defect in the degradation of
these macromolecules causes accumulation in the cells
of different organs with irreversible and progressive lesions
when we don't treat them®,

The mucopolysaccharidosis Il (MPS I1) or Hunter’s
Syndrome (EH) is caused by the absence or decrease of
the enzyme iduronute-2-sulfatase (12S), with the conse-
quent blockage in the degradation of glycosaminoglycans,
dermatan-sulfate and heparan sulfate, in cytoplasmic
lysosomes, which accumulate in different tissues caus-
ing disabling progressive and multisystemic affectation‘®.

Pediatricians and other specialists, who treat children,
must know to recognize those symptoms or signs of alarm
and they must refer these patients to specialized units,
and make early and accurate diagnoses to stop their phys-
ical and neurological deterioration.

In the last years, specific treatments for the disease,
enzyme replacement therapy, and stem cell transplantation
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have helped address the underlying enzyme deficiency in
patients with MPS I1. However, the multisystemic nature of
this disorder and the irreversibility of some manifestations
mean that most patients require constant support from
many specialties.

Keywords: Mucopolysaccharidosis (MPS); Hunter’s
syndrome (SH); Enzyme replacement therapy.

INTRODUCCION/OBJETIVO

El sindrome de Hunter (SH), o mucopolisacaridosis tipo
[l es una enfermedad multisistémica y progresiva que aso-
cia un amplio espectro de manifestaciones clinicas como
consecuencia del depésito de mucopolisacéridos o gluco-
saminoglicanos (GAG) en diferentes érganos. Actualmen-
te se dispone de tratamiento enzimatico sustitutivo (TES)
con iduronato-2-sulfasa recombinante (12S) que mejora y
ralentiza la evolucién de la enfermedad; en consecuencia, el
diagndstico y tratamiento precoz son claves en el manejo de
estos pacientes. El objetivo de esta es revisién es dar a cono-
cer los sintomas y signos de alarma que nos hagan pensar
en Hunter, derivar precozmente a unidades especializadas,
orientar sobre los métodos diagndsticos de que disponemos
y proporcionar a los pacientes diagéstico precoz y certero,
adecuado tratamiento y seguimiento, asi como asesoramiento
genético a las familias.

ETIOPATOGENIA

El SH es una enfermedad lisosomal producida por la
deficiencia o ausencia de la enzima iduronato-2-sulfatasa
(12S), debida a mutaciones en el gen /DS. Esta deficiencia
ocasiona un bloqueo en la degradacién de los glucosamino-
glucanos (GAG) dermatén-sulfato y heparansulfato en los
lisosomas citoplasmaticos, que se acumulan en las células de
distintos tejidos, provocando una alteracién celular funcional
y organica generalizada, y una eliminacién aumentada de
estos GAG en orina.

El gen IDS se localiza en el cromosoma X (locus Xq28) y
consta de 9 exones. Se han descrito mas de 300 mutaciones.
La herencia es recesiva ligada al cromosoma X, padecida
por varones hemicigéticos, aunque se han descrito casos en
mujeres. Es una enfermedad rara, con incidencia variable
segln la etnia y la procedencia geografica; oscila entre un
caso por cada 49.000-526.000 recién nacidos vivos varones
(en Europa entre un caso por cada 72.000-77.000 recién
nacidos vivos varones)®,
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SIGNOS Y SINTOMAS

El SH es una enfermedad multisistémica y progresiva
en la que los signos y sintomas pueden variar ampliamente
entre los pacientes en funcién de la edad y la gravedad de
la enfermedad®.

Los signos y sintomas mas prevalentes de aparicion mas

precoz (entre 2 y 5 afios)

e Rasgos faciales: facies tosca (nariz ancha con engrosa-
miento de las alas nasales, labios gruesos, apariencia
pletérica con mejillas sonrosadas, cejas muy pobladas
que se juntan en la linea media (sinofridia), hipertricosis
con pelo recio y aspero, hipertrofia gingival y macroglosia.

¢ Sintomas otorrinolaringolégicos (ORL): otitis recurrentes,
pérdida de audicién, hipertrofia de amigdalas y adenoi-
des, apneas del suefio y obstruccién nasal.

¢ Macrocefalia.

¢ Hepatoesplenomegalia.

¢ Hernias: umbilical e inguinal.

¢ Sintomas neuroldgicos: estancamiento y/o regresién de
capacidades cognitivas, alteraciones de conducta (hipe-
ractividad, agresividad), pérdida de la motricidad fina 'y
alteraciones de la marcha.

¢ Crecimiento acelerado hasta los 4 afios.

¢ Manifestaciones osteoarticulares: disostosis multiple
que pueden ocasionar rigidez articular, manos en garra
y cifoescoliosis.

Otros signos y sintomas frecuentes (> 30%): a partir de los

5 afios

¢ Manifestaciones neurolégicas: sindrome del tanel car-
piano, disfagia.

e Afectacion cardiaca: soplos por engrosamiento y endu-
recimiento de las vélvulas que llevan a insuficiencia y/o
estenosis mitral y aértica.

e Se acentla la sordera de conduccién y neurosensorial.

¢ Crecimiento enlentecido, con talla baja.

¢ Nictalopia por disfuncién retiniana y papiledema crénico.

¢ |nsuficiencia ventilatoria por disfuncién toracica produ-
cida por deformaciones costales y vertebrales

Signos y sintomas infrecuentes (< 30%), que

generalmente aparecen a partir de los 5 afios

¢ Diarrea cronica, sobre todo si hay afectacién neuroldgica.

e Erupcion papular (papulas de 2 a 10 mm de diametro)
de color marfil, que inicialmente se observa alrededor
de la escépula, y puede extenderse a muslos y parte
superior de tronco.

e |eucocoria u opacidad corneal leve.
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TABLA I.  Criterios de derivacion a especialistas en Hunter®.

— Facies tosca

- Macrocefalia

— Hipertricosis

- Rigidez progresiva de las articulaciones en las extremidades
inferiores y/o superiores

— Anomalias esqueléticas: disostosis maltiple

— Erupcién papular nacarada en hombros

— Hepatomegalia y/o esplenomegalia

- Hernia umbilical/inguinal recidivante

— Sindrome del tlnel carpiano bilateral

— Valvulopatia mitral o adrtica, miocardiopatia

— Mielopatia cervical

- Hipoacusia progresiva

— Hernia umbilical y/o inguinal

— Opacidad corneal o leucocoria

— Apneas del suefio. Otitis recurrentes

— Disfuncién cognitiva: retraso madurativo, retraso mental,
trastornos de conducta

Si un criterio mayor o dos menores

e Manifestaciones cardioldgicas: miocardiopatia con arrit-
mias. En edades mas avanzadas pueden presentar hiper-
tension arterial.

¢ Manifestaciones neurolégicas: hidrocefalia, convulsiones,
sindrome de compresién medular cervical.

Se debe derivar a médicos especialistas en SH a todos
los pacientes que presenten un criterio mayor o 2 criterios
menores (tabla |), para realizar diagnéstico y seguimiento.

Tradicionalmente se ha clasificado a los pacientes con SH
en dos subtipos «leve/atenuado» 0 «grave». La enfermedad
debe considerarse como un espectro continuo de fenotipos

entre los dos extremos, siendo mayor la gravedad cuanto mas
precoz aparecen las manifestaciones clinicas

Los pacientes habitualmente presentan un aspecto nor-
mal al nacer.

En aquellos con forma grave, el diagéstico se realiza entre
los 18 meses y los 4 afios de edad, y la afectacién del SNC
produce deterioro cognitivo y retraso mental profundo. Sin
embargo, en la mayoria de los pacientes con forma atenua-
da el diagéstico se realiza entre los 4 y 8 afios y cursa sin
retraso mental®.

DIAGNOSTICO

Como todas las enfermedades lisosomales se basa en tres
pilares fundamentales: historia clinica, exploracién fisica y
exploraciones complementarias.

1. Historia clinica

Antecedentes familiares: arbol genealégico hasta tres gene-
raciones con especial atencién a los varones por via materna.

Antecedentes personales: infecciones respiratorias reci-
divantes, bronquitis u otitis de repeticién; hernia umbilical
o inguinal; disminucién progresiva de la movilidad de los
miembros; hepatomegalia o esplenomegalia; fallo de medro;
desarrollo psicomotor.

2. Exploracion fisica
La exploracion debe estar dirigida a la bisqueda de signos
y sintomas comentados antes.

3. Examenes complementarios

Una vez detectada la presencia de signos y sintomas
presentes en el SH, la sospecha debe ser confirmada por
analisis bioguimicos y/o genéticos (figura 1):

Estudio
enzimatico

Cuantificacion
GAG en orina

Sospecha por
signos/sintomas

Estudio
genético

Diagnéstico secuencial
del sindrome de Hunter.

46

VOL. 64 N° 267, 2024



1. Analisis cuantitativo de los GAG en orina: medicién por

cromatografia de capa fina para detectar el aumento de
heparan y dermatén-sulfato (aunque este patron tam-
bién se observa en la MPS | y la MPS VII). Los valores

identificar a los pacientes varones afectados respecto
de los sanos, pero solo el estudio molecular —cuando se
conoce la mutacién familiar responsable— permite cla-
sificar con seguridad y rapidez a los fetos masculinos
como sanos o enfermos, y a los fetos femeninos como
portadores 0 no de la mutacion.

Cuando un varén afectado es el (inico caso en la familia y
la mutacién no se detect6 en las células somaticas de su
madre (leucocitos o fibroblastos) es posible que se trate

A.G. ANDRES ANDRES

de una mutacién de novo en el paciente o que la madre
presente mosaicismo germinal.

4. Otros examenes complementarios

aumentados de GAG en orina ayudan a establecer que el 1. Mapa 6seo: para el diagnéstico de disostosis multiple.

paciente presenta MPS, pero no confirma el diagostico Las alteraciones esqueléticas se presentan casi de forma

especifico de SH. universal en el SH, no son especificas de esta entidad y
. Analisis enzimatico: el diagnostico de SH se confirma por pueden presentarse en otras MPS y en displasias éseas.

estudio enzimatico que objetive la deficiencia o ausencia Los estudios recomendados son:

de la actividad enzimética de la 12S en cultivo de fibro- - radiografia anteroposterior y lateral de craneo;

blastos, leucocitos aislados, plasma o gotas de sangre - radiografia de columna anteroposterior y lateral, y

secas recogidas en papel de filtro. Este analisis enzimati- columna cervical en flexidn/extensidn;

co debe realizarse en centros de referencia especializados — radiografia de pelvis anteroposterior;

y con experiencia contrastada: se confirma diagnéstico de - radiografia de manos;

SH cuando la actividad enzimética es menor del 10% del - radiografia de térax;

valor minimo del intervalo de normalidad del laboratorio — radiografia de huesos largos.

que realiza la prueba. 2. Ecografia abdominal: valorar el aumento de tamafio de

Dado que la actividad de la 12S también esta disminuida higado y bazo (mediciones de volimenes), el flujo de

en la deficiencia multiple de sulfatasas (DMS), en los la arteria hepatica y la hipertensién portal. En el SH es

varones hay que comprobar que la actividad de otras habitual encontrar una hepatoesplenomegalia homogé-

sulfatasas, como arilsulfatasa A y B, sea normal para nea.

realizar el diagnéstico diferencial. 2. Resonancia magnética (RM) craneal y de columna ver-
. Estudio genético: debe realizarse siempre tras el diagds- tebral: pueden encontrarse dilatacién de los espacios

tico enzimatico. Permite la identificacion de la mutacion de Virchow-Robin, dilatacién de ventriculos cerebrales/

patoégena del gen IDS, el cribado de la enfermedad en hidrocefalia obstructiva, y afectacién difusa de la sus-

otros individuos de la familia en riesgo y el de las porta- tancia blanca por compresion extrinseca de la columna

doras, y posibilita el diagndstico genético prenatal. cervical y de las alteraciones vertebrales lumbares.

El estudio molecular tiene una aplicacién especial en el 3. Frotis de sangre periférica: pueden apreciarse linfocitos

diagnéstico prenatal. La cuantificacién de la actividad vacuolados.

enzimatica en las vellosidades o los amniocitos permite 4. Estudio de medula dsea: infiltracién por células con

vacuolas intracitoplasmaticas, fundamentalmente de la
serie blanca

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Hay que hacer diagndstico diferencial con otras enfer-

medades lisosomales y con displasias dseas, sobre todo: ver
tabla I1.

TABLA I1.

Diagnéstico diferencial de MPS II.

MPS |
MPS 111

Deficiencia multiple de sulfatasas

Opacidades corneales

Patron de excrecién de GAG en orina diferente
Actividad baja de I12S y de arisulfatasa Ay B
Mucolipidosis, manidosis, fucosidois Excrecion de GAG normal, aumento de excrecion de oligosacaridos

Displasias dseas Excrecion de GAG normal, no hepatoesplenomegalia
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TABLA Ill. Especialidades implicadas en manejo y diagnéstico y terapéutico de MPS Il y sus complicaciones®.

Anestesia
Cardiologia

Cirugia

Neumologia

Neurologia

Neurocirugia

Nutricién y Gastroenterologia
Oftalmologia

Ortopedia, Traumatologia y
Rehabilitacion

Psicologia

Trabajo social

Alto riesgo anestésico

Insuficiencias valvulares, miocardiopatia
hipertréfica

Hernia umbilical e inguinales recidivantes

Insuficiencia respiratoria restrictiva y obstructiva

Trastornos de conducta, TDAH, crisis epilépticas,

estado no convulsivo, alteraciones del suefio

Deglucion, masticacion, riesgo de aspiracion,
osteoporosis

Glaucoma, opacidades corneales

Lesiones deas (cifosis escoliosis...), tinel
carpiano, rigideces...

Trastornos de animo y comportamiento

Numerosas visitas, necesidades especiales

Evaluacién periédica y exhaustiva
Ecocardiografias seriadas

Intervenciones y reintervenciones
Colocacion de reservorio

Polisomnografia periddica

EEG y tratamiento farmacoldgico

RM medular periddica
Sistemas de derivacién ventriculoperitoneal

Rx simple
Estudio de deglucién

Estudio de cdmara anterior y FO
Liberacion quirdrgica, fisioterapia

Apoyo emocional a paciente y familia
Terapias conductuales

Dependencia, discapacidad, minusvalia

TRATAMIENTO

Tratamiento de soporte
Fundamental en todas las MPS, por la afectacién mul-
tiorganica y el caracter progresivo de estas enfermedades
Requieren asistencia se diferentes especialistas y valo-
racion periddica por equipos multidisciplinares (tabla I11).

Protocolos anestésicos®™

La anestesia general en estos pacientes es un procedi-
miento dificil y de alto riesgo por dificultades importantes
en el manejo de la via aérea. Con la edad la anestesia es
mas arriesgada y por tanto hay que considerar anestesia
local o regional cuando sea posible y planear la realizacién
de todos los procedimientos necesarios durante el mismo
acto anestésico.

Es crucial la evaluacién preanestésica y muy recomenda-
ble realizar anestesia solo en centros con experiencia asisten-
cial en pacientes con esta enfermedad, teniendo en cuenta
la eventual posibilidad de tener que realizar traqueotomia
de urgencia o necesidad de fibrobroncoscopia durante el
procedimiento anestésico

También es importante favorecer una extubacion precoz
para disminuir el riesgo de traqueotomia, con monitorizacién
durante las 24 h siguientes, por el riesgo de complicaciones
pulmonares.
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Tratamiento enzimatico sustitutivo®

Desde 2006 se utiliza el tratamiento enzimético sustitu-
tivo (TES) con Idurfsulfasa endovenosa (0,5 mg/kg/ semana);
reduce los niveles de GAG urinarios, mejora la hepatoespleno-
megalia, la rigidez articular y los pardmetros cardiorespiratoi-
ros, mejora en la motricidad grosera y fina, menos necesidad
de intervenciones neuroquirlrgicas®®, mayor supervivencia
y mejora la calidad de vida de estos nifios, convirtiendo la
enfermedad en fenotipo atenuado. La eficacia es mayor cuan-
to mas precoz se instaure.

La limitacién mas importante es la incapacidad de idur-
sulfasa para pasar la barrera hematoencefélica (BHE), tampo-
co tienen buena respuesta la afectacion dsea, oftalmologica
y traqueobronquial (mala penetracion del farmaco en estos
tejidos)®.

Otras limitaciones son el alto coste del mismo y el desa-
rrollo de AC antifarmaco, que podria disminuir su eficacia

Administracién intratecal de TES®

Se ha propuesto esta estrategia para mitigar las mani-
festaciones neuroldgicas del SH. Consigue disminucién de
niveles de GAG hasta en 90% en LCR en un modelo animal,
en estudios preliminares y en una cohorte de 15 pacientes.

Actualmente existe un ensayo clinico en fase lI/Ill que
evallia seguridad y eficacia de 125 intratecal mensual junto a
I2S endovenosa semanal en 47 nifios con forma neuropética;
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con buena tolerancia y disminucién de GAG en LCR, pero
sin cambios estadisticamente significativos en la evolucion
cognitiva (estudio todavia en curso)®.

Otro estudio en fase I-1l (Japén) con idursulfasa beta,
demostro eficacia en 6 pacientes tratados a las 100 sema-
nas, tanto en parametros bioquimicos como en el desarrollo
cognitivo®,

Precursores hematopoyéticos®

Existe evidencia sobre la efectividad del trasplante de
progenitores hematopoyéticos (HSCT) en la MPS I; sin
embargo, la experiencia general para la MPS Il es escasa,
con cohortes heterogéneas o pequefias series de casos con
resultados variables.

La sangre del cordén umbilical a priori es la fuente de
células madre preferente para el HSCT en enfermedades
lisosomales, porque tiene niveles superiores de quimerismo
y consigue niveles méas altos de actividad enzimatica con
mejores resultados clinicos; no obstante, también se puede
utilizar la médula 6sea como fuente de precursores.

En general, el HSCT podria atenuar la afectacion neuro-
l6égica si se realiza antes del inicio del retraso del desarrollo
y de la atrofia cerebral. Sin embargo, con frecuencia el diag-
néstico de la MPS |l es tardio y resulta dificil predecir si el
paciente va a desarrollar una forma grave o no, obteniendo
mejores resultados cuando se trata tempranamente a her-
manos de pacientes que han desarrollado formas graves.

Tratamientos experimentales

Proteinas de fusion'®

Las proteinas de fusién permiten a la TES atravesar la
BHE. Actualmente hay varios farmacos en ensayo clinico,
que incluyen JR141 (pabinafusp a), fusién de la enzima
[2S con el anticuerpo antirreceptor de transferrina humana
administrada por via intravenosa, que ha demostrado en 62
pacientes en ensayo clinico una reduccién significativa de
HS en el LCR, prevencion de la neurodegeneracién y mejo-
ria de las manifestaciones somaticas periféricas!”). Terapia
actualmente aprobada en Japén.

Otras dos moléculas en ensayo clinico son: AGT-182
(NCT02262338) —una 12S fusionada con un anticuer-
po monoclonal contra el receptor de insulina humana-y
DNL310 (NCT04251026), contra el receptor de transferrina.

Terapia génica®
Terapia génica de células madre hematopoyéticas

Combina los beneficios del trasplante con la capacidad de
integrar un nuevo gen funcionante. Tiene las ventajas de ser
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un trasplante autélogo, con menor complejidad y complica-
ciones, y la posibilidad de alcanzar niveles suprafisiologicos
de enzimas, entregando més copias de gen en cada célula
madre o haciendo control de la transcripcién mediante un
promotor. También se pueden incluir promotores como el de
la apolipoproteina E (en estudio para MPS 1), que aumente
la distribucion de la enzima 12S en las células.

Terapia génica de virus adenoasociados

Los estudios preclinicos han obtenido resultados pro-
metedores, aunque existe controversia sobre la forma de
administracion mas beneficiosa: intravenosa, intratecal o
combinada, cada una con sus potenciales complicaciones,
como el riesgo de generar anticuerpos neutralizantes.

Cuidados paliativos

A pesar de los tratamientos comentados, muchos pacien-
tes con MPS Il presentan empeoramiento progresivo, por lo
que debemos ofrecerles a ellos y a sus familias apoyo tanto
fisico como emocional. Es importante prestar atencién al
control del dolor, minimizar ingresos y no ofrecer tratamien-
tos futiles.

SEGUIMIENTO

Existen mdltiples guias de seguimiento y manejo en MPS
1, pero queremos destacar la “Guia de préactica clinica para el
tratamiento del sindrome de Hunter"®, del Grupo de trabajo
Hunter Espafia, que orienta a los médicos en el diagnéstico
del SH, establece criterios de instauracién de la TES, la
actuacion ante la presencia de posibles efectos adversos y
las pautas del seguimiento de pacientes con SH.

Se presta especial atencion al caracter multidisciplinar
del seguimiento de los pacientes, que requiere la participa-
cién de pediatras, enfermeras especializadas, anestesistas
otorrinolaringélogos, cirujanos ortopédicos, oftalmélogos,
cardiélogos, neumdlogos, neurdlogos, fisioterapeutas, logo-
pedas, psicélogos, trabajadores sociales y sociedades de
pacientes.

PRONOSTICO

La esperanza de vida depende de la gravedad de la enfer-
medad.

Los fenotipos leves pueden sobrevivir hasta la quinta o
sexta década de la vida, aunque lo mas comdn es que la
muerte se produzca en la segunda o tercera década, gene-
ralmente por complicaciones respiratorias o cardiacas.
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Los pacientes con fenotipos graves suelen morir antes de
la segunda década, como consecuencia de la combinacion
de deterioro neuroldgico y fallo cardiorrespiratorio.

CONCLUSIONES

El sindrome de Hunter puede ser una enfermedad devas-
tadora para los pacientes y sus familias, teniendo en cuenta
que muchas veces hay varios miembros afectos en la misma
familia. Los pediatras debemos, por tanto, conocer los signos
y sintomas de sospecha para realizar un diagnéstico precoz y
ofrecer a los pacientes con SH el mejor tratamiento y apoyo
posibles, asi como consejo genético a las familias.
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Mesa Redonda sobre enfermedades raras

El déficit de lipasa acida lisosomal como paradigma
de enfermedad de depdsito multisistémica
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Las enfermedades de depdsito lisosomal son un
grupo de enfermedades que ha cambiado su pronés-
tico y manejo clinico en los ultimos 15 afios gracias a
la aparicion de tratamientos enzimaticos sustitutivos.
La mayoria de las formas clinicas diagnosticadas eran
sindromes clasicos graves; el avance de los métodos
diagndsticos de funcién enzimatica hace que se hayan
diagnosticado e identificado formas mas leves que han
pasado desapercibidas, pero que a pesar de ello aso-
cian una elevada morbimortalidad, y en las cuales el
tratamiento es incluso mas efectivo que en las formas
graves. El déficit de lipasa &cida lisosomal es una de
estas enfermedades lisosomales por depésito de ésteres
de colesterol y triglicéridos que cumplen con todas estas
caracteristicas. El tratamiento enzimatico sustitutivo
con la enzima recombinante sebelipasa ha cambiado el
pronéstico infausto de las formas graves. Los métodos
diagndsticos de analisis enzimatico en gota seca estén
identificando formas mas leves en la infancia tardia y
la vida adulta en pacientes con hipercolesterolemia y
afectacion hepatica que estaban sin diagnéstico o mal
diagnosticados.

Enfermedad lisosomal; Déficit de lipa-
sa &cida lisosomal; Enfermedad de Wolman; Tratamiento
enzimatico sustitutivo.

LYSOSOMAL ACID LIPASE DEFICIENCY AS
A PARADIGM OF MULTISYSTEMIC STORAGE
DISEASE

ABSTRACT

Lysosomal storage diseases are a group of diseases
whose prognosis and clinical management have changed
in the last 15 years thanks to the appearance of enzyme
replacement treatments. Most of the diagnosed clini-
cal forms were severe classic syndromes; the advance
of diagnostic methods of enzymatic function has meant
that milder forms that had previously gone unnoticed have
been diagnosed and identified. However, in spite of this
they are associated with high morbidity and mortality, and
in which treatment is even more effective than in severe
forms. The lysosomal acid lipase deficit is one of these
lysosomal diseases due to the deposition of cholesterol
esters and triglycerides that fulfill all these characteristics.

Enzyme replacement treatment with the recombinant
enzyme sebelipase has changed the poor prognosis of the
severe forms. Diagnostic methods of dry smear enzyme
analysis are identifying milder forms in late childhood
and adult life in patients with hypercholesterolemia and
liver involvement who were undiagnosed or misdiagnosed.

Keywords: Lysosomal disease; Lysosomal acid lipase
deficiency; Wolman; Substitution enzyme treatment.
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INTRODUCCION

Las enfermedades lisosomales son un conjunto de mas de
70 enfermedades genéticas raras de depo6sito, y se caracteri-
zan por una afectacién multisistémica y progresiva.

Las primeras enfermedades fueron descritas en el siglo
XIX. En 1881 Tay describe por primera vez una enfermedad
con alteraciones oculares, mientras que en 1898 Sach le
afiade el calificativo de enfermedad “heredogenerativa de
la infancia”, describiendo por primera vez la gangliosidosis
tipo 2 (GM 2) o enfermedad de Tay-Sach. Philippe Char-
les Ernest Gaucher, siendo todavia estudiante de medicina,
describe otra enfermedad en 1882, que Ileva su nombre,
en un paciente con hepatoesplenomegalia. En 1898 Fabry
y Anderson describen por separado la afectacion cutanea de
la enfermedad de Fabry.

Las enfermedades lisosomales son, de forma individual,
enfermedades raras o ultrarraras, con prevalencias entre
1:50.000y 1:250.000 recién nacidos, pero como conjunto
de entidades asociadas tienen una prevalencia en torno a
1:5.000 recién nacidos.

La mayoria de ellas se heredan con un patrén autosémico
recesivo, salvo la enfermedad de Danon, Fabry y la mucopo-
lisacaridosis tipo 2 que se heredan ligadas al cromosoma X.

Los lisosomas son organelas altamente dindmicas que
juegan un enorme papel en la adaptacién del metabolis-
mo celular a diferentes sefiales ambientales. Ademas de su
funcién fundamental de degradacién de sustancias a través
de enzimas hidrolasas, desempefia multiples funciones en
la apoptosis, la fagocitosis, el transporte de colesterol, la
detoxificacion, la migracion y adhesion celular y el transporte
de membranas, entre muchas otras.

Esto conlleva que los sintomas de las enfermedades lisoso-
males sean complejos y multisistémicos, ya que estan altera-
das muchas de las funciones en las que participa el lisosoma.

El diagnéstico de las enfermedades lisosomales se basa
en una alta sospecha clinica, confirmandose mediante estu-
dios bioquimicos y genéticos.

El tratamiento de las enfermedades lisosomales se afron-
ta desde varios frentes: la terapia de reduccién de sustra-
to, el uso de chaperonas especificas, el uso de enzimas de
reemplazo, en casos precoces, el trasplante de progenitores
hematopoyéticos y actualmente se dispone de terapia génica
para alguna de ellas®.

DEFICIT DE LIPASA ACIDA LISOSOMAL (LAL-D)

La lipasa 4cida lisosomal (LAL) juega un papel esencial
en el metabolismo y la degradacién de los ésteres de coleste-
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rol y triglicéridos, un déficit en su funcidn asocia el acimulo
de estos sustratos en los lisosomas, afectando fundamental-
mente al higado, intestino y bazo®.

Se han descrito dos formas de presentacién de LAL-D:
la enfermedad de Wolman y la enfermedad por acimulo de
ésteres de colesterol (CESD)®.

La CESD tiene una prevalencia 1:50.000, mientras que
la forma neonatal o enfermedad de Wolman de 1:350.000
recién nacidos.

La forma de presentacién esta relacionada con la acti-
vidad enzimaética presente, actividades nulas o muy bajas
(< 1%) se asocian con cuadros graves y de presentacién
precoz como la enfermedad de Wolman; las enziméticas
intermedias (1-12%) desarrollan cuadro clinico tipo CESD
con un curso clinico variable, que aparece desde la infancia
hasta la vida adulta®.

El gen L/PA codifica la enzima LAL, y esta localizado en
el cromosoma 10923.2-g23.3; las mutaciones en este gen
son la causa de la enfermedad. Hay mas de 60 variantes
descritas. Algunas como variantes patogénicas en el sitio de
union del exén 8 (c.894G>A) se han asociado a formas de
CESD en maés de un 60% de los adultos afectos®.

En la fisiopatologia del LAL-D, se altera el metabolismo
del colesterol. Entra en el hepatocito y mediante las proteinas
transportadoras se transportan al lisosoma, estos ésteres de
colesterol en el lisosoma se hidrolizan con las lipasas acidas
en acidos grasos libres y colesterol libres que, entre otras
funciones, tiene como principal funcién la autorregulacion
lipidica, inhibiendo la produccién endégena de colesterol y
&cidos grasos. Cuando los niveles de colesterol libre (CL) y
acidos grasos libres (AGL) son altos, se reduce la sintesis
de VLDL y la captacion LDL-c. Secundariamente aumenta
la expresién hepatica de ABCA1, con aumento del flujo de
salida de colesterol ApoA-I desde los tejidos periféricos, lo
que resulta en un aumento de los niveles de HDL-c en sangre.

Al no existir esta inhibicién, se produce un aumento de la
produccién de colesterol y de acidos grasos por medio de la
enzima acil CoA Transferasa (ACAT), aumentando la produc-
cion de cVLDL que posteriormente se transforman en cLDL.
También se activa el enzima HMG-CoA reductasa, produciendo
mas colesterol, y por ultimo el transportador ABCA1 inhibe su
actividad lo que produce un descenso del HDL en sangre®,

A nivel clinico, un 99% de los pacientes tienen afectacion
hepética, con aumento de transaminasas, un 60% presenta
esteatosis y en los casos mas evolucionados fibrosis e hiper-
tension portal con cirrosis.

A nivel sanguineo, el patrén de dislipemia tipico con
aumento de cLDL y triglicéridos asociados al descenso de
cHDL se traduce en un aumento de aterosclerosis, del riesgo
coronario precoz y de ictus en casi un 90% de los pacientes
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TABLA I. Caracteristicas clinicas de LAL-D por edades.

Clinica - Fallo de medro
— Malabsorcién
— Esplenomegalia
— Hepatomegalia
- Sintomas Gl
— Colestasis
— Calcificaciones suprarrenales
- Linfadenopatia abdominal

Analitica - Citopenia (trombocitopenia, anemia,

leucopenia)
— Linfohistiocitosis hemofagocitica
— ALT elevada
— Dislipidemia (HDL muy baja, LDL puede ser
normal)
— Presencia de vacuolas intracitoplasmaéticas
— Ferritina elevada

La esplenomegalia con anemia y trombopenia asociada
se presenta en un 70% de los pacientes.

El depdsito de ésteres de colesterol a nivel digestivo pro-
duce dolor abdominal, malabsorcién y diarrea crénica. Esto
ocurre solo en un 20% de los pacientes, principalmente en
las formas precoces tipo enfermedad de Wolman, en la que los
sintomas digestivos con malabsorcién son casi invariables@.

La presentacién tipo Wolman presenta los primeros sin-
tomas en la primera semana de vida, con fallo de medro
(dificultad para ganar peso, estatura por debajo de lo normal,
IMC bajo), malabsorcién, esplenohepatomegalia, sintomas
gastrointestinales (nauseas, vémitos, esteato-diarreas, disten-
sién abdominal...), colestasis, calcificaciones suprarrenales
y linfadenopatia abdominal.

A nivel hematolégico aparece hiperlipidemia (HDL muy
bajo mientras que el LDL puede ser normal); a nivel hepético
presentan fibrosis, elevacion de las transaminasas, con hiper-
bilirrubinemia, alteracién de la coagulacién y descenso de
albimina sérica. Pueden presentar citopenias de las 3 series
sanguineas y aumento de ferritina sérica. El tnico signo que
se puede considerar patognomaénico son las calcificaciones
de las glandulas suprarrenales. El sindrome hemofagocitico
es una de las complicaciones més graves que se presentan
en la enfermedad de Wolman, sobre todo en los menores de
18 meses. Se deben realizar pruebas de deteccion de LAL-D
a todos los lactantes con sospecha de LHH®),

La evolucién de la enfermedad de Wolman sin tratamiento
se asocia a una supervivencia al afio de vida menor de 10%,
con una mediana de muerte en torno a los 3 meses y medio,
en los casos que exista malabsorcion la supervivencia al afio
de vida es nula. La forma rapidamente progresiva de LAL-D
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- Hepatoesplenomegalia

— Dislipidemia: LDL-c > 130 mg/
dl o HDL-c < 45 mg/dI

Hepatopatia grasa no alcohdlica

— Disfuncién crénica hepatica — Cirrosis criptogénica
(fibrosis o cirrosis de progresién - Esteatosis microvesicular o
rapida) mixta

— Esteatosis microvesicular o — Hepatoesplenomegalia
mixta — Distension abdominal

— Sintomas Gl — Diarreas

— Retraso en crecimiento

— ALT elevada — ALT elevada

- Dislipidemia: LDL-c > 130 mg/
dl o HDL-c < 45 mg/dI

requiere un diagndstico precoz y un inicio de tratamiento
especifico urgente, siendo el inicio de la terapia enzimética
sustitutiva (sebelipasa alfa) una verdadera urgencia, ya que
el prondstico esta directamente ligado al inicio precoz del
tratamiento especifico.

La forma tardia de CESD se presenta con un curso clinico
variable. Los pacientes pueden presentar afectacion hepatica
variable (elevacion de transaminasas, hepatoesplenomegalia,
hiperbilirrubinemia, esteatosis, fibrosis o cirrosis, varices eso-
fagicas, fallo hepatico). A nivel sérico presentan dislipidemia
(LDL-c > 130 mg/dl o HDL-c < 45 mg/dl) y aterosclerosis,
con sus complicaciones asociadas. A nivel digestivo aparece
diarrea y pérdida de peso.

Los pacientes con el fenotipo de presentacién tardio pue-
den estar asintomaticos hasta que se presentan complicaciones
agudas graves, como un accidente cerebrovascular, aneurisma
vascular arterial, patologia isquémico-coronaria 0 muerte stbi-
ta. En las formas adultas no suelen presentar calcificaciones
suprarrenales y es caracteristico tener un IMC normal.

La edad de presentacién mas frecuente, hasta en un
60%, es en los menores de 5 afios. En adultos las formas
de CESD tienen menor prevalencia, aunque muchos casos
pueden pasar infradiagnosticadas y en otros casos tener un
diagnéstico erréneo@,

En cuanto al pronéstico en nifios y adultos con LAL-D,
el 50% presento progresion a fibrosis, cirrosis o trasplante
hepatico en los 3 afios posteriores a la primera manifestacion
clinica. La primera manifestacién ocurre a los 9 afios, y la
edad de diagnoéstico sobre los 21 afios.

Para el diagnostico de las formas tardias deben excluirse
las formas de hipercolesterolemia familiar mas frecuentes,
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y una vez hecho este, en los pacientes con cuadro clinico
compatible se debe determinar la actividad enzimatica de
lipasa lisosomal. Se puede realizar a nivel de leucocitos de
sangre periférica o de gota de sangre seca, por técnicas de
fluorimetria o espectrometria; la determinacién en fibroblas-
tos se ha visto desplazada por su mayor complejidad. Los
niveles en personas sanas no portadores estan por encima
de 0,5 nmol/punch/h, los portadores por debajo de 0,5y
los enfermos casi nula. La quitotiotridasa puede elevarse
como en otras enfermedades de depdsito®?. No existe una
correlacion clara genotipo-fenotipo.

Muchos de estos diagnésticos se llegan al realizar una
biopsia hepética, donde se pueden encontrar esteatosis
microvesicular, con tincién PAS + de los macréfagos y cris-
tales de colesterol libre en forma de cruz de malta, que son el
Unico dato patognoménico. La biopsia hepética, aparte de la
utilidad diagnoéstica, es importante para evaluar y monitorizar
la respuesta al tratamiento y puede realizarse de forma pro-
gramada. De una serie de 48 pacientes, donde se realizaron
biopsia a 31 de ellos, la esteatosis era evidente en el 87%
(27/31) de los pacientes, fibrosis en la primera biopsia en el
52% (16/31) de los pacientes, cirrosis en la primera biopsia
enel 16% y en la evolucién de esta serie un 13% precisé de
trasplante hepatico en su seguimiento1?,

Otras pruebas complementarias que se realizan para eva-
luar el riesgo cardiovascular puede ser el ecocardiograma, o la
ecografia doppler de la arteria carotidea para valorar la rigidez
de la pared vascular. El riesgo cardiovascular de Framingham
medio a los 10 afios fue del 7,1% en los pacientes con LAL-
D (n = 6), lo que sugiere un aumento medio del riesgo del
54% respecto a la poblacién normal segln los datos de un
ensayo clinico de fase Il aleatorizado.

El algoritmo diagnéstico se ha publicado en 2017 por un
grupo de expertos donde indican las pruebas complementa-
rias que se deben solicitar en cada situacion?,

Hasta hace poco el tratamiento era dietético y median-
te farmacos hipolipemiantes. Este tratamiento de soporte
podia disminuir las complicaciones de la enfermedad, pero
no impedia el desarrollo de cirrosis hepética. Se han utilizado
estatinas, inhibidores de la HMG-CoA reductasa, esteroles
y fibrato.

Las estatinas han evidenciado algunos efectos beneficio-
sos en pacientes con LAL-D (reduccién de la sintesis endé-
gena de colesterol y de la produccién de ApoB100). A pesar
de ello, su uso en monoterapia 0 en combinacién con otros
hipolipemiantes no siempre es tan eficaz como en pacientes
con hipercolesterolemia por otras causas. Conceptualmente,
las estatinas podrian potenciar el mecanismo de la enferme-
dad, ya que mediante la inhibicién de la HMG-CoA reductasa
provocan una disminucién de la sintesis de colesterol libre,
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pudiendo aumentar asi la captacion hepética de LDL, aportan-
do mas ésteres de colesterol y triglicéridos a los lisosomas. El
dafio hepatico y la fibrosis en pacientes con LAL-D suele pro-
gresar a largo plazo a pesar de la administracién de estatinas.
En una revision de casos de 35 pacientes con LAL-D tratados
con estatinas, el 43% (15/35) presento fibrosis o cirrosis en
la biopsia hepética y el 34% (12/35) se sometieron a biopsias
repetidas, demostrandose una hepatopatia progresiva®.

El farmaco ezetimiba reduce la absorcion de colesterol
y altera su metabolismo y la concentracién de LDL interfi-
riendo con la proteina Niemann-Pick C1-Likel (NPC1L1).
Se ha mostrado que ezetimiba causa una reduccién en el
volumen hepético, la concentracion de colesterol hepatico
y las transaminasas séricas en ratones deficientes en LAL.
En algunas publicaciones de casos aislados la combinacion
de estatinas con ezetimiba fue més eficaz que la estatina
en monoterapia.

En la forma de enfermedad de Wolman, el tratamiento es
una emergencia, y debe iniciarse lo mas precozmente posible,
ya que marca el prondstico del paciente. Antes del trata-
miento especifico, la mortalidad en las formas rapidamente
progresiva era la norma antes del primer afio de vida. Para
obtener un resultado exitoso en el manejo de la enfermedad,
se requiere el apoyo de un equipo multidisciplinar incluyendo
la integracion de los familiares/cuidadores.

La terapia de reduccion de sustrato no es efectiva en
solitario, pero es una parte importante del tratamiento si es
en la dieta. La terapia de reduccion del sustrato dietético se
logra con una dieta baja en grasas y aporte de triglicéridos
de cadena media TCM.

El manejo del dafio intestinal en estos pacientes es fun-
damental para evitar el retraso de crecimiento. Para evitar
la malabsorcion y la intolerancia a las proteinas de leche
de vaca se pueden usar: una dieta modular con un disefio
especifico ya que no se disponen férmulas en el mercado
adecuadas, en casos graves se tiene que recurrir a la nutri-
cién parenteral, y es importante el suplemento de vitaminas
liposolubles y acidos grasos esenciales. El apoyo nutricional
mejora el pronéstico del LAL-D de progresion rapida en el
primer afio de vida213),

El tratamiento enzimatico sustitutivo es el tratamiento
fundamental y que ha cambiado el pronéstico de la enfer-
medad. La sebelipasa alfa (Kanuma®, Alexion) es una lipasa
acida lisosomal humana recombinante (rhLAL) que sustituye
a la actividad enzimatica deficiente en pacientes afectos de
LAL-D y esta indicada para |a terapia de sustitucién enzima-
tica (TSE) a largo plazo en pacientes de todas las edades.
Desde el afio 2015 esta autorizado en Europa el uso de la
terapia enzimatica sustitutiva para LAL-D. En Espafia esta
aprobada como farmaco huérfano desde 2018. La sebeli-
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pasa es producida en clara de huevo de gallo transgénico,
mediante tecnologia de ADN recombinante.

La infusién es intravenosa y en lactantes (< 6 meses
de edad) se debe iniciar a una dosis de 3 mg/kg/semana
seglin evolucién lo mas precozmente posible. Sin embargo,
dada la extrema gravedad del cuadro, la recomendacién de
diferentes expertos es subir si no hay respuesta adecuada
hasta 5 mg/ kg/semana.

En cuanto a su efectividad, en la forma rapidamente pro-
gresiva de D- LAL o enfermedad de Wolman, se han publicado
los resultados tras el punto de corte de 2 afios tras el inicio
de tratamiento del estudio LAL-CLO3. Se evalué la eficacia
en cuanto a supervivencia comparando la experiencia de los
pacientes tratados en este estudio con una cohorte histérica
de lactantes no tratados que presentaban LAL-D y carac-
teristicas clinicas similares. Asi, en los pacientes tratados
del estudio, se muestra una supervivencia a los 12 meses
de edad del 67% (I1C95%: 30-93%), superior a la de la
serie histérica de 0% (1C95%: 0-16%)14. El tratamiento fue
en general bien tolerado. Los pacientes presentaron alguna
reaccion asociada a la infusion (fueron manejadas con éxito
siguiendo los protocolos habituales). No se produjeron epi-
sodios de anafilaxia, ni se tuvo que suspender el tratamiento
en ningun paciente. No se ha observado una relacién clara
entre la aparicién de anticuerpos anti-farmaco y la eficacia
o0 seguridad de este.

En las formas de CESD, o en los pacientes que no hayan
tenido sintomas antes de los 6 meses de vida, se administra a
dosis de 1 mg/kg/cada 2 semanas, pudiendo subir a 3 mg/kg.
En la forma tardia de LAL-D, en un ensayo clinico aleatorizado
y controlado con placebo doble ciego para evaluar la eficacia y
seguridad de sebelipasa alfa en pacientes mayores de 4 afios
(LAL-CLO2), se demostré que el grupo de pacientes tratados
present6 una mayor frecuencia de normalizacion de la alanina
aminotransferasa (ALT), asi como mejoria en el perfil lipidico
y en el contenido graso hepético. El nimero de pacientes con
eventos adversos fue similar en los grupos de tratamiento y
control, siendo la mayoria de ellos leves. El tratamiento con
sebelipasa alfa durante 5 afios fue bien tolerado. En cuanto
a los biomarcadores aterogénicos, el tratamiento con sebeli-
pasa mejoro significativamente los perfiles lipidicos alterados,
independientemente del uso de hipolipemiantes?.

Una parte también importante del tratamiento es la dieta.
La terapia de reduccién del sustrato dietético se logra con
una dieta baja o exenta de grasas. Aporte en forma de TCM.
No obstante, este tratamiento no controla la acumulacién de
sustrato lo suficiente como tratamiento por si solo, debido a
la sintesis enddgena.

En cuanto al trasplante hepatico, en una revisién reciente
en la que se muestra la evolucién de 18 casos de LAL-D
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tras trasplante de higado se muestra un alto porcentaje de
recurrencia de la enfermedad (61%), con fallecimiento en
el 33% de los pacientes.

Por lo tanto, aunque en algln caso estas terapias han
tenido éxito, los trasplantes de células progenitoras hemato-
poyéticas (TCH) y de higado en general no han sido efectivos
en frenar la progresién de la enfermedad, presentando una
morbilidad y mortalidad muy elevadas.

El manejo multimodal de la enfermedad de Wolman con
TES y dieta puede servir también como puente hacia el TCH
y ayuda a la supervivencia. El tratamiento multimodal (TES Y
TDRS seguido de TCH) debe considerarse un nuevo paradigma
de tratamiento para pacientes con enfermedad de Wolman
en los que hay una pobre respuesta al TES, y para todos los
pacientes en los que hay un donante compatible para TCH. En
los datos publicados con TCH, el 100% (10/10) de los pacien-
tes que recibieron un TCH fallecié antes de los 4 afios12,

CONCLUSIONES

Quedan por resolver ciertas cuestiones respecto al TES
con sebelipasa alfa, como el pronéstico a largo plazo en
lactantes tratados, cuél seré el beneficio a largo plazo en
individuos con enfermedad leve o el riesgo de desarrollar car-
cinoma hepatocelular. Queda pendiente la posibilidad de una
terapia génica, de momento en fase de investigacion animal.

Como conclusién, debemos tener siempre presente esta
entidad, ya que en las formas graves de presentacién neonatal
debe iniciarse un tratamiento agresivo lo antes posible para
mejorar el pobre prondstico sin tratamiento de esta enfer-
medad, y la forma tardia probablemente esté muy infradiag-
nosticada en la vida adulta.
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Osteocondrosis, patologia infradiagnosticada en Pediatria.
Fernandez Garcia A!, Hontoria Bautista E2, Alvarez Gonzélez
AB3, Reguera Bernardo J*, Martinez Pérez M*, Medina Gue-
rrero C1, Mufioz Cabrera VP!, Grullon Urefia EC. !Servicio
de Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de Ledn.
2Servicio de Pediatria. Equipo de Atencién Primaria de la
Cuenca del Bernesga, Ledn. 3Servicio de Pediatria. Equipo
de Atencion Primaria de Eras de Renueva, Ledn. Servicio
de Pediatria. Equipo de Atencién Primaria de la Ribera del
Orbigo, Ledn.

Introduccién. La osteocondrosis es una enfermedad
isquémica y autolimitada en las apéfisis y epifisis del hueso
inmaduro. Se trata de un proceso patoldgico que afecta al
centro de osificacion del hueso en crecimiento (menor capa-
cidad de respuesta a sobrecarga); con un trastorno vascular
como causa comun, produciéndose secundariamente una
lesién isquémica.

Casos clinicos. Presentamos una serie de casos de osteo-
condrosis del miembro inferior diagnosticados en nuestras
consultas de Atencion Primaria. Nifios de 13,9, 3,6y 13
afios de edad. Todos ellos acuden a consulta por impotencia
funcional en uno de sus miembros inferiores. Dos de ellos
presentan dolor a nivel de la articulacién de la rodilla y los
otros dos presentan cojera, uno de ellos por dolor e inflama-
cién en el pie y el otro por sospecha de afectacion a nivel de
la cadera. EI dltimo de los pacientes presenta dolor a nivel
de la base del quinto metatarsiano tras presentar torcedura
de pie el dia previo. En todos ellos se realizé una radiogra-
fia diagnosticandose de: enfermedad de Osgood-Schlatter,
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enfermedad de Sinding-Johansson-Larsen, enfermedad de
Perthes, enfermedad de Kohler y enfermedad de Iselin, res-
pectivamente. Todos los nifios evolucionaron favorablemente
con tratamiento conservador (antiinflamatorios y reposo).
Comentarios. Todas las osteocondrosis que afectan al
miembro inferior se pueden presentar clinicamente con dolor
y cojera. De este modo, en nifios y adultos jévenes con coje-
ra y dolor unilateral en una extremidad inferior sin trauma
previo, que no cede en un tiempo de 2-3 semanas, debemos
pensar en una osteocondrosis como probabilidad diagnéstica.

Caracteristicas de las hospitalizaciones por intoxicacion por
mondxido de carbono en nifios de una provincia espafiola en
21 aiios. Carrasco Villanueva MJ, Martin Iranzo NM, Jiménez
Hernandez EM, Macias Panedas A, Rodriguez Calleja J, Barrio
Alonso MP, Andrés Alberola I, Fernandez Alonso JE. Servicio
de Pediatria. Hospital Universitario Rio Carrion. Palencia.

Objetivos. Conocer la incidencia y caracteristicas de los
ingresos por intoxicaciones por mondxido de carbono (CO)
en menores de 15 afios pertenecientes al Area Sanitaria de
Palencia entre el 2001 y 2021, ambos incluidos.

Material y métodos. Se realiza un estudio de asociacién
cruzada sobre el Conjunto Minimo Bésico de Datos (CMBD)
de pacientes menores de 15 afios hospitalizados por intoxica-
cién por CO en el Complejo Asistencial Universitario de Palen-
cia (CAUPA). Se seleccionan los diagnésticos de intoxicacion
por CO, segln la Clasificacion Internacional de Enfermeda-
des, 9%y 107 revision. Las variables estudiadas son edad,
sexo, ambito, dia de ingreso, estancia media y mortalidad.

Resultados. De los 41 ingresos registrados, el 53,7%
fueron mujeres. La media de edad fue 6,7 afios. El mayor
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nimero de ingresos fue en fin de semana, suponiendo el
65,8%. Los meses de noviembre, diciembre y enero regis-
traron la mayoria de casos (61%). En cuanto a la duracion,
casi la mitad estuvieron ingresados menos de un dia. Los
casos procedentes de medios rurales permanecieron ingre-
sados mas tiempo que los procedentes de medios urbanos
(p=0,007). No se registraron ingresos por esta causa en los
afios 2007, 2015, 2017, 2020 y 2021. No se registraron
exitus.

Conclusiones. Con los datos obtenidos, no se puede esta-
blecer un cambio de tendencia en los ingresos. Destacar que
la mayoria de los ingresos tienen lugar en invierno y fin de
semana, probablemente se debe al uso de calefacciones con
mala combustion y a la estancia mas prolongada dentro de
un mismo lugar.

Caracteristicas de los pacientes ingresados por gripe en
Castilla y Leon en otofio-invierno de 2023/2024. Redondo
Vegas E*, Gautreaux Minaya S?, Nieto Sanchez RM?, Villalon
Martinez MC?, Castrillo Bustamante S°, Serrano Madrid ML¢,
Alfaro Gonzalez M?, Centeno Malfaz F?, Gabaldon Pastor D®,
Valencia Soria C°, Rubio Rodriguez F*!, Martin Iranzo N*?,
Tejero Pastor L3, Arribas Montero 1’4, Salamanca Zarzuela
B!, 1Hospital Universitario Rio Hortega, Valladolid. 2Hospital
Universitario EI Bierzo, Ponferrada. 3Hospital Clinico Univer-
sitario de Valladolid. *Complejo Asistencial de Salamanca.
5Complejo Asistencial de Segovia. 6Hospital Santa Bérbara,
Soria. Hospital de Medina del Campo. 8Hospital Recole-
tas Campo Grande, Valladolid. °Hospital Comarcal Santiago
Apdstol, Miranda de Ebro. 1°Complejo Asistencial de Zamora.
11Hospital Nuestra Sefiora de Sonsoles, Avila. 2Complejo
Asistencial de Palencia. 3Hospital Universitario de Burgos.
HHospital Santos Reyes, Aranda de Duero.

Objetivos. Describir las caracteristicas de los pacientes
pediatricos ingresados por gripe en CyL.

Material y métodos. Estudio prospectivo muticéntrico des-
criptivo sobre menores de 14 afios, ingresados por infeccion
por Gripe en todos los Hospitales de CyL entre el 1/11/23 y el
12/03/24. Describir sus caracteristicas demogréficas, pato-
l6gicas, estado vacunal, clinica y necesidad de tratamiento.

Resultados. Se han recogido 97 pacientes. 50,5% hom-
bres. La edad media fue de 45,34 meses, mediana 33, DE
39,44. El 44,3% ingres6 en diciembre, seguido de 36,1% en
enero. EI 45,4% ingresé por dificultad respiratoria. En 92,8%
se detecto la gripe A. Existia coinfeccién con otros virus en
28,9%. 26,8% de los pacientes tenian patologia de base,
casi la mitad respiratoria, seguidos de neurolégica 20,5%.
El 19,6% estaban vacunados (el 34% de los pacientes con
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patologia de base y el 14% de los sanos). Dias de ingreso
media 4,01. 10 pacientes precisaron UCI (estancia media
4,90) (mas frecuente en varones, menores de 2 afios y gripe A
p>0,05). Un paciente precis6 intubacion. El 48,5% precisé
02 suplementario (media 4,4 dias), el 10,3% VMNI (media
3,5 dias) (més frecuente en pacientes con patologia de base
p>0,05) y el 29,9% recibi6 Oseltamivir.

Conclusiones. Encontramos una tasa de vacunacion baja.
En nuestra serie varones, pacientes crénicos e infeccién por
Gripe A supusieron factores para peor evolucién y necesi-
dad de UCI. EI estado vacunal no supuso ningln beneficio
durante el ingreso.

Satisfaccién con un programa de simulaciones en planta de
hospitalizacion y Urgencias de Pediatria. Martino Redondo P,
Fernéndez Miaja M, Alonso Alvarez MA, Ferndndez Montes R,
Lence Valle L, Alvarez Blanco S, Alonso Gonzélez L, Garrido
Garcia E. Area de Gestion Clinica de la Infancia y la Adoles-
cencia. Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Objetivos. Describir la satisfaccién del personal sanitario
con un programa de simulacién pediatrica.

Material y métodos. Estudio observacional descriptivo
sobre las respuestas a una encuesta online de satisfaccion
realizada al personal sanitario implicado en un programa de
simulacién en hospitalizacién y urgencias de Pediatria. Se
evalud la satisfaccion de los 95 simulacros realizados desde
octubre de 2020 a marzo de 2024. La encuesta constd de 3
apartados con variables de 4 tipos: epidemiolégicas, entorno,
contenido y capacitacién docente.

Resultados. La encuesta fue enviada a 118 participantes,
con una ratio de cumplimentacién de 26,3%. El 54,8% de
las respuestas correspondieron a residentes, 35,5% a enfer-
meras y 9,7% a técnicos auxiliares de enfermeria. EI 50%
tenia entre 20 y 30 afios. En el mes anterior, el 13% de los
profesionales experimentaron una situacién urgente en hos-
pitalizacién, elevandose al 50% en Urgencias. Mas del 90%
de respondedores coincidieron en sefialar que la simulacién
ayuda en la toma de decisiones e integracion teérico-practica,
mejora las habilidades técnicas, fomenta la comunicacién
en el equipo, siendo un método Util de aprendizaje. Méas del
80% consideraron que fomenta la seguridad y estimula el
estudio y mostraron satisfaccion global con el programa. El
horario no fue adecuado para un 33%. La idoneidad de la
frecuencia tuvo un rango amplio de opiniones.

Conclusiones. La satisfaccién con el programa de simu-
lacion fue alta como método formativo, y de trabajo en equi-
po, en ambos entornos. Las mayores discrepancias hicieron
referencia al horario y frecuencia de las sesiones.
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¢Cémo prescribimos la antibioterapia en Urgencias? Marin
Rodero J, Freire Peha MI, Glordano Urretabizkaya MN, Ber-
nardo Garcia C, Alcalde Alfonso M, Lopez Fernandez C. Sec-
cién de Urgencias Pediatricas. Servicio de Pediatria. Hospital
Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Objetivo. El objetivo principal es analizar la adecuacién de
la prescripcién de antibidticos en nuestra unidad de urgen-
cias y factores asociados con una prescripcién inadecuada.

Material y métodos. Estudio observacional, descriptivo y
retrospectivo. Seleccionados pacientes atendidos en urgen-
cias por patologia infecciosa durante 1, 15y 30 de cada mes
de 2023. Analizadas variables demograficas, relativas a la
visita y la adecuacién del tratamiento antibidtico.

Resultados Se seleccionaron 1052 pacientes con patolo-
gia infecciosa, se prescribid antibiético a 341 (32,4%). Entre
los pacientes con prescripcién antibiética, la adecuacion del
tratamiento fue 61,8% (207/335), predominando errores
de posologia. Comparando la adecuacién del tratamiento
prescrito y el resto de variables, objetivamos diferencias por
turnos, médico prescriptor y diagnéstico. EI 51,1% de las
prescripciones antibiéticas realizadas en turno de noche
fueron inadecuadas vs el 33,3% de las realizadas durante
el dia (p 0,004). Entre los médicos prescriptores existe
una adecuacién en los pediatras del 68% vs 50% en los
médicos de familiay 18,2% entre el resto de especialistas
(p<0,01). Encontramos una mayor adecuacion del trata-
miento (p<0,01) en las infecciones de piel y partes blandas
(82,5%), genito-urinarias (72,5%) y neumonias (79,2%).

Conclusiones. En nuestro estudio, se ha observado una
disparidad en la calidad de las prescripciones entre los tur-
nos de noche y de dia, resaltando la influencia que las horas
trabajadas pueden tener en las decisiones terapéuticas. Ade-
mas, las variaciones encontradas en la adecuacion segin el
médico que las realiza, podrian motivar la implementacién
de programas de educacién.

Sifilis: una vieja conocida que vuelve. Estudio de madres
con serologia luética positiva en un hospital terciario en los
Gltimos dos afos. Martinez Pérez M, Pou Blazquez A, Mufioz
Cabrera VP, Medina Guerrero C, Grullén Urefia EC, Fernandez
Garcia A, Andrés Andrés AG, Rodriguez Blanco S. Servicio de
Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Objetivos. En nuestro medio el aumento de las enfer-
medades de transmisién sexual (ETS) en general, y de la
sifilis en particular, es una triste realidad. Mostramos datos
demogréficos, analiticos, clinicos y de tratamiento, de las
madres con serologia |uética positiva y sus hijos.
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Material y métodos. Estudio descriptivo retrospectivo de
recién nacidos (RN) cuyas madres registraron diagndstico de
sifilis entre enero de 2022 y febrero de 2024.

Resultados. Se analizaron 8 RN de madres con diagnds-
tico de sifilis (2 en 2022, 5 en 2023 y 1 en lo que va de
2024). La edad media materna fue de 29,5 afios, siendo
diagnosticadas de sifilis activa (37%), latente tardia (38%) y
pasada (25%). Un 37,5% eran primigestas y todas recibieron
tratamiento adecuado. Solo una tenia habitos téxicos y en
ninguna se demostré coinfeccién con otra ETS. Todos los RN
nacieron a término: 3 partos eutécicos, 3 cesareas y 2 instru-
mentales. Un 25% nacieron con bajo peso/longitud aunque
ninguno precis6 ingreso. Solo un RN presentd anticuerpos
no treponémicos positivos y recibié tratamiento.

Conclusiones. En los Ultimos afios las sociedades cientifi-
cas observan con preocupacioén un imparable aumento de las
ETS y su morbilidad asociada. En Pediatria no podemos ser
ajenos a esta tendencia, especialmente por la transmisién peri-
natal de estas enfermedades. Nuestro trabajo es muy pequefio,
pero parece constatar esa tendencia al alta, corroborando una
sensacién subijetiva los profesionales. La buena noticia es, sin
duda, el excelente trabajo obstétrico: todas nuestras pacientes
estaban correctamente tratadas y sus hijos asintomaticos.

Aprendiendo del COVID: efecto del uso comunitario de mas-
carillas sobre la hospitalizacion infantil por infecciones res-
piratorias. Ferrer Ortiz I, Bullon Gonzalez I, Andrés Porras
P, Cabeza Arce N, Cano Garcinufio A. Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Rio Hortega. Valladolid.

Objetivos. Determinar el efecto de tres medidas contra el
COVID (uso de mascarilla en espacios cerrados, el confina-
miento, y el cierre de centros escolares) sobre los ingresos
en pacientes<24 meses por infecciones respiratorias de
vias bajas (IRVB). Objetivo primario: determinar el efecto
en la reduccién de ingresos por IRVB. Objetivo secundario:
determinar el efecto en la reduccion de hospitalizacién por
infeccion por virus respiratorio sincitial (VRS) y rinovirus (Rv)

Métodos. Cohorte histérica de los pacientes<24 meses
ingresados en nuestro centro por IRVB entre enero 2019
y julio 2023. Anélisis estadistico multivariante (mediante
regresion de Poisson) del efecto de las medidas estudiadas
sobre la hospitalizacion por IRVB (global) y especifica por
VRS y Rv. Todos los modelos fueron ajustados por periodo
estacional, afladiéndose la interaccién entre las mascarillas
y la estacion epidémica invernal.

Resultados. Se incluyen datos de 707 episodios. El
uso de mascarillas se asocia de forma significativa a una
reduccion del 65% en los ingresos totales por IRVB du-
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rante la época epidémica. Se observa también este efecto
en infeccién por VRS (reduccién del 72%) y Rv (52%). No
se encuentra un efecto significativo sobre ingresos fuera del
periodo epidémico. Se observa un efecto independiente del
confinamiento sobre la hospitalizacién por VRS (reduccién
del 92%) y del cierre de centros escolares (reduccién del
56% en IRVB totales, 71% en infecciones Rv).
Conclusiones. El uso comunitario de mascarillas en la
época epidémica invernal es una medida eficaz en la reduc-
cion de los ingresos por infecciones respiratorias en nifios.

Analisis comparativo de la atencidn por bronquiolitis en
observacion hospitalaria tras inmunoprofilaxis con anticuer-
po monoclonal. Matorras Cuevas A', Guerra Diez JL2. 'Resi-
dente de Pediatria y Areas especificas; 2Jefe de Seccién de
Urgencias Pediatricas. Hospital Universitario Marqués de
Valdecilla. Santander.

Introduccion. La inmunoprofilaxis VRS puede ser ele-
mento de cambio en la epidemiologia y evolucion de la bron-
quiolitis.

Objetivos. Analizar los episodios urgentes de bronquiolitis
que han precisado observacion hospitalaria pre y pos profilaxis.

Metodologia. Estudio retrospectivo descriptivo del
1/10/2022 hasta 29/02/2024, dos periodos: Tempora-
da 1 (T1): 1/10/2022 a 28/02/2023, Temporada 2 (T2):
1/10/2023 a 29/02/2024. Inicio profilaxis octubre/2023.
Incluidos menores de 2 afios con bronquiolitis en observa-
cién. Excluidos: otras infecciones respiratorias de vias bajas
y crisis asmaticas. Se analizd edad, sexo, tiempo estancia,
destino al alta y aislamiento microbiolégico. Se realiz6 ana-
lisis estadistico mediante SPSS.

Resultados. T1: urgencias: 18.641, bronquiolitis: 621
(3,33%), ingresos 128 (20,61%). Temporada 2 (T2):
urgencias: 16.489, bronquiolitis 265 (-58%), ingresos 44
(16,60%). En ambos periodos predominio de nifios respecto
a nifias (p>0,05). Edad: porcentaje superior de <3 meses en
T2 (T2:61,4% vsT1: 42,2%); yde 4 a6 mesesen T1 (T1:
29,7% vs 6,8%) (p<0,05). Resto edades con porcentajes
similares. Respecto a microbiologia, el porcentaje de posi-
tividad a VRS es mayor en T1 (83,2%) frente a T2 (52,4%)
(p<0,05). Fue preciso empleo de OAF de forma similar entre
temporadas. Al alta, solo 3 pacientes en T1 fueron derivados
a Neonatal. Resto: domicilio T1: 53,9%, T2: 59,1%; planta
hospitalizacién T1: 28,9%, T2: 29,5%; cuidados intensi-
vos T1: 14,8%, T2: 11,4%. Tiempo medio estancia de los
enviados a domicilio fue similar (T1: 37,10 h, T2: 38,24 h).

Conclusiones. La frecuencia de bronquiolitis que pre-
cisaron en nuestro medio observacién disminuyé de forma
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significativa tras inicio de inmunoprofilaxis, al igual que la
positividad del VRS. EI mayor descenso se observé en pacien-
tes entre 3 y 6 meses.

Enfermedad de Hirschsprung durante 10 afios en nuestro
centro. Ruiz Araus A’, Iglesias Rodriguez M*, Galvafi Félix Y2,
Prieto Dominguez C*, Clavijo Izquierdo C!, Matilla Sainz-Aja
N?, Angulo Sanchez V', Oquillas Ceballos A*. 1Servicio de
Pediatria; 2Servicio de Cirugia Pediatrica. Hospital Univer-
sitario de Burgos. Burgos.

Objetivos. Determinar las caracteristicas de los pacien-
tes con diagnoéstico de enfermedad de Hirschsprung (EH),
asi como las asociaciones y las complicaciones tras el tra-
tamiento.

Material y métodos. Estudio retrospectivo, observacional,
descriptivo en pacientes menores de 14 afios diagnosticados
o tratados parcial o totalmente de EH durante diez afios en
un hospital de tercer nivel. Revision de historias clinicas.

Resultados. Desde enero de 2013 a mayo de 2023, 13
pacientes (61,5% varones) fueron diagnosticados o tratados
parcial o totalmente de EH. La media de edad de diagndstico
es de 1,3 afios. En un 69% de los casos era EH de segmento
corto. Un 15% asociaba sindrome de Down y otro 15% un
sindrome polimalformativo. La sintomatologia méas frecuente
fue estrefiimiento (69%), retraso en la expulsion de meconio
(69%), obstruccién intestinal (69%), seguido de enterocoli-
tis, megacolon y shock séptico. En un 84,6% se realizé un
enema opaco en el hospital, observandose zona de transicion
en un 45,4%. Respecto al tratamiento, en un 85% se realizé
la técnica quirdrgica de Swenson y en un 7,7% técnica de
la Torre. Las complicaciones postquirlrgicas mas frecuentes
fueron encopresis, estrefiimiento y enterocolitis.

Conclusiones. Hay que sospechar EH ante pacientes con
retraso en la expulsion de meconio y estrefiimiento de mala
evolucién. Las pruebas de imagen pueden orientarnos, pero
el diagndstico va a ser anatomopatolégico. El tratamiento de
eleccion fue la técnica quirdrgica de Swenson por laparo-
tomia, sin embargo, en los Gltimos afios se han introducido
nuevas técnicas.

Impacto de factores socioecondmicos en la vacunacion pre-
postpandemia. Barquin Ruiz A, Valero Dominguez S', Lora
Plaza A!, Sanchez Piorno L2, Mateo Sota S?, Gomez-Acebo
I*, Dierssen-Sotos T, Cabero Pérez MF. 'Grupo de Medicina
Preventiva y Salud Piblica. Facultad de Medicina. Santan-
der. 2Servicio de Medicina Preventiva; 3Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.
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Objetivos. Analizar el impacto de la pandemia de
COVID-19 en la vacunacién durante los primeros 18 meses
de viday la influencia de factores sociodemograficos.

Métodos. Estudio de cohortes con seguimiento de 2007
nifios nacidos en 2 periodos: pre-pandemia (enero-junio
2018) y pandemia (marzo 2020-mayo 2021). Analisis esta-
distico: para evaluar asociacion entre vacunacion y factores
socioecondémicos se utilizé anélisis de regresion logistica,
estimandose odds ratio (OR) ajustada y su intervalo de con-
fianza al 95%.

Resultados. EI uso de vacunas fuera de calendario se mul-
tiplicd por 3,5 (IC 95%: 2,6-4,7) a partir de la pandemia. No
hubo cambios significativos en la vacunacién rutinaria. Los
factores mas fuertemente asociados a vacunacién completa
fueron: el nivel educativo materno (formacién profesional
o0 bachillerato duplicaron la probabilidad de vacunacién) e
ingresos familiares (rentas méas bajas y mas altas se asociaron
a menor probabilidad de vacunacion). En el caso de vacunas
fuera de calendario, el nivel de estudios universitario mul-
tiplicé por 10 la probabilidad de uso (OR: 10,2 (IC95%:
6,4-15,2)), asociacion que aument6 en 2020. Respecto a
los ingresos, los niveles extremos mostraron menor proporcion
de uso de vacunas de pago.

Conclusion. La pandemia no ha tenido un impacto signi-
ficativo en la vacunacion rutinaria, aunque se ha observado
un aumento en la vacunacion no rutinaria. La educacion
materna y los ingresos se asociaron especialmente con la
vacunacion no rutinaria. Estos hallazgos resaltan la impor-
tancia de abordar las disparidades sociodemograficas para
garantizar un acceso equitativo a la vacunacién.

Caracteristicas de la patologia inmunoalérgica en una provin-
cia. Macias Panedas A, Martin Iranzo N, Jiménez Herndandez
E, Carrasco Villanueva MJ, Rodriguez Calleja J, Ferndndez
Alonso JE, Andrés de Llano JM, Villagémez Hidalgo JF. Ser-
vicio de Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de
Palencia. Palencia.

Objetivos. Analizar las caracteristicas epidemiolégicas de
los pacientes que acuden a consulta de Alergologia Infantil
con diagnéstico de patologia inmunoalérgica en la poblacién
pediatrica de un hospital provincial.

Material y métodos. Se analizaron todos los pacientes
diagnosticados de patologia alérgica que acudieron a las
consultas de Alergologia Infantil de un hospital provincial
desde el afio 2013 al 2023 (3576).

Resultados. Se llevé a cabo un analisis de frecuencias
segln el tipo de alergia registrada, siendo la respiratoria la
mas frecuente (37,8%) seguida de la digestiva (28,5%). La
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edad media para el diagndstico es 5,2 afios (DE + 3,8) obser-
vandose un aumento significativo en los clasificados como
alergia respiratoria (p<0,001) con una media de 6,15 afios,
en alergia medicamentosa una media de 4,2 afios (p<0,001)
y un descenso en los casos de alergia digestiva con una
media de 2,3 afios (p<0,001). En un anélisis multivariante
observamos la presencia de alergias combinadas, existiendo
en todos los pasos un p<0,001. La época anual en la que
mas casos se diagnosticas es el mes de noviembre (11,7%).
En cuanto al sexo no se observaron diferencias significativas
para padecer algln tipo de alergia.

Conclusiones. Existe un aumento del sustrato inmuno-
l6gico en pacientes que padecen patologia alérgica, debido
a ello podemos concluir que existe un aumento del riesgo
de desarrollar multiples enfermedades de caracter alérgico
(“marcha alérgica”) tras el inicio de la enfermedad, ademas
del riesgo de desarrollar otro tipo de enfermedades como
asma, sinusitis, otitis media serosa o hipertrofia amigdalar.
Esto supone un aumento de la gravedad y dificultad del
manejo.

Impacto del nivel socioeconémico en estilos de vida y uso
asistencias urgentes en una cohorte pediatrica. Sasia Garcia
M?, Lora Plaza A*, Valero Dominguez S, Sdanchez Piorno L?,
Gortazar Arias P?, Lopez-Fernandez C, Gomez-Acebo |, Cabe-
ro Perez M. Facultad de Medicina de la UC. Santander.
2Servicio Medicina Preventiva; 3Servicio Pediatria. Hospital
Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Objetivos. Establecer la relacion del nivel socioeconémi-
co con el uso de servicios sanitarios (evaluando el impacto
después de la pandemia COVID-19), y estilos de vida en los
primeros afios de vida.

Métodos. Se reclutaron 2.014 nifios divididos en dos
cohortes: 1.045 nacidos en 2020 (expuestos a la pandemia
COVID-19) y 969 nacidos en 2018 (no expuestos). Los esti-
los de vida se evaluaron en una subpoblacién: 299 (cohorte
expuestos) y 560 (cohorte no expuestos). Andlisis estadis-
tico: regresion logistica ajustada por factores de confusidn.
Como medida de la fuerza de la asociacion, se utilizaron
0dds ratio ajustadas (ORa) con intervalo de confianza del
95% (IC 95%).

Resultados. Un mayor nivel socioeconémico ofrece pro-
teccién a la asistencia a Urgencias (ORa=0,37; IC 95%
0,18-0,76). Este efecto se ve reforzado por la exposicién
a la COVID-19 (ORa=0,27; 1C95% 0,10-0,93). También
ofrece proteccién contra la obesidad (ORa=0,18; IC 95%
0,06-0,54), el uso excesivo de pantallas (ORa=0,28; IC
95% 0,16-0,49) y se asocia con una rutina de suefio ade-
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cuada (ORa=8,33; IC 95% 1,12-50). El nivel educativo
de la madre fue el indicador de nivel socioeconémico méas
consistente con las asociaciones.

Conclusion. La influencia del nivel socioeconémico en la
salud y los estilos de vida esta presente desde los primeros
afios de vida, lo que resulta en desigualdades en salud y
representa un factor de riesgo para enfermedades futuras.
Esta influencia también esta presente en lo que respecta al
uso de servicios sanitarios y su efecto se ha visto reforzado
por la pandemia.

Estudio financiado por el Instituto de Salud Carlos 111
(PI121/01245).

Sabado 13 de abril * Auditorio

Andlisis de los cinco primeros afios de cribado metabdlico
de deficiencia de acil Co-A deshidrogenasa de cadena media
en Asturias. Elola Pastor AlI', Diaz Martin JJ?, Sanchez Prieto
B3. 'Pediatria de Atencién Primaria. CS Las Vegas. Avilés.
2Servicio de Pediatria; 3Servicio de Bioguimica. Hospital
Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Objetivos. Analizar los resultados de los cinco primeros
afios de cribado de deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa
de cadena media en Asturias. Estudiar el comportamiento
de los marcadores C6 y C8.

Material y métodos. La poblacién estudiada eran recién
nacidos (RN) participantes del cribado entre enero 2015y
diciembre 2019. Los valores de C8 y C6 se obtuvieron en
sangre capilar seca por espectrometria de masas en tandem.
Estadistica descriptiva, SPPS 23 y R.5.

Resultados. 30120 RN cribados entre 2015-2019 alcan-
zando una cobertura del 99,89%. 57,3% recibian lactancia
materna (LM), 21,1% artificial(LA), 20,9% mixtay 0,4%
parenteral (NP). 93,7% a término, 6,3% prematuros, 0,8%
menores de 1.500 gy 12,6% bajo peso para EG (BPEG). El
punto de corte de C6 fue 0,18 pmol/L, situandose entre el
p99,5y p99,9. El de C8 fue 0,21 pmol/L, situdndose entre
el p99,5y p99,9. Se detectaron 3 casos y 3 falsos positivos
(FP). Dos casos se confirmaron genéticamente (el tercero se
trasladd). Los valores més elevados de C8 se correspondie-
ron con prematuros extremos, < 1.500 g o con NP. En C6 se
correspondieron con prematuros extremos, LM 0<48 hdv
(horas de vida) a la extraccién. Los FP eran uno a término y
dos prematuros tardios, con peso adecuado para EG, alimen-
tacion enteral y se realizé la extraccién >48 hdv.

Conclusiones. Entre 2015-2019 se diagnosticaron 3
casos de MCAD en Asturias mediante cribado. La recogida
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de datos en el tarjetén es de importancia para la interpre-
tacion de los marcadores.EG, peso al nacimiento, tipo de
alimentacién y edad parecen influir en C8 y C6.

Transfusiones en pacientes pediatricos en nuestra comu-
nidad. Martin Iranzo N, Carrasco Villanueva MJ, Jiménez
Hernandez EM, Macias Panedas A, Andrés Alberoa I, Can-
tero Tejedor MT, Gutiérrez Zamorano M, Pefia Valenceja A.
Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Rio Carridn.
Palencia.

Objetivos. El objetivo de este estudio es conocer la
incidencia y caracteristicas de las transfusiones en nuestro
hospital a lo largo de 20 afios en pacientes pediatricos. Las
transfusiones en nifios cada vez son menos frecuentes.

Material y métodos. Se selecciond pacientes menores
de 15 afios que hubiesen requerido una transfusion san-
guinea durante su estancia en hospitalizacién por diversos
diagnésticos. Se ha llevado a cabo un estudio observacional
retrospectivo sobre la incidencia de transfusiones. Se realiz6
un analisis mediante regresién lineal de join-point ajustado
por edad. Se han registrado 76 transfusiones a lo largo de
20 afios en pacientes pediatricos ingresados.

Resultados. Seglin el sexo, el 47,4% fueron mujeres y la
gran mayoria procedian del ambito urbano. EI 96% de ingre-
sos se realizé de forma urgente. Destaca que simplemente el
5,3% eran de caracter quirdrgico. No se observan diferencias
en cuanto al dia de ingreso y alta de estos procesos a lo
largo de los 7 dias de la semana. Pediatria fue el servicio al
alta mas frecuente, seguido de hematologia. No se registrd
ningln éxitus. La media de edad en afios fue de 4 afios y la
estancia en dias de 7. Se observa una tendencia descenden-
te en las trasfusiones durante los Ultimos 21 afios, siendo
estadisticamente significativa, con un porcentaje anual de
cambio de 8,95%.

Conclusiones. Se ha demostrado que ha disminuido de
forma estadisticamente significativa el nimero de transfusio-
nes en pacientes pediatricos ingresados en nuestra comuni-
dad. Entre las categorias diagnosticas mayores, destacan los
recién nacidos y hematologia. Se trata de un proceso urgente,
pero con buena tasa de éxito ya que la mortalidad en este
procedimiento en nula en la muestra utilizada.

Revision de crisis epilépticas de inicio focal en los tltimos
10 afos en un hospital de tercer nivel. Iglesias Rodriguez
M, Navarro Abia V, Gonzalo San Esteban A, Gil Calderén FJ,
Manaricua Arnaiz A, Tejero Pastor L, Melgosa Pefia M. Ser-
vicio de Pediatria. Hospital Universitario de Burgos. Burgos.
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Introduccién. La Liga Internacional Contra la Epilepsia
(ILAE) habla de crisis de inicio focal con consciencia preser-
vada y sin consciencia preservada, ademas de distinguir si es
motora o0 no motora y las focales con progresion a bilateral
tonico-clénica (CFPTCG).

Material y métodos. Estudio descriptivo retrospectivo.
Revision de historias clinicas de pacientes pediatricos que
ingresan o consultan en Urgencias por crisis epilépticas des-
de el 01 de enero de 2014 al 31 de diciembre de 2023,
seleccionando los de inicio focal.

Resultados. De un total de 193 pacientes recogidos, el
40% presentaban crisis de inicio focal. Un 11% presenta-
ban no motoras, y el 33% presentaron CFPTCG. Un 20%
presentd causa estructural, siendo el 40% secundarios a
isquemia perinatal. No se establecié causa en el 58%. El
levetiracetam fue el farmaco mas empleado (58%, seguido
del valproico y la oxcarbazepina. Un 28% tuvo un episodio
Unico, y el 25% present6 al menos un estatus epiléptico en su
evolucién. Un 11% evoluciond hacia una epilepsia refractaria
con encefalopatia epiléptica. Un 33% presentd un sindrome
electroclinico caracteristico, siendo el mas frecuente la epi-
lepsia focal autolimitada con puntas centrotemporales (46%,
15% del total de pacientes).

Conclusiones. Las crisis epilépticas de inicio focal son
menos frecuentes que las generalizadas, y pueden plantear
dificultades diagndsticas, sobre todo aquellas no motoras.
En muchos casos no se encuentra una causa, aunque en
nuestro centro puede estar influido por la no disponibilidad
durante la mayor parte del tiempo recogido de una resonancia
magnética de alta resolucién con protocolo para epilepsia.

Obesidad tras la pandemia COVID-19, ;la hemos dejado
atras? Alvarez Merino M, Riaiio Galan I, Pérez Gordén J,
Mayoral Gonzélez B, Rodriguez Ovalle S, Alonso Alonso A,
Pérez Pérez A. Area de Gestién Clinica de la Infancia y de
la Adolescencia. Hospital Universitario Central de Asturias.
Oviedo.

Introduccion. La obesidad es una enfermedad crénica
multifactorial en la que el estilo de vida resulta un pilar
fundamental. Durante la pandemia COVID-19, se objetivd
un empeoramiento en la calidad de vida de los nifios con
conductas pro-obesidad.

Objetivo. Analizar la evolucién postpandemia del estado
ponderal de pacientes pediatricos con obesidad en endocri-
nologia pediéatrica.

Material y métodos. Estudio observacional, descriptivo y
restrospectivo de pardmetros antropométricos [indice de masa
corporal (IMC), indice de masa triponderal (IMT)] y meta-
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bélicos expresados como mediana de desviaciones estandar
(DE) asi como rango intercuartilico (RIC).

Resultados. Se estudiaron 49 pacientes (51% varones).
Mediana de edad en primera consulta de 12 afios (RIC
10-13). Antecedentes familiares: obesidad en madre 61,2),
obesidad en padre 57,1%. El 93,8% presentaban sobrepeso/
obesidad pre-pandemiay 93,1% en periodo considerado de
pandemia (marzo-diciembre 2021). Datos primera consulta:
IMC 2,9 (2,33-5,77), IMT 4,62 (3,2- 6,3). indice HOMA de
6,2 (3,53-9,71), 28,1% dislipemia, 6,1% hipercolesterole-
mia. Un 54% realizaban deporte (mediana de horas/semana
de 2 (0-4), un 38,8% recibi6 intervencién por nutricionista
y 2 recibieron terapia farmacolégica. En controles sucesivos,
la mediana de IMC a los 6 meses fue 3,6 (2,36-3,68) y de
IMC a los 12 meses, 4,11 (2,58-4,11).

Conclusiones. En nuestra muestra, se constata un cambio
de la situacién ponderal con un aumento del IMC. Se trata
de una muestra reducida y un seguimiento a corto plazo pero
refleja la tendencia del peso post-pandemia en pacientes
con obesidad.

Estudio descriptivo sobre sindrome de Gitelman. Redondo
Vegas E, Arnelas Gil L, Fekete Lopez E, Vilches Fraile S,
Delgado LaFuente A, Campo Fernandez N, Puente Montes
S. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Rio Hortega.
Valladolid.

Objetivo. Describir las caracteristicas de los pacientes
con diagnéstico de sindrome de Gitelman en un hospital de
tercer nivel.

Material y métodos. Estudio restrospectivo de los pacien-
tes diagnosticados de sindrome de Gitelman durante 9 afios
y 4 meses (abril 2013-julio 2022).

Resultados. Se incluyen 9 pacientes, todos ellos de etnia
romani. La mediana de edad al diagndstico fue de 9,4 afios
(8,1-10,7). De los 9 pacientes, 4 se diagnosticaron por un
hallazgo incidental, aunque 6 de ellos referian sintomas, sien-
do el dolor abdominal y los vémitos los mas frecuentes (3/9).
De los 9 pacientes, 7 referian familiares con sindrome de
Gitelman y uno de ellos antecedente de muerte stbita de un
familiar de primer grado. Dos de los pacientes presentaron al
diagnostico una hipopotasemia severa, mientras que 3 pacien-
tes presentaban una cifra de potasio normal. Exceptuando un
paciente, todos presentaron una cifra de magnesio inferior a
1,8 mg/dl. En 2 de los 9 pacientes no se ha podido realizar
hasta la fecha diagnéstico genético de confirmacién. En cuan-
to al tratamiento, todos los pacientes reciben tratamiento con
suplementos de potasio, 7 de los 9 precisan magnesio y 3 de
ellos han precisado ahorradores de potasio.
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Conclusiones. El sindrome de Gitelman es una tubulo-
patia pierde sal con patrén de herencia autosémica recesi-
va. La realizacién de un correcto despistaje familiar para
el diagnostico de casos asintomaticos de forma precoz es
esencial ya que a pesar de que es frecuente diagnosticar esta
enfermedad de forma casual, son posibles las complicaciones
en momentos de descompensaciones.

Fin de vida: caracteristicas de los fallecimientos en una Uni-
dad de Cuidados Paliativos Pediatricos. Ortega Macias M,
Fekete Lopez E*, Arnelas Gil L, Vilches Fraile S?, Delgado
Lafuente A!, del Villar Guerra P2, Garcia Miralles LC!, Cano
Garcinufio Al. 1Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Rio Hortega. Valladolid. 2Servicio de Pediatria. Hospital Uni-
versitario El Bierzo. Ponferrada, Ledn.

Objetivos. Describir las caracteristicas de los pacientes en
seguimiento por una Unidad de Cuidados Paliativos Pedia-
tricos que fallecieron en los dltimos 4 afios.

Material y métodos. Estudio descriptivo retrospectivo de
los fallecimientos entre 2020 y 2024, con datos obtenidos
de las historias clinicas de los pacientes a cargo de la Unidad
de Cuidados Paliativos Pediétricos (CPP) de un hospital de
tercer nivel.

Resultados. Se incluyeron 16 pacientes, de los cuales
9 (56,3%) eran varones. La mediana (rango intercuartil) de
edad al diagnéstico fue de 1,31 (0,38-4,74) afios, y de
fallecimiento de 4,40 (0,86-10,69) afios. La mediana de
tiempo entre el diagndstico e inclusién en CPP fue de 14,4
(0,6-33,2) meses, con una duracién de seguimiento de 5,3
(1,0-12,6) meses. Once pacientes (68,8%) tenian consen-
suado un plan de cuidados anticipados, y el 63,6% de ellos
fallecieron en el domicilio, frente al 20% de los que no
tenian plan anticipado. Los pacientes con plan anticipado
de cuidados previo y los pacientes fallecidos en domicilio
tenian menor lapso entre diagndstico e inclusién en CPP y
seguimiento més prolongado en CPP, aunque las diferencias
no fueron estadisticamente significativas.

Conclusiones. En los Gltimos 4 afios hubo 16 fallecimien-
tos de nifios en seguimiento por CPP. Los datos sugieren que
hay que investigar en una muestra mayor si la inclusién pre-
coz en CPP influye sobre la calidad de los cuidados prestados
y la decision de un fallecimiento en el domicilio.

Evolucion neurolégica en prematuros menores de 32 semanas
con lesion de sustancia blanca en hospital de tercer nivel.
Soler Monterde M 1, Hernandez Prieto A2, Cancho Candela
RZ2, Bullon Gonzalez I3, Urbano Martin M3, Garcia Miralles
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LC? Izquierdo Caballero R?, Bartolomé Calvo G*. 1Médico
Interno Residente, *Médico Adjunto. Servicio de Pediatria.
Hospital General de Segovia. °Médico Adjunto, 3Médico Inter-
no Residente. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Rio Hortega. Valladolid.

Introduccion. La lesion de sustancia blanca (LSB) es la
lesién cerebral mas frecuente en recién nacidos pretérmino
menores de 28 semanas de edad postmenstrual. Sus efectos
pueden afectar a diferentes areas del neurodesarrollo.

Objetivos. Describir la evolucién neurolégica de pacientes
ingresados en hospital de tercer nivel con LSB menores de 32
semanas de edad postmenstrual, o peso menor de 1500 g.

Material y métodos. Se realiza estudio observacional retros-
pectivo, recogiendo 16 pacientes entre diciembre 2010 y mar-
z0 2022. Se extraen datos de la historia clinica electrénica.

Resultados. EI 65% (10/16) presentaron hemorragia
intraventricular, y el 75% (12/16) leucomalacia periventri-
cular quistica, con persistencia de los quistes en el 100%
a las 40 semanas de edad corregida. Respecto a secuelas
neurolégicas, el 59% (9/16) presentaron parélisis cerebral
(PC). Segln la clasificacion GMFCS el 44% (4/9) presentaron
un nivel | o Il, mientras que el 55% (5/9) presentaron niveles
[11-1V, ningln paciente present6 nivel V. El promedio de edad
de adquisicién de deambulacién auténoma fue 18,6 meses
de edad gestacional corregida. No hubo asociacion significa-
tiva entre el grado de LSB y alteraciones de audicion (0/16),
o epilepsia (1/16). La afectacion visual mas frecuente fue
estrabismo y alteraciones de refraccién. Un 37,5% (6/16)
presentaron dificultades en aprendizaje/socializacién (TDAH,
TEA, discapacidad intelectual), dos de ellos atribuibles a
sindrome de Prader-Willi y mutacién en TSPAN7.

Conclusiones. Las alteraciones neurolégicas en nifios con
lesiones en sustancia blanca son variadas, siendo mas fre-
cuente la afectaciéon motora. Es importante prestar atencion
a areas menos evidentes como el aprendizaje.

Caracteristicas clinico-electroencefalograficas en menores
de 2 afios con espasmos epilépticos. Ferndndez Alvarez M!,
Rodriguez Fernandez C?, Terroba Seara S?, Jiménez Jiménez
A?, Ariztegui Hoya L!, Ricoy Chain E*, Fernandez-Mordn Gon-
zalez A!, Vazquez Feito A3. 1Servicio de Pediatria; 2Seccién de
Neuropediatria, Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial
Universitario de Ledn. 3Servicio de Neurofisiologia. Hospital
Universitario El Bierzo. Ponferrada, Ledn.

Objetivos. Describir las caracteristicas clinico-electroen-

cefalograficas de los nifios menores de 2 afios con espasmos
epilépticos.
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Material y métodos. Revision de historias clinicas de
menores de 2 afios con espasmos epilépticos durante los 3
ultimos afios en nuestro Centro. Se analizaron: datos epide-
mioldgicos, clinica, EEG, tratamiento y evolucion.

Resultados. Se incluyeron 5 pacientes: 3 varones. Media-
na edad al debut 4 meses (3-24 meses). Antecedentes per-
sonales: encefalopatia hipéxico-isquémica (1), Sindrome de
Down (1). Todos presentaban salvas de espasmos en flexion.
Dos asociaban, ademas, otro tipo de crisis epilépticas. Cuatro
presentaban hipotonia y/o retraso psicomotor al inicio de los
espasmos, detectando en 4/5 hipsarritmia en EEG, compatible
con Sindrome de West (SW). En todos los pacientes se realizd
Resonancia Magnética Cerebral, detectando en una paciente
infarto crénico de arteria cerebral media. En un paciente
se confirm¢ canalopatia KCNQ2. Respecto al tratamiento:
dos recibieron vigabatrina (VGB), dos VGB + ACTH y uno,
levetiracetam + oxcarbazepina. El control de los espasmos
se consigui6 entre 2-30 dias de inicio de tratamiento. En el
paciente sin SW aln no se ha conseguido control completo.

Conclusiones. Se estima una incidencia de espasmos
epilépticos infantiles de 2-5/10.000, siendo excepcionales
después de los 12 meses. El patron EEG correlacionado con
la clinica, facilita el diagnéstico, orientando un manejo tera-
péutico adecuado. Respecto al SW, el tratamiento de eleccion
continla siendo VGB y/o ACTH. La etiologia subyacente,
metabdlica, estructural o genética, condiciona la respuesta
y el desarrollo de la epilepsia. En nuestra serie el 80% fue
diagnosticado de SW sintomatico.

Diabetes insipida: a propésito de siete casos. Rodriguez Ova-
lle S, Alonso Alonso A, Alvarez Merino M, Rodriguez-Noriega
Béjar L, Mayoral Gonzalez MCB, Pérez Gordon J, Pérez Pérez
A, Riafio Galan I. Hospital Universitario Central de Asturias.
Oviedo.

Objetivo. La diabetes insipida (DI) es una entidad poco
frecuente caracterizada por polidipsia y poliuria secundarias
a la disminucién de produccién o falta de accion de la hor-
mona antidiurética (ADH). Nuestro objetivo fue describir las
caracteristicas epidemiolégicas, clinicas y el seguimiento de
siete pacientes diagnosticados en un hospital de tercer nivel.

Material y métodos. Estudio observacional descriptivo
y retrospectivo mediante revisién de informes clinicos de
pacientes con diagnéstico de DI en seguimiento por Endocri-
nologia Pediatrica. Se analizaron variables epidemiolégicas,
clinicas, analiticas, radiolégicas, tratamiento y seguimiento.

Resultados y conclusiones. Se estudian siete pacientes,
cinco de ellos mujeres. Diagndstico antes de los 5 afios en 3/7.
Todos ellos correspondieron a DI de origen central. La clinica
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objetivada fue polidipsia y poliuria (6/7), vémitos e hiperna-
tremia (2/7), dificultad de la movilidad ocular vertical superior
(1/7) y alteracion del comportamiento (1/7). Analiticamente
todos cumplian criterios diagnésticos de DI y a todos se les rea-
liz resonancia magnética craneal (RM), sin precisar de prueba
de restriccion hidrica por sintomas acompafantes que sugerian
origen central. Todas las RM mostraron alteracién patolégica:
germinoma (2), displasia septo-optica (2), hipoplasia de tallo
hipofisario (1), craneofaringioma (1), neurohipéfisis ectépica
(1). Se realizé estudio genético a tres pacientes sin hallazgos
de mutacién patogénica. Todos recibieron tratamiento con
desmopresina. A pesar de su infrecuencia, es preciso tener
presente esta entidad. Un diagnéstico precoz, tratamiento
adecuado y la realizacion de pruebas complementarias que
permitan llegar al motivo que provoca este cuadro clinico es
de gran relevancia en nuestra especialidad.

Epilepsia con punta-onda continua durante el suefio (POCS):
rasgos de la enfermedad y respuesta al tratamiento en un
hospital de tercer nivel. Medina Guerrero C!, Alvarez Fer-
nandez M!, Martinez Pérez M*, Ariztegui Hoya L', Rodriguez
Ferndndez C!, Terroba Seara S!, Jiménez Gonzdlez A!, Vaz-
quez Feito A2. 1Complejo Asistencial Universitario de Ledn.
2Hospital Universitario El Bierzo. Ponferrada, Leon.

Objetivos. Analizar la clinica, evolucion y respuesta tera-
péutica en pacientes con POCS en nuestro medio.

Material y métodos. Revisién de las historias clinicas de
los pacientes epilépticos que presentaron en algiin momento
de su evolucion POCS en los dltimos afios. Se analizan datos
demograficos, antecedentes perinatales, alteraciones estruc-
turales, clinica asociada, tratamiento y evolucién.

Resultados. Se incluyeron 6 pacientes: 5 varones. Media-
na de edad al diagndstico: 6 afios y medio (rango: 4-12 afios).
Un 33% presenta antecedentes perinatales patolégicos y
5/6 presentaron alguna alteracién en neuroimagen: displasia
cortical (2), hemorragia talamica (1), atrofia cortical (1) y
lesiones en sustancia blanca y malrotacion de hipocampo
(1). Durante el periodo POCS, el 83,3% presentaba afecta-
cioén en atencién, aprendizaje, lenguaje y/o conducta. Todos
ellos recibian previamente medicacién anticomicial. En 5
pacientes se afiadi6 clobazam al diagnéstico de POCS. Dos,
ademas, recibieron corticoterapia. La mediana de duracién de
la POCS fue de 36 meses (12-72 meses). Hasta dos tercios
presentaron secuelas tras finalizar el tratamiento, principal-
mente cognitivas y de conducta.

Conclusiones. La epilepsia POCS es una entidad clinica
infradiagnosticada que debe sospecharse en nifios epilépticos
que en su evolucién presentan alteraciones cognitivas agu-
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das/subagudas, conductuales o reagudizacion de las crisis a
manifestaciones. En nuestro medio, la evolucién/persistencia
de POCS fue mas frecuente en nifios con lesiones estructu-
rales. Dos tercios respondieron adecuadamente a clobazam.
La corticoterapia precoz podria jugar un papel fundamental
en la evolucidn de este tipo de epilepsia. Un diagndstico y
tratamiento precoz pueden condicionar el prondstico.

Adherencia al tratamiento con hormona de crecimiento
recombinante humana en Pediatria. Alonso Alonso A, Rodri-
guez Ovalle S, Riafio Galan I, Pérez Gordén J, Alvarez Merino
M, Mayoral Gonzalez B, Muhoz Lumbreras M, Pérez Pérez
A. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Central de
Asturias. Oviedo.

Introduccion. La hormona del crecimiento recombinante
humana (GH) es el principal tratamiento para los trastornos
del crecimiento en la infancia. Una buena adherencia tera-
péutica es importante para que sea eficaz.

Objetivos. Analizar la adherencia terapéutica al trata-
miento con GH y estudiar si el grado de adherencia influye
en su eficacia.

Material y métodos. Estudio descriptivo, observacional
y retrospectivo. Se incluyeron pacientes tratados con GH y
registrados en una aplicaciéon que mide la adherencia tera-
péutica, que se controlan en endocrinologia pediatrica de
un hospital de tercer nivel. Se analizaron las desviaciones
estandar (DE) de talla, de velocidad de crecimiento, asi como
la adherencia terapéutica al inicio, a los 6, 12, 18 y 24
meses de tratamiento.

Resultados. Se incluyeron 46 pacientes (50% hombres).
La media de edad al inicio del tratamiento fue de 8,2 afios
(IC 6,7-9,6). La indicacion mas frecuente de tratamiento fue
déficit de GH (56,5%).

<95% 7 (15,2%) 10 (23,8%) 11 (35,5%)
95-98% 6 (13%) 11 (26,2%)  6(19,4%)
>98% 31 (67,4%) 21 (50%) 14 (45,2%)

Al afio de tratamiento, los pacientes con menos del 95%
de cumplimiento (23,8%) presentaron un incremento de la
talla de 0,46 DE; aquellos con un cumplimiento de entre el
95y el 98% (26,2%) tuvieron un incremento de talla de 0,5
DE; y los pacientes con mas del 98% (50%) un incremento
de 0,71 DE.

Conclusiones. La adherencia terapéutica a GH disminuye
con el tiempo. En nuestra muestra, a mayor adherencia al
tratamiento con GH, mayor eficacia del mismo.
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Patrones de suefio en nifios en edad preescolar. Sanchez Piorno
L, Lora Plaza A?, Valero Dominguez S?, Mateo Sota S°, Lechosa
Muniiz C3, Dierssen-Sotos T2, Cabero Pérez MJ3. 1Servicio de
Medicina Preventiva; 3Servicio de Pediatria. Hospital Univer-
sitario Marqués de Valdecilla. Santander. °Grupo de Medicina
Preventiva y Salud Publica. Facultad de Medicina. Santander.

Objetivos. Describir los patrones de suefio en edad pre-
escolar e identificar factores asociados.

Métodos. Estudio transversal realizado en nifios nacidos
en 2018y 2020. Recogida de informacién mediante entrevis-
ta personal a los padres. Los patrones de suefio se obtuvieron
mediante el Children’s Sleep Habits Questionnaire (CHSQ).
Analisis estadistico: la comparacién de puntuaciones medias
del CHSQ se realizd con la prueba t de Student (variables de
2 categorias) y el ANOVA (3 0 més categorias).

Resultados. Se evaluaron 1.344 nifios (51,56% varones)
con media de edad de 54,9 (DE: 2,80) meses para 2018 y
30,06 (DE: 3,00) para 2020. El indice global de alteracién
del suefio fue 53,47 (DE: 6,60), 54,27 (DE: 7,12) en los
de 2018 vs 52,88 (DE: 6,13) en 2020 p<0,001. La Unica
variable que se asoci6 de forma significativa con la puntuacién
del CSHQ fue el uso de pantallas més de 65 minutos/dia. Al
analizar las subescalas del CHSQ: los nifios que continuaban
lactando 1 o0 mas veces al dia en el momento de la evaluacién
presentaron mayores puntuaciones en “despertares nocturnos”
Las puntuaciones mas altas en “alteraciones respiratorias
durante el suefio” se encontraron en varones y para valores
extremos de ingresos maternos, y en “somnolencia diurna”
se encontraron en nifias y en uso prolongado de pantallas.

Conclusiones. Las puntuaciones obtenidas en nuestro
estudio se encuentran por encima del punto de corte habi-
tualmente utilizados para identificar alteraciones del suefio
(41-50 puntos). La asociacion con el uso de pantallas es
consistente con otras investigaciones.

Estudio financiado por el Instituto de Salud Carlos 11/
(PI121/01245).

Adhesion al patron de dieta mediterranea en nifios de 1°
de Primaria. Valero Dominguez S?, Lora Plaza A, Sanchez
Piorno L?, Mateo Sota S, Lechosa Muhiz C3, Gortazar Arias
P3, Gémez-Acebo I*, Cabero Pérez MJ. 'Grupo de Medicina
Preventiva y Salud Publica. Facultad de Medicina. Santan-
der. 2Servicio de Medicina Preventiva; 3Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Objetivos. Determinar el nivel de adhesién a un patrén

de dieta mediterranea y analizar posibles factores asociados
a una adhesion alta.

VOL. 64 N° 267, 2024



Material y métodos. Estudio transversal dentro de una
cohorte de nifios nacidos en 2018. Se incluyeron 156 nifios
de 6 afios. Variables a estudio: sexo, haber acudido a guar-
deria, nivel educativo e ingresos de los padres, estructura
familiar, lugar de comida habitual. EI cuestionario utilizado
ha sido el KIDMED 2.0. Recogida de informacién mediante
entrevista personal a los padres. Se consider6 un nivel de
adhesién bajo una puntuacion entre 0 y 3, medio entre 4
y 7y alto puntuaciones >8. Analisis estadistico: prueba t
de Student.

Resultados. La puntuacién media obtenida fue de 5,1
(DE:2,1), sin diferencias estadisticamente significativas en
funcién del sexo. Se encontraron unos niveles de adhesion
baja en el 23,7%, media en un 62,8% y alta en un 13,5%.
Los niveles altos de adhesién se asociaron con estudios supe-
riores y niveles socioeconémicos mas bajos de las madres. En
los nifios que asistieron a guarderia se duplicé la proporcién
de de alta adhesion a la dieta mediterranea, sin alcanzar la
significacién estadistica. No se observd asociacion con otros
factores sociodemograficos ni del padre ni de la madre y
tampoco con la estructura familiar o el lugar donde come el
nifio habitualmente.

Conclusiones. La puntuacion global obtenida de adhe-
sién a la dieta mediterrénea se sittia en niveles medios (5,1
DE: 2,1), aunque por debajo de otros estudios realizados en
nifios espafioles.

Importancia de la semiologia clinica y video-electroence-
falograma para el diagnéstico diferencial entre espasmos
epilépticos y no epilépticos. Fernandez Alvarez M, Rodriguez
Fernandez C?, Terroba Seara S?, Jiménez Jiménez A?, Medina
Guerrero C!, Ricoy Chain E?, Sanchez Prieto C!, Vazquez
Feito A3. 1Servicio de Pediatria; °Seccién de Neuropediatria
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Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de
Ledn. Ledn. 3Servicio de Neurofisiologia. Hospital Universi-
tario El Bierzo. Ponferrada, Ledn.

Objetivos. Describir la correlacion clinico-videoelectroen-
cefalogréfica de los nifios menores de 18 meses que consul-
taron por espasmos en un Hospital terciario.

Material y métodos. Revision de historias clinicas de los
nifios con episodios paroxisticos sugestivos espasmos en los
que se pudo realizar video-electroencefalograma (video-EEG)
durante los tres Gltimos afios.

Resultados. Se incluyeron 5 pacientes (60% varones),
con una mediana edad de 6 meses (3-18 meses). Todos
presentaban espasmos en flexién. Uno presentaba ademas
otro tipo de crisis. Los episodios se pudieron registrar con
video-EEG en todos, permitiendo diferenciar tres trastornos
paroxisticos no epilépticos (TPNE): mioclono benigno del lac-
tante en dos y un trastorno de movimientos ritmicos asociados
al suefio. En dos nifios se detectd hipsarritmia confirmando
Sindrome de West (SW). Los nifios con TPNE se mostraban
contentos/tranquilos durante y entre los episodios, con cla-
ro predominio al final de la tarde. Gracias al video-EEG se
pudo instaurar tratamiento precoz en los pacientes con SW,
permitiendo actitud expectante en los nifios con TPNE, cuya
evolucion fue favorable remitiendo los “espasmos”.

Conclusiones. Los TPNE conforman un grupo heterogéneo
con una incidencia del 9%. Tienden a la resolucion esponta-
nea con la edad, y buen pronéstico; sin embargo, en muchas
ocasiones resulta imprescindible la correlacion video-EEG
para establecer el diagndstico diferencial con los espasmos
epilépticos, cuyo diagnéstico y tratamiento precoz marca el
prondstico. Existen algunos datos clinicos que pueden orien-
tar hacia TPNE, aunque el diagnéstico definitivo se basa en
la correlacion clinica con un video-EEG prolongado éptimo.
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Limitacion de la marcha como sintoma de ptrpura de Schon-
lein-Henoch. Rodriguez-Noriega Béjar L, Martino Redondo
P, Cabeza Antufia A, Rubio Granda A, Martinez Garcia C,
Ornia Fernandez C, Castellanos Mata A, Murias Loza S. Area
de Gestion Clinica de la Infancia y Adolescencia. Hospital
Universitario Central de Asturias. viedo.

Introduccioén. La plrpura de Schonlein-Henoch (PSH) es
una vasculitis leucocitoclastica por afectacion de vasos de
pequefio tamafio. La afectacion puede ser multiorganica, con
clinica gastrointestinal y renal asociada a la purpura cutanea.

Caso clinico. Varon de 6 afios que consulta por lesiones
cutaneas en miembros inferiores, rechazo de la deambulacion
y leve dolor abdominal asociado; con infeccion respiratoria la
semana previa. El examen fisico revelé multiples lesiones pur-
puricas, algunas ampollosas, en miembros inferiores, nalgas
e ingles. Ademas, presentaba tumefaccion periarticular en
ambos tobillos, con limitacién de la movilidad por dolor. Se
realizd analitica de sangre y de orina, sin alteraciones (inclu-
yendo cifra plaquetaria normal y ausencia de coagulopatia) y
un test rapido de estreptococo faringeo, con resultado positi-
vo. La ecografia articular mostr6 aumento de partes blandas
a nivel subcuténeo con ausencia de derrame articular. El
cuadro se catalogé de PSH, indicando tratamiento con peni-
cilina'y prednisona oral ante importante afectacion cutanea
y artralgias. Se realizd seguimiento estrecho en consultas de
Reumatologia Pediatrica con progresiva mejoria del cuadro
y descenso paulatino de corticoide, chequeando normalidad
en las sucesivas tiras reactivas de orina.

Comentarios. La PSH es la vasculitis pediatrica mas fre-
cuente. Tras desencadenante infeccioso, se produce forma-
cién y depdsito de inmunocomplejos IgA que dafian la pared
vascular. Es una enfermedad autolimitada en semanas en la
mayoria de los casos. Aunque es comUn la presencia de artral-
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gias, provocando cojera o rechazo de la marcha, la verdadera
artritis es infrecuente. La morbilidad esta condicionada por
el grado de afectacion renal.

Sindrome de Turner: mas alla de la forma clasica. Martino
Redondo P!, Cabeza Antuia A!, Castellanos Mata A!, Ornia
Fernandez C', Rodriguez-Noriega Béjar L', Velando Pascual
C?, Viejo Diaz M2, Garcia Gonzalez N'. 'Area de Gestién Clini-
ca de la Infancia y la Adolescencia; ?Laboratorio de Genética
Molecular. Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Introduccion. El sindrome de Turner es una enfermedad
genética producida por la ausencia del segundo cromosoma
X. Sus manifestaciones clinicas mas frecuentes son: talla
baja, cuello corto, térax ancho, cubito valgo, retraso del cre-
cimiento y orejas rotadas. Existen varios tipos en funcion
del grado de deficiencia del cromosoma X. La mayoria de
casos se producen por no disyuncién cromosémica durante
la gametogénesis, y por tanto, no se heredan, pero algunas
deleciones parciales si pueden ser heredadas.

Caso clinico. Mujer, 40 afios. Cariotipo con alteracién
estructural del cromosoma X. Antecedentes: madre de esta-
tura baja. Tres hijas de 22, 21 y 14 afios, sanas (159, 153,
145 cm). La hija mayor tiene una hija, la mediana esta emba-
razada. Exploracion fisica: estatura baja (150 cm), acorta-
miento de metacarpianos. Cariotipo e hibridacién fluorescente
in situ: monosomia parcial del cromosoma X por deleccién en
el gen SHOX (Xp22.33), implicado en el desarrollo esquelé-
tico. Se realiz6 estudio familiar de las 3 hijas, la nieta y el
embarazo de la hija, siendo todas portadoras de la deleccién.

Comentarios. Las deleciones del brazo corto del cromo-
soma X son son una forma poco frecuente de presentacion
del sindrome de Turner. El anélisis del fenotipo y cariotipo
de estos pacientes muestra gran variabilidad en los rasgos
somaticos, asi como en la funcién gonadal. Los pacientes con
delecién terminal del brazo corto del cromosoma X no parecen
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presentar disgenesia gonadal, con funcién ovéarica normal y
ausencia de otros rasgos salvo cierto grado de retraso en el
crecimiento, como en el caso de esta familia.

La importancia de los antecedentes. Iglesias Oricheta M?,
Herreras Martinez A%, Rodrigo Fernandez A?, Escudero Villafa-
fe A?, Fernandez Rodriguez L2, Andrés Andrés AG'. 'Seccion
de Urgencias Pedidtricas; 2Servicio de Pediatria. Complejo
Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccién. La enterocolitis inducida por proteinas
alimentarias (FPIES) es un sindrome gastrointestinal de
hipersensibilidad alimentaria no IgE mediado cuyo desen-
cadenante méas comdin es la leche de vaca. La forma aguda
aparece de 1 a 4 horas tras ingerir el alimento; se caracteriza
por vomitos repetitivos, letargia, palidez y ocasionalmente
diarrea acuosa.

Caso clinico. Nifio de 10 meses valorado en Urgencias
por vomitos y deposiciones liquidas de 4 horas de evolucién.
Afebril. Presenta episodio de hipotonia, letargia y palidez
cutanea que resuelve espontaneamente. Exploracion fisica
y neurolégica normales salvo dermatitis atépica. Los padres
no refieren antecedentes de interés. Durante su estancia
varios episodios de letargia, palidez e hipotonia de corta
duracidn y recuperacion completa. Ademas, llanto y dolor
en hemiabdomen derecho. Solicitamos analitica de sangre y
orina descartando cuadro infeccioso y ecografia abdominal sin
invaginacion. Rehistoriada la familia, refieren seguimiento en
Digestivo Infantil por sospecha de alergia a proteinas de leche
de vaca (PLV), alimentado con hidrolizado desde el mes de
vida. Ante normalidad de IgE especifica, en la dltima consulta
indican tolerancia progresiva con PLV. Unas 4 horas antes
habian administrado 3 cucharadas de yogur. Se sospecha
FPIES, indicando dieta exenta de PLV con evolucion favorable.

Comentarios. Queremos resaltar:

— Primero, la importancia del conocimiento del FPIES
secundario a PLV y su sospecha en cuadros de letargia e
hipotonia en lactantes.

— Segundo, la relevancia de la historia clinica detallada
con recogida de antecedentes ante todo paciente que
valoremos en urgencias ya que puede darnos la pista para
un diagndstico certero.

Anomalias de la diferenciacion sexual. A propésito de un
caso. Giordano Urretabizkaya M, Arriola Rodriguez-Cabello S,
Torre Gonzalez T, Barquin Regd C, Ruiz Renteria E, Fernandez
Marqués M, Marin Rodero J. Servicio de Pediatria. Hospital
Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.
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Introduccién. Las anomalias de la diferenciacién sexual
(ADS) incluyen aquellas patologias en donde existe una dis-
cordancia entre los criterios cromosémico, gonadal, fenotipico
que definen la diferenciacién sexual. Pueden manifestarse a
edades variables, su frecuencia es inferior a 1/2.000 y sus
causas son multiples.

Caso clinico. Se presenta el caso de un recién nacido a
término, con hallazgos ecogréaficos prenatales compatibles
con genitales sexuales ambiguos. Al nacimiento, destacaba
hipertrofia del clitoris/micropene asociando fusién de labios
mayores con apariencia escrotal, palpandose teste derecho en
bolsa (Estadio IV de Prader), sin otras anomalias fenotipicas.
Ante hallazgos clinicos sugestivos de ADS, se prosigue con
las pruebas complementarias de primer nivel. Ecografia abdo-
minopélvica, objetivandose teste derecho en bolsa escrotal e
izquierdo en orificio inguinal, tero con cavidad endometrial,
pene con cuerpos cavernosos y uretra. Estudio hormonal,
descartando hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) con fun-
cion tiroidea, gonadotropinas y testosterona en rango normal.
Cariotipo/estudio citogenético, confirmando la presencia de
dos lineas celulares, mosaicismo 45X0/46XY, siendo esto
compatible con disgenesia gonadal mixta. Se completa el
estudio con resonancia magnética, confirmando hallazgos
ecograficos, pendiente realizacién de biopsia gonadal para
descartar riesgo de malignizacion. Finalmente, se decide
asignar el género masculino.

Comentarios. Las ADS representan un amplio espectro de
patologias complejas, que deben abordarse de forma multi-
disciplinar. Es urgente descartar siempre la HSC. Una vez
llegado al diagnéstico del tipo de ADS, se deberd valorar cual
es la asignacion de género mas adecuado y si es subsidiaria
a tratamiento médico o quirdrgico.

Epigastralgia de larga evolucion, reto diagndstico. Musgo Bala-
na P, Expésito de Mena H, Gautreaux Minaya Sl, Prada Perei-
ra MT, Duque Moreno LD, Arias Consuegra MA. Servicio de
Pediatria. Hospital Universitario El Bierzo. Ponferrada, Ledn.

Introduccién. El abordaje del dolor abdominal recurrente
precisa de una adecuada anamnesis y exploracion fisica para
dirigir un adecuado planteamiento diagnéstico que permita
discernir entre patologia organica o funcional. Presentamos
una serie de casos donde conseguimos el diagnéstico solici-
tando pruebas dirigidas.

Casos clinicos. Caso 1: Nifia, 13 afios, epigastralgia recu-
rrente, dispepsia postprandial sin pirosis, vémitos retentivos
e hiporexia con pérdida de peso. Estudio completo (varias
ecografias y endoscopia digestiva alta) normales. Ante estos
sintomas solicitamos ecografia abdominal “dirigida”, midien-
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do angulo aortomesentérico (AOM) y distancia aortomesenté-
rica (DAOM) siendo 15°y 5 mm respectivamente, sugestivo
de sindrome de la arteria mesentérica superior (SAMS).

Caso 2: Nifio, 11 afios, epigastralgia postprandial diaria,
distension, plenitud y saciedad precoz. Pérdida de peso y
crecimiento longitudinal importante en Gltimo afio. Estudio
completo normal. Empeoramiento progresivo con aparicion
de vémitos retentivos. Solicitamos ecografia “dirigida”,
observandose disminucién AOM (22°) y DAOM (<10 mm)
y dilatacion de arteria renal izquierda sugestivo de SAMS.
Ambos casos presentan mejora tras manejo conservador.

Caso 3: Hermana del caso 1, seguimiento por migrafa,
inicia sintomas digestivos similares a su hermana. Junto al
estudio inicial solicitamos ecografia “dirigida” confirmando
criterios anatémicos compatibles con SAMS. Realiza prueba
terapéutica con dieta hipercaldrica.

Comentarios. EI SAMS es infrecuente e infradiagnostica-
do. La clinica inespecifica dificulta su diagndstico, precisando
un alto grado de sospecha. Debemos incluirlo en el diagnds-
tico diferencial de epigastralgia postprandial recurrente con
sintomas sugerentes de obstruccion parcial duodenal. Aunque
en la literatura la angio-TAC es considerada gold standard;
pueden beneficiarse de una ecografia “dirigida” (medicién
DAOM y AOM).

Enfermedad de Perthes: mas alla de la importancia del diag-
néstico precoz. Cabeza Antuia A!, Sarmiento Martinez V?,
Martino Redondo P!, Castellanos Mata A’, Rodriguez-Noriega
Béjar L!, Martinez Garcia C!, Ornia Ferndndez C!. 1Area de
Gestién Clinica de la Infancia y la Adolescencia. Hospital
Universitario Central de Asturias. Oviedo. 2Pediatra. Centro
de Salud La Corredoria. Oviedo.

Introduccién. La enfermedad de Perthes se produce por
la necrosis avascular de la cabeza femoral, generalmente en
varones de 4-8 afios. La participacién del Pediatra de Aten-
cion Primaria en el diagnostico precoz es fundamental pero
también en el seguimiento de la enfermedad, de evolucion
incierta y prolongada.

Caso clinico. Varén de 7 afios que refiere dolor en el muslo
y cojera matutina desde hace 2 semanas sin antecedente
traumatico. En la exploracién destaca dolor y limitacién para
la rotacion externa y abduccién de la cadera derecha. Se
solicita una radiografia que resulta diagndstica de enferme-
dad de Perthes. Se deriva a Traumatologia que contraindica
actividades de impacto y pauta tratamiento antiinflamatorio.
Los primeros meses el paciente se muestra triste, con difi-
cultades para aceptar su enfermedad, abandona el deporte,
aumenta el sedentarismo y el uso de pantallas y como con-
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secuencia presenta exceso de peso. Por la mala evolucién a
los 2 afios se realiza cirugia. Actualmente el paciente precisa
utilizacién de una calza por asimetria de la extremidad, se
ha incorporado a su actividad deportiva habitual, no tiene
ningln dolor ni limitacién y ha mejorado su IMC.

Comentarios. El diagnéstico de enfermedad de Perthes
tiene un alto impacto en el paciente y su familia. Desde
Atencién Primaria es fundamental un seguimiento acompa-
fiando en la aceptacién de la enfermedad y sus tratamientos,
promocionando habitos de vida saludables y la realizacién de
deportes con bajo impacto imprescindibles para mantener
una buena salud fisica y mental asi como vigilar secuelas
futuras como la artrosis precoz.

Atresia de vias biliares: revision en los Gltimos 3 afios en
hospital de tercer nivel. Ricoy Chain E, Martinez Pérez M,
Fernandez-Moran Gonzélez A, Alejos Antofianzas M, Mufioz
Cabrera VP, Martinez Saenz de Jubera J, Gonzalez-Lamufio
Sanchis C, Gonzalez Miares C. Servicio de Pediatria. Com-
plejo Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccion. La atresia de vias biliares (AVB) es una
enfermedad de etiologia desconocida, causante de obstruc-
cién grave del flujo biliar y cuya incidencia es 1/12.000
nacidos vivos. Es la causa més frecuente de ictericia neonatal
obstructiva extrahepética y de trasplante hepético pediatrico
de forma aislada.

Objetivo. Comparar los Gltimos casos diagnosticados de
AVB, atendiendo a su clinica inicial, diagnéstico, tratamiento
y potenciales complicaciones asociadas.

Material y métodos. Estudio retrospectivo descriptivo
(serie de casos), incluyendo los pacientes diagnosticados
de AVB en hospital de tercer nivel en los Gltimos 3 afios.

Resultados. Se analizaron 3 casos de AVB (66% varones).
Todos fueron recién nacidos (RN) a término, con peso adecua-
do, sin factores de riesgo infeccioso ni otras comorbilidades.
En dos de ellos se lleg6 al diagnéstico en las dos primeras
semanas de vida por presencia de ictericia y porcentaje de
bilirrubina directa en torno a 25-30% respecto al total. El
tercero fue diagnosticado a los 51 dias de vida con ictericia,
deposiciones hipocélicas y un 57% de BD. En todos los casos
la ecografia abdominal resulté normal, gammagrafia hepato-
biliar alterada, y diagnéstico confirmado mediante biopsia.
Todos intervenidos quirdrgicamente antes de los 2 meses de
vida sin incidencias. Dos pacientes presentaron colangitis de
repeticion. Actualmente, uno sometido a trasplante hepético
y otro en lista de espera.

Conclusiones. La AVB se debe sospechar en RN sanos con
adecuado peso que presentan ictericia progresiva, pudiendo
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asociar coluria y acolia. La ecografia y la gammagrafia hepa-
tobiliar pueden ayudar al diagnéstico, alcanzando el definitivo
con la biopsia intraopratoria. Aunque la primera linea de tra-
tamiento consiste en la realizacién de porto-enterostomia de
Kasai precoz, el 80-85% de los pacientes acaban precisando
trasplante hepatico.

Otras causas de cojera en lactantes, a propdsito de un caso.
Garcia Blanco C, Lednardo Cabello MT, Gandara Samperio
C, Pérez Fraga P, Sanz Santillan B. Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccidn. La cojera es un motivo frecuente de consul-
ta en Pediatria. La anamnesis y exploracién fisica son clave
para la orientacién diagnéstica, sin embargo, en algunos
casos pueden no ser de ayuda. Su origen depende de la edad
del paciente y puede ser de causa inflamatoria, infecciosa,
traumatica o idiopatica.

Caso clinico. Nifia de 2 afios que acude a Urgencias
por cojera derecha desde hace 1 semana; con tratamiento
antiinflamatorio pautado y aceptable respuesta, pero persis-
tencia de cojera. Niega traumatismo o clinica infecciosa. A la
exploracion, no signos de inflamacion aguda en la extremidad,
movilidad de miembro conservada no dolorosa. Se realiza
radiografia de toda la extremidad sin hallazgos patoldgicos
y se completa estudio con ecografia, objetivandose fractura
impactada de hueso cuboides derecho afectando a su mar-
gen proximal. Resolucién con tratamiento conservador. Seis
meses después, consulta por cojera de miembro contralateral
desde hace 12 horas, sin traumatismos ni clinica infecciosa
asociados. Presenta rechazo de apoyo del pie con resto de
exploracién normal. Se realiza radiografia de pies en carga: se
objetiva fractura impactada de margen proximal de cuboides
izquierdo, resuelta con tratamiento conservador.

Comentarios. Las fracturas de cuboides en nifios son
infrecuentes y probablemente estan infradiagnosticadas.
Se describen casos en lactantes sin antecedente trauma-
tico conocido y presentan radiografia inicial normal, lo que
dificulta el diagnéstico. Se debe considerar la fractura de
cuboides en el diagnéstico diferencial de cojera en nifios
pequefios. Pueden ser necesarias pruebas complementarias
como ecografia 0 gammagrafia 6sea para su diagndstico.

Osteomielitis multifocal recurrente, diagnéstico diferencial de
dolor éseo en Pediatria. Matres Lopez B, Caldeiro Diaz MJ,
Jiménez Montero B, Alvarez Alvarez C, Roldan Pascual N,
Freire Pefia MI. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.
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Introduccién. La osteomielitis multifocal recurrente
(OMR) es un trastorno autoinflamatorio crénico que ocasiona
dolor 6seo debido a inflamacién del hueso. El diagnéstico es
de exclusién; se realiza por los hallazgos clinicos y radiolé-
gicos, excluyendo una causa microbiolégica y tumoral por el
estudio microbiolégico e histolégico de la biopsia.

Caso clinico. Paciente de 6 afios acude a Urgencias por
dolor en pie izquierdo desde hace 2 semanas sin traumatismo
previo conocido. Se realiza radiografia observando un callo
de fractura en segundo metatarsiano. A las dos semanas ante
persistencia de dolor y aumento de partes blandas reacuden
a urgencias, se realiza nueva radiografia observandose lesion
osteolitica de caracteristicas agresivas en 2° metatarsiano.
Se decide ingreso para realizar diagndstico diferencial y con-
trol del dolor. Durante su ingreso se realiza analitica con
hemograma completo diferencial normal, PCR negativa y VSG
ligeramente elevada, TAC con lesion sugestiva de agresividad.
Se realiza RM que indica signos sugestivos de osteomielitis
por lo que se biopsia la lesién y observandose infiltrado plas-
mocitario reactivo y cultivo de la lesién y hemocultivo, ambos
negativos. Ante dichos hallazgos se realiza posteriormente
RM de control, apreciandose nuevos focos de inflamacién,
por lo que se decide iniciar tratamiento con bifosfonatos.

Conclusion. El diagndstico del dolor 6seo en Pediatria
tiene un amplio diagnostico diferencial y en patologias como
la OMR es fundamental un diagnéstico y un tratamiento
precoz. Se trata de una enfermedad rara, probablemente
infradiagnosticada por el desconocimiento de la misma por
lo que es importante tenerla en cuenta en nuestro diagnéstico
diferencial.

Rectorragia y eosinofilia, ;en qué podemos pensar? Delgado
Lafuente A, Crespo Valderrabano L!, Vegas Alvarez AM!,
Redondo Vegas E*, Ferrer Ortiz, I', Ortega Macias M, Vil-
ches Fraile S*, Madrigal Rubiales B2. 'Servicio de Pediatria;
2Servicio de Anatomia Patoldgica. Hospital Universitario Rio
Hortega. Valladolid.

Introduccién. La esofagitis eosinofilica es el trastorno
gastrointestinal eosinofilico primario (TGEP) mas frecuente y
conocido, pero también pueden verse afectados otros tramos
intestinales por el infiltrado eosinofilico caracteristico, dan-
do lugar a entidades menos frecuentes como la gastritis, la
gastroenteritis y la colitis eosinofilica. Segln la localizacion
los sintomas digestivos seran variables.

Caso clinico. Nifia de 5 afios derivada por rectorragia
indolora, inicialmente atribuida a estrefiimiento. A pesar
de tratamiento con polietilenglicol y deposiciones normales
(Bristol 3), persiste hematoquecia. Exploracion fisica y de-
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sarrollo ponderoestatural normales. En analitica sanguinea
solo destaca eosinofilia moderada (1,5 x103/uL). Parésitos en
heces negativos. Calprotectina fecal normal. En colonoscopia
se observa imagen de colitis con resultado anatomopatolégico
de infiltrado inflamatorio difuso con abundantes eosindfi-
los>80/CGA. Endoscopia digestiva alta sin hallazgos pato-
l6gicos. Prick para alimentos negativo. Se inicia tratamiento
con corticoide oral de liberacién prolongada (budesonida).
Comentarios. La colitis eosinofilica es el TGEP menos
frecuente, aunque su incidencia ha aumentado en los Gltimos
afios. Frecuentemente asocia patologia alérgica. Se define
por la presencia de un nimero anormal de eosindfilos en la
mucosa, muscular o serosa junto con sintomas derivados de
la alteracién de la funcién intestinal (abdominalgia, tenesmo,
diarrea con moco y/o sangre, vélvulo, invaginacién...). El
diagndstico es histolégico y requiere exclusién de otras cau-
sas de eosinofilia colénica, como la enfermedad inflamatoria
intestinal. No existe consenso sobre el umbral de eosinéfilos
a partir del cual pueda establecerse el diagnostico. El tra-
tamiento se basa en series de casos, siendo los corticoides
sistémicos/topicos los que han obtenido mejor respuesta.

Pélipos inflamatorios, ;con siempre enfermedad inflamatoria
intestinal? Rubin Roger S', Alvarez Merino M*, Simén Ber-
naldo de Quirés C?, Rodriguez Ovalle S*, Vazquez Villa JM,
Rodriguez Ortiz M*, Hortelano Romero E?, Jiménez Trevifio
S3. 1Area de gestion clinica de Pediatria; 2Servicio de Cirugia
Pediétrica; 3Unidad de Gastroenterologia Pediatrica. Hospital
Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Introduccion. La “cap” poliposis (CP) o poliposis capu-
chon es una entidad benigna, poco frecuente, del intesti-
no grueso. Se caracteriza por pélipos eritematosos sésiles,
generalmente mdltiples, recubiertos por una capa de tejido
de granulacion. Hay menos de 100 casos notificados y la
mayoria son en adultos. Su etiologia no esta clara, estando
involucrados varios mecanismos etiopatogénicos: traumatico,
mecanico, infeccioso o inflamatorio. Los sintomas clinicos
descritos son: estrefiimiento, sangrado rectal, diarrea y dolor
abdominal. Presentamos un caso interesante de una paciente
en edad pediéatrica diagnosticada de CP, con sus caracteris-
ticas clinicas, endoscépicas e histolégicas.

Caso clinico. Nifia de 6 afios con dolor abdominal y dia-
rrea sanguinolenta de 2 meses de evolucion con una pérdida
2 kg de peso. Entre los resultados de las pruebas comple-
mentarias iniciales, destacaba una anemia ferropénica con
reactantes de fase aguda elevados, una calprotectina de 1028
ug/g con estudio microbiolégico negativo en las heces y una
ecografia abdominal con varias adenopatias mesentéricas
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en ciego. Posteriormente, en la colonoscopia se observa-
ron los hallazgos de la imagen, con unos resultados anato-
mopatolégicos compatibles con una ileocolitis crénica con
inflamacién moderada-grave en ileon terminal, ausencia de
pélipos adenomatosos con presencia de pélipos tipo cap.
Ante la sospecha de CP asociada a enfermedad de Crohn
(EC), se inici6 tratamiento con dieta de exclusién de la ECy
azatioprina, con escasa respuesta. Se asocié a la azatiopri-
na mesalazina, logrando la remision clinica, endoscépica e
histolégica en pocas semanas.

Comentarios. Debido a la infrecuencia de esta patologia,
la etiopatogenia y el manejo terapéutico de la CP no estan del
todo establecidos. No obstante, los hallazgos anatomopato-
l6gicos de nuestro caso y la buena respuesta al tratamiento
inmunosupresor hacen pensar en un origen inflamatorio. Este
caso podria resultar de interés en futuras lineas de investi-
gacion de esta enfermedad.

No todos los exantemas son infecciosos. Prieto Dominguez
C, Angulo Sanchez V, Mirds Veiga A, Blanco Barrio A, Igle-
sias Rodriguez M, Melgosa Pefia M, Gonzalo San Esteban A,
Mafarictia Arnaiz A. Servicio de Pediatria. Hospital Univer-
sitario de Burgos. Burgos.

Introduccion. La enfermedad del suero-/ike es una reac-
cion cutanea que aparece tras la administracién de farmacos,
vacunas o0 en caso de infecciones. Suele presentarse 1-2
semanas tras la primera administracién del farmaco como
una erupcién cutdnea pruriginosa con/sin fiebre junto con
artritis y/o nefritis.

Caso clinico. Paciente de 20 meses que acude por infla-
macion y eritema pruriginoso en codo izquierdo. Afebril.
Finalizé el dia anterior tratamiento con amoxicilina por otitis
media. Presenta exantema maculopapular, edema y calor
en codo izquierdo que se diagnostica de celulitis y se inicia
tratamiento con amoxicilina-clavulanico. Analitica sin leuco-
citosis ni elevacion de reactantes. Al dia siguiente presenta
aumento de extension de placa eritematosa, sin dolor a la
palpacién. Ademas, exantema maculopapuloso generalizado
muy pruriginoso, eritema perineal difuso y chapetas malares.
Analizando la evolucién con exantema generalizado e infla-
macion en codo izquierdo, con prurito como sintoma guia,
sin datos de infeccion y con el antecedente de tratamiento
con amoxicilina y empeoramiento tras iniciar amoxicilina-
clavulanico, se diagnostica de enfermedad del suero-/ike. Se
descarta nefritis con analitica de orina. Se suspende antibio-
terapia y se inicia corticoide y antihistaminico intravenoso.
A las 24 horas se observa mejoria, por lo que se da de alta
con tratamiento oral.
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Comentarios. La enfermedad del suero-/ike es una enti-
dad infradiagnosticada y facilmente confundible con otras
afecciones cutaneas. El diagnéstico es fundamentalmente
clinico, realizando una historia clinica detallada por lo que
el conocimiento de esta entidad importante para realizar un
tratamiento precoz eficaz y evitar la prescripciéon de medi-
camentos inadecuados.

Un dolor refractario a analgésicos. Alcalde Alfonso M, Roldan
Pascual N, Rollano Corroto I, Caldeiro Diaz MJ, Jiménez
Montero B, Marin Rodero J, Ruiz Renteria E, Matres Lopez
B. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Marqués de
Valdecilla. Santander.

Introduccion. El sindrome de dolor locorregional complejo
(SDRC) es un dolor a nivel de un miembro desproporcionado
respecto a la anamnesis y exploracién fisica acompafiado de
signos de disfuncion autondmica, sensorial o motora. Puede
asociarse a sintomas conversivos 0 comorbilidad psicolégica
y debe incluirse como diagnéstico diferencial de osteomielitis
y artritis.

Caso clinico. Presentamos a una nifia sana de 9 afios
que acude a urgencias por dolor en pie izquierdo de 4 dias a
pesar de analgesia pautada. Niega traumatismo previo o clinica
infecciosalfiebre. A la exploracion frialdad distal y palidez con
hiperalgesia/alodinia en antepié. Movilidad conservada aunque
dolorosa ademas de dolor a la palpacién de antepié. Se realiza
ecografia doppler de la extremidad, asi como analitica sangui-
nea, ambas normales salvo dimero-D elevado. Ante mal control
del dolor se decide ingreso. Durante el ingreso escasa respues-
ta a analgésicos de primer escaldn (ibuprofeno, paracetamol)
y de segundo (parches capsaicina, gabapentina, naproxeno,
tramadol). Valorada por Ortopedia infantil que sugiere SDRC y
por la unidad del dolor que coloca catéter perineural para blo-
queos del nervio tibial con discreta mejoria. Posteriormente se
detectan incongruencias clinicas y en la respuesta a analgesia,
llegandose a instilar suero fisiolégico con iguales resultados
por lo que se retira catéter y se intensifica la rehabilitacion
logrando disminuir el area dolorosa y mejoria clinica.

Comentarios. Es fundamental la sospecha clinica del
SDRC para optimizar tratamiento, controlar el dolor y restau-
rar la funcién del miembro. Con rehabilitacién y psicoterapia
precoces la remisién es completa en el 90% de los casos

Una voltereta desafortunada... a propdsito de un caso. Soler
Monterde M?, Dominguez Bernal EM?, Marti Rizo J°, De la
Rubia Marcos A2, Guerra Alvarez OA?, Lavandera Gil I, Colla-
da Carrasco M*, Espinosa Rodriguez MA!. 1Médico Interno
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Residente, Servicio de Pediatria; 2Médico Adjunto, Servicio
de Pediatria; SMédico Interno Residente, Servicio de Trau-
matologia. Hospital General de Segovia. Segovia.

Introduccién. Las lesiones en columna cervical pediatri-
cas son poco comunes siendo causadas principalmente por
traumatismos. Es importante detectar precozmente signos de
focalidad para descartar alteraciones neurolégicas asociadas.
Las lesiones cervicales deben vigilarse en sindromes relacio-
nados con inestabilidad atlanto-axial tales como alteraciones
del colageno, sindrome de Ehlers-Danlos y sindrome de Down
entre otros.

Caso clinico. Nifio de 10 afios, sano, que acude a urgencias
por dolor cervical tras traumatismo, refiere que intentd realizar
una voltereta y resbal6 al intentar apoyarse en ambas manos,
golpeandose en el cuello en la caida. A la exploracién presenta
una torticolis con desviacién cefélica a la izquierda, dolorsa,
asociada a una contractura muscular paravertebral derecha
y apofisalgia cervical. No presenta alteraciones neurolégicas
concomitantes. Se realiza una radiografia cervical objetivan-
do aumento de la distancia interespinosa atloaxoidea, en la
tomografia axial (TAC) de columna cervical se observa fractura-
avulsion inferior de arco anterior de C1, sin afectacion a la
estabilidad de la articulacién ni ocupacién de canal medular.
Se coloca collar tipo Philadelpia y se realiza seguimiento radio-
légico y clinico por parte de traumatologia durante 8 sema-
nas, resolucién de la clinica inicial, sin limitacion posterior a
movimientos cervicales y sin alteraciones neurolégicas al alta.

Comentarios. EI complejo occipito-atlo-axoideo es una
estructura osteoligamentosa estable que protege las estructu-
ras del tronco del encéfalo y la médula. Las fracturas aisladas
de atlas (C1) son poco comunes y al presentar forma de anillo
suelen ser bilaterales. La mayoria de estas fracturas pueden
tratarse mediante inmovilizacién con una ortesis cervical
rigida o un halo-chaleco.

Oblicuidad pélvica, una patologia poco conocida. Mufoz
Cabrera VP, Fuentes Martinez S, Martinez Pérez M, Medina
Guerrero C, Ariztegui Hoya L, Grullon Ureha EC, Fernandez
Garcia A, Tapia Gémez AM. Servicio de Pediatria. Complejo
Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccidn. La oblicuidad pélvica congénita es una
entidad muy comun en lactantes, aunque en ocasiones des-
conocida, que se caracteriza por contractura en abduccién de
la cadera afecta (especialmente de la derecha), con ascenso
de la mitad de la pelvis contralateral. Esta patologia, mas
habitual en mujeres o primogénitos, puede predisponer al
desarrollo de displasia evolutiva de la cadera contralateral.
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Caso clinico. Lactante mujer, sin antecedentes familiares
ni perinatales de interés, con exploracidn fisica anodina a
los 15 dias de vida y a los dos meses, que presenta en la
exploracién de los 4 meses, signo de Galeazzi aparentemente
positivo y leve asimetria de pliegues cutaneos. Se realiza
ecografia de cadera con resultado normal, por lo que se
sospecha oblicuidad pélvica y se remite a rehabilitacion,
con mejoria significativa y buena evolucion, siendo dada de
alta a los 12 meses.

Comentarios. La oblicuidad pélvica se manifiesta por una
contractura unilateral de los misculos abductores, gliteos
(principalmente gliteo medio) y tensor de la fascia lata,
causando descenso de la pelvis y abduccion, flexion y des-
censo de la extremidad inferior homolateral. Esta entidad se
relaciona con otras alteraciones posturales como plagiocefa-
lia, torticolis y escoliosis, conformando el sindrome del nifio
moldeado. El diagnéstico, clinico pero complementado con
estudios de imagen, permite un tratamiento rehabilitador
efectivo. El caso presentado ilustra la importancia de un
diagndstico precoz y tratamiento rehabilitador con ejercicios
de estiramientos, para lograr una evolucién favorable y evitar
complicaciones a largo plazo, como la displasia de cadera
adducta contralateral.

Viernes 12 de abril » Sala 2

Corticoterapia en la trombocitopenia primaria inmune (TPI),
isiempre de primera linea? Rodriguez-Noriega Béjar L, Orviz
Garcia M?, Cabeza Antufia A!, Rubio Granda A!, Martino
Redondo P!, Martinez Garcia C?, Ornia Fernandez C?, Herrero
Ferndndez J3. 1Area de Gestién Clinica de la Infancia y Ado-
lescencia; °Servicio de Hematologia y Hemoterapia. Hospital
Universitario Central de Asturias. Oviedo. 3Centro de Salud
de Pola de Siero. Siero, Asturias.

Introduccion. La trombocitopenia primaria inmune (TPI)
es una enfermedad autoinmunitaria caracterizada por pla-
quetopenia aislada de novo sin causa aparente. Se caracteriza
por sintomatologia hemorrégica de piel y mucosas y menos
frecuentemente de 6rganos internos.

Caso clinico. Varén de 6 afios, sin antecedentes de inte-
rés. Consulta por aparicién de hematomas sin anteceden-
te traumatico conocido. A la exploracién se objetivan 4-5
hematomas de 2-3 cm en abdomen y extremidades. Breves
epistaxis de repeticién en los Gltimos meses. El hemograma
muestra plaquetopenia de 24.000 sin alteracién de otras
series. Hemograma previo 5 meses antes con plaquetas nor-
males. Ante plaquetopenia de nueva aparicion, se decide
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ingreso para vigilancia con hemograma a las 24 horas con
leve incremento de plaguetas sin presentar nuevos sintomas,
siendo alta. En controles ambulatorios posteriores se mantie-
ne plaguetopenia <50.000 con mejoria transitoria tras pauta
SEHOP de prednisolona con pérdida de respuesta posterior.
No clinica de diatesis hemorragica a otros niveles. Actual-
mente asintomatico, salvo pequefios hematomas y micrope-
tequias palatinas. Realiza seguimiento en Hematologia con
hemogramas donde persisten cifras de plaquetopenia tras 6
meses de controles seriados con conducta expectante.

Comentarios. La PTI es la causa mas frecuente de trom-
bocitopenia de novo en nifios sanos. Una historia clinica
detallada y un examen fisico normales (salvo manifestaciones
de diatesis hemorragica muco-cutanea) asociados a trombo-
citopenia aislada de nueva aparicién, son clave para esta-
blecer el diagnéstico. En la actualidad, se prefiere manejo
conservador, recomendando conducta expectante en casos
asintomaticos o leves, siendo en casos moderados-graves el
tratamiento con corticoides y/o gammaglobulinas intravenosas
las terapias de eleccion.

A propésito de un caso, de la dermatitis atépica al shock
anafilactico. Martin Iranzo N, Jiménez Hernandez EM, Macias
Panedas A, Carrasco Villanueva MJ, Rodriguez Calleja J,
Gutiérrez Zamorano M, Villagémez Hidalgo J, De la Torres
Santos Sl. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Rio
Carrién. Palencia.

Introduccién. La piel es la barrera estructural principal
del organismo. Las infecciones cutaneas pueden explicarse
por una auto-inoculacién en una herida previa del propio
paciente. El causante habitual es el Staphylococcus aureus.
El diagnostico es clinico y bacteriolégico acompafiado de una
historia clinica minuciosa. El tratamiento clésico en lesio-
nes leves consiste en mupirocina o acido fusidico tépicos.
Si son lesiones muy numerosas o tras falta de respuesta se
recomienda cefadroxilo oral o cloxacilina oral.

Caso clinico. Nifia de 7 afios, antecedente de derma-
titis atdpica y episodios de hiperreactividad bronquial en
tratamiento con salbutamol a demanda. No alergias previas
conocidas. Ingresa por cuadro de eritrodermia y fiebre con
exantema cutaneo generalizado, evanescente y pruriginoso,
asocia lesiones impetiginizadas y en regién poplitea placa
compatible con celulitis, ademas de multiples lesiones de
rascado con mala respuesta al tratamiento. Se aisla S. aureus
meticilin sensible. Se monitoriza e inicia tratamiento intra-
venoso, presentado dos episodios compatibles con shock
anafilactico de dificultad respiratoria, desaturacion e hipo-
tension posterior a la administracion de nolotil, paracetamol
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y la ingesta de melocotén aumentando la triptasa hasta tri-
plicar su cifra basal. Se realizan pruebas complementarias
incluyendo, serologias, inmunidad y alergias con resultado
positivo para melocotén y acaros. Continla en seguimiento
en consultas de neumo-alergia con resolucion del cuadro y
buena evolucion.

Comentarios. Es de gran importancia realizar cultivo de las
lesiones cutaneas por el aumento de las resistencias que se
estan produciendo Gltimamente. Las complicaciones son poco
frecuentes, pero se han descrito casos potencialmente graves
como celulitis con mala evolucién. La dermatitis atépica es un
antecedente importante en pacientes con lesiones cutaneas.

“Doctora, mi hijo esta azul”. Carrasco Villanueva MJ, Macias
Panedas A, Martin Iranzo NM, Jiménez Hernandez EM, Bar-
tolomé Porro JM, Gutiérrez Zamorano M, Pefia Valenceja A,
Cantero Tejedor MT. Servicio de Pediatria. Hospital Univer-
sitario Rio Carridn. Palencia.

Introduccién. La metahemoglobinemia consiste en la
presencia en sangre de una concentracién mayor al 1% de
metahemoglobina, variante de la hemoglobina, en la que el
grupo hemo se encuentra en forma férrica, disminuyendo la
captacién y el transporte de oxigeno, lo que origina hipoxia
tisular. Puede ser congénita o adquirida, por contacto con
determinadas sustancias o alimentos con alto contenido en
nitratos. Se manifiesta con cianosis progresiva de rapida ins-
tauracion que no responde a oxigeno. El diagnéstico consiste
en determinar el nivel de metahemoglobina en sangre. El
tratamiento de eleccion es el azul de metileno.

Caso clinico. Lactante de 7 meses que es traido a Urgen-
cias por cianosis generalizada, irritabilidad y decaimiento
de 6 horas de evolucién. Sin antecedentes personales ni
familiares de interés, ausencia de cardiopatias en la familia.
Ha tomado puré de calabazay pollo. En la exploracién fisica
destaca cianosis generalizada, mayor en manos y mucosa
oral. No presenta signos de dificultad respiratoria. Saturacién
de oxigeno de 83%, que no responde a oxigeno. Se realiza
placa de térax, analitica sanguinea y gasometria arterial, sin
hallazgos significativos, y una cooximetria arterial, donde
destaca una metahemoglobina >30%. Se deriva a UCI para
administracioén de azul de metileno.

Comentarios. Es fundamental pensar en una metahe-
moglobinemia ante un paciente cianético que no respon-
de a oxigeno, pues establecer el tratamiento en el menor
tiempo posible es importante para evitar complicaciones e
incluso la muerte. El pilar fundamental de esta patologia lo
constituye la prevencion, evitando el consumo de sustancias
precipitadoras.
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:Son solo unos ganglios? Herreras Martinez A, Lopez Iniesta
S, Ocaha Alcober C, Aritzegui Hoya L, Rodrigo Fernandez
A, Iglesias Oricheta M, Fernandez Rodriguez L, Escudero
Villafafie A. Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial Uni-
versitario de Ledn. Ledn.

Introduccion. Las leucemias agudas constituyen el grupo
de neoplasias mas frecuentes en edad pediatrica. La leuce-
mia linfoblastica agua (LLA) comprende el 80%. Las mani-
festaciones clinicas al debut pueden solaparse con procesos
benignos. La duracién de los sintomas va desde dias a meses,
siendo las tipo T las que debutan con mayor leucocitosis,
presencia de una masa mediastinica y ocurren en pacientes
de mayor edad que las tipo B.

Caso clinico. Nifio de 5 afios acude por vomitos de 5
horas de evolucién, afebril. En tratamiento con amoxicilina-
clavulanico por adenitis cervical bilateral de dos dias de
evolucion y una dosis de prednisona por hipertrofia amigdalar
grado IV sintomética 7 horas antes. Exploracion: palidez,
adenopatias laterocervicales y occipitales. Orofaringe con
amigdalas hipertréficas. Analitica sanguinea: urea 62, crea-
tinina 0,48, calcio 9,6, acido drico 23, fosfato 10, Hb 10
(mg/dl), LDH 1.204, leucocitos 129.900 (40% blastos),
plaquetas 71.000. Ingresa en UCIP para tratamiento del
sindrome de lisis tumoral con hiperhidratacién y rasburicasa,
con buena evolucién. En estudio de médula dsea se confirma
diagnéstico de LLA tipo T.

Comentario. Los sintomas mas frecuentes en un debut
leucémico suelen estar asociados a la pancitopenia. Nuestro
paciente debut6 con adenopatias y sindrome de lisis tumoral
probablemente exacerbado por la administracién del corti-
coide. Ante un paciente con sintomas en cuyo diagnéstico
diferencial se encuentre una neoplasia sanguinea hay que
tener especial cuidado con el empleo de corticoides, ya que
si el tipo de leucemia es respondedora a ese tratamiento
podemos favorecer el desarrollo de lisis tumoral.

Masa toracica a estudio en el recién nacido. Ariztegui Hoya
L, Medina Guerrero C, Fernandez Alvarez M, Ricoy Chain
E, Fdez-Moran Gonzalez A, Andrés Andrés AG, Arredondo
Montero J, Terroba Seara S. Servicio de Pediatria. Complejo
Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccion. Existe una gran variedad de entidades que
pueden provocar patologias no neoplasicas en las diferentes
estructuras de la pared toracica en el nifio. La mayoria se
manifiestan como una masa palpable y se pueden agrupar
seglin su origen en malformaciones congénitas, infecciosas
0 traumaticas. Las malformaciones congénitas comprenden
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un grupo heterogéneo que presentan una alteracion en el
desarrollo/morfologia de las estructuras de la pared toraci-
ca. El espectro comprende desde deformidades leves hasta
situaciones graves. El conocimiento de estas entidades va a
ser muy importante para poder realizar un diagnéstico preciso
y poder instaurar un tratamiento adecuado.

Caso clinico. Recién nacido mujer a término que ingresa
en neonatologia por distrés respiratorio inmediato y masa
extratoracica izquierda a estudio. A la exploracion presenta
masa fluctuante inframamilar izquierda con prolongacién
hacia escapula izquierda y ligero quejido. Durante el ingreso
se mantiene asintomatica, sin problemas a nivel respiratorio.
Se realiza ecografia de térax compatible con malformacion
vascular de bajo flujo linfatica. Radiografia de térax, ecografia
transfontanelar, cardiaca y abdominal sin hallazgos patolé-
gicos. Actualmente el paciente se encuentra asintomatica y
en seguimiento en consultas.

Comentarios. Las malformaciones linfaticas suponen la
segunda lesién vascular mas frecuente en Pediatria, pudiendo
encontrarse de forma aislada o en el contexto de otras pa-
tologias. EI diagndstico es generalmente clinico y el estudio
por imagenes es de gran utilidad, siendo la ecografia el gold
standard. El seguimiento de estos pacientes es multidisci-
plinar y deben participar tanto pediatras como cirujanos. El
tratamiento depende del tipo y de la extension de la malfor-
macion linfatica.

Una causa poco frecuente de anemia. Uribe Reina MP Prada
Avella MC, Pérez Gutiérrez E, Lopez Santos A, Khemlani
Ramchand SY, Vega Bayon M, Fernandez Gonzalez S, Lopez
Allige L. Servicio de Urgencias de Pediatria. Hospital Clinico
Universitario de Valladolid. Valladolid.

Introduccion. La esferocitosis hereditaria es la anemia
hemolitica mas comin en Espafia. Se debe a mutaciones de
los genes que codifican la sintesis de la ankirina. Las mani-
festaciones son variadas, pueden se asintomaticos o tener
cursos mas graves. Las infecciones pueden desencadenar
crisis hemoliticas en diversos grados de afectacién.

Caso clinico. Paciente de 6 afios, antecedente de esfe-
rocitosis, mutacién de novo, que ha requerido Unicamente
2 transfusiones en periodo neonatal. Consulta por sintomas
respiratorios, prueba rapida de deteccién de estreptococo
del grupo A positiva. Se inicia tratamiento con Penilevel.
Cinco dias después consulta a Urgencias por vémitos de
24 horas de evolucién. Examen fisico: palidez mucocutéa-
nea marcada e ictericia. Analitica: hemoglobina de 6,1 g/
dl, RDW 16%, bilirrubina total de 1,82 mg/dl, PCR de 25
mg/L, haptoglobina 18 mg/dl, LDH 309 U/L, resto normal,
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incluyendo sistematico de orina. Se realiza film array de virus
respiratorios, con hallazgo de Rinoenterovirus y Mycoplasma
pneumoniae. Se considera paciente con crisis hemolitica en
contexto de infeccién respiratoria. Se cambia tratamiento
antibidtico a azitromicina. Se transfunden hematies a 10
ml/kg. Analitica post transfusién: hemoglobina de 7,1 g/
dl, que cae a 6,2 g/dl al cuarto dia de ingreso, por lo que
se transfunde nuevamente a 15 ml/kg, con hemoglobina de
9,6 g/dl previa al alta. Ademas presenta mejoria de niveles
de bilirrubina indirecta con respecto a ingreso, LDH estable
y haptoglobina en descenso.

Comentarios. En pacientes con esferocitosis hereditaria
es importante reconocer y valorar posibles crisis hemoliticas
en contexto de procesos infecciones que pueden parecer de
curso leve.

Importancia del correcto manejo postnatal de las malforma-
ciones pulmonares congénitas. Barbadillo Mariscal B, Ruiz
Renteria E2, Marin Rodero J?, Alcalde Alfonso M?, Figueroa
Jiménez S?, Lopez Lopez A?, Pérez Belmonte E?, Sancho
Gutiérrez R2. 1Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de
Burgos. Burgos. 2Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccion. El secuestro pulmonar es una malformacién
congénita poco frecuente, consistente en tejido pulmonar
displasico y no funcionante, con vascularizacién arterial sisté-
mica. Su diagnéstico puede realizarse a través de las ecogra-
fias prenatales o bien tras el nacimiento, siendo el sintoma
mas frecuente las infecciones respiratorias de repeticion.
Se debe completar estudio con angio-TAC o angio-RMN y el
tratamiento es habitualmente quirdrgico.

Caso clinico. Nifia de 6 afios que como antecedente de
interés presenta en ecografias prenatales de semana 24 y 28
imagen compatible con secuestro pulmonar izquierdo. Por
este motivo fue valorada en Neumologia Infantil, realizandose
ecografias y radiografias toracicas al nacimientoy a los 17
meses sin alteraciones siendo dada de alta. Ahora es remi-
tida de nuevo por tos crénica. Revisando las actuales guias
de practica clinica, se completa estudio de malformacién
congénita pulmonar con angio-RMN, confirméndose el diag-
ndstico de secuestro pulmonar en I6bulo inferior izquierdo. A
los 7 meses, se realiza lobectomia inferior izquierda. Poste-
rior seguimiento clinico y funcional con buena evolucién sin
infecciones respiratorias y funcién pulmonar normal.

Comentarios. En todo paciente con diagnéstico prenatal
de malformacién pulmonar se debe realizar ecografia y radio-
grafia toracicas al nacimiento, si bien siempre es necesario
completar el estudio con angio-TAC o angio-RMN unos meses
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tras el nacimiento. Esto es debido a que, como ocurre en
este caso, la normalidad de las pruebas de imagen iniciales
no descarta la existencia de una malformacion pulmonar.

Abordaje de una tlcera corneal extensa. Mufioz Cabrera VP!,
Fernandez Garcia A!, Hierro Delgado E', Martinez Pérez M*,
Fernandez Garcia A’, Medina Guerrero C', Rodriguez Fernan-
dez Al, Jiménez Ruiz A2, 1Servicio de Pediatria; 2Servicio
de Oftalmologia. Complejo Asistencial Universitario de Ledn.
Ledn.

Introduccién. Los traumatismos oculares son una de las
urgencias oftalmolégicas mas comunes entre la poblacién
pediatrica. En su mayoria, son consecuencia de accidentes
domésticos y escolares. Para su diagnéstico es importante
una buena anamnesis, siendo sus sintomas mas caracteris-
ticos el dolor, la fotofobia, el lagrimeo y el blefarospasmo;
asi como una minuciosa exploracion oftalmolégica mediante
tincion con colirio de fluoresceina. A continuacién, presenta-
mos un paciente con una Ulcera corneal como consecuencia
de un accidente doméstico.

Caso clinico. Varén de 2 afios que acude a Urgencias
tras vertido de una céapsula de detergente de lavadora en
ojo derecho con clinica de escozor y rechazo de apertura
ocular. Se realiza exploracién oftalmolégica bajo sedacion
con midazolam intranasal y ketamina intravenosa. La tincién
de fluoresceina revela una marcada hiperemia conjuntival y
abrasion corneal nasal sin datos de perforacién ocular. Se
realizan lavados con SSF y se inicia tratamiento antibidtico
y ciclopéjico tépicos con evolucién posterior satisfactoria.

Comentarios. Los traumatismos oculares son eventos
frecuentes, especialmente en nifios, por lo que es preciso
un abordaje precoz para prevenir potenciales complicacio-
nes visuales, siendo importante una correcta anamnesis y
exploracién oftalmolégica por parte del pediatra. En (lceras
corneales leves, como el caso expuesto, el tratamiento se
basa en alivio sintomatico con analgesia oral y midriaticos
topicos, pudiendo ser la valoracion por parte de Oftalmologia
diferida. Sin embargo, en caso de lesiones extensas, sospecha
de perforacién, opacidad corneal o quemaduras palpebrales,
se requiere atencidn oftalmoldgica urgente.

Microftalmia bilateral y microtia izquierda conformando un
sindrome muy infrecuente. Mufioz Cabrera VP, Alvarez Juan
B, Jiménez Gonzalez A, Hevia Tufion A, Martinez Pérez M,
Fernandez-Moran Gonzalez A, Grullon Ureha EC, Regueras
Santos L. Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial de
Ledn. Ledn.
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Introduccion. La microftalmia, una malformacion ocular
congénita, se caracteriza por un desarrollo del globo ocular
de menor tamafio y puede manifestarse de forma aislada
0 asociada a diversos sindromes y mutaciones genéticas.
Presentamos un caso de microftalmia sindrémica con alte-
raciones sistémicas y neuroldgicas.

Caso clinico. Varon, a término, nacido mediante parto
eutdcico, con antecedentes de crecimiento intrauterino retar-
dado tipo | y riesgo de preeclampsia. Al nacimiento presenta
microtia izquierda y microftalmia bilateral asi como diagnés-
tico de hipotiroidismo congénito debido a agenesia tiroidea.
Se amplia estudios mediante radiografia axial (esclerosis de
platillos vertebrales), electroencefalograma (normal) y reso-
nancia cerebral que revela disgenesia del cuerpo calloso,
hipoplasia cerebelosa y asimetria en los globos oculares con
cristalinos en posicién anémala. El estudio genético revel6
mutacion en el gen OTX2, confirmando el diagnéstico de
microftalmia sindrémica tipo 5. Actualmente, el paciente
presenta protesis ocular izquierda, hipoacusia neurosensorial
bilateral y retraso psicomotor grave, recibiendo tratamiento
con Eutirox y melatonina.

Comentarios. Las malformaciones oculares congénitas
presentan gran variabilidad etiolégica, desde factores ambien-
tales hasta mutaciones genéticas, conformando numerosos
sindromes. En el caso presentado, la mutacién del gen OTX2,
con una prevalencia menor a 1/1.000.000, presenta una
gran variedad de manifestaciones oculares y, en ocasiones,
problemas cognitivos asociados o disfuncién de la hip6fisis,
formando parte del espectro de displasia septodptica (hipo-
plasia del nervio 6ptico, alteraciones hipofisarias y defectos
cerebrales). Debido a la complejidad de los genes involucra-
dos, el asesoramiento genético es crucial, siendo fundamental
un manejo multidisciplinario para mejorar el pronéstico y la
calidad de vida de estos pacientes.

Etiologia de masa abdominal poco frecuente, a proposito de
un caso. Vilches Fraile S, Delgado De La Fuente A, Redondo
Vegas E, Ferrer Ortiz I, Arnelas Gil L, Ortega Macias M, Cam-
po Fernandez N, Pérez Rodriguez M. Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Rio Hortega. Valladolid.

Introduccion. Las masas abdominales en Pediatria son
de etiologia muy variada. Es necesario realizar una buena
historia clinica y exploracién fisica que nos conduzcan a una
adecuada impresién diagnéstica, solicitando asi las pruebas
complementarias necesarias y evitando generar angustia fami-
liar y tratamientos inadecuados.

Caso clinico. Presentamos una paciente de 14 afios de
edad derivada por su pediatra por presencia de tumoracion
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abdominal de 6 meses de evolucidn no dolorosa. No ante-
cedentes personales ni familiares de interés. Presentaba un
estadio de Tanner IV-V con ausencia de menarquia. A la explo-
racion se palpa masa abdominal infraumbilical de 10x15 cm,
de consistencia gomosa y dolorosa a la palpacién profunda. Se
realiza analitica sanguinea sin alteraciones y se solicita una
ecografia abdominal en la que describen una gran coleccion
en pelvis, homogénea que impresiona de localizacion vaginal y
podria corresponderse con un hematocolpos, sin alteraciones
a nivel uterino. Se contacta con ginecologia quienes detectan
un himen imperforado abombado y a tensién realizandole una
himenectomia posterior con resolucién de la clinica.

Comentario. EI hematocolpos es la retencion de la
menstruacién en la vagina, siendo la causa mas frecuente
el himen imperforado. Ante una nifia con desarrollo puberal
y amenorrea primaria con presencia de una tumoracién en
la exploracién abdominal, siempre debemos pensar en la
posibilidad de esta patologia evitando angustia familiar y
retrasos en el diagnostico.

Sindrome de lisis tumoral. Acevedo Vega JR, Pérez Gutiérrez
E, Prada Avella MC, Lépez Santos A, Gutiérrez Jimeno M,
Romano Medina A, Espinoza Leiva AP, Aldana Villamafian
1. Servicio de Pediatria. Hospital Clinico Universitario de
Valladolid. Valladolid.

Introduccion. El sindrome de lisis tumoral (SLT) se carac-
teriza por las alteraciones metabdlicas producidas por la rapi-
da destruccion de las células tumorales. Se pueden asociar
alteraciones renales, neurolégicas o cardiacas con morbi-
mortalidad significativa si no se trata de forma adecuada. Su
incidencia no esta bien establecida y aunque puede ocurrir
en cualquier neoplasia es mas comun en las hematolégicas
altamente proliferativas.

Caso clinico. Varén de 13 afios con antecedente de osteo-
sarcoma no metastasico de fémur derecho en remisién com-
pleta. En control analitico se objetiva leucocitosis 164.920/
ul con 90% de blastos y lactato deshidrogenasa 827 U/L con
iones, acido Urico y perfil hepatorrenal normal. Tras estudio
de médula se diagnostica de leucemia linfoblastica proB
mutacién KMT2A positiva SNC 2. Se inicia profilaxis de SLT
con hiperhidratacién y rasburicasa pero en control analitico
presenta leucocitosis 162.760/ul, Potasio 6,5 mmol/L, lac-
tato deshidrogenasa 1.020 U/L, Calcio 5,63 mg/dl, Fosfato
3,73 mg/dl cumpliendo criterios de SLT analitico aunque sin
clinica asociada. Se traslada a UCI para monitorizacion, don-
de mantiene tratamiento con hiperhidratacion y rasburicasa
con progresiva mejoria de pardmetros analiticos sin precisar
correcciones hidroelectroliticas.
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Comentarios. E| SLT es una urgencia que se desarrolla los
primeros dias tras inicio de tratamiento citotoxico, aunque
también, puede observarse de forma espontanea antes de
iniciarlo. La alta sospecha y el inicio precoz de la profilaxis
segln el riesgo de cada neoplasia de desarrollar SLT son
indispensables para evitar complicaciones posteriores. La
hiperhidratacion, el alopurinol y la rasburicasa junto con
las correcciones hidroelectroliticas constituyen los pilares
del tratamiento.

Mas que una anemia. Acevedo Vega JR, Prada Avella MC,
Pérez Gutiérrez E, Lopez Santos A, Espinosa Leiva AP, Garcia
Montero M, Romano Medina A, Aldana Villamafan I. Servicio
de Pediatria. Hospital Clinico Universitario de Valladolid.
Valladolid.

Introduccién. Se estiman cerca de 300.000 nacimientos
cada afio con anemia de células falciformes (ACF). Mas de
75% son nacidos en Africa subsahariana. La ACF se defi-
ne por la presencia de 2 copias del genotipo S o C para
hemoglobina, asocia manifestaciones clinicas severas. En
contraste, El rasgo falciforme se presenta con una sola copia
de hemoglobina S o C (HbS o HbC) en heterocigosis, una
condicion generalmente benigna y asintomatica.

Caso clinico. Consulta derivado desde Atencidén Primaria
a hematooncologia varén de 12 afios quien recientemen-
te se ha trasladado a Espafia desde Venezuela. Ambos
padres portadores de HbS en heterocigosis. Estuvo en
tratamiento hasta los 5-6 afios con hidroxiurea. Presenta
crisis dolorosas recurrentes en espalda con la marcha, con
el frio y con el ejercicio. Hospitalizado en 15 ocasiones
aproximadamente. Con posible sindrome toracico agudo
en una de ellas. Finalmente le han realizado multiples
transfusiones hasta los 4 afios. Al examen fisico como
Unico hallazgo escleras con tinte ictérico. En hemograma
se objetiva anemia normocitica, normocrémica con reticu-
locitosis, hiperbilirrubinemia leve, lactato deshidrogenasa
aumentada. En electoforesis con hemoglobina S del 80,5%
por lo que diagnostica de ACF. Se inicia tratamiento con
hidroxiurea, fenoximetilpenicilina, se completa esquema
vacunal y se canaliza a diferentes especialidades para un
manejo integral.

Comentarios, La ACF tiene complicaciones agudas y cro-
nicas que afectan todos los sistemas. El cribado neonatal y
seguimiento ha mejorado la sobrevida en los paises de altos
ingresos. Adecuado manejo de dolor es un pilar fundamen-
tal en el tratamiento de paciente con AFC. Seguimiento es
fundamental para la prevencion de complicaciones agudas
y cronicas.
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La importancia de la sospecha clinica: enfisema retrofarin-
geo espontaneo pediatrico. Rodrigo Fernandez A’, Arredondo
Montero J?, Escudero Villafafie A1, Herreras Martinez A’,
Iglesias Oricheta M*, Fernandez Rodriguez L', Rodriguez
Fernandez Al', Diez Llamazares L!. 1Servicio de Pediatria;
2Servicio de Cirugia Pediatrica. Complejo Asistencial Univer-
Sitario de Ledn. Ledn.

Introduccion. El enfisema retrofaringeo espontaneo se
caracteriza por la presencia de aire retrofaringeo sin etiologia
clara. Se considera un diagnéstico de exclusién y es poco
frecuente; existen pocos casos descritos en la literatura. Por
ello, es de crucial importancia la sospecha clinica.

Caso clinico. Nifio de 11 afios sin antecedentes de interés
que acude a Urgencias por dificultad respiratoria de inicio
sUbito asociada a dolor cervical tras un acceso de tos. Diag-
nosticado de laringitis aguda 24 horas antes, en tratamiento
con corticoides. No habia tenido episodios de atragantamien-
to ni referia sialorrea. A la exploracion se mostraba ansioso,
pero sin taquipnea ni tiraje. Presentaba crepitacion cervical
y supraclavicular. Pruebas complementarias anodinas. En
radiografia de tdrax se objetiva neumomediastino y enfisema
subcutéaneo cervical, sin neumotérax. La TAC sugeria posible
origen esofagico distal de la fuga de gas. Posteriormente, en
transito eséfago-gastroduodenal no se objetivé extravasacion
de contraste a ningln nivel del eséfago, descartando esa
posibilidad. Se instauré tratamiento con oxigenoterapia en
mascarilla con reservorio que se mantuvo 36 horas. A los 3
dias se realizd una radiografia de control, observando reso-
lucién del cuadro.

Comentario. La mayor parte de los casos de enfisema
retrofaringeo espontaneo ocurren en nifias adolescentes. Sue-
len estar desencadenados por episodios de tos o esfuerzo. Es
un cuadro que se puede manejar de forma conservadora, con
analgesia y oxigenoterapia como medida adicional, pero sin
olvidar que es un diagnostico de exclusién y debe hacerse un
estudio exhaustivo para descartar otras potenciales causas
que puedan poner en peligro la vida del paciente.

Sarcoma en cuadriceps, uno entre millones. Rea Minango
C!, Musgo Balana P?, Gautreaux Minaya SI?, Prada Pereira
MT?, Arias Consuegra MA2, 'Servicio de Radiodiagnéstico;
2Servicio de Pediatria. Hospital Universitario El Bierzo. Pon-
ferrada, Ledn.

Introduccion. Los sarcomas de partes blandas representan
el 6,5% de todas las neoplasias de menores de 18 afios,
presentando una clinica inespecifica que puede suponer un
desafio diagnostico.
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Caso clinico. Presentamos el caso de un nifio de 8 afios
que inicia con una clinica de dolor en miembro inferior
izquierdo de un mes de evolucién acompafiado de aumento
de tamafio, no refiere otros sintomas acompafiantes. Se reali-
za una radiografia sin evidenciar alteraciones y una ecografia
observando una masa en el vientre del cuéadriceps con impor-
tante flujo vascular sugestivo de sarcoma, se realizan estudios
complementarios confirmando sarcoma de Ewing like (FISH
EWSR1 negativo) con metéstasis pulmonares bilaterales.

Comentarios. Los sarcomas de partes blandas representan
el 6,5% de todas las neoplasias de menores de 18 afios seglin
datos del Registro Nacional de Tumores Infantiles y de ellos
20-25 casos/afio corresponden a tumores de partes blandas
no rabdomiosarcoma. El diagnéstico de esta patologia precisa
de una alta sospecha clinica. Los factores determinantes
son la existencia de metastasis pulmonares, la afectacion
de partes blandas y la edad del paciente.

Sabado 13 de abril » Sala 1

Derivacion a Atencién Temprana. Generando consenso sanita-
rio y educativo. Molleda Gonzalez S?, Sudrez Rodriguez MA?,
Gallego Merino M?, Nistal Juan ME3, Reguero Bernardino F,
Carro Serrano AM?, Gonzalez Garcia ME>, Andrés Fernandez
MBS, Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial Universita-
rio de Ledn. Ledn. 2Servicio de Pediatria. C.S. La Palomera.
Ledn. 3Servicio de Pediatria. C.S. Ribera del Orbigo. Ledn.
4Servicio de Pediatria C.S. José Aguado. Ledn; °Servicio de
Pediatria. C.S. Antonio Gonzalez. Ledn. éTrabajadora social.
C.S. Crucero. Ledn.

Introduccion. EI Libro Blanco de la Atencién Temprana
(2000) define esta actividad como el “conjunto de interven-
ciones, dirigidas a la poblacién infantil de O a 6 afios, a la
familia y al entorno, que tiene por objetivo dar respuesta lo
mas pronto posible a las necesidades transitorias o perma-
nentes que presentan los nifios con trastornos en su desarrollo
0 que tienen riesgo de padecerlos. Esta actividad ha sido
reconocida e impulsada en los Gltimos afios en las diferentes
comunidades auténomas como una prestacion imprescindible
produciéndose un extenso y continuado despliegue de normas
y procedimientos.

Trabajo. Siguiendo esta linea de actuacion, en nuestra
area sanitaria se crea en Marzo de 2023 un grupo de traba-
jo interadministrativo que engloba a los servicios sanitarios
(pediatras y enfermeras de Pediatria), los educativos (orien-
tadoras de los equipos psicopedagdgicos) y sociosanitarios
(técnicos de los servicios de atencion temprana).
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Objetivos:

- Revisar los motivos de derivacién mas habituales a los Servi-
cios de Atencién Temprana, asi como la edad de valoracion.

— Detectar los puntos de mejora.

- Elaborar un documento de consenso para integrarlo en el
programa del nifio sano y ayudar en la deteccién precoz de
alteraciones motoras y del lenguaje, con especial atencion
a los trastornos del espectro autista. Es particularmente
resefiable que las guarderias y escuelas infantiles conta-
ran con sus anexos de derivacion al pediatra de Atencién
Primaria cuando se detecten sefiales de alerta.

- Difundir la informacién entre los profesionales del ambito
sanitario y educativo.

Diagnoéstico postnatal de meningocele. Garcia Blanco C!,
Gonzalez Martinez C*, Gijon Criado I, Sainz Gémez G2, Arrio-
la Rodriguez-Cabello S*, Cuesta Gonzdlez R*, Gortazar Arias
P!, 1Servicio de Pediatria; 2Servicio de Obstetricia y Ginecolo-
gia. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccién. El meningocele es un defecto del cierre del
tubo neural, con alteracién de cuerpos vertebrales y hernia-
cién de material nervioso. Es un tipo de disrafismo espinal
cerrado, prevalencia 0,5-2%. recién nacidos (RN) vivos. Su
diagnostico es habitualmente prenatal. Factores de riesgo
asociados: déficit acido félico, obesidad materna, diabetes
pregestacional y factores genéticos entre otros. La profilaxis
con 4acido félico constituye la principal estrategia preventiva
(0,4 mg/dia preconcepcional hasta semana 12), siendo fun-
damental ajustar dosis si existen factores de riesgo (5 mg/
dia preconcepcional hasta semana 12).

Caso clinico. RN a término (40+3 semanas) de PAEG
(3.600 g), parto eutécico, APGAR 4-10. Primera explora-
cion: tumoracién redondeada en regién lumbosacra de con-
sistencia blanda 1,5x2 ¢cm cubierta por piel y malformacion
vascular superficial asociada; aparato locomotor, movilidad
extremidades inferiores y neurolégico normal. Antecedentes
prenatales: cribado cromosomopatias riesgo bajo, serologias
negativas y ecografias normales. IMC materno >30. Medi-
cacion embarazo: acido félico, hierro y yodo. RM cerebral
y columna: probable meningocele por defecto de fusién de
elementos posteriores (L5, S1, S2, S3), formacién quistica
subcuténea, y alteracién focal en cordén medular en L1-L2
(posible division parcial medular).

Conclusiones y comentarios. Los defectos del tubo neural
son poco frecuentes y no siempre diagnosticados prenatal-
mente. La profilaxis con &cido félico prenatal y controles
ecograficos son clave para prevencién y diagnostico. La dosis
de acido félico debe adaptarse en embarazos con factores
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de riesgo, siendo diez veces mayor a la habitual. En casos
identificados al nacimiento debe realizarse RM, para progra-
mar seguimiento y planificar posible tratamiento quirdrgico.

Diagnéstico diferencial de la ataxia. Fernandez Rodriguez L,
Escudero Villafafie A, Iglesias Oricheta M, Herreras Martinez
A, Rodrigo Fernandez A, Terroba Seara S, Rodriguez Fernan-
dez Al, Neira Arcilla MM. Servicio de Pediatria. Complejo
Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccidn. La ataxia es una urgencia neuroldgica con
mdltiples causas, pudiendo deberse tanto a causas reversible
como a potencialmente graves, por eso es importante un
manejo precoz.

Caso clinico. Nifia de 11 afios con inestabilidad para la
bipedestacién y deambulacion de cuatro dias de evolucién de
inicio agudo. No asocia pérdida de conocimiento, ni vémitos,
ni vision borrosa, ni acdfenos, ni diplopia o disartria. No
clinica vegetativa. No nistagmus, ni dismetria ni diadoco-
cinesia. No alteracién de esfinteres. Asocia polidipsia sin
poliuria, ni aumento de peso, ni astenia. Afebril y sin clinica
infecciosa previa. En urgencias se realiza analitica sanguinea,
sistematico, sedimento, toxicos en orina, ECG, fondo de ojo
y TC craneal y puncién lumbar sin hallazgos patoldgicos. En
la exploracion fisica marcha abigarrada en tijera estrellada,
incapacidad para la bipedestacion. Marcha en tandem ines-
table con romberg inestable pero sin lateralidad definida.
Resto de exploracién neurolégica normal sin dismetrias ni
disdiadococinesias, ni temblor con adecuada fuerza de miem-
bros, resto normal. Ingresada se realiza RMN craneo-medular
donde informan hematoma epidural dorsal sin compresion
medular y quiste pineal tabicado con efecto expansivo sobre
acueducto de Silvio con sospecha de enlentecimiento de
circulacién de LCR leve y dilatacién del Il ventriculo. Se
deriva a centro de referencia de Neurocirugia Infantil donde
tras valoracion multidisciplinar se diagnostica de trastorno
conversivo y se recomienda terapia psicolégica.

Comentarios. La anamnesis y exploracién neurolégica son
fundamentales para el diagnéstico diferencial, ya que en
ocasiones los hallazgos incidentales no justifican la clinica
del paciente.

Encefalitis por gripe A en 2024: a propdsito de dos casos
clinicos. Fernandez Rodriguez L, Iglesias Oricheta M, Escu-
dero Villafafie A, Herreras Martinez A, Rodrigo Ferndndez A,
Fuentes Martinez S, Fernandez Garcia A, Terroba Seara S.
Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de
Ledn. Ledn.
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Introduccion. La encefalitis es un proceso inflamatorio
que origina disfuncién neuroldgica y cursa con disminucién
del nivel de conciencia y alteraciones del comportamiento.

Casos clinicos. Caso 1: Nifio de 23 meses con alteracion
del habito intestinal, vémitos, somnolencia y episodios de
desconexién del medio. Fiebre de 72 horas de evolucidn; test
de antigenos positivo para gripe. A la exploracién: hiporreacti-
vo, distréfico y con palidez cutanea. Ecografia abdominal que
descarta invaginacion intestinal; TAC, EEG y puncién lumbar
sin alteraciones; RMN compatible con encefalomielitis aguda
diseminada (ADEM) con afectacién selectiva de la sustancia
blanca subcortical. Empeoramiento en primeras horas de
ingreso, pasa a UCIP iniciando tratamiento con aciclovir y
oseltamivir con evolucién posterior favorable.

Caso 2: Nifia de 2 afios con cuadro agudo de alteracion
conductual, ataxia, somnolencia y debilidad de extremidades
inferiores. Pico febril Gnico con PCR positiva para Influenza.
TAC, analitica y puncién lumbar normales; RMN informada
como ADEM con afectacién predominante de sustancia gris
versus encefalopatia virica. Precisa cuidados intensivos varios
dias y tratamiento con oseltamivir, inmunoglobulinas y corti-
coterapia con resolucion de la clinica sin secuelas.

Comentarios. La asociacion entre el virus influenza y las
manifestaciones neurolégicas es ampliamente conocida;
incluye cuadros como convulsiones, encefalitis, encefalopatia
aguda necrotizante 0 meningitis aséptica. La presentacion
clinica es amplia, incluyendo alteracién del nivel de concien-
cia, ataxia y debilidad muscular, afectando principalmente
a niflos menores de 6 afios. La evolucién es muy variable,
tanto en morbimortalidad como en tasas de secuelas. La
vacunacion es clave para disminuir la incidencia de gripe y
sus posibles complicaciones neurolégicas.

Sindrome hemofagocitico por Bartonella henselae: una causa
atipica para una enfermedad infrecuente. Medina Guerrero C,
Fernandez Alvarez M, Ferndndez Garcia A, Rodriguez Blanco
S, Muiiz Fontan M, Fernandez Garcia A, Andrés Andrés AG,
Fuentes Martinez S. Servicio de Pediatria. Complejo Asisten-
cial Universitario de Ledn. Leodn.

Introduccién. Los sindromes hemofagociticos (SHF) cons-
tituyen una situacion de hiperinflamacion en respuesta a
desencadenantes como infecciones, neoplasias o enfermeda-
des autoinmunes. Su conocimiento, sospecha y tratamiento
precoces son de vital importancia.

Caso clinico. Nifia de 13 afios que ingresa desde urgen-
cias por fiebre y cansancio de 10 dias de evolucién. Habia
recibido un ciclo de 3 dias de azitromicina. En los antece-
dentes solo destaca presencia de mascotas (un perro y un
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gato) y la exploracién fisica, salvo presencia de astenia, es
normal. Se realiza analitica con elevacién de PCR (111,5
mg/L) y ferritina (2.253 ng/ml); hemocultivos, urocultivos y
Mantoux (negativos); serologias, estudio de autoinmunidad
(negativo) y pruebas de imagen, destacando en ecografia
una esplenomegalia de 15 cm con 2 abscesos, por lo que
se inicia tratamiento con azitromicina y rifampicina ante
posible enfermedad por arafiazo de gato. A los 8 dias persiste
la fiebre e inicia hipotension, por lo que pasa a UCIP para
monitorizacién, cumpliendo criterios de SHF: fiebre, esple-
nomegalia, anemia, hiperferritinemia, aumento de dimero-D
y hemofagocitosis en médula 6sea. Se inician bolos de corti-
coide IV, con buena respuesta. En serologias se objetiva IgM+/
IgG- para Bartonella henselae, completandose antibioterapia
por 3 semanas con seguimiento posterior en Reumatologia e
Infectologia Pediatricas, con adecuada evolucién.

Comentarios. La inespecificidad clinica, la evolucién tér-
piday la variabilidad etiologica reflejan el desafio diagndsti-
co del sindrome hemofagocitico. Cualquier infeccion, fiebre
o enfermedad reumatoldgica cuya evolucién o clinica sean
compatibles obligan a estar alerta, incluso en casos atipicos
como una enfermedad por arafiazo de gato.

Adenitis axilar de evolucion térpida: enfermedad por arafazo
de gato. Martinez Pérez M, Ricoy Chain E, Medina Guerrero
C, Muiioz Cabrera VP, Fernandez Fernandez A, Grullon Ure-
fa EC, Andrés Andrés AG, Miares Gonzalez C. Servicio de
Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccidn. La enfermedad por arafiazo de gato es pro-
ducida por Bartonella henselae, bacilo gramnegativo, trans-
mitida por arafiazos o mordiscos de felinos. Suele afectar a
nifios o adultos jévenes y la presentacion mas habitual es
en forma de linfadenopatia regional, grande y dolorosa de
aparicién dos semanas tras el arafiazo. Puede asociar fiebre,
malestar y cefalea. Las pruebas serolégicas y la deteccién
PCR de B. henselae son pruebas sensibles y especificas para
el diagnoéstico. La antibioterapia en caso de enfermedad
benigna y autolimitada es controvertida, aunque normalmente
la azitromicina reduce las adenopatias.

Caso clinico. Nifio de 9 afios que acude a Urgencias por
adenopatia axilar izquierda de 7 dias de evolucion, dolorosa
y enrojecida. Inicialmente asocia fiebre y vdmitos durante
24 horas, sin otra sintomatologia. Refieren contacto con gato
doméstico vacunado y otros fuera de domicilio, sin arafiazos
evidentes. Se extraen serologias y en analitica sanguinea se
objetivan hemograma, bioquimica y reactantes de fase agu-
da normales. En ecografia se observa adenopatia de 3x3,2
centimetros con pérdida parcial de hilio y area anecogénica
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flemonosa. Se inicia tratamiento antibiético con amoxicilina-
clavulanico. Tras 8 dias de tratamiento, presenta aumento
subjetivo de tamafio por lo que reconsulta y se evidencia
IgM positiva para B. henselae. Se cambia pauta antibiética
a azitromicina durante 5 dias, finalmente precisa drenaje
de la lesidn.

Conclusiones. Esta patologia suele ser de curso benigno
con remisién espontanea, aunque en ocasiones es necesario
antibioterapia o exéresis de la adenopatia. Tener presente esta
enfermedad en el diagnéstico diferencial de linfadenopatia en
pacientes de medios rurales o en contacto habitual con gatos.

Adenopatia recidivante en nifia de 3 afos. Iglesias Rodriguez
M, Portugal Rodriguez R, Gabaldon Pastor D, Calleja Ibafiez
M, Prieto Dominguez C, Clavijo Izquierdo ME, Matilla Sainz-
Aja N, Angulo Sanchez V. Servicio de Pediatria. Hospital
Universitario de Burgos. Burgos.

Introduccién. Las adenopatias constituyen un motivo
habitual de consulta en Pediatria, siendo la mayoria reactivas
por procesos infecciosos. Sin embargo, en otras ocasiones
podemos encontrarnos procesos oncolégicos o infecciones de
los propios ganglios linfaticos como causa. Dentro de estas
Ultimas son importantes, pero infrecuentes, las adenopatias
por micobacterias, cuya resolucion suele requerir tratamien-
tos prolongados e incluso cirugia.

Caso clinico. Nifia de 3 afios remitida desde Atencién
Primaria por adenopatia laterocervical, indolora, y sin res-
puesta a antiinflamatorios ni antibioterapia empirica. En
ecografia cervical se observa desestructuracién de la paro-
tida con multiples nédulos hiperecoicos. Se realiza estudio
serolégico, sin hallazgos. Ante estos hechos se solicita exé-
resis por parte de Cirugia Infantil, detectdndose en la pieza
quirdrgica Mycobacterium avium. Se inicia tratamiento con
rifabutina y azitromicina (resistente in vitro, pero sinérgica
con rifabutina in vivo, por lo que se opta por ella frente a
alternativas por el perfil de seguridad) durante 6 meses
con mejoria inicial, pero posteriormente empeoramiento
progresivo. Se revisa el antibiograma de la muestra quirdr-
gica, observando sensibilidad a moxifloxacino. Se mantiene
terapia triple con azitromicina, rifabutina y moxifloxacino
durante 12 meses, con mejoria progresiva hasta resolucion
clinica y ecografica, sin incidencias ni efectos adversos
durante el tratamiento.

Conclusion. Este caso ilustra la importancia de obtener
adecuadas muestras para estudio microbiolégico en pacien-
tes con adenopatias infecciosas resistentes al tratamiento,
de cara a poder establecer un tratamiento dirigido segln el
antibiograma para lograr la resolucién del proceso.
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No todo exantema durante tratamiento antibiético es alérgico.
Uribe Reina MP, Romero del Hombrebueno Gémez del Pulgar
Y, Ortega Vicente E, Acevedo Vega JR, Lopez Santos A, Khe-
mlani Ramchand SY, Vega Bayon M, Fernandez Gonzalez S.
Servicio Urgencias de Pediatria. Hospital Clinico Universitario
de Valladolid. Valladolid.

Introduccion. La faringoamigdalitis es uno de los motivos
de consulta mas frecuentes en la edad pediatrica. Su tra-
tamiento va a depender de la causa etioldgica sospechada.

Caso clinico. Paciente de 13 afios, sin antecedentes
patoldgicos. Consultd a su pediatra por sinusitis, pautd tra-
tamiento con amoxcilina durante una semana. Al finaliza el
tratamiento, vuelve a consultar por odinofagia, presentando
prueba rapida de deteccidn de estreptococo del grupo A
positivo, por lo cual se indicé tratamiento con penicilina.
Posterior a 3 dosis, presenta aparicién de exantema prurigi-
noso, papuloso en tronco, abdomen y brazos, algunas de las
lesiones confluyen formando placas, con borde eritematoso.
Se sospecha alergia a penicilina, por lo que se suspende y se
inicia tratamiento con azitromicina. 48 horas después recon-
sulta por empeoramiento de lesiones cutaneas, al examen
fisico se evidencia exantema maculopapuloso, sobrelevado,
generalizado con lesiones confluentes, nasalizacién del habla,
amigdalas hipertréficas casi contactantes con exudados gra-
saseos en sabana. Se sospecha mononucleosis infecciosa,
se extra analitica sanguinea, evidenciando leucocitosis y
neutrofila, con 33% de linfocitos de aspecto reactivo, sero-
logias positivas para virus de Epstein-Barr. Se indica reposo,
tratamiento sintomético y antihistaminico.

Comentarios. A pesar de ser una entidad relativamente
frecuente, es posible confundir y demorar el diagnéstico de
la mononucleosis infecciosa con una infeccién bacteriana
0 con reaccion cutanea relacionada con alergia a antibioti-
cos. Por esta razén, es importante la correcta anamnesis e
identificacién de las caracteristicas del exantema. De esta
manera, se evitan tratamiento antibidticos innecesarios y
errénea catalogacién de posible alergia a betalactamicos.

Pediculosis en pestafas: a propdsito de un caso. Martinez
Pérez M, Pou Blazquez A*, Medina Guerrero C?, Paola Cabre-
ra VP!, Grullén Urefia EC!, Fernandez Alvarez M!, Loreto
Carrero MA?, Ocaha Alcober C. 1Servicio de Pediatria; 2Ser-
vicio de Oftalmologia. Complejo Asistencial Universitario de
Ledn. Ledn.

Introduccion. La pediculosis es una dermatosis parasi-

taria muy frecuente en la edad pediatrica, siendo comunes
los brotes epidémicos en edad escolar. Existen tres especies
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de ectoparasitos que afectan a humanos y se transmiten
por contacto directo: Pediculus capitis, en cabeza; Pedi-
culus corporis en cuerpo y Phthirius pubis en zona genital,
comunmente conocidos como “ladillas”. Este Gltimo, es el
que se encuentra relacionado con la afectacién palpebral y
resulta importante identificar la especie, pues la presencia
de P. pubis podria revelar un abuso sexual.

Caso clinico. Nifia de 5 afios que consulta por pruri-
to ocular sin otra sintomatologia y antecedente paterno de
pediculosis genital. En la exploracién se evidencian multi-
tud de lesiones costrosas en ambas pestafias, sin evidenciar
movimiento durante el examen ocular. Se interconsulta a
Oftalmélogo que, con diagndstico de pediculosis en pestafias,
intenta extraccién de estas, previa pomada de eritromicina
sin éxito. Se decide posteriormente, extraccién mecanica de
los mismos utilizando lampara de hendidura bajo sedacion en
UCI pediatrica. En lampara se evidencian maltiples huevos,
larvas y piojos en parpados superior e inferior de predominio
en parpado derecho con escisién de gran parte de ellas. Resto
de exploracidn oftalmolégica normal. También presentaba
pediculosis en cuero cabelludo, por lo que se fue de alta con
tratamiento capilar y revisién oftalmolégica. Ademas, se avisd
a Trabajo Social por la posibilidad de existir abuso sexual.

Conclusiones. El tratamiento mas efectivo de la phthiria-
sis palpebral es la eliminacién mecanica de los ejemplares
adultos y de las liendres, bajo exploracién con lampara de
hendidura. En nifios esta practica suele ser dificil, teniendo
que recurrir a sedacién.

Kawasaki incompleto: jun sindrome multifactorial? Collada
Carrasco M, Jiménez Casso S, Valladares Diaz Al, Bartolomé
Calvo G, Gonzalez Martin LM, Lavandera Gil I, Soler Monterde
M, Espinosa Rodriguez MC. Servicio de Pediatria. Hospital
General de Segovia. Segovia.

Introduccion. La enfermedad de Kawasaki (EK) es una
vasculitis autolimitada. Factores genéticos, ambientales y
desencadenantes infecciosos producen una sobreproduccion
de citocinas y activacion de células endoteliales. Existe cier-
ta interrelacion con el sindrome inflamatorio multisistémi-
co pediatrico (SIMS-Ped). Fuera del cuadro completo, el
diagnostico es dificil. Presentamos un caso de Kawasaki
incompleto (KI).

Caso clinico. Nifio de 4 afios que ingresa por fiebre de 6
dias de evolucion y afectacién progresiva del estado gene-
ral, sin otra sintomatologia. AF: Madre y abuelo linfoma de
Hodgkin. Tratado con amoxicilina por infeccion respiratoria,
sin mejoria. Exploracion: palidez, irritabilidad y adenopatias
latero-cervicales maximo 2.5 cm izquierda y exudado amig-
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dalar. Estreptococo y PCR virus respiratorios negativa. Ana-
litica: Hb 9,7 g/dl, 17.000 leucocitos, plaquetas 324.000,
Albimina 3,7 g/dl, PCR 26,90 mg/dl. NT-proBNP: 661 pg/
ml. VSG 63 mm/h. Se pauta ceftriaxona sin respuesta. Auto-
inmunidad negativa. 1gG citomegalovirus positivo. ECG: ritmo
sinusal repolarizacién normal. Ecocardiograma: coronarias z
scores 1+0,8 y D+0,5 DS y FE 68%. Al 11° dia de fiebre,
por criterios de Kl se inician inmunoglobulinas a 2 mg/kg y
AAS a dosis antinflamatorias. Afebril tras 24 h. Plaguetas:
609.000 al 13° dia. AAS a dosis antiagregantes durante 6
semanas. Tras 2 meses de seguimiento, normalizacién clini-
ca, analitica, ECG y ecocardiogramas normales.

Conclusiones. EI Kl es un reto diagnéstico. Es un sin-
drome plurietiolégico desencadenado por agentes infecciosos.
Debe sospecharse ante fiebre >7 dias y analitica compatible.
Interfiere con el SIMS-Ped con mayor componente miocar-
dico. La respuesta a las inmunoglobulinas es confirmatoria.
La dosis de aspirina esta en revision actualmente.

Urticaria multiforme: una huella cutanea del adenovirus.
Castellanos Mata A, Alonso Alonso A, Salcedo Fresneda O,
Miranda Montequin S, Mufioz Lumbreras M, Martinez Garcia
C, Ornia Ferndndez C, Ordofiez Alvarez FA. Area de Gestidn
Clinica de la Infancia y Adolescencia. Hospital Universitario
Central de Asturias. Oviedo.

Introduccion. La urticaria multiforme es una entidad
que aparece en lactantes y nifios de corta edad, conside-
randose una reaccién de hipersensibilidad desencadenada
por diversos factores, como infecciones o medicamentos. Su
trascendencia clinica fundamental recae en la similitud con
cuadros mas graves, cuyo manejo y pronéstico son diferentes.
Se presenta un caso clinico con este diagnéstico.

Caso clinico. Un varén de 2 afios, afebril y con buen
aspecto general, consulté en un Servicio de Urgencias Hos-
pitalarias por un exantema de 24 horas de evolucion. Ini-
cialmente las lesiones aparecieron a nivel cervical y zona del
pafal, pautandose antihistaminico oral en Atencién Primaria.
Posteriormente, el exantema se generalizd y asocié prurito
intenso y edema en regién facial, manos y pies. Las lesiones
eran eritematosas, sobreelevadas, confluentes, algunas con
centro mas claro y que desaparecian al ejercer presion, sin
afectacion de mucosas. Analiticamente, destacaba una protei-
na C reactiva de 4,7 mg/dl y una leucocitosis con neutrofilia
(17,16 x 103 leucocitos/pl, 73,4% neutrdfilos). En el exudado
faringeo se detect6é PCR positiva para adenovirus. Tras iniciar
tratamiento intravenoso con un antihistaminico (dexclorfenira-
mina) y corticoide (metilprednisolona) el paciente experimento
una mejoria precoz, con desapareciendo las lesiones
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Comentarios. La urticaria multiforme debe ser una enti-
dad tenida en cuenta ante cuadros clinicos de caracteristicas
similares, con vistas a evitar errores diagndsticos y de manejo
terapéutico.

Psoriasis guttatay su conexion con Streptococcus pyogenes:
a propésito de un caso. Gandara Samperio C*, Madrigal Diez
C2, Rubio Alvarez A2, Freire Pefia MI'. 1Servicio de Pedia-
tria. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.
2Centro de Salud Dr. Morante, Santander

Introduccion. La psoriasis guttata es una variedad de
psoriasis que aparece generalmente en adultos jévenes o
nifios. Frecuentemente es precedida por una infeccién estrep-
tocécica o virica.

Caso clinico. Se presenta el caso de una adolescente de
15 afios que acude a consulta de su pediatra de Atencion
Primaria debido a la aparicion de una erupcién cutanea, de
dos semanas de evolucién, compuesta por lesiones mono-
morfas en parte posterior de tronco y cuello. Posteriormente
se extienden a parte anterior de tronco, brazos y piernas. Se
acompafian de leve prurito. Respetan cuero cabelludo, manos
y pies. Presenta buen estado general y no han aparecido fie-
bre, artralgias, ni otros sintomas. En la exploracién fisica se
constatan mdltiples papulas bien delimitadas, eritematosas,
con superficie blanca y descamativas. Resto de la explora-
cion sin hallazgos. Se sospecha una psoriasis guttata por su
presentacidn clinica y distribucién corporal. Se realizan frotis
faringeo y serologias viricas obteniendo en ambas pruebas
resultado negativo. La analitica muestra valores normales en
el hemograma, anticuerpo anti estreptolisina O (ASLO) 475
[U/ml, velocidad de sedimentacién (VSG) 3 milimetros por
hora. Resto normal. El resultado del cultivo faringeo muestra
crecimiento escaso de Streptococcus pyogenes. Se pauta tra-
tamiento con corticoide tépico de potencia media resolvién-
dose el cuadro en pocas semanas sin causar complicaciones.
Ante cultivo faringeo positivo se completa tratamiento con
antibioterapia oral con amoxicilina durante 10 dias.

Comentarios. Generalmente la psoriasis guttata tiene una
evolucién benigna y responde bien al tratamiento o desapa-
rece espontdneamente. No hay que olvidar tratar la posible
infeccion estreptocdcica subyacente con el antibidtico ade-
cuado.

Nédulos post-escabidticos escrotales en un nifio: una mani-
festacion clinica poco frecuente en el contexto de aumento
de casos de escabiosis. Gandara Samperio C!, Madrigal Diez
C?, Gomez Fernandez C!, Freire Pefia MI*. 1Servicio de Pedia-
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tria. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander.
2Centro de Salud Dr. Morante. Santander.

Introduccioén. Los nédulos post-escabiéticos son lesio-
nes induradas y pruriginosas que aparecen debido a una
reaccion de hipersensibilidad retardada al &caro productor
de escabiosis.

Caso clinico. Se presenta el caso de un varén de 10
afios, sin antecedentes de interés, que acude a consulta de
Pediatria en el mes de Julio debido a unas lesiones micro-
papulares, urticariformes y pruriginosas en zona posterior de
brazo izquierdo y en mano ipsilateral. Se sospecha dermatitis
y se pauta corticoide topico y antihistaminico oral. Mejora
el picor, pero tras un mes contintan las lesiones. Se realiza
analitica con hemograma sin alteraciones excepto un 10%
de eosinofilia; anticuerpos de celiaquia, panel de alérgenos y
parasitos en heces negativos. Semanas después aparecen en
dicha mano lesiones nodulares y surcos acarinos acompafan-
dose de prurito generalizado de predominio nocturno, sugi-
riendo escabiosis. Ademas, ahora los convivientes presentan
clinica similar. Se inicia tratamiento con permetrina tépica
con escasa respuesta tras dos ciclos. Se pauta entonces iver-
mectina oral lograndose la remisién de lesiones y prurito. Sin
embargo, pocas semanas después aparecen lesiones nodu-
lares y eritematosas en escroto, cada vez mas acentuadas y
pruriginosas a pesar de tratamiento con corticoide tépico y
antihistaminico oral. Se realiza interconsulta al Servicio de
Dermatologia que diagnostica de nédulos post-escabiéticos
sin lesiones activas de escabiosis e indica corticoide tépico
de potencia media-alta hasta la desaparicién completa de
las lesiones, que se produce semanas después.

Comentarios. Esta entidad exige alto indice de sospecha
ya que a menudo aparece tras un tratamiento adecuado de
la infestacion inicial por el acaro.

Espasmo hemifacial idiopatico en paciente pediétrico. Alvarez
Merino M*, Hedrera Fernandez A*, Blanco Lago R!, Rozas
Reyes P?, Macias Franco S?, Pérez Pérez A!, Gonzalez Ace-
ro A', Mélaga Diéguez I'. 1Unidad de Neuropediatria, Area
de Gestion Clinica de Infancia y Adolescencia; 2Unidad de
Oftalmologia Infantil, Servicio de Oftalmologia. Hospital Uni-
versitario Central de Asturias. Oviedo.

Introduccién. El espasmo hemifacial es una alteracion
poco frecuente que se caracteriza por espasmos sincrénicos
involuntarios de un lado de la cara.

Caso clinico. Presentamos el caso de un varén de 4 afios
y 6 meses que presenta episodios paroxisticos de asimetria
facial desde hace dos meses. En la exploracién se registra-
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ron episodios consistentes en contraccién ténica involuntaria
de la musculatura periorbitaria izquierda seguida de desvia-
cion superior de la comisura labial homolateral, de entre 2
y 10 segundos de duracion total, que ceden espontanemen-
te. No se encontraron otras alteraciones en la exploracion
neuroldgica ni en las pruebas complementarias realizadas,
incluyendo electromiografia, resonancia magnética craneal
y exploracion oftalmoldgica. Actualmente, el paciente tiene
8 afios y presenta episodios esporadicos de espasmo hemi-
facial izquierdo cuando esta méas cansado o nervioso que no
han precisado tratamiento al no resultar interfirientes con
su actividad habitual.

Comentarios. EI espasmo hemifacial se caracteriza por
contracciones ténicas sincrénicas e involuntarias de un
lado de la cara, que generalmente comienzan en la musculo
orbicular de los ojos para extenderse posteriormente a otros
musculos homolaterales inervados por el nervio facial. Los
pacientes no pueden reprimr los movimientos, que pueden
presentarse también durante el suefio (Tan et al.). En el
88-93% de los casos se objetiva una compresion neurovascu-
lar del nervio facial ipsilateral (Port), hallazgo no evidenciado
en nuestro caso. Dado que la remisién completa es rara,
las inyecciones de toxina botulinica se han propuesto como
tratamiento eficaz (Defazio et al.) en aquellos casos con alta
frecuencia de episodios.

Narcolepsia tipo 2 con hallazgo incidental de quiste de la
pars intermedia. Alvarez Merino M*2, Hedrera Ferndndez A,
Rodriguez de la Ria MV, Garcia Solana MF, Pérez Gordon J¢,
Rubin Roger S, Blanco Lago R!, Malaga Diéguez I'. ' Unidad
de Neuropediatria, Area de Gestién Clinica de Infancia y
Adolescencia; 3Unidad de Trastornos del Suefio, Servicio de
Neurofisiologia; *Unidad de Endocrinologia Pediétrica, Area
de Gestion Clinica de Infancia y Adolescencia. Hospital Uni-
versitario Central de Asturias. Oviedo. 2Pediatria de Atencién
Primaria. Centro de Salud de EI Cristo. Oviedo.

Introduccion. La narcolepsia es un trastorno del suefio
que conlleva excesiva somnolencia diurna provocando un
impacto negativo en la conducta y el rendimiento escolar.

Caso clinico. Mujer de 11 afios que presenta hipersom-
nia diurna desde hace mas de 2 afios, sin asociar apneas
nocturnas ni alucinaciones hipnagégicas ni hipnopémpicas
ni cataplejia. Se solicita polisomnografia y test de latencias
multiples que muestra latencias medias acortadas, compa-
tible con narcolepsia tipo 2 (sin cataplejia), apoyado por
HLA-DR2 positivo. Valorada por Endocrinologia pediatrica con
diagnostico de talla alta y pubertad adelantada. Se comple-
tan los estudios complementarios con resonancia magnética
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con hallazgo incidental de pequefio quiste hipofisario de la
pars intermedia. Valorada por Oftalmologia con exploracion
normal, pero con incremento de latencias en potenciales
evocados visuales. Presenta una buena evolucién con pautas
de higiene del suefio y con tratamiento con metilfenidato a
dosis bajas, con buena respuesta y mejoria del estado de
alerta durante la actividad escolar.

Comentarios. Los quistes de la pars intermedia son
quistes benignos por persistencia de estructuras de la bolsa
de Rathke en la hipéfisis cuya incidencia esta en torno al
10-15% de la poblacién, siendo mas frecuente en mujeres
(2:1). Son en su mayoria asintomaticos, pero pueden aso-
ciar disfuncién hipofisaria, pubertad precoz o adelantada.
En lesiones grandes se ha reportado alteracion visual por
compresién de estructuras vecinas. No se ha reportado has-
ta la fecha especificamente su relacién con la narcolepsia,
aunqgue si un caso en relacién con hipersomnia.

Paralisis flacida aguda en el lactante: el secreto esta en la
miel. Vazquez Villa JM*, Hedrera Fernandez A, Blanco Lago
R!, Mufioz Lumbreras M*, Mayordomo Colunga J, Diaz Garcia
P?, Malaga Diéguez I', Concha Torre A2. Unidad de Neurope-
diatria, Area de Gestién Clinica de Infancia y Adolescencia;
2Unidad de Cuidados Intensivos Pediétricos, Area de Gestion
Clinica de Infancia y Adolescencia. Hospital Universitario
Central de Asturias. Oviedo.

Introduccién. La ingesta de esporas de Clostridium botu-
linum presentes en la miel puede provocar botulismo en
lactantes por liberacién de toxinas que bloguean la neuro-
transmisidn colinérgica en la unién neuromuscular, ocasio-
nando parélisis flacida aguda craneocaudal, oftalmoplejia,
insuficiencia respiratoria y disfagia.

Caso clinico. Lactante de 3 meses con letargia, rechazo
de alimentacién, succién débil y progresiva debilidad, con
episodios de apnea y disminucion del nivel de conciencia.
Evolucioné a insuficiencia respiratoria progresiva, presentan-
do una parada respiratoria, precisando maniobras de reanima-
cion cardiopulmonar (RCP) y posterior intubacién. Desarroll6
en horas una paralisis flacida aguda arrefléxica de progresion
craneocaudal, ptosis, oftalmoplejia, disfagia y estrefiimien-
to, atribuidos posteriormente a la ingesta de miel; una vez
descartados hallazgos confusores transitorios oftalmolégicos
(hemorragias retinianas bilaterales) y radiolégicos (aumen-
to del espacio epidural dorsal), atribuidos a maniobras de
RCP y a hipotensién licuoral post-puncién, respectivamente.
El estudio de conduccion nerviosa reveld una polineuropa-
tia sensitivo-motora axonal. El bioensayo fue sugestivo de
botulismo, con reaccién en cadena de polimerasa (PCR) y
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cultivo negativos 8 dias tras el debut. La administracién de
antitoxina botulinica heptavalente condujo a una mejoria
progresiva en semanas, con incremento de movilidad volun-
taria, permitiendo extubacién a los 20 dias del tratamiento
y alimentacién oral a los 40 dias. El estudio de conduccién
nerviosa se normalizé a los 6 meses del debut, con mejoria
clinica y reflejos osteotendinosos presentes.

Comentarios. La deteccion temprana del botulismo del
lactante y el tratamiento precoz con antitoxina botulinica
son cruciales para prevenir la progresién de la enfermedad,
durante la que son precisas terapias intensivas.

Cianosis al nacimiento: actuacion rapida. Jiménez Hernandez
EM, Macias Panedas A, Carrasco Villanueva MJ, Martin Iranzo
NM, Cantero Tejedor MT, De la Torre Santos SI, Bartolomé
Porro JM, Barrio Alonso MP. Complejo Asistencial Universi-
tario de Palencia. Palencia.

Introduccién. La atresia pulmonar con comunicacion
interventricular (CIV) representa una cardiopatia muy poco
frecuente. Supone la forma extrema de la tetralogia de Fallot.
No existe comunicacién entre el ventriculo derecho y la arte-
ria pulmonar, produciéndose el flujo sanguineo pulmonar por
el ductus arterioso y/o arterias aortopulmonares. El tratamien-
to quirdrgico se adapta al paciente y a sus caracteristicas
anatémicas.

Caso clinico. Recién nacida, parto extrahospitalario.
Liquido meconial. Apgar referido: 6/7. Embarazo controlado
y ecografias en principio normales. A su llegada al hospital se
objetiva cianosis y dificultad respiratoria por lo que se inicia
presion positiva en la via aérea. Saturacion de oxigeno de
88% a pesar de FiO, de 40% por lo que ingresa en Neonato-
logia. Se mantiene soporte respiratorio y se realizan radiogra-
fia de torax y ecocardiografia. En ecocardiografia se identifica
CIV subadrtica de 6 milimetros (mm). Vaso sistémico que
acabalga sobre tabique interventricular. Atresia pulmonar sin
flujo anterégrado. Ductus arterioso de 5 mm del que depende
flujo pulmonar, dos ramas pulmonares no confluentes. Ante
dicho hallazgo se inicia perfusién de prostaglandinas y se
comunica con Hospital de referencia para traslado. A su
llegada, se confirma diagndstico de atresia pulmonar con CIV
y flujo pulmonar dependiente de ductus arterioso, por lo que
se mantiene perfusién de prostaglandinas y posteriormente
se presenta en sesion médico-quirdrgica.

Comentarios. Ante un neonato con cianosis tenemos que
descartar las causas mas frecuentes y en caso de cardiopatia
congénita cianética iniciar perfusion de prostaglandinas. La
atresia pulmonar supone una entidad infrecuente con gran
complejidad quirdrgica.

86

No toda elevacion del intervalo ST es sinénimo de infarto.
Alcalde Alfonso M, Rollano Corroto I, Reyes Sancho S, Fer-
nandez Suarez N, Viadero Ubierna MT, Garde Basa J, Ramos
Cela M, Pérez Miguel M. Servicio de Pediatria. Hospital Uni-
versitario Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccion. El dolor toracico supone el 4% de las
urgencias pediatricas y el segundo motivo de derivacién a
cardiologia infantil. Dentro de las causas de dolor toracico
con elevacion del segmento ST, se encuentran la pericarditis
aguda y el infarto agudo de miocardio, dos entidades con
prondstico y tratamiento muy diferentes. La incidencia de la
pericarditis no estéa bien establecida en Pediatria, algunos
trabajos hablan de 1/1.000 ingresos pediatricos mientras
que la isquémica es excepcional.

Caso clinico. Paciente de 15 afios que acude a Urgencias
por dolor precordial no irradiado de 12 horas de evolucion.
Niega cortejo vegetativo, sincope o disnea. Afebril, sin clinica
infecciosa. Refiere empeoramiento del dolor con inspiracién
profunda y mejoria al inclinar el tronco hacia delante. Se
realiza analitica incluyendo troponinas, hemograma y CPK nor-
males, radiografia de térax sin hallazgos y ECG que evidencia
elevacion concava del ST de V2 a V6. En ecocardiografia fina
|d&mina de derrame pericérdico. Se decide ingreso hospitalario,
se pauta antiinflamatorio y reposo con remision de la clinica.

Comentarios. E| dolor toracico, y mas cuando se acompa-
fia de elevacion del ST, supone un motivo de gran angustia
para el paciente, la familia e incluso el pediatra por la ana-
logia con la enfermedad isquémica del adulto. Ademés de
las diferencias en las caracteristicas del dolor; la negatividad
de los enzimas cardiacos y el ECG dan pistas para diferen-
ciarlos. En resumen, debemos tener en cuenta la pericarditis
como causa relativamente frecuente de dolor toracico con
elevacién del ST en la infancia, donde el origen isquémico
es excepcional.

Citomegalovirus en el lactante sano. Lopez Santos A, Alonso
Vicente C, Fombellida De la Fuente C, Romero del Hombre-
bueno Gomez del Pulgar Y, Acevedo Vega JR, Uribe Reina MP,
Fernandez Gonzalez S, Vega Bayon M. Servicio de Pediatria.
Hospital Clinico Universitario de Valladolid. Valladolid.

Introduccién. Una de las etiologias més frecuentes de
la gastritis en la infancia es la de origen infeccioso. Las
manifestaciones clinicas pueden estar ausentes o ser muy
inespecificas. El diagndstico definitivo es endoscépico con
toma de biopsias. El curso es autolimitado y la recuperacion
espontanea. El tratamiento es sintomatico, siendo de eleccién
los inhibidores de la bomba de protones (IBP).

VOL. 64 N° 267, 2024



Caso clinico. Lactante de 11 meses con alergia a la pro-
teina de la leche de vaca IgE mediada. Recibe férmula exten-
samente hidrolizada de caseina, sin transgresiones dietéticas.
Presenta cuadro de hematemesis, previamente asintomatico
salvo disminucién de las tomas. En analitica sanguinea des-
tacan datos de anemia ferropénica, resto de pruebas de labo-
ratorio y de imagen normales. Se realiza endoscopia digestiva
alta donde se evidencian lesiones compatibles con gastritis
crénica antral. En el estudio de la biopsia se halla PCR y
serologia de citomegalovirus (CMV) positivo. Se inicia trata-
miento con IBP presentando franca mejoria.

Comentarios. La primoinfeccion por CMV ocurre con mas
frecuencia en la infancia, con una prevalencia de la infeccién
en paises desarrollados de hasta un 60-80% de la poblacion
adulta. La mayoria de las infecciones son asintomaticas o
paucisintomaticas, y no revisten gravedad en poblacién inmu-
nocompetente. EI CMV produce infeccién latente a lo largo de
la vida por lo que, en ocasiones, distinguir infeccién activa
de infeccion latente o reactivacion asintomatica supone un
reto diagnostico para el profesional.

Contra todo prondstico. A propésito de un caso grave de
polineuropatia aguda inmunomediada, tipo desmielinizan-
te. Clavijo Izquierdo ME!, Gil Calderén FJ!, Navarro Abia
V2, Barbadillo Mariscal B?, Iglesias Rodriguez M*, Cuervas-
Mons Tejedor VP, Ruiz Araus A’, Calleja Ibafiez M*. 1Servicio
de Pediatria; °Servicio de Pediatria, Seccién de Neurologia
Pediatrica; 3Servicio de Pediatria, Seccion de Cuidados Inten-
sivos Pediatricos. Hospital Universitario de Burgos. Burgos.

Introduccién. El sindrome de Guillain-Barré (SGB) es una
polineuropatia inflamatoria aguda inmunomediada. Se trata
de una de las causas mas comunes de debilidad adquirida. La
mortalidad en nifios es menor del 3%, siendo su prondstico
menos favorable en menores de 2 afios, si requieren soporte
ventilatorio, si hay afectacion de pares craneales, o si debuta
con paralisis severa o progresién rapida de la misma.

Caso clinico. Nifio de 11 afios que debuta con aba-
sia, mialgias y visién borrosa. EI LCR muestra disociacion
albumino-citolégica, el electromiograma polirradiculopatia
desmielinizante aguda, y el estudio inmunoldgico es nega-
tivo. Progresion répida. Ingresa en UCIP durante 2 meses,
precisando ventilacién mecanica y marcapasos. Recibi6 trata-
miento con inmunoglobulinas y plasmaféresis. Previo al alta
de UCIP presenta temblor distal en extremidades superiores,
hipomimia, dolor neuropéatico en miembro inferior derecho,
reflejo pupilar en ojo izquierdo enlentecido, hiporreflexia en
zonas distales de extremidades, y dificultad para la bipedes-
tacion. Ha evolucionado favorablemente, con resolucién del
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temblor distal y mejoria del dolor neuropatico. Reinicia deam-
bulacién a los 63 dias del inicio del proceso, siendo capaz
al alta hospitalaria de dar 33 pasos con apoyo de 4 puntos.
Tras 8 meses de evolucién camina con ortesis antiequina,
andando hasta 2 kilémetros. Se mantiene en seguimiento por
Neuropediatria, Neurofisiologia y Rehabilitacidn.
Comentario. EI conocimiento de la evolucién y los factores
pronosticos del SGB permiten optimizar e individualizar el
tratamiento de los pacientes, siendo agresivos en los que
lo precisan, reduciendo las secuelas. Es necesario seguir
investigando para poder mejorar el manejo de estos pacientes.

¢Es simplemente una otitis? Otitis media aguda y sus com-
plicaciones. Herreras Martinez A, Fuentes Martinez S, Mar-
tinez Pérez M, Escudero Villafafie A, Iglesias Oricheta M,
Fernandez Rodriguez L, Rodrigo Ferndndez A. Servicio de
Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccidn. La otitis es una de las infecciones més fre-
cuentes en Pediatria. Gracias a la antibioterapia, el prondstico
de las otitis ha cambiado radicalmente, disminuyendo en
gran medida sus complicaciones. La mastoiditis es la mas
frecuente; sin embargo, cabe destacar otras complicacio-
nes intra y extracraneales como los abscesos. La mastoiditis
puede constituir el punto de partida para la diseminacién
de la infeccién.

Caso clinico. Nifio de 2 afios que acude por convulsién
febril. Diagnosticado de faringoamigdalitis estreptocécica
en urgencias unas 4 horas antes, pautdndose tratamiento
antibidtico. Cuadro catarral de 48 horas de evolucién con
odinofagia y otalgia asociada. Exploracién: orofaringe hipe-
rémica con exudados, impresiona de trismus intermitente,
limitacién a la hiperextension del cuello que impresiona de
antialgica, no se visualizan timpanos por tapones de cerumen.
Analitica sanguinea: 15.000 leucocitos, PCR 223y PCT 75.
TAC craneal: absceso en regién preauricular proximo a arti-
culacion temporomandibular derecha, otomastoiditis derecha
y sinusitis. Durante el ingreso inici6 edema facial que fue
disminuyendo paulatinamente con el tratamiento. Se realiz6
drenaje quirdrgico del absceso con cultivo del mismo negativo.

Comentario. Las otitis medias agudas son en general
autolimitadas, con resolucién completa en el 90% de las
mismas. Sin embargo, hay que tener en cuenta la posibili-
dad de complicaciones, que contintan siendo un potencial
de morbilidad en nuestro medio. En nuestro caso, la clinica
de dificultad para la apertura bucal fue imprescindible para
la orientacion diagndstica. Por todo ello, es importante una
adecuada anamnesis y exploracién fisica que permita un diag-
ndstico precoz, evitando asi el desarrollo de complicaciones.
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Encefalopatia por déficit de vitamina B12: a propésito de
un caso. Matilla Sainz-Aja N, Iglesias Rodriguez M, Ruiz
Araus A, Dominguez Sanchez P, Navarro Abia V, Fernandez
de Valderrama Rodriguez A, Oquillas Ceballos A, Tejero Pastor
L. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de Burgos.
Burgos.

Introduccion. La encefalopatia por déficit de vitamina
B12 o cobalamina, aunque infrecuente en la edad pediatri-
ca, produce sintomas neurolégicos y hematolégicos. Debe
formar parte del diagnéstico diferencial ante sintomas como
regresién del neurodesarrollo, trastornos del movimiento, con-
vulsiones, apatia, irritabilidad..., especialmente si se asocian
con anemia megaloblastica.

Caso clinico. Lactante mujer de 6 meses, con antece-
dentes maternos de déficit de B12 y varios antecedentes
familiares de epilepsia, que debuta con crisis epilépticas
refractarias y retraso global del desarrollo. Se realiza anali-
tica sanguinea encontrandose déficit de cobalaminay reso-
nancia magnética cerebral por microcefalia apreciandose
higroma frontal laminar bilateral con aumento del espacio
subaracnoideo compatible con hidrocefalia benigna. Se ins-
taura tratamiento con suplementos de vitamina B12 hasta
encontrarse en rango en analitica y se repite la resonancia
con normalizacién de los hallazgos previos, reinterpretados
en este contexto como una atrofia secundaria al déficit de
B12. La evolucién ha sido favorable, no ha tenido nuevas
crisis, permitiendo la retirada de los farmacos, sin embargo,
persiste retraso global del desarrollo con mayor afectacién
en el area del lenguaje.

Comentario: Las causas de los trastornos de cobalamina
pueden ser carenciales (lo mas frecuente), alteraciones en la
absorcion y transporte o errores innatos del metabolismo. En
la resonancia magnética, se suele evidenciar degeneracién de
la sustancia blanca cerebral, con hipomielinizacién, asociado
con la regresion de las habilidades cognitivas y el retraso
psicomotor. El diagnostico y tratamiento precoz permite evitar
posibles secuelas neurolégicas permanentes. Es importante
identificar lo antes posible las causas potencialmente trata-
bles de las enfermedades neuroldgicas.

Sabado 13 de abril » Sala 2

Torsion testicular asincrénica bilateral neonatal. Olarte Inga-
roca S, Pérez Costoya C, Hortelano Romero E, Calvo Penin
C, Sanchez Pulido LJ, Rosell Echevarria MJ, Gémez Farpon
A, Alvarez Mufioz V. Servicio de Cirugia Pediétrica. Hospital
Universitario Central de Asturias, Oviedo.
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Introduccion. La torsion testicular neonatal es con fre-
cuencia intrauterina y extravaginal, causando isquemiay
necrosis del testiculo. Suele ocurrir entre la semana 34-36
de gestacion. El diagnéstico prenatal es dificil, por lo que
habitualmente se detecta al nacimiento. Se presenta como
un teste indurado, aumentado de tamafio y bolsa escrotal
con pocas alteraciones.

Caso clinico. Neonato varén con antecedentes de parto
eutdcico de 39+4 semanas y hallazgo ecogréfico prenatal
de hidrocele derecho. A las 3 horas de vida se objetivan sig-
nos de escroto agudo derecho. En la ecografia se evidencia
una coleccion peritesticular derecha sugestiva de hematoma
evolucionado. A la exploracion, se encuentra asintomatico,
con el escroto derecho aumentado de tamafo, coloracién
vinosa, transiluminacién positiva, impresionando de hidrocele
a tension. El paciente ingresa en Neonatologia con control
analitico normal. Al reevaluar a las 10 horas se decide repetir
ecografia doppler testicular por dolor a la exploracién, evi-
dencidndose un hidrocele a tensién derecho con el testiculo
escasamente vascularizado y teste izquierdo desestructurado,
no vascularizado, en probable relacién con torsion intrauteri-
na. Se realiza intervencion quirdrgica urgente con hallazgos
de teste izquierdo atréfico y teste derecho con torsién extra-
vaginal de aspecto necrdtico que recupera minimamente la
coloracion. Se realiza orquiectomia izquierda y orquidopexia
derecha.

Comentarios. Ante un posible escroto agudo perinatal, lo
mas probable es que la torsién se haya producido intradtero.
Esta indicada la revisién quirlrgica del teste para realizar
una detorsidn si procede y pexia del contralateral, y en caso
teste no viable realizar orquiectomia.

Vélvulo de intestino delgado en una paciente pediatrica
recientemente apendicectomizada. Escudero Villafafie A’,
Rodriguez Ruiz M?, Arredondo Montero J?, Sanchez Prieto
C!, Fernandez Rodriguez L!, Iglesias Oricheta M*, Herreras
Martinez A, Rodrigo Fernandez A'. 1Servicio de Pediatria;
2Servicio de Cirugia Pediatrica. Complejo Asistencial Univer-
sitario de Ledn. Ledn.

Introduccion. El vélvulo intestinal es una patologia
comUnmente asociada en Pediatria a malrotacion intestinal,
siendo infrecuente pensar en ella como complicacién postqui-
rargica. Detectarla supone un reto, y tiene una importante
letalidad en caso de error diagnéstico.

Caso clinico. Nifa de 12 afos, con antecedente de
apendicectomia laparoscépica 3 meses antes, acude a
urgencias por dolor abdominal generalizado de 12 horas de
evolucidn, que asocia émesis de repeticién. A la valoracion
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inicial se constata afectacién del estado general secundario
a dolor. En la exploracidn fisica se objetiva un abdomen
no distendido, pero escasamente depresible, con defensa
abdominal generalizada. Se realiza una analitica de sangre
que no presenta alteraciones y se solicita una ecografia
abdominal, que el servicio de radiologia, dados los hallaz-
gos encontrados, amplia con una tomografia computarizada
(TC) abdominopélvica, que informan como sugestiva de
sufrimiento intestinal secundario a una probable torsién del
meso. Ante dichos hallazgos se indica laparotomia explo-
radora urgente. Se objetiva un vélvulo a expensas de una
brida firme que afecta a la practica totalidad del intestino
delgado. Se realiza devolvulacién manual y maniobras de
reperfusion tisular, constatandose adecuada recuperacion
del paquete intestinal en su totalidad. La paciente evo-
luciona favorablemente, permaneciendo ingresada 6 dias.
Actualmente se encuentra dada de alta, asintomatica y en
seguimiento evolutivo.

Comentarios. Ante un abdomen agudo pediatrico en un
paciente con antecedente de cirugia abdominal reciente,
el diagndstico diferencial debe incluir a parte de las com-
plicaciones habituales (obstruccién e infeccién), entidades
menos frecuentes, como el vélvulo intestinal, ya que se trata
de una patologia tiempo-dependiente que sin un diagnés-
tico y tratamiento quirlrgico precoces tiene consecuencias
devastadoras.

Lengua vellosa negra en niiios. Iglesias Oricheta M, Herreas
Martinez A, Rodrigo Fernandez A, Escudero Villafafie A, Fer-
ndndez Rodriguez L, Fuentes Martinez S, Jiménez Gonzalez
A. Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial Universitario
de Ledn. Leon.

Introduccién. La lengua vellosa negra es una entidad
benigna y autolimitada con baja incidencia en Pediatria,
variando la prevalencia entre 0,5% y 11%. Esta ocasionada
por proliferacién de bacterias y levaduras cromdégenas en
relacion con factores precipitantes (antibidticos topicos y
sistémicos, sequedad o mala higiene bucal...). Se caracte-
riza por hipertrofia, hiperqueratosis y elongacién de papilas
filiformes lingual, lo que da un aspecto pardo-negruzco al
dorso de la lengua. Su diagnoéstico es clinico y el tratamiento
suele ser conservador ya que su evolucién natural es a la
resolucién espontanea.

Caso clinico. Nifia de 11 meses, sin antecedentes de
interés, que acude a urgencias por clinica catarral de 3
dias de evolucidn y pico febril hace 24 horas. La madre
refiere notar una mancha oscura en la lengua desde unas
horas antes. En la exploracién fisica se observa en la zona

BOLETIN DE PEDIATRIA

Posters

dorsal de la lengua una lesién marronacea de aspecto
velloso que no se desprende con el depresor. No presen-
ta lesiones a otros niveles. Fue diagnosticada de lengua
vellosa negra y se manejé de manera conservadora con
buena evolucién.

Comentarios. Es importante conocer esta entidad infre-
cuente y su naturaleza benigna para evitar tratamientos y
derivaciones innecesarias. Hay que diferenciarla de la simple
pigmentacién de la lengua sin hipertrofia de papilas, asi
como de las infecciones flingicas. EI manejo es expectante
pero se recomienda evitar factores desencadenantes, buena
higiene bucal y en algunos casos se puede plantear el uso
de queratoliticos.

iVaya cabeza! Espinosa Rodriguez MC?, Collada Carrasco M*,
Soler Monterde M!, Lavandera Gil I*, Bartolomé Calvo G,
Rojas Farias FE?, Casado Verrier B?, Gonzdlez Martin LM*.
1Servicio de Pediatria; 2Servicio de Dermatologia. Hospital
General de Segovia. Segovia.

Introduccion. El querion de Celso es una complicacién
poco comdn de la tifia del cuero cabelludo, resultante de una
respuesta intensa de hipersensibilidad celular del huésped
al dermatofito.

Caso clinico. Nifia marroqui de 6 afios que consulta por
aparicién de una placa dolorosa de morfologia circular y
coloracion blanquecina de 4 cm en regién occipital del cue-
ro cabelludo, levemente descamativa y alopecia localizada.
Ante la sospecha de tifia se obtiene cultivo con crecimiento
de Microsporum canis, iniciando tratamiento con terbina-
fina oral y ciclopirox topico. Evolutivamente asocia signos
de sobreinfeccién bacteriana con supuracién de la lesién
afiadiéndose amoxicilina-clavulanico oral y &cido fusidico
tépico. Reconsulta 1 mes después por empeoramiento, con
crecimiento de la lesidn hasta 10x5 cm y sobreinfeccion
por Klebsiella oxytoca.
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Ingresa con amoxicilina-clavulédnico endovenoso y se
realiza curetaje y desbridamiento, con aplicacién de secan-
tes y antibidtico tépico, cambiando terapia antiflingica a
fluconazol oral. Dada la persistencia de signos inflamatorios
locales se afiade tratamiento corticoideo endovenoso ante la
sospecha de reaccién de hipersensibilidad celular del hués-
ped al dermatofito. Evoluciona favorablemente, persistiendo
Unicamente placa alopécica, manteniéndose al alta curas
topicas, fluconazol y corticoterapia oral. Se realiza segui-
miento posterior, persistiendo tras 3 meses descamacion
y papulas costrosas, sugiriendo una posible resistencia al
tratamiento anterior e iniciando griseofulvina oral.

Comentarios. Es importante el tratamiento precoz de las
tifias (previo al resultado del cultivo) asegurando la adheren-
cia terapéutica para prevenir complicaciones como la alo-
pecia cicatricial irreversible. Ante una evolucion sub6ptima
se debe descartar sobreinfeccion bacteriana y reacciones de
hipersensibilidad al dermatofito. |dentificar y tratar a porta-
dores asintomaticos y no compartir objetos personales evitara
reinfecciones.

Hoyuelos supraespinosos: ;son solo una alteracion cuta-
nea? Martinez Pérez M, Fernandez Alvarez M, Molleda
Gonzélez S, Fernandez Fernandez D, Ariztegui Hoya L,
Fuentes Martinez S, Rodriguez Blanco S, Alonso Quintela
P. Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial Universitario
de Ledn. Leon.

Introduccioén. Las depresiones cutaneas congénitas son
una entidad infrecuente. Los hoyuelos, o fositas supraes-
pinosas son una entidad congénita caracterizada por una
depresion cutanea profunda, estando la piel fijada a planos
profundos por ausencia de dermis y/o tejido celular sub-
cuténeo. No suelen superar el centimetro de tamafio y se
localizan habitualmente en cara o sobre prominencias dseas
(acromion, escapula, sacro, codos, rodillas o tibia). Suelen
estar presentes desde el nacimiento, aunque pueden hacerse
mas evidentes con el crecimiento del nifio.

Caso clinico. Recién nacido de embarazo sin controlar,
edad gestacional estimada entre 31-34 semanas. Sero-
logias maternas al ingreso normales. Fumadora durante
el embarazo. No patologia materna durante la gestacién
conocida. Riesgo infeccioso por amniorrexis prolongada.
Parto eutécico, Apgar 9/10 y pH 7,26. En la exploracion
fisica durante su ingreso en Neonatologia se evidencian dos
lesiones cuténeas excavadas milimétricas y simétricas en
ambas regiones supraescapulares. No incidencias durante
su ingreso, salvo hallazgo de hemorragia milimétrica en
matriz germinal. Exploracién neurolégica y neuroconducta
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normal. Historiando a la familia, tanto el padre como los
hermanos poseen la misma alteracidn, sin otros anteceden-
tes familiares relevantes.

Conclusiones. En la mayoria de los casos, estos hoyuelos
se presentan como lesién Gnica, aislada, y se consideran
una entidad benigna de etiologia desconocida. Sin embargo,
varias publicaciones relacionan este tipo de defectos cuta-
neos con gran variedad de enfermedades, como infecciones,
errores innatos del metabolismo, traumatismos mecénicos
durante la gestacion o sindromes congénitos. En nuestro
caso, podria englobarse dentro de la forma aislada de pre-
sentacion, aunque de probable origen hereditario.

Crisis asmatica que no mejora, ;en qué pensar? Castellanos
Mata A’, Rodriguez-Noriega Bejar L, Santos Gomez L!, Vega
Lépez L, Gonzalez Sanchez S?, Martino Redondo P, Cabeza
Antufia Al, Ferndndez Miaja M. !Area de Gestion Clinica de
la Infancia y Adolescencia; 2Servicio de Radiodiagndstico.
Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.

Introduccion. La dificultad respiratoria en la edad pedia-
trica es un motivo frecuente de urgencias de Pediatria. Las
causas pueden ser muy diversas, aunque, por su elevada
prevalencia, el asma es uno de los principales motivos. Los
broncodilatadores son la base del tratamiento, si bien debe-
mos descartar otras enfermedades o complicaciones en el
caso de una mala respuesta a los mismos..

Caso clinico. Nifia de 5 afios, asmatica, a tratamiento
de base con 100 pg diarios de propionato de fluticasona.
Acude por cuadro de dificultad respiratoria de 2 semanas de
evolucién, acentuado en las Ultimas 12 horas, sin mejoria
tras la administracion de broncodilatadores en domicilio. En
urgencias presenta una exacerbacion asmatica moderada con
Pulmonary Score de 5 puntos, administrandose salbutamol,
bromuro de ipratropio y corticoide oral. A pesar del trata-
miento, persiste la dificultad respiratoria y las necesidades de
oxigenoterapia suplementarias las primeras horas. Se realiza
una radiografia de térax que muestra imagen compatible con
neumomediastino. Se decide ingreso hospitalario con trata-
miento broncodilatador y oxigenoterapia. Presenté una buena
evolucion clinica, repitiéndose a las 48 horas la radiografia
con notable mejoria y practica resolucién, que permitié el
alta a domicilio tras 3 dias de ingreso.

Comentario. El neumomediastino se define por la pre-
sencia de aire en el mediastino y su diagnéstico deberia
considerarse en aquellos pacientes con reagudizaciones
asmaticas con mala respuesta al tratamiento broncodila-
tador. El diagnéstico de confirmacién se realiza mediante
radiografia de térax, presentando una evolucion satisfactoria
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con tratamiento sintomaético (reposo y analgesia) ademas del
tratamiento de la exacerbacién asmatica.

Hernia paraduodenal incarcerada, causa infrecuente de dolor
abdominal. Musgo Balana P, Gautreaux Minaya Si, Expésito
de Mena H, Prada Pereira MT, Del Villar Guerra P, Arias
Consuegra MA. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
El Bierzo. Ponferrada, Ledn.

Introduccién. El dolor abdominal agudo es uno de los
motivos de consulta més frecuentes en Pediatria, tanto en
urgencias como en Atencién Primaria. Sus causas varian en
funcién de la edad del paciente. Una anamnesis detallada
y exploracion fisica completa resultan fundamentales para
orientar el diagnéstico, permitiendo descartar patologia qui-
rirgica aguda.

Caso clinico. Nifio de 10 afios con antecedente de inter-
vencion quirdrgica de criptorquidia y hernia inguinoescro-
tal izquierda, que acude al servicio de Urgencias por dolor
abdominal periumbilical de 3 dias de evolucion que asocia
nauseas y vomitos biliosos. En la exploracién fisica presenta
distensién abdominal y timpanismo en hemiabdomen superior
sin otras alteraciones. Se realiz6 ecografia abdominal y TAC
sin contraste en los que se observé una hernia paraduode-
nal izquierda incarcerada de pequefio volumen con un saco
herniario de 4 centimetros. Ante estos hallazgos se trasla-
do al paciente al centro de referencia para su intervencion
quirdrgica.

Comentarios. Las hernias internas son una causa infre-
cuente de obstruccidn intestinal siendo las hernias paraduo-
denales izquierdas las mas comunes. Se pueden presentar
como hallazgos asintométicos o como formas graves en caso
de incarceracién o estrangulacion herniaria. La clinica aso-
ciada es inespecifica lo que dificulta su diagnéstico y hace
necesario realizar pruebas de imagen, siendo la TAC abdo-
minal la prueba de eleccién. El tratamiento es quirdrgico,
procediendo a la liberacién el tracto digestivo afecto y cierre
del orificio herniario.

“Si oyes galopar... a veces también son cebras”. No siempre
el nefrético infantil es una enfermedad de cambios minimos.
Ferrer Ortiz I', Pérez Porra S*, Fekete Lopez E*, Criado Muriel
C?, Antinez Plaza P?, Cebrian Muifios C*, Velasco Pelayo L%,
Puente Montes S'. 1Servicio de Pediatria. Hospital Universi-
tario Rio Hortega. Valladolid. 2Servicio de Pediatria; 3Servicio
de Anatomia Patoldgica; 4Servicio de Cirugia Pediatrica; °Ser-
vicio de Radiologia Intervencionista. Hospital Universitario
de Salamanca. Salamanca.
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Introduccién. La nefropatia por Inmunoglobulina M (IgM)
se caracteriza por el depésito mesangial difuso de IgM visua-
lizado por inmunofluorescencia (IFD), con hallazgos histopa-
tolégicos que varian entre la enfermedad de cambios minimos
(ECM) y patron de esclerosis focal y segmentaria. Por ello,
su existencia como patologia independiente ha sido debatida
por diversos autores, que sostienen que se trata de una forma
de transicion entre otras entidades.

Caso clinico. Varén de 6 afios de origen magrebi previa-
mente sano que ingresa por sindrome nefrético y hematuria
macroscopica. Refieren antecedente paterno de ingreso a los
8 afios por edemas. Se inicia tratamiento con corticotera-
pia, enalapril e infusiones de seroalblmina por anasarca con
respuesta al tratamiento desde el décimo dia, desaparicién
posterior de la macrohematuria y remisién completa a los 21
dias. Estudio del complemento, autoinmunidad y despistaje
infeccioso sin alteraciones salvo IgM positiva para virus de
Epstein-Barr, con PCR negativa. Ante hematuria macrosco-
pica en contexto de sindrome nefrético se realiza biopsia.
En ella se objetiva depdsito exclusivo de |gM mesangial en
IFD sin aparicion de otras inmunoglobulinas, compatible con
el diagnéstico de nefropatia proliferativa mesangial IgM. Se
realiza retirada progresiva de corticoterapia con buena evo-
lucién inicial, pero presentando una recaida a los 2 meses
desde la suspensién completa.

Comentario. La prevalencia de la nefropatia I1gM varia
desde un 1,8% a un 18,5% en biopsias de rifiones nativos.
Puede manifestarse como hematuria, sindrome nefrético o
una proteinuria asintomética, pero con una tasa de respuesta
inferior al tratamiento que en la ECM.

Adolescente con hematuria macroscépica: Un reto diag-
néstico. Sanz Santillan B, Gomez Arce A, Garcia Blanco C,
Pérez Fraga P, Gandara Samperio C, Marin Rodero J, Lépez
Fernandez C. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.

Introduccién. La hematuria es un motivo de consulta
frecuente y alarmante. Segln la causa se puede distinguir
hematuria glomerular, destacando la nefropatia IgA, o extra-
glomerular, causada principalmente por infecciones urinarias
o hipercalciuria idiopética, teniendo en cuenta siempre otras
entidades menos frecuentes, sobre todo cuando la evolucién
no es la esperable.

Caso clinico. Varon de 13 afios, con antecedente de escle-
rosis tuberosa y TDAH, que consulta por sintomas miccionales
y dolor retrotesticular, sin otra clinica. Presenta exploracion
fisica normal y, ante leucocituria en el anélisis de orina se
indica tratamiento con fosfomicina. A las 24 h reacude por
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aumento de dolor y hematuria macroscopica, refiriendo haber
expulsado en la orina unos “fideos” y mostrando cierto ner-
viosismo. Sin cambios en la exploracién fisica, ante posible
litiasis urinaria, se realiza analitica sanguinea sin alteracio-
nes, se repite estudio de orina incluyendo hematies dismér-
ficos (no significativos para origen glomerular), se solicita
ecografia renal ambulatoria y se adecua analgesia. Reconsulta
de nuevo por dolor intenso, confesando finalmente haberse
introducido 4 cuerpos extrafios alargados a través de la ure-
tra, no habiendo expulsado uno de ellos. Se realiza ecografia
donde se objetiva el cuerpo extrafio en la uretra y es extraido
manualmente bajo sedoanalgesia.

Conclusién. En un paciente con hematuria habra que
descartar en primera instancia aquellas causas mas frecuen-
tes, pero sin olvidar entidades mas raras cuando la evolucion
no es favorable. En nuestro caso, teniendo en cuenta que
el desenlace era dificil de sospechar, una anamnesis mas
detallada quiza hubiera evitado la realizacién de pruebas
complementarias innecesarias.

Conocerlo para pensar en ello: edema escrotal idiopatico.
Ortega Macias M*, Vilches Fraile S*, Fekete Lopez E*, Arne-
las Gil L, Vegas Alvarez AM*, Molina Vizquez ME?, Crespo
Valderrabano L!, Puente Montes S!. 'Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Rio Hortega.Valladolid. ?Servicio de
Cirugia Pediatrica. Hospital Clinico Universitario de Valla-
dolid. Valladolid.

Introduccion. El edema escrotal idiopéatico es una pato-
logia poco frecuente que se incluye dentro del diagnéstico
diferencial del sindrome escrotal agudo. Afecta principalmen-
te a nifios preplberes. La etiologia es desconocida.

Caso clinicos. Varén de 9 afios sin antecedentes de inte-
rés, que consulta por dolor testicular bilateral, méas marcado
en teste derecho, de pocas horas de evolucion, sin otra clinica
acompafante. Presenta dolor a la palpacion de ambos tes-
ticulos, méviles, sin cambios de coloracion en piel escrotal
y aumento de liquido por transiluminacién en bolsa escrotal
predominantemente derecha. En ecografia doppler-testicular
se observa testes de tamafio normal adecuadamente perfun-
didos, con minimo hidrocele derecho y engrosamiento difuso
de cubiertas testiculares con aumento difuso de su vascula-
rizacion. Ante la sospecha de edema escrotal idiopatico se
inicia tratamiento con antiinflamatorios orales con buena
evolucién remitiendo la sintomatologia dos dias mas tarde.

Comentarios. E|l edema escrotal idiopético se caracteriza
por la presencia de edema y eritema de aparicidn subita, en
uno o ambos hemiescrotos, con aspecto normal de ambos
testes y epididimos. El diagnostico es fundamentalmente
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clinico, aunque la realizacién de una ecografia-doppler apoya
el diagnostico, ya que permite determinar el engrosamiento
de la piel y las cubiertas subcutaneas escrotales y la ausencia
de alteraciones testiculares. Aunque es una entidad autoli-
mitada, puede simular otras causas escroto agudo, por lo
que es fundamental su diagndstico para evitar tratamientos
innecesarios como la antibioterapia o el abordaje quirdrgico.

Importancia de la sistématica de lectura en la radiografia
de térax. Ruiz Renteria E!, Barbadillo Mariscal B2, Sancho
Gutiérrez R?, Pérez Belmonte E*, Gémez Dermit V, Alcalde
Alfonso M*, Figueroa Jiménez S*, Marin Rodero J. 1Servicio
de Pediatria. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla.
Santander. 2Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de
Burgos. Burgos.

Introduccién. La lectura sistemaética de la radiografia de
térax deberia ser imprescindible en la practica clinica. Se
debe valorar inicialmente la correcta técnica (penetracion,
inspiracion y rotacion) para después pasar a su lectura de
forma ordenada: partes blandas, hueso, mediastino y parén-
quima pulmonar.

Casos clinicos. Caso 1: Nifio de 13 afios, asmaético, que
acude a urgencias por disnea y dolor toracico desde hace 24
horas. Exploracién con tiraje e hipoventilacién/sibilancias en
ambos hemitérax. Mejoria tras dexametasona oral y broncodila-
tadores. Rx térax sin alteraciones parenquimatosas, pero ante
persistencia de dolor toracico se revisa de nuevo objetivandose
neumomediastino y enfisema subcutdneaocervical. Ingresa
para oxigenoterapia durante 3 dias con resolucion del cuadro.

Caso 2: Nifio de 12 afios con antecedente de encefalo-
patia hipdxico-isquémica secundaria a parada cardiorrespi-
ratoria por estatus epiléptico. Acude a Hospital de Dia para
revisién programada multidisciplinar. Asintomético. Explo-
racién con hipoventilaciéon en campo pulmonar izquierdo.
Rx térax informada como atelectasias mdltiples bilaterales
en relacién con su patologia de base. Se solicita revision de
pruebas de imagen previas ante reagudizaciones respiratorias
frecuentes en los Gltimos meses. Se observan en varias de
ellas una imagen radiodensa a nivel pulmonar, confirmandose
mediante TAC torécica la existencia de una pieza dentaria
en bronquio pulmonar izquierdo. Ante los hallazgos, se deri-
va a centro de referencia para realizacion de broncoscopia,
extrayendo pieza dentaria sin complicaciones y presentando
buena evolucion posterior.

Conclusiones. Con estos dos casos, pretendemos demos-
trar la importancia de la sistemética de lectura en la radiogra-
fia de térax, evitando pasar por alto alteraciones que puedan
ser importantes para el diagnostico y pronéstico del paciente.
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“Soy como ti... pero no igual”. Diferente evolucion de la
nefropatia IgA pediatrica. Ferrer Ortiz I, Vilches Fraile
S!, Antinez Plaza P?, Criado Muriel C?, Gonzalez Marquez
PP, Rodriguez Martin F*, Villacastin Mé,Puente Montes S'.
IServicio Pediatria; “Servicio Anatomia Patoldgica; *Servicio
Nefrologia; ¢Servicio Radiologia. Hospital Universitario Rio
Hortega. Valladolid. 2Servicio Anatomia Patoldgica; 3Servicio
Pediatria. Hospital Universitario de Salamanca. Salamanca.

Introduccion. La nefropatia por Inmunoglobulina A (NIgA)
es la glomerulopatia secundaria méas frecuente en edad pedia-
trica. La biopsia se reserva a pacientes con dafio renal agu-
do o proteinuria persistente, objetivandose en ella deposito
mesangial predominante de Inmunoglobulina A (IgA). Pre-
sentamos dos pacientes con presentacion atipica de NIgA.

Casos clinicos. Caso 1: Mujer de 12 afios con antece-
dente de purpura de Schénlein-Henoch (SH) sin nefropatia.
Presenta hematuria macroscdpica tras faringoamigdalitis.
Asocia dafio renal agudo proteinuria nefrética sin hiperten-
sién. Estudio de complemento, autoinmunidad y serologias
normales, pero con elevacion de IgA sérica. Ante la sospecha
de dafio tubular recibe fluidoterapia intravenosa durante 7
dias con mejoria del filtrado. Reingreso a los 6 dias por nue-
vo episodio de macrohematuria con nuevo empeoramiento
del filtrado glomerular. Biopsia compatible (NIgA estadio
M1E1SOTOCO). Evolucion posterior favorable sin tratamiento
especifico, persistiendo microhematuria y minima proteinuria.

Caso 2: Mujer de 13 afios con antecedente paterno de
SH, consulta por macrohematuria y edemas. Se confirma
proteinuria nefrética e hipoalbuminemia. Estudio comple-
mento, inmunoglobulinas y autoinmunidad normal. Recibe
tratamiento con enalapril, corticoterapia oral y bolos de metil-
prednisolona sin respuesta completa por lo que se escala
tratamiento a tacrolimus tras realizacion de biopsia (NIgA
estadio M1IEOS1TOC1), consiguiéndose remision completa.

Comentario. Aunque habitualmente los pacientes con
NIgA presentan evolucién favorable, un pequefio porcen-
taje precisan manejo terapéutico agresivo para alcanzar la
remision.

Lactante con lesién en cuero cabelludo. Montes Granda M*,
Montes Zapico B!, Rodriguez Manchén S?, Ferndndez Castro
Al Arroyo Hernandez M*, Lastra Areces B!, Pérez Solis D',
Sierra Dorado G2. Servicio de Pediatria; 2Servicio de Micro-
biologia. Hospital Universitario San Agustin. Avilés.

Introduccién. La tifia capitis inflamatoria consiste en una

parasitacion del pelo por dermatofitos unida a una respuesta
inmunitaria celular a la infeccién flngica. Comienza como
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una placa eritemato-escamosa que evoluciona a una lesién
eritematosa, sobreelevada y dolorosa, con supuracién por
orificios foliculares con pustulas, y que presenta costras meli-
céricas o hematicas y alopecia cicatricial. Puede asociar
fiebre, afectacion del estado general y adenopatias. Tras la
sospecha clinica, el diagndstico se basa en la demostracion
microbiolégica del hongo implicado y se trata con antifingico
oral durante varias semanas.

Caso clinico. Presentamos el caso de una lactante de 9
meses con dermatitis seborreica habitual en cuero cabelludo
con empeoramiento consistente en mayor eritema y desca-
macién. Es valorada inicialmente en su Centro de Salud
pautandosele tratamiento tépico pero, ante progresién de las
lesiones con tumefaccién dolorosa témporo-parietal izquierda
y adenopatias, acude a Urgencias de su hospital. Se decide
ingreso para antibioterapia intravenosa y a las 48 horas,
presenta drenaje espontaneo de la lesién, “en espumadera”,
toméandose muestra para cultivo, pero sin apreciarse creci-
miento bacteriano. Se toma entonces muestra de escamas
y pelo para su observacién al microscopio con KOH, apre-
ciandose hifas y artroconidias parasitando el pelo. Se inicia
tratamiento con fluconazol oral con evolucién satisfactoria
aunque persiste cierta alopecia cicatricial residual. En el
cultivo del pelo y del exudado se aisla Trichopyton menta-
grophytes.

Comentarios. Es importante sospechar esta entidad ante
lesiones en cuero cabelludo ya que el diagnoéstico y trata-
miento precoces evitaran complicaciones como una extensa
alopecia cicatricial y también la transmisién del microorga-
nismo causante.

Invaginacion intestinal, no solo en nifios pequeiios. Delgado
Lafuente A, Vegas Alvarez AM*, Crespo Valderrabano L!,
Andrés Porras MP!, Redondo Vegas E!, Puente Montes S*,
Cabeza Arce N!, Botia Martinez C2. Servicio de Pediatria.
Hospital Universitario Rio Hortega. Valladolid. 2Servicio de
Cirugia Pediatrica. Hospital Clinico Universitario de Valla-
dolid. Valladolid.

Introduccion. La invaginacion intestinal es la emergencia
abdominal mas comdn en la primera infancia, siendo inusual
en nifios mayores y adultos. EI 90% de los casos se trata
de invaginaciones fleo-célicas de causa idiopatica, siendo
el resto de tipos infrecuentes y en su mayoria asociados a
causa anatémica desencadenante.

Caso clinico. Nifio de 13 afios que consulta en urgencias
por dolor abdominal difuso de cinco horas de evolucién,
asociado a vémitos, inicialmente alimenticios y posterior-
mente biliosos. Dos deposiciones liquidas malolientes. No
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fiebre. Exploracion fisica: aspecto alterado y palidez cutanea,
abdomen con ruidos hidroaéreos ausentes, defensa e intenso
dolor a la palpacién en hemiabdomen derecho con posible
masa palpable, sin signos de irritacién peritoneal. Hemogra-
ma con leucocitosis y desviacién izquierda, sin aumento de
reactantes de fase aguda. En ecografia abdominal se visualiza
larga invaginacion ileo-ileal en fosa iliaca derecha e hipo-
gastrio que finaliza préxima a la valvula ileocecal. Cambios
oclusivos en asas proximales. En TAC abdominal posible
diverticulo de Meckel involucrado. Laparoscopia exploradora
donde se objetiva invaginacion en diverticulo de Meckel y 10
cm de asas isquémicas en fleon. Se amplia a laparotomia
con desinvaginaciéon manual y se reseca zona isquémica con
anastomosis termino-terminal.

Comentarios. La mayoria de invaginaciones ileo-ileales
son transitorias y se resuelven espontaneamente. Mas infre-
cuentemente son secundarias a lesiones subyacentes, como
el diverticulo de Meckel, ganglio linfatico aumentado de
tamafio, pélipo y otras. La repercusién clinica, presencia
de determinadas causas anatémicas o signos de compromi-
so vascular de asas pueden ser indicacién de tratamiento
quirdrgico.

Hipomelanosis macular progresiva en la adolescencia: Un
reto diagnostico con tratamientos efectivos. Gandara Sam-
perio C1, Madrigal Diez C?, Gomez Fernandez C', Freire Pefia
MI. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Marqués
de Valdecilla. Santander. 2Centro de Salud Dr. Morante.
Santander.

Introduccién. Las lesiones hipopigmentadas de la piel son
entidades frecuentes. Dentro de este grupo de enfermedades
se engloba la hipomelanosis macular progresiva, que aparece
generalmente en personas jévenes, de sexo femenino y con
fototipos altos.

Caso clinico. Se presenta el caso de una adolescente de
15 afios de edad, sin antecedentes personales de interés,
que consulta a su pediatra de Atencién Primaria debido a
la aparicion de unas lesiones maculares hipopigmentadas
confluyentes, que surgieron inicialmente en parte anterior
de tronco tras la época estival. Después de meses de evolu-
cién, las lesiones se extienden a zona posterior de tronco,
gliteos y parte proximal de extremidades inferiores. Refiere
tardar en consultar porque son asintomaticas. Las macu-
las no muestran descamacion, eritema ni inflamacién. No
presenta prurito, dolor ni otros sintomas locales ni sistémi-
cos acompafiantes. Las mucosas estan respetadas. Resto
de la exploracion sin hallazgos. Niega toma de farmacos y
exposicion a productos quimicos. Ante sospecha clinica de
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pitiriasis versicolor se inicia tratamiento antiflingico topico.
Tres semanas después se programa control en el que se
observa aumento de la extension de las lesiones. Se realiza
interconsulta al servicio de Dermatologia que sospecha una
hipomelanosis macular progresiva y pauta tratamiento tépi-
co con clindamicina y peroxido de benzoilo, produciéndose
mejoria lenta de las maculas hipopigmentadas.
Comentarios. Esta entidad es a menudo infradiagnostica-
da pues presenta un reto por su amplio diagndstico diferen-
cial. Aunque su etiopatogenia es desconocida generalmente
responde bien al tratamiento tépico adecuado reforzando la
idea que han presentado algunos estudios sobre el papel del
Propionibacterium acnes en esta afeccion.

Nefropatia secundaria a infeccién por virus BK en un paciente
con trasplante alogénico de progenitores hematopoyéticos.
Simén Bernaldo de Quirds C*, Vazquez Villa JM*, Rodriguez
Ovalle S, Alvarez Merino M!, Rodriguez Ortiz M*, Rubin
Roger S', Palomo Moraleda P?, Ordofiez Alvarez FA3. ' Servicio
de Pediatria; Servicio de Hematologia y Hemoterapia; 3Sec-
cién de Nefrologia Pediatrica. Hospital Universitario Central
de Asturias. Oviedo.

Introduccidn. La infeccion por virus BK puede eviden-
ciarse en el 40% de pacientes con trasplante alogénico de
progenitores hematopoyéticos (TAPH), siendo la cistitis hemo-
rrégica su forma de presentaciéon mas habitual. La nefropatia
inducida por esta infeccidn viral es menos conocida en estos
pacientes. Reportamos un caso pediatrico con TAPH y nefro-
patia secundaria a infeccion por virus BK.

Caso clinico. Vardn de 12 afios controlado en Hematologia
Pediatrica por anemia de Fanconi con TAPH 9 meses antes
presentd una elevacion progresiva de la creatinina sérica
hasta 2,02 mg/dl (filtrado glomerular estimado de 23 ml/
min/1,73 m2), solicitdndose valoracién nefrolégica. Presen-
taba, ademaés, enfermedad injerto contra receptor (EICR)
cutdnea y digestiva y datos analiticos de microangiopatia
trombética, por lo que recibia multiples farmacos inmuno-
supresores y de soporte con potencial nefrotoxicidad. Su
deterioro de funcién renal no asociaba hipertensién arterial
ni proteinuria y mantenia una diuresis conservada. Durante
la primera evaluacion nefrolégica se comprobd, ademas de
su elevacion de creatinina sérica, la presencia mantenida de
una alta carga viral urinaria para virus BK desde el primer
mes post-TAPH, con aparicién de viremia BK y aumento
progresivo de la misma durante el dltimo mes de evolucién
(hasta > 107 copias/ml). Se realiz6 una biopsia renal per-
cuténea ecoguiada, con positividad de virus BK mediante
inmunohistoquimica y una nefritis aguda clase 2.
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Comentarios. La nefropatia por virus BK, poco reportada
en pacientes pediatricos con TAPH, es una complicacién
potencial en este tipo de procedimiento y debe estar pre-
sente en el diagnostico diferencial de un deterioro asociado
de funcién renal.

Abordaje del liquen estriado en Pediatria: perspectivas desde
Atencién Primaria. Angulo Sanchez V, Urquiza Fisico JL,
Iglesias Rodriguez M, Gil Calderon FJ, Barbadillo Mariscal B,
Luis Barrera C, Oquillas Ceballos L, Pérez Arnaiz L. Servicio
de Pediatria. Hospital Universitario de Burgos. Burgos.

Introduccién. El liquen estriado es una dermatosis infla-
matoria, de etiologia desconocida, que cursa con papulas de
2 a 4 milimetros de diametro que forman bandas siguiendo
las lineas de Blaschko. Pueden acompafiarse de prurito, pero
habitualmente son asintomaticas. Su forma de presentacién
mas frecuente es en la edad escolar y el sexo femenino. El
diagndstico es clinico y no requiere pruebas complementarias.
Es de caracter autolimitado y benigno que suele desaparecer
espontaneamente a los 6-12 meses, por lo que no precisa
tratamiento. Se pueden emplear corticoides e inhibidores de
la calcineurina en caso de que sea sintomatico.

Caso clinico. Lactante mujer de 18 meses que consulta
en Atencion de Primaria por aparicién de lesién lineal erite-
mato-eccematosa, descamativa, no pruriginosa de tres meses
de evolucion. Recorre de proximal a distal la cara interna de
extremidad inferior izquierda. No antecedentes personales de
interés. Ante sospecha de posible eccema atépico, se inicia
tratamiento con corticoide tdpico con leve mejoria al inicio
del tratamiento y reaparicion posterior. Ante persistencia de la
lesién tras un mes de tratamiento, se realiza interconsulta no
presencial a dermatologia que informan del probable diagndsti-
co de liquen estriado. Actualmente, tras 10 meses de evolucion
la lesion persiste con las mismas caracteristicas y sin sintomas.

Discusion. Entidad cuyo conocimiento es de gran utili-
dad, ya que al presentar un diagndstico clinico con caracter
benigno y autorresolutivo, se puede manejar por completo
desde la consulta de Atencién Primaria, pudiendo evitar asi
pruebas complementarias y derivaciones al especialista hos-
pitalario innecesarias.

Evaluacion de la trombocitosis como predictor de abcesos
tras alta en pacientes apendicectomizados. Hortelano Romero
E', Pérez Costoya C', Rubin Roger S?, Rosell Echevarria MJ',
Sanchez Pulido L, Calvo Penin C, Olarte Ingaroca S*, Alva-
rez Munoz V1, 1Servicio de Cirugia Pediatrica; 2Servicio de
Pediatria. Hospital Universitario Central de Asturias. Oviedo.
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Objetivos. Analizar si la trombocitosis como marcador
analitico al alta es predictor positivo de aparicién de abcesos
intraabdominales tras intervencién por apendicitis aguda.

Material y métodos. Se realizé un estudio observacional,
analitico y prospectivo de pacientes intervenidos de apen-
dicitis en el intervalo temporal desde el 01/05/23 hasta el
01/03/24 en una comunidad de 1.022 millones de habi-
tantes. Los datos se recogieron a partir de historias clinicas
desde el sistema operativo de nuestro hospital. Se realizo el
estudio estadistico utilizando la plataforma SPSS. Criterios
de inclusion: Todos los pacientes menores de 14 afios que
tuvieron un diagnéstico de apendicitis complicada diagnosti-
cada intraoperatoriamente y que cumplieron criterios de alta
precoz segln protocolo de nuestro centro (Dolor controlado
con analgesia oral, deambulacién, tolerancia de dieta basal
y analitica sanguinea sin leucocitosis).

Resultados. Se incluyeron los resultados de 67 pacien-
tes. Con 74,6% de hombres y 25,4% de mujeres con una
media de edad de 9 afios. En nuestro estudio estadistico, al
analizar la relacion entre la presencia de trombocitosis al alta
con formacién de abcesos al alta fue “no estadisticamente
significativo” (p=0,25). Por lo que en nuestra muestra y con
nuestra metodologia no podemos demostrar que exista una
relacién entre la trombocitosis y la aparicién de abscesos
posteriores al alta.

Hipertension arterial como hallazgo en nifia de 3 afios ingre-
sada: ;Son solo nervios, o hay algo mas? Iglesias Rodriguez M,
Santamaria Sanz P, Melgosa Pefia M, Oquillas Ceballos A, de la
Mata Franco G, Ruiz Araus A, Luis Barrera C, Pérez Arnaiz L.
Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de Burgos. Burgos.

Introduccion. Es frecuente en los pacientes ingresados
la deteccion de cifras elevadas de tensién arterial por fené-
menos de bata blanca, pero cuando estos se detectan, es
fundamental determinar si se trata de un hallazgo aislado, o
realmente estamos ante una hipertension arterial (HTA). La
HTA en Pediatria se caracteriza por ser con mayor frecuencia
secundaria, no esencial, lo que obliga a hacer una blsqueda
enérgica de las causas de esta.

Caso clinico. Nifia de 4 afios ingresada en planta de hospi-
talizacién por un cuadro de gastroenteritis aguda con deshidra-
tacién moderada, a la que se le detectan, en varias ocasiones
cifras elevadas de tension arterial durante el ingreso. En el
estudio inicial ecogréfico se observa flujo turbulento en arterias
renales parenquimatosas izquierdas. Se realiza angio-TC en
la que se observa estenosis de arteria renal izquierda, arteria
mesentérica superior y disminucién del calibre sin obstruir el
flujo de ambas arterias iliacas y la arteria renal derecha, compa-
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tible con sindrome de aorta media. A nivel de dafio en 6rganos
diana solamente presentaba hipertrofia de ventriculo izquierdo
con funcién preservada, sin otras afectaciones. Actualmente en
tratamiento con atenolol, amlodipino e hidralazina, con cifras
tensionales elevadas, pero estables y sin deterioro de la funcién
renal y con resolucién de la hipertrofia ventricular.

Conclusiones. Con este caso queremos poner de mani-
fiesto la importancia de determinar de forma adecuada la
tension arterial en los pacientes pediatricos, ya que el diag-
néstico precoz de la HTA permite iniciar su tratamiento antes
y minimizar los dafios en érganos diana.

No toda dificultad respiratoria es asma. Ariztegui Hoya L,
Martinez Pérez M, Mufioz Cabrera VP, Herreras Martinez A,
Sanchez Prieto C, Rodrigo Fernandez A, Fuentes Martinez S,
Hierro Delgado E. Servicio de Pediatria. Complejo Asistencial
Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccion. La agenesia unilateral de arteria pulmonar
(AUAP) es una malformacién rara, que puede presentarse de
forma aislada o asociarse a malformaciones cardiovasculares.
Clinicamente el paciente puede encontrarse asintomatico,
siendo un hallazgo incidental, o presentar sintomas como
dificultad respiratoria temprana, infecciones respiratorias
recurrentes, hemoptisis y/o hipertensién pulmonar.

Caso clinico. Nifio de 7 afios, sin antecedentes de interés,
que acude a Urgencias de Pediatria por dificultad respiratoria
en contexto de cuadro catarral y fiebre de 4 dias de evolucién.
Sin crisis de asma previas ni episodios de atragantamiento.
A la exploracién fisica presenta taquipnea, tiraje subcostal y
supraesternal, y auscultacién con hipoventilacion bilateral mas
marcada en hemitérax derecho. Radiografia de térax informada
como probable agenesia de arteria pulmonar derecha con
hipoplasia pulmonar. Ante estos hallazgos se realiza angio-TC
de arterias pulmonares, donde se confirma agenesia de arteria
pulmonar derecha, con tronco intercostobronquial derecho'y
arteria diafragmatica derecha prominentes. Se completa el
estudio con ecocardiografia que descarta hipertensién pul-
monar y otras malformaciones asociadas, y se realiza espiro-
metria con resultado normal. Evolucién posterior favorable,
actualmente el paciente se encuentra asintomatico.

Comentarios:

— La AUAP es una patologia congénita que, aunque suele
estar asociada a malformaciones cardiovasculares, tam-
bién puede hallarse de manera aislada.
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— Los pacientes con AUAP aislada presentan sintomas leves
o0 incluso ausentes, y no suelen ser diagnosticados hasta
la adolescencia o edad adulta.

— La técnica gold standard para el diagnostico definitivo
es la angio-TC, ya que permite estudiar el arbol vascu-
lar arteriovenoso y muestra otras alteraciones vasculares
asociadas.

Signo del remolino, crucial en casos de torsion testicular
intermitente. Munoz Cabrera VP, Fuentes Martinez S, Ricoy
Chain E, Fernandez Garcia A, Martinez Pérez M, Fernandez
Alvarez M, Grullén Urefia EC, Ocafia Alcober C. Servicio de
Pediatria. Complejo Asistencial Universitario de Ledn. Ledn.

Introduccidn. La torsion testicular es una urgencia urolé-
gica, siendo la tercera causa més frecuente de escroto agudo
en pacientes pediatricos. Su diagnéstico precoz es crucial,
especialmente en aquellos casos de torsién intermitente
puesto que la exploracién realizada durante los episodios de
detorsion espontanea puede inducir falsos negativos y com-
prometer la viabilidad del testiculo si continta la evolucidn.

Caso clinico. Nifio de 11 afios con dolor testicular izquier-
do agudo, progresivo y de gran intensidad. Niega antecedente
traumatico. No cortejo vegetativo. Destaca tumefaccién de
teste izquierdo sin hiperemia ni calor local, dolor a la palpa-
cion de polo inferior, reflejo cremastérico conservado y signo
de Prehn negativo; score de Twist de 4 puntos. En ecografia:
signo del remolino del cordén espermaético, con leve disminu-
cion del flujo doppler que resuelve espontaneamente durante
la exploracién radiolégica normalizandose la vascularizacién,
siendo ambos testiculos de tamafio, morfologia y ecogenici-
dad normales. Estos hallazgos sugieren una torsién testicular
intermitente. Ingresa para observacion, con resolucién total
de la clinica, sin precisar cirugia urgente.

Comentarios. La torsidn testicular es una patologia tiempo
dependiente que presenta desafios diagndsticos, especial-
mente en casos de torsién intermitente. Aunque el diag-
néstico es clinico, la ecografia-doppler es una herramienta
fundamental, siempre que no retrase la intervencién quirGr-
gica urgente. Es clave tener en cuenta que un flujo doppler
conservado no excluye la torsién intermitente, destacando
asi la utilidad del signo del remolino, dada su rendimiento
para el diagnéstico de esta entidad poco frecuente, cuyo
manejo definitivo se basa en la orquidopexia como medida
de prevencién.
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El tiene como finalidad la publi-
cacién y divulgacién de trabajos relacionados con la pa-
tologia médica y quirdrgica del nifio y del adolescente,
asi como de cualquier aspecto relacionado con su salud
y con su calidad de vida.

El es el drgano de expresion de las
actividades cientificas, profesionales y sociales de la Socie-
dad de Pediatria de Asturias, Cantabria, Castilla y Ledn.

Las normas de publicacién del
se adhieren a las Recomendaciones para la realizacidn,

informacién, edicion, y publicacién de trabajos académicos

en las revistas biomédicas elaboradas por el Comité Inter-

nacional de Directores de Revistas Biomédicas (ICMJE).

SECCIONES Y TIPOS DE ARTICULOS

El consta de las siguientes secciones:

Originales: trabajos de investigacion clinica o béasica,
efectuados con un disefio analitico transversal, estudio
de casos y controles, estudios de cohorte y ensayos con-
trolados. EI nimero de palabras no debe ser superior a
3.500. EI nimero de citas no debe ser superior a 40 y
el de figuras y/o tablas no debe exceder conjuntamente
de 8. Se recomienda que el nimero de firmantes no sea
superior a 6.

Revisiones: revision de algln tema de actualidad que no
esté abordado de esa manera en libros 0 monografias de
uso habitual. La extensién del texto no debe superar las
3.000 palabras. EI nimero de citas no debe ser superior

Normas de publicacion

a 40y el de figuras y/o tablas no debe exceder conjunta-
mente de 8. Se recomienda que el nimero de firmantes
no sea superior a 6.

Notas clinicas: descripcion de uno o, preferentemente,
varios casos clinicos de especial interés, cuya observacion
suponga una aportacion al conocimiento de la enferme-
dad, incluyendo siempre que sea posible imagenes clini-
cas. El nimero de palabras no debe ser superior a 1.500,
el de citas bibliogréficas a 20 y el de figuras y/o tablas no
debe exceder conjuntamente de 4. Se recomienda que el
nimero de firmantes no sea superior a 5.

Imagenes en Pediatria: imagen clinica, radioldgica o ana-
tomopatolégica de especial interés por si misma, con
una breve explicacién contextual en texto de menos de
750 palabras. EI nimero de citas bibliogréficas ha de ser
inferior a 10. Se recomienda que el nimero de firmantes
no sea superior a b.

Cartas al director: discusién en relacién con trabajos
publicados recientemente en el

con opiniones, observaciones o experiencias que, por
sus caracteristicas, puedan resumirse en un texto que
no supere 750 palabras, 10 citas bibliograficas y 1 tabla
o figura. El nimero de firmantes no debe ser superior a 4.
Otras secciones: Editoriales, Protocolos diagnésticos y
terapéuticos, Efemérides, Obituarios, Conferencias y
Articulos especiales, que son encargados por el Comité
de Redaccién del Boletin de Pediatria. Los autores que
deseen colaborar espontaneamente con estas secciones
deben consultar previamente con la Direccién del

Original 3.500 6 40 8
Revision 3.000 6 40 8
Nota clinica 1.500 5 20 4
Imagen en Pediatria 750 5 10 1
Carta al Director 750 4 10 1
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Normas de publicacién

PRESENTACION Y ESTRUCTURA DE LOS TRABAJOS

Los trabajos deben ser inéditos, no habiéndose enviado
simultaneamente a otras revistas ni estando aceptados para
su publicacién. En el caso de que se hayan publicado de
forma parcial —por ejemplo, como restimenes— debera indi-
carse en el texto.

Los autores son los responsables de obtener los permi-
sos para la reproduccion de textos, tablas o figuras de otras
publicaciones, permisos que deben obtenerse de los autores
y de los editores de las mismas.

Los trabajos se presentaran en documento de texto Micro-
soft Office Word, en formato DIN-A4, fuente Arial en tamafio
11 para texto y 12 para titulos, a doble espacio y con mar-
genes no inferiores a 2,5 cm. El documento estara ordenado
en paginas separadas del siguiente modo: pagina titular,
resumen y palabras clave, texto, bibliografia, tablas y figuras.
Todas las paginas deberan numerarse de manera correlativa
en las esquinas superior o inferior derechas, comenzando
por la pagina titular.

1. Pagina titular
Debe contener los datos siguientes:

e Titulo del trabajo.

e Lista de autores con nombre y apellidos en el orden en
que deben aparecer en la publicacion.

e Departamento/s o Institucién/es donde se ha realizado el
trabajo (asignar a cada autor en caso de varios centros).

e Recuento de palabras (desglosado en resumen y texto).

¢ Nimero de tablas y figuras.

e Autor para correspondencia: Nombre, direccién postal,
teléfono y direccion de correo electrénico de la persona
a la que debe dirigirse la correspondencia.

e Declaracion de conflicto de intereses, declarando cual-
quier relacién econdmica o personal que podria sesgar
su trabajo.

e Sj el articulo ha resultado presentado preliminarmente
como comunicacién en una reunion cientifica, debe indi-
carse (reunidn, lugar y fecha). Asimismo, debe indicarse
si el trabajo ha obtenido algtn premio.

¢ Fuentes de financiacién del trabajo, incluyendo los nom-
bres de los patrocinadores.

¢ Fecha de envio.

N

. Resumen y palabras clave

El resumen debe proporcionar el contexto o el fondo para
el estudio y explicitar el objetivo del estudio, los procedi-
mientos basicos (la seleccion de personas participantes en
el estudio, ajustes, medidas, métodos analiticos), resultados
principales (dando los tamafios de efecto especificos y su
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importancia estadistica y clinica, si es posible) y conclusiones
principales. Debe acentuar los aspectos nuevos e importantes
del estudio u observaciones, informar de las limitaciones
importantes y no sobreinterpretar conclusiones.

Su extensién no debe ser superior a 250 ni inferior a
150 palabras, estructurdndose en un esquema similar al
del manuscrito:

introduccién y objetivos, material o pacientes
y métodos, resultados, y conclusiones
introduccion/objetivo, desarrollo, conclusio-
nes.
introduccion, caso/s clinico/s y conclu-
siones

No precisan de resumen el resto de tipos de trabajos
(pero si de palabras clave).

Al final de la pagina en que figure el resumen deben
incluirse de 3 a 8 palabras clave, ordenadas alfabéticamente
y relacionadas con el contenido del trabajo, siendo aconse-
jable el empleo de términos que coincidan con los descrip-
tores listados en el Medical Subject Headings (MeSH) de la
Biblioteca Nacional de Medicina de Estados Unidos (NLM).

3. Titulo, resumen y palabras clave en inglés (title,
abstract and keywords)

Debe incluirse una correcta traduccién al inglés del titulo,
resumen y palabras clave.

4. Texto

Recomendaciones generales

Se recomienda la redaccion del texto en impersonal.

Las abreviaturas deben adaptarse a las empleadas inter-
nacionalmente, definiéndolas en el momento en que apare-
cen por primera vez en el texto entre paréntesis. No deben
incluirse abreviaturas en el titulo ni en el resumen. Cuando
se empleen mas de tres abreviaturas, deberan describirse
conjunta y especificamente en una tabla.

Las referencias a farmacos deben hacerse mediante el
principio activo, evitando los nombres comerciales.

El empleo de unidades debe ajustarse a las normas inter-
nacionales.

Originales

¢ Introduccion y objetivos: proporciona el contexto o el fun-
damento para el estudio (es decir, la naturaleza del pro-
blema y su importancia). Explicita el objetivo especifico
de la investigacion o la hipétesis examinada por el estu-
dio. Debe ser breve, con la informacién imprescindible
para que el lector comprenda el texto posterior, sin pre-
tender la revisidn exhaustiva del problema y sin contener
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tablas ni figuras. Se recomienda citar solo las referencias
pertinentes y no incluir datos o conclusiones del trabajo.
En el Gltimo péarrafo se deben indicar de manera clara el/
los objetivo/s del trabajo.

e Métodos: en este apartado el autor debe descri-
bir cémo y por qué se realizé el estudio de la mane-
ra en que se hizo, describiendo claramente los crite-
rios de seleccion, el disefio del estudio y las técnicas
utilizadas, con detalles suficientes para que puedan
reproducirse estudios similares, refiriendo con detalle
los métodos estadisticos y el poder de significacioén.
Se mencionara en este apartado la obtencién de consenti-
miento informado y la aprobacion (o exencidn de revisién)
del estudio por el Comité de Etica en Investigacién del
centro donde se ha realizado. Si no figura ninglin comité
de ética formal, deberia ser incluida una declaracion que
indique que la investigacion respet6 los principios de la
Declaracién de Helsinki de la Asociaciéon Médica Mundial.

¢ Resultados: deben presentarse los resultados del estudio
en una secuencia légica en el texto, tablas y figuras,
comenzando por los principales o0 mas importantes, sin
repetir los datos de las tablas o figuras en el texto.

¢ Discusion: en este apartado los autores deben explicar los
resultados destacando: 1) el significado y la aplicacién
préctica de los resultados obtenidos; 2) las consideracio-
nes sobre una posible inconsistencia de la metodologia y
las razones por las que pueden ser validos los resultados;
3) la relacion con publicaciones similares y su compara-
cion con aspectos concordantes y discordantes; y 4) las
indicaciones y directrices para futuras investigaciones.
Debe evitarse que la discusion se convierta en una revi-
sién del tema, asi como reiterar conceptos que hayan sido
expuestos en la introduccion. Tampoco deben repetirse
los resultados del trabajo ni se deben extraer conclusiones
que no estén basadas en los resultados obtenidos.

Revisiones

El texto se estructurara en introduccién/objetivo, desa-
rrollo (con tantos apartados como precise la exposicion del
tema en revision) y conclusiones.

Notas clinicas
El texto se estructurara en introduccion, caso/s clinico/s
y conclusiones.

Imagenes en Pediatria

El texto se estructurara en un Unico apartado en el que
debe describirse la imagen presentada, correlacionarla con
el caso clinico en cuestion y describir la importancia de la
misma.

BOLETIN DE PEDIATRIA

Normas de publicacién

5. Bibliografia

Se recomienda utilizar bibliografia actual y de referencia.

Las referencias deberan ser numeradas consecutivamente
en el orden en el cual son mencionadas en el texto, donde se
referirdn en nlmeros arabigos en superindice, entre parén-
tesis o entre corchetes.

Las referencias bibliogréficas se citaran segin las Normas
Vancouver del Comité Internacional de Editores de Revistas
Médicas (ICMJE) y la Biblioteca Nacional de Medicina de
Estados Unidos (NLM).

Se especifican a continuacién las citas de articulos de
revista y capitulo de libro, por su uso comin, recomendando
consultar las mencionadas Normas Vancouver para el resto
de citas menos frecuentes.
¢ Articulo de revista: Autor/es (apellidos e iniciales del

nombre, sin puntuacion y separando cada autor por una

coma). Titulo del articulo en el idioma original. Abre-
viatura internacional de la revista (segln listado de la

Biblioteca Nacional de Medicina de Estados Unidos). afio;

volumen (nGmero): pagina inicial-pagina final del articulo.

Si los autores fueran mas de seis, se mencionan los seis

primeros seguidos de la abreviatura et al.

Ejemplo:

Centeno-Malfaz F, Morais-Lopez A, Caro-Barri A, Pefia-

Quintana L, Gil-Villanueva N, Redecillas-Ferreiro S, et al.

La nutricion en las cardiopatias congénitas: Documento

de consenso. An Pediatr. 2023; 98 (5): 373-83.
¢ Capitulo de libro: Autor/es del capitulo. Titulo del capi-

tulo. En: Director/Coordinador/Editor del libro. Titulo del

libro. Edicién. Lugar de publicacidn: Editorial; afio. pagi-
na inicial-final del capitulo.

Ejemplo:

Cancho-Candela R. Migrafia con aura. En: Campistol-

Plana J, editor. Trastornos paroxisticos no epilépticos en

la infancia. Barcelona: Viguera; 2014. p. 281-4.

6. Tablas

Las tablas contienen la informacién con concisién y la
muestran de manera eficiente. También proporcionan la
informacién en cualquier nivel de detalle y precisién desea-
do. La inclusién de los resultados en tablas mejor que en el
texto permite reducir su extension.

Las tablas deben ser numeradas consecutivamente en el
orden de citacion en el texto y deben tener un titulo breve que
describa concisamente su contenido, de manera que la tabla
sea comprensible por si misma sin necesidad de volver al texto.

Cada columna debe tener un titulo corto abreviado.

Las abreviaturas y explicaciones se deben colocar en notas
a pie de tabla, no en su titulo. Pueden utilizarse simbolos
(*, +, 1, §) para explicar la informacion si es necesario.
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Normas de publicacién

Cuando se haya efectuado un estudio estadistico que
afecte a los datos de la tabla se indicara en la misma, evi-
tando duplicar la informacién en texto, tabla y figuras.

7. Figuras

El trabajo puede incluir gréficos, ilustraciones, iméagenes
clinicas, radiolégicas, anatomopatoldgicas que deben remi-
tirse en archivos de imagen de alta resolucién (recomendado
.png o .jpg).

Las figuras deben estar numeradas consecutivamente en
el orden en el que se han citado en el texto.

Las figuras deben contar con una leyenda explicativa. Se
recomienda el uso de flechas, nimeros o letras para identi-
ficar las partes de las figuras, explicando claramente cada
uno de ellos en la leyenda.

Si una figura ha sido publicada previamente, debe iden-
tificarse la fuente original y presentarse el permiso escrito
del titular de los derechos para reproducirla. Se requiere
permiso independiente del autor y la editorial, excepto para
documentos que sean de dominio publico.

Si se reproducen fotografias con rostros de pacientes,
éstos no deben resultar identificables y, si lo son, deben
acompafiarse de un consentimiento escrito en los que el
paciente, o en su caso sus representantes legales, autoricen
su reproduccion.

Los pies de figuras apareceran en una hoja conjunta,
indicando en ellos el titulo de la figura, breves observaciones
y abreviaturas de la misma, de modo que se comprenda cada
figura sin necesidad de leer el articulo.

8. Consentimiento informado y aprobacién del Comité de
Etica en Investigacion.

En aquellos estudios originales o notas clinicas que lo
precisen por implicar informacion de los participantes, debera
recabarse el consentimiento informado pertinente al paciente
0 sus representantes legales. Este podra ser requerido durante
el proceso de revisién editorial.
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Los autores de estudios originales que impliquen informa-
cion de participantes aportaran el documento de aprobacion
del estudio por el Comité de Etica en Investigacion del centro
donde se ha realizado.

Los estudios de revisién no precisan dicha aprobacion,
recomendando que las revisiones sistematicas sean introdu-
cidas en el registro prospectivo internacional de revisiones
sistematicas PROSPERO.

ENVIO DE LOS TRABAJOS

Los trabajos se remitiran a través de la plataforma https://
boletindepediatria.index-360.com/

El trabajo debe acompafiarse de una carta de presenta-
cion firmada, en la que los autores deben expresar la origi-
nalidad del estudio y la cesién de los derechos de propiedad
en caso de publicacién del trabajo.

Antes de enviar el trabajo se recomienda releer el tex-
to, corregir los errores del mismo, revisar la numeracion de
la bibliografia, tablas y figuras y, finalmente, comprobar el
contenido del envio:

1. Carta de presentacion
2. Pégina titular
3. Documento principal (sin datos de filiacion):
- Titulo
- Resumen y palabras clave
- Titulo, resumen y palabras clave en inglés
- Texto del articulo segln estructura requerida en cada
tipo de articulo.
- Bibliografia
- Tablas (con leyendas)
- Figuras (con leyendas)
4. Figuras en formato de alta resolucién (.png, .jpg)
5. Aprobacion (o exencion) del Comité de Etica de la Inves-
tigacién.
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