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Articulo especial

Inmunizaciones en el nifo cardidpata

A. Ayerza Casas?, L. Jiménez Montafiés", D. Palanca Arias®, M. Lépez Ramdn®, N. Garcfa Sdnchez??

O Seccion de Cardiologia Pedidtrica. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

@ Centro de Salud Delicias Sur, Zaragoza, Espafia

® Vocal del Comité Asesor de Vacunas de la Asociacion Espafiola de Pediatria

RESUMEN

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 41-46]

Los nifios con cardiopatias significativas se consideran un grupo de riesgo por las complicaciones que pueden pre-
sentar ante ciertas enfermedades. Es por ello, que estos pacientes tienen necesidades especiales en cuanto a la inmu-
nizacién. En este documento se definen cudles son las cardiopatias que se consideran de riesgo y qué medidas espe-
ciales hay que tener en cuenta respecto a la vacunacién de estos pacientes.

PALABRAS CLAVE

Vacuna, cardiopatia congénita, palivizumab, inmunizacioén.

Immunizations in infants with congenital heart disease

ABSTRACT

Infants with severe congenital heart disease are considered a population at risk of potential complications in concomitant
medical pathology. These patients have special needs in terms of immunization. This document defines which heart diseases
need additional measures and how to manage vaccination in this high-risk population.

KEY WORDS

Vaccine, congenital heart disease, palivizumab, immunization.

INMUNIZACIONES EN EL NINO CARDIOPATA

Las cardiopatias congénitas no son enfermedades raras,
ya que afectan aproximadamente al 1% de los recién
nacidos vivos®. Aunque la mayorfa de nifios presentan
problemas leves, hay un porcentaje con cardiopatias sig-
nificativas que se consideran un grupo de riesgo por las
complicaciones que pueden presentar ante ciertas
enfermedades. Es por ello, que estos pacientes tienen

necesidades especiales en cuanto a la inmunizacién que
es preciso conocer para realizar un seguimiento adecua-
do de estos nifios de forma conjunta entre los distintos
especialistas implicados y su pediatra de Atencidn
Primaria. En este documento intentamos recoger los
aspectos mds importantes de la inmunizacién de estos
pacientes.

Correspondencia: Ariadna Ayerza Casas

Seccion de Cardiologfa Pedidtrica. Servicio de Pediatria. Hospital Infantil Miguel Servet

Paseo Isabel la Catdlica, I-3. 50009 Zaragoza
aayerzac@hotmail.com
Recibido: mayo de 2015. Aceptado: junio de 2015
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GRUPOS DE RIESGO

En primer lugar, es preciso identificar cudles son los nifios
que presentan necesidades especiales debido a su enfer-
medad cardioldgica, los que constituirfan el verdadero
«Grupo de riesgo», de esta forma podemos clasificar a
los niflos en dos grupos:

Cardiopatias leves
que no precisan seguimiento especial

Las mds caracterfsticas son los pequefios cortocircuitos
(comunicacion interventricular, interauricular, ductus per-
sistente), estenosis valvulares leves, vélvula adrtica bicUspi-
de nada o levemente estendtica y prolapso mitral sin insu-
ficiencia. En los informes cardioldgicos, se etiquetan como
leves o sin repercusion hemodindmica. No tienen ninguna
repercusién sobre la salud del nifio y su prondstico es
bueno debiendo seguir el calendario vacunal habitual®.

Cardiopatias significativas

Constituido por aquellos nifios que presentan cardiopa-
tias estructurales sintomadticas o que precisan tratamiento
meédico para su control. Habitualmente presentan corto-
circuitos amplios o cardiopatias complejas. Se incluyen
este grupo todas las cardiopatias cianosantes. Muchos de
ellos precisardn reparacion quirdrgica o mediante catete-
rismo.

Se incluyen también los pacientes con disfuncién ven-
tricular aunque no sea debida a cardiopatia estructural (ej.
secundaria a miocarditis o arritmias) y aquellos con hiper-
tension pulmonar moderada o grave.

No se incluirfan los nifios que siguen tratamiento
antiarrftmico profildctico pero que mantienen una ade-
cuada funcion ventricular sin cardiopatia estructural.

RECOMENDACIONES GENERALES
EN PACIENTES CARDIOPATAS

—En primer lugar es nuestro deber informar a los padres
de niflos con cardiopatias que las grandes ventajas de la
proteccion con vacunas frente a las infecciones, superan
con mucho tanto el riesgo de las reacciones asociadas a
las vacunas como a las complicaciones si contraen la
infeccién®.

—Los lactantes con cardiopatias leves deben vacunarse
segun el calendario habitual®. Se deben administrar las
vacunas sistemdticas y ademds recomendar las vacunas
frente a neumococo, varicela y rotavirus al igual que en
el resto de la poblacién.

—Los niflos que padecen una cardiopatia significativa
deberfan vacunarse ademds frente a la gripe. Algunos de
ellos precisardn ademds inmunizacion pasiva frente al
virus respiratorio sincitial. A continuacién pasamos a
detallar las necesidades especiales de estos pacientes.

INMUNIZACION EN PACIENTES
CON CARDIOPATIA SIGNIFICATIVA

Vacunas sistematicas

No hay cambios en cardiépatas por lo que se debe seguir
el calendario normal. Hay que tener en cuenta ciertas
recomendaciones generales que se detallan en el siguien-
te apartado.

Vacuna frente a Neumococo

El Comité Asesor de Vacunas de la AEP (CAV-AEP) hace
énfasis en la necesidad de vacunar a estos pacientes utili-

zando esquemas mixtos, que incluyan la vacuna antineu-
mocdcica | 3-valente (VNCI3) v la 23-valente (VNP23)®:

Cardiépatas no inmunodeprimidos menores 5 afos:

Esquema 3+1 (VNCI3). A partir de los 2 afios admi-
nistrar | dosis de VNP23 separada por un intervalo mini-
mo de 2 meses desde la dltima dosis de VNCI| 3%,

Cardiépatas no inmunodeprimidos de entre 6-17 afos:

Administrar una dosis de VNCI3: Posteriormente
aplicar una dosis de VNP23 separada por un intervalo
minimo de 2 meses de la dosis de VNC 3%,

Cardiépatas inmunodeprimidos/asplenia:

Esquema 3+1 (VNCI 3). En mayores de 2 afios admi-
nistrar dos dosis de VNP23 (la segunda a los 5 afios de la
primera).

Para otras pautas de vacunacién es recomendable
consultar el Calendario de vacunaciones de la Asociacién
Espafiola de Pediatria: recomendaciones 2015 que anual-
mente actualiza el CAV-AEP®.

Vacuna frente a varicela

El CAV-AEP recomienda su administracién a todos los
nifios con 2 dosis: una a los 12 meses, y otra a los 2-3
afios, preferentemente a los 2 afios®.

En cardidpatas y en sus contactos préximos sanos, las
dos dosis de vacuna deben administrarse con el intervalo
vadlido mds corto posible, con objeto de proporcionarles
una proteccién rdpida y corregir, también a corto plazo,
un posible fallo primario de la vacunacién.

A. Ayerza Casas, L. Jiménez Montafiés, D. Palanca Arias, M. Lépez Ramdn, N. Garcfa Sanchez
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Si el paciente estd en tratamiento con salicilatos tem-
poralmente se recomienda que se administre pasadas 6
semanas de finalizarlo (ej. nifios con enfermedad de
Kawasaki o tras cierre percutdneo de comunicacién inter-
auricular). Ademds, debe evitarse el uso de salicilatos en
el perfodo comprendido entre las dos dosis de vacuna®.
Si esto no es posible (cardidpatas que precisan antiagre-
gacion con salicilatos de forma crdnica) actuaremos de la
siguiente forma:

—Si no se corre riesgo de exposicion al virus causal,
conviene ajustarse a la recomendaciones de la ficha
técnica, por lo que no se vacunarfa.

—Si existe este riesgo (situacion epidémica de varice-
la), deberfa vacunarse, dado que el riesgo de sindro-
me de Reye nunca se ha demostrado para los virus
vacunales vy si para los salvajes®.

Vacunacién antigripal

El CAV-AEP recomienda la vacunacion antigripal en la
infancia y la adolescencia en:

a) cardidpatas a partir de los 6 meses de edad.
b) convivientes sanos (mayores de 6 meses).

) adultos en contacto con nifios de riesgo. Es espe-
cialmente importante la recomendacion de la vacunacién
antigripal de todos los profesionales sanitarios.

La pauta de vacunacion serfa: | dosis anual en mayo-
res de 9 afios; entre 6 meses vy 9 afos se administrardn 2
dosis la primera vez, con un intervalo de | mes y en los
afios siguientes, si persiste el factor de riesgo, vacunacién
anual con una dosis®.

Vacuna frente a Rotavirus

Aunque desconocemos si existen estudios en nifios con
cardiopatfa, parece razonable aconsejar que se vacunen
también frente a rotavirus, ya que esta vacunacion se pro-
pone para toda la poblacién®. Ademds, dado que el rota-
virus es el principal responsable de gastroenteritis en la
edad pedidtrica, podria ser una vacuna especialmente
beneficiosa en nifios cardidpatas, dado que pueden des-
hidratarse con mayor facilidad, especialmente si toman
diuréticos. Se debe considerar que si el nifio pudiera pre-
cisar alglin ingreso por su cardiopatfa, estarfa mds prote-
gido de adquirir esta forma de gastroenteritis como infec-
cién nosocomial.

Vacuna frente a Hepatitis A

No es preciso administrarla a los cardidpatas salvo que
presenten alguna situacidn de riesgo como podrfa ser que

sean candidatos a trasplante o que padezcan ademds de
su cardiopatia Sindrome de Down. La pauta de vacuna-
cion serfan dos dosis, a partir de los |2 meses de edad,
con un intervalo de, al menos, 6 meses entre ellas®.

Inmunizacién pasiva con palivizumab

El virus respiratorio sincitial (VRS) es uno de los principa-
les responsables de infeccién de las vias respiratorias en
menores de dos afios de vida. En los nifios con cardiopa-
tlas congenitas puede descandenar un cuadro mas grave
de lo habitual, con necesidad de ingreso hospitalario e
incluso en Unidades de Cuidados Intensivos, debido a
descompensacion cardiologica. Como normas generales
para disminuir el riesgo de contraer esta infeccion se
recomienda no llevar a los ninos con cardiopatias impor-
tantes a las guarderias, evitar aglomeraciones (centros
comerciales y espacios cerrados) y extremar medidas de
higiene, principalmente el lavado frecuente de manos y
limpieza cuidadosa de juguetes, chupetes y biberones,
donde puede permanecer el virus. Puesto que por ahora
no se dispone de una vacuna frente al virus respiratorio
sincitial, algunos nifios con cardiopatias graves pueden
recibir inmunizacién pasiva con un anticuerpo especifico
(palivizumab). Dicha profilaxis en los pacientes cardidpa-
tas a quienes se indique debe comenzar el mes previo al
principio de la estacién epidémica, se realiza en el hospi-
tal y debe mantenerse mensualmente hasta completar
toda la campafa estacional®.

Recientemente, se han restringido las recomendacio-
nes de uso de Palivizumab en estos pacientes en Estados
Unidos6, a la espera de que la Sociedad Espafola de
Cardiologia Pedidtrica y Cardiopatias Congénitas publi-
que un nuevo documento, seguimos aplicando el con-
senso de 20097 (Tabla I).

CONSIDERACIONES ESPECIALES
DE LA VACUNACION EN EL CARDIOPATA

Cirugia Cardiaca

* No deben administrarse vacunas unos 20-30 dias
antes y después de las intervenciones. Si provocan
una reaccién febril pueden ocasionar confusién diag-
ndstica y terapéutica. Ademds tras las vacunas de virus
vivos atenuados (sarampidn, rubeola, parotiditis, rota-
virus y varicela), el vacunado puede padecer eliminar
virus durante varias semanas. Es raro pero posible el
contagio con varicela y con rotavirus®.

* Tras la vacuna del sarampidn y varicela se ha descrito
muy rara vez (3 o 4 casos por 100.000 dosis) trombo-
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Tabla I. Recomendaciones de la profilaxis con palivizumab de la infeccién por VRS en cardiologia pedidtrica en los siguientes grupos de nifios

con cardiopatias menores de 24 meses en el periodo de riesgo de la infeccion (MEDRANO LOPEZ, et al.?).

|. CARDIOPATIAS CONGENITAS

Nifios con cadiopatfas congénitas significativas' no corregidas que presentan repercusion hemodindmica’.

Nifios con cardiopatias congénitas complejas parcialmente corregidas (intervencién paliativa) que presenten repercusion

hemodindmica.

Nifios con cardiopatias congénitas corregidas que presentan lesiones residuales con repercusién hemodindmica.

Nifios con cardiopatias congénictas corregidas, con antecedentes de complicaciones pulmonares graves y/o que han

precisado ventilacion mecanica prolongada.

Nifios con cardiopatias congénitas corregidas sin lesiones residuales, pero que en el postoperatorio inmediato contintien con

repercusién hemodindmica’.

2. HIPERTENSION PULMONAR

Nifios con hipertensidn pulmonar primaria o secundaria moderada o severa.

3. MIOCARDIOPATIAS

Nifios con miocardiopatias que requieren tratamiento médico.

4. ARRITMIAS

Nifios con arritmias severas, recurrentes, que tienen o han tenido repercusién hemodindmica y que precisan medicacion

cronica.

5. TRASPLANTE

Nifios con trasplante cardiaco o en lista de trasplante cardiaco.

6. ASOCIADAS A FACTORES DE RIESGO como Sindrome de Down, Delecciéon 22ql | o Inmunodeficiencia

Nifios con cardiopatia congénita intervenida con o sin defectos residuales y sin repercusién hemodindmica (ej.: cleft mitral

con insuficiencia leve).

Nifios con cardiopatia congénita leve no operados y sin repercusion hemodindmica (ej: ductus arterioso silente,
comunicacion interauricular pequefia, comunicacion interventricular restrictiva).

" Cardiopatias hemodindmicamente no significativas: Comunicacién interauricular pequefia, Comunicacién interventricular muscular o perimembranosa
pequefia, estenosis valvular pulmonar leve o moderada, estenosis o insuficiencia valvular adrtica leve, ductus arterioso permeable pequefio.

 Repercusion hemodindmica: clinica de insuficiencia cardiaca, desnutricidn (percentil de peso <3 para la edad y sexo), hipoxemia (desaturacién, necesidad

de O, suplementario) y/o que precisa medicacién cardioldgica.

* Postoperatorio inmediato: si tras | mes post intervencién contintian con datos de repercusién. Reevaluar criterios mensualmente.

citopenia, que puede durar varios meses y suponer un
problema durante la cirugia cardfaca con circulacién
extracorpdrea®.

En resumen, para evitar riesgos innecesarios es mejor
no administrar las vacunas frente a rotavirus en el mes
previo a la cirugfa; asimismo, las de sarampién (o triple
virica) y varicela pueden retrasarse en aquellos pacien-
tes que tengan prevista cirugfa poco después de la
edad habitual de vacunacion®.

* En las cirugfas con circulacion extracorpdrea o aque-

llas en las que se administren sangre o hemoderivados
debe respetarse el tiempo establecido hasta la vacu-
nacion de triple virica y varicela para evitar pérdida de
eficacia vacunal El tiempo minimo es 6 meses cuando
se transfunde sangre completa y varfa para cada pro-
ducto administrado (Tabla I1)®. Otras vacunas de virus
vivos ( fiebre amarilla, tifoidea, gripe nasal) se pueden

administrar sin respetar ningdn intervalo®.

A. Ayerza Casas, L. Jiménez Montafiés, D. Palanca Arias, M. Lépez Ramdn, N. Garcfa Sanchez
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Tabla Il. Intervalo recomendado tras el uso de gammaglobulinas, sangre y hemoderivados y la administracién de vacuna triple virica y varicela segin
el Comité Asesor de Vacunas de la Asociacion Espafiola de Pediatria®.

Producto inmunobioldgico

Intervalo hasta administracion
de vacuna triple virica y varicela

Intervalo hasta admnistracion
de vacunas inactivadas, rotavirus,
gripe intranasal y fiebre amarilla

Inmunoglobulina polivalente:

* Dosis 400 mg/kg (Inmunodeficiencias) 8 meses Pueden administrarse
* Dosis Ig/kg (PTI) |0 meses sin respetar intervalo
* Dosis |,6-2 g/kg (Kawasaki) || meses

Anticuerpo monoclonal anti VRS
(palivizumab)

Pueden administrarse
sin respetar intervalo

Pueden administrarse
sin respetar intervalo

Productos bioldgicos

* Hematies lavados

Pueden administrarse sin respetar intervalo

» Concentrado de hematies 5-6 meses sin respetar intervalo
* Sangre completa 6 meses
* Plasma o plaquetas 7 meses

Pueden administrarse

* Los pacientes cardidpatas que estén recibiendo profi-
laxis con palivizumab y precisen intervencion quirdrgi-
ca con circulacién extracorpdrea deben recibir una
dosis adicional tras la intervencidén, en cuanto se
encuentren clinicamente estables®”.

Pacientes trasplantados

En estos nifios es fundamental inmunizar previo al tras-
plante e inmunizar a los convivientes. Dado que constitu-
yen un grupo especial de alto riesgo es recomendable
consultar el Documento de consenso de la Sociedad
Espafiola de Infectologia Pedidtrica y el CAV-AEP para la
vacunacién en inmunodeprimidos®'?.

Otras consideraciones

* En pacientes que toman anticoagulantes orales, para
disminuir el riesgo de aparicién de hematoma, se reco-
mienda administrar las vacunas via intramuscular utili-
zando la aguja de menor calibre posible y comprimir
posteriormente 2 minutos, sin masajeart'".

* Si se retrasa la administracion de vacunas, o ante tiem-
pos de hospitalizacién prolongados, como puede ocu-
rrir en los nifos con cardiopatias congénitas, en los que
no se administran las vacunas durante largos perfodos
de tiempo, el pediatra dispone de un Calendario
Vacunal Acelerado para que el nifio reciba progresiva-
mente las vacunas que le faltan®.

* En pacientes que han recibido inmunoglobulinas debi-
do a que la inmunidad pasiva que producen puede

contrarrestar la respuesta inmunitaria a los antigenos
vacunales vivos, se debe respetar un intervalo minimo
antes de la administracién de la vacuna triple virica y
varicela. El intervalo dependerd de la dosis admnistra-
da (e. Intervalo de || meses tras admnisitracién de
gammaglobulina en enfermedad de Kawasaki)®. Otros
intervalos se muestran en la Tabla II.
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Articulo especial

Cribado neonatal metabdlico ampliado
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RESUMEN

PALABRAS CLAVE

Newborn screening expands

ABSTRACT

KEY WORDS

INTRODUCCION

Se conoce como Cribado Neonatal al conjunto de actua-
ciones encaminadas a la deteccidn sistemdtica de enfer-
medades congénitas del metabolismo en el periodo neo-
natal. Consiste en la busqueda de los individuos de alto
riesgo estudiando a toda la poblacidn y que, una vez
hallados, requieren a nivel individual pruebas de confir-
macidén vy diagndstico clinico y bioquimico.

El cribado neonatal es una actividad esencial en el con-
texto de la Salud Publica, dirigida a la identificaciéon presin-
tomdtica de determinados estados genéticos, endocrinos,

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 47-54]

metabdlicos o infecciosos que amenazan la salud y la vida
de los recién nacidos, mediante el uso de pruebas que les
pueden ser aplicadas a todos y para los cuales una actua-
cidn sanitaria en los primeros dfas de su vida, puede con-
ducir a la eliminacién o reduccién significativa de la mor-
bilidad, mortalidad o discapacidades asociadas.

El cribado neonatal de enfermedades genéticas
comenzd en los afios 60 cuando el microbidlogo Robert
Guthrie y el bioquimico Louis Woolf desarrollaron andli-
sis sencillos y sensibles para la deteccidn, entre otras ami-
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noacidopatias, de la fenilcetonuria, enfermedad que si no
es tratada precozmente, tiene efectos devastadores
sobre el desarrollo mental de los nifios que la padecen.
En Espafia, bajo la iniciativa del Profesor Federico Mayor
Zaragoza, se inicid el primer programa de cribado neo-
natal en Granada en el afio 1968, que posteriormente se
extendid a toda Espafia gracias, entre otras muchas accio-
nes, a la puesta en marcha del Plan Nacional de
Prevencién de la Subnormalidad, con el apoyo inestima-
ble de su Majestad la Reina D* Sofia.

Un programa de cribado neonatal ha de estar basado
en principios éticos y debe garantizar el acceso equitativo
y universal de todos los recién nacidos, la participacion
informada de los padres, la proteccion de la confidenciali-
dad y el acceso al diagndstico, tratamiento y seguimiento
de todos los nifios afectados por las patologfas cribadas.

En los ultimos afios, el desarrollo de nuevas tecnolo-
gias, particularmente la espectrometria de masas en tan-
dem vy las plataformas de “alto rendimiento” para el and-
lisis de mutaciones, ha hecho posible que se puedan
detectar mds de 50 enfermedades genéticas diferentes en
una Unica muestra de sangre en papel del recién nacido.

Es cierto que existen dos categorfas de enfermedades
genéticas detectables; un grupo relativamente pequefio
de ellas bien conocidas y tratables, que satisfacen los cri-
terios cldsicos de Wilson-Jungner (Tabla I) para ser inclui-
das en los programas de cribado neonatal, y otro grupo
potencialmente mayor, constituido por enfermedades
poco conocidas y algunas sin tratamiento, que sdlo cum-
plen algunos de los criterios. El principal objetivo de la
deteccidn del primer grupo es el tratamiento precoz y
efectivo del recién nacido afecto. El objetivo, no menos
importante, de la deteccidn del segundo grupo serfa el
avance cientffico en el conocimiento de la enfermedad,

que redundarfa finalmente, en el hallazgo de un trata-
miento eficaz. Son pocas las enfermedades que cumplen
estos requisitos cldsicos adoptados por la Organizacién
Mundial de la Salud para ser objeto de cribado neonatal,
pero los avances tecnoldgicos aplicados al cribado neo-
natal, asociados al desarrollo en el diagndstico y la incor-
poracién de nuevos tratamientos que, aunque no sean
curativos para ciertas enfermedades, si mejoran la calidad
de vida de los afectados, han abierto nuevas posibilidades
para la incorporacién de otras “detecciones” en los pro-
gramas de cribado neonatal, que estdn sufriendo grandes
cambios a nivel mundial.

EvoLuciON
DE LOS PROGRAMAS DE CRIBADO

Durante mucho tiempo la deteccidn de estas enfermeda-
des estuvo basada en un test bioquimico diferente para la
deteccidn de cada una de las enfermedades. La evolucidn
de esta tecnologfa ha sido lenta y ha frenado el desarrollo
de los programas de cribado durante mucho tiempo. El
desarrollo de una nueva tecnologfa, la Espectrometria de
Masas en Tandem, y su introduccién en los laboratorios
de cribado en el aflo 1995, modificd de forma drdstica la
evolucién de estos programas. Esta tecnologia permite la
deteccidn simultdnea de mds de 40 enfermedades basan-
dose en el andlisis de aminodcidos y acilcamnitinas.

En la comunidad internacional, los programas de cri-
bado neonatal han «crecido» de forma diferente. En
Estados Unidos, el American College of Medical Genetics
(ACGM), en el afo 2005, recomendaba incluir en los
programas de cribado un panel de 29 enfermedades prin-
cipales y otras 25 de forma secundaria, y en la actualidad,
prdcticamente en todos los estados ya se ha adoptado el
panel principal.

Tabla I. Criterios de Wilson-Jungner (Principles and practice of screening for disease, 1968).

* Debe haber facilidades para el diagndstico y tratamiento.
* Debe haber un periodo asintomdtico en la enfermedad.
* Debe haber una prueba disponible para su deteccion.

* La prueba debe ser aceptable para la poblacién.

* Debe ser conocida la historia natural de la enfermedad.

* La deteccidn de un caso debe ser un proceso continuo.

* La enfermedad debe ser un importante problema de salud.

* Debe haber un tratamiento aceptado para los pacientes diagnosticados.

* Debe haber un acuerdo sobre quién debe ser tratado como paciente.

* El coste del diagndstico de un caso positivo debe ser econdmico.
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La Comision de las Comunidades Europeas en su
Comunicacién al Parlamento, al Consejo, al Comité de las
Regiones y al Comité Econdmico y Social Europeos
sobre «lLas enfermedades raras: un reto para Europa,
fechada el || de noviembre del 2008, hace referencia al
cribado neonatal del modo siguiente: El cribado neonatal
de la fenilcetonuria y del hipotiroidismo congénito es habitual
en Europa y resulta muy eficaz para prevenir las discapaci-
dades de los nifios afectados. El desarrollo tecnoldgico per-
mite hoy en dia hacer numerosos andlisis a bajo coste, tam-
bién automatizados, de muy diversas enfermedades raras,
especialmente trastornos metabdlicos y afecciones genéticas
en general. Se recomienda fomentar la cooperacion en este
campo para obtener los datos en los que puedan basarse
las decisiones de los Estados miembros. La Comisién va a lle-
var a cabo a nivel de la UE una evaluacién de las actuales
estrategias de cribado poblacional (incluido el cribado neo-
natal) para enfermedades raras y nuevas enfermedades
potenciales a fin de aportar a los Estados miembros datos
(incluidos los aspectos éticos) en los que basar sus decisio-
nes politicas.

En Europa se ha implementado el cribado neonatal
expandido en numerosos paises como Austria, Bélgica,
Dinamarca, Holanda, Polonia, Italia, Portugal, Alemania,
etc. En Espafa, prdcticamente todas las comunidades
auténomas realizan cribado metabdlico ampliado aunque
con distinto nimero de enfermedades cribadas, Galicia,
Murcia, Andalucia, y Aragdn, han sido las comunidades
pioneras en su implantacion, y ya se han detectado pre-
cozmente numerosos nifios afectos pero en fase presin-
tomdtica. El objetivo es seguir adelante intentando con-
seguir una cartera de servicios consensuada de manera
que ninglin recién nacido de este pais sufra una enferme-
dad metabdlica hereditaria que pudiéndose técnicamen-
te detectar precozmente, no se haga por falta de volun-
tad politica.

TOMA DE MUESTRA

Las muestras de sangre impregnada sobre papel tienen
unas caracteristicas fisicas diferentes de las de las muestras
liquidas y éstas afectan a la precision y exactitud de los
ensayos empleados. Las imprecisiones estdn habitualmen-
te por encima del 6%, alcanzando incluso el 10% debido
a problemas de homogeneidad en la distribucién de la
sangre y en funcién de la composicion del papel elegido.

La estandarizacion se ve afectada por el tipo de papel,
el volumen de sangre impregnado, el hematocrito y la
parte de la mancha de sangre de donde es tomado un
disco para realizar las pruebas. En contrapartida, se trata
de muestras que, una vez secas, se mantienen estables

durante largos periodos de tiempo debido a que lo pro-
cesos de degradacion bioldgica tienen lugar habitualmen-
te por via himeda.

Las muestras de sangre seca para el cribado neonatal
son obtenidas habitualmente por el personal de los cen-
tros sanitarios durante los primeros dias de vida. Sin
embargo, se trata de un procedimiento facilmente reali-
zable también por personal no sanitario, si se siguen unas
sencillas normas.

Las muestras de sangre seca recogida sobre papel
para detectar Errores Congénitos del Metabolismo tie-
nen en la actualidad un amplio uso fuera también de este
renovado campo. Las muestras asf obtenidas pueden ser
utilizadas también, en algin caso con ligeros cambios en
su conservacion o en el papel empleado, para la detec-
cién de anemias, de enfermedades infecciosas, estudios
de DNA o para otros andlisis.

La sangre debe ser obtenida de la porcién medial o
lateral de la superficie plana del talén cuando se trata de
recién nacidos, aunque también es vdlida la puncién en el
dedo si se trata de nifios mayores. Debe evitarse siempre
el drea central del pie, por la eventual posibilidad de
dafar nervios, tendones o incluso el cartilago.

La puncidn debe realizarse sobre el pie conveniente-
mente masajeado para aumentar el flujo sanguineo y en
una zona previamente desinfectada con alcohol al 70%.
Con una lanceta estéril, se debe realizar una incision de
aproximadamente 2 mm. de profundidad para que el
flujo sanguineo sea suficiente. Desechada la primera gota
de sangre, por contener restos celulares, se dejan fluir las
gotas para que caigan sobre el papel, presionando suave-
mente el pie.

La sangre debe impregnar bien el papel para permitir
una adecuada estandarizacién de las técnicas. Se debe
dejar secar a temperatura ambiente y fuera de luz solar
directa y asegurar su almacenamiento en condiciones
adecuadas si no va a ser procesada en las 24-48 horas
siguientes.

El papel empleado para la recogida, suministrado
habitualmente por los diferentes centros de cribado neo-
natal conjuntamente con el resto del material necesario y
la ficha de registro, responde a unas caracteristicas muy
especiales de absorcidén y su uso controlado permite el
intercambio de muestras entre laboratorios. Se considera
éptimo que las manchas de sangre contengan al menos
75 pL (13 mm. de didmetro aprox.).

Hay diferentes situaciones que pueden aconsejar la
repeticién de la toma de muestra o la modificacién de la
fecha recomendada con cardcter general. El «Clinical and
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Laboratory Standards Institute» (CLSI) ha elaborado un
documento con recomendaciones para los nifios de bajo
peso, menos de 2.000 g, o con sospecha de patologfa al
nacimiento. También se realizard una segunda toma de
muestra en caso de nutricién parenteral o en presencia
de cualquier patologfa que cuestione la validez del resul-
tado. En caso de transfusion sanguinea previa, se reco-
mienda repeticidn a la semana y al mes post-transfusion.

En Espafia existen distintas formas de actuar a la hora
de la toma de muestra (doble muestreo, muestra Unica,
fecha de toma de muestra, recogida de muestra de orina
al mismo tiempo que la sangre, etc.). En la actualidad la
mayoria de los centros realiza una extraccidn unica de
sangre a partir del 3¢ dfa de vida (al menos con 48 horas
de vida) y preferencialmente antes del 6° dia y solo unos
pocos aun realizan doble extraccidn. Tres laboratorios
trabajan con muestras de sangre y orina.

CRIBADO METABOLICO NEONATAL
AMPLIADO USANDO ESPECTROMETRIA
DE MASAS EN TANDEM

La espectrometria de masas permite la identificacion y
cuantificacion de moléculas en base a su peso ¢ masa
molecular.

Las técnicas de espectrometria de masas para el diag-
nostico de enfermedades metabdlicas fueron desarrolla-
das a principios de los afios setenta. La metodologia bési-
ca para el cribado de enfermedades metabdlicas en un
neonato por espectrometria de masas, estd basada en la
determinacidon de la concentracidon de aminodcidos y acil-
carnitinas por MS/MS.

Un importante ndmero de laboratorios han adoptado
esta tecnologfa para el cribado neonatal sobre muestras
de sangre impregnadas en papel. Con ella se pueden
detectar mds de 30 ECM (Tabla 2).

El andlisis de aminodcidos v acilcarnitinas en las mues-
tras de sangre impregnadas sobre papel mediante
Espectrometria de Masas en Tandem (MS/MS) permite la
ampliacidn de los programas de cribado neonatal a una
lista de mas de treinta Errores Congénitos del
Metabolismo que afectan al ciclo de la urea, aminoacidos,
dcidos orgdnicos y -oxidacion de los dcidos grasos.

CRIBADO NEONATAL DE LAS GALACTOSEMIAS

Las Galactosemias son errores congénitos del metabolis-
mo de la galactosa que pueden ser causados por tres
déficits diferentes: La galactosa |-fosfato uridil transferasa

(GALT), la UDP galactosa 4-epimerasa y la galactokinasa.
Todos ellos conllevan acumulacién de galactosa en san-
gre y los dos primeros también de galactosa |-fosfato
(Gal-1-P) en la sangre v tejidos. Se trata de alteraciones
que, si no son tratadas precozmente, provocan retrasos
graves, cirrosis, cataratas e incluso muerte en el perfodo
neonatal y por ello se incluyen en numerosos programas
de cribado neonatal (53). Su incidencia es variable, se
sugiere que en algunos paises de Europa estd en tomo a
[/35.000 (54) y en Espafia estd entre esa cifra y 1/48.000.

Entre los métodos utilizados estdn los que hacen uso
de muestras de orina y se basan en el cardcter reductor
de los azicares. El programa de Cribado Neonatal de
Galicia, que incluye muestra de orina en papel, realiza un
ensayo de este tipo y ha permitido detectar, mds de 17/
casos en 772.000 muestras (1/45.400).

Los métodos mas comuinmente utilizados consisten
en cuantificar la galactosa sobre las muestras de sangre
impregnada en papel. Inicialmente se utilizaron métodos
microbioldgicos para medir tanto la galactosa como la
gal-I-fos. Sin embargo, estos métodos estdn en la actua-
lidad en desuso por las interferencias de los antibidticos y
por no ser automatizables. El test de Beutler, que mide la
actividad de la GALT, es asimismo poco usado en la
actualidad por sus problemas, p. ej en caso de transfusion
o de mala conservacién de las muestras, y por permitir
detectar solamente uno de los tres tipos. Se han des-
arrollado métodos fluorimétricos que son rapidos, sensi-
bles y especfficos, facilmente automatizables y permiten
medir simultdineamente galactosa y gal-|-fosfato y pue-
den ademds combinarse con otros ensayos del mismo
tipo para el cribado de otras enfermedades.

El cribado de galactosemia puede asimismo realizarse
por espectrometria de masas en tandem midiendo hexo-
sas monofosfato en sangre. Se trata de un ensayo rdpido
y reproducible que estd en uso en el centro de cribado
de Galicia desde 2002. Tiene el inconveniente de no
detectar los déficits de galactokinasa, la forma mds infre-
cuente, pero que combinado con el andlisis de la orina da
excelentes resultados.

CRIBADO NEONATAL
DEL DEFICIT DE BIOTINIDASA

La deficiencia en Biotinidasa es un desorden autosémico
recesivo que usualmente se manifiesta en la infancia, cuyo
hecho fisiopatoldgico central radica en una alteracion del
metabolismo de la biotina que origina una deficiencia
multiple en carboxilasas. Sus consecuencias metabdlicas
caracteristicas son debidas al papel que las carboxilasas
juegan en la gluconeogénesis, sintesis de dcidos grasos y
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Tabla Il. Relacién de alteraciones potencialmente detectables en un programa de Cribado Neonatal por Espectrometrfa de Masas en Tandem

(Cocho JA et al.).

Alteraciones de los aminoacidos Marcadores Prevalencia
* Fenilcetonuria Fen Tyr Fen/Tyr [/13.705

* Jarabe de Arce Leu, Val 1/31.978

* Tirosinemia | Tyr [/58.537

* Acidemia Arginosuccinica (ASA) Cit. [/175.613
» Citrulinemia | Cit [/175.613
» Citrulinemia I Cit ND

* Homocistinuria Met [/175.613
* Hipermetioninemia Met 1/21.952

* Sindrome HHH (hiperomitinemia, hiperamonemia, homocitrulinuria) Orn ND

* Argininemia Arg [/175.613
» OTC (Deficiencia de omitina transcarbamilasa) Cit. ND

* Hiperprolinemia Pro 1/43.903

* Hidroxiprolinemia HPr [/175.613

Alteraciones de las acilcarnitinas:

Defectos en la beta oxidacion mitocondrial de los dcidos grasos y en el metabolismo de Acidos Organicos

* MCD (Deficiencia multiple de acil- CoA

deshidrogenadas, Aciduria glutdrica tipo Il) C4, G5, C6, C8, CI0 ND
* SCAD (Deficiencia de acil- CoA deshidrogenasa de cadena corta) C4, C4/C2 [/35.123
* MCAD (Deficiencia de acil- CoA deshidrogenasa de cadena media) Ceé, C8, CI0:1, C8/CI0 [/18.328
* VLCAD (Deficiencia de acil- CoA deshidrogenasa de cadena muy larga) Cl4, Cl4:1, Cl4:2, Clé:l ND
* LCHAD (Deficiencia de hidroxiacil- CoA deshidrogenasa de cadena larga) ClI60OH,CI8:10H CI18:20H [/43.903
» TFP ( Deficiencia de la proteina trifuncional) Clée:OH, Cl18:10H ND
» CPT-l (Deficiencia de camitina palmitoiltransferasa ) Co, Cl6 ND
» CPT-Il (Deficiencia de carnitina palmitoittransferasa II) Cle, Cl8:l, ClI82 ND
* Deficiencia primaria de camitina (Deficiencia del transporte de la camitina) (@) [/175.613
* Deficiencia de la Camnitina Acilcamitina Translocasa CléeDC ND
Alteraciones en el metabolismo de Acidos Organicos
* Acidemias Metilmaldnicas C3,C4DC, C3/C2 [/57.560
* Acidemia Propidnica (Deficiencia de propionil-CoA carboxilasa) C3, C3/C2 [/86.806
* Acidemia Isovalérica(Deficiencia de isovaleril-CoA deshidrogenasa) C5, C5/C2 ND
* Acidemia Glutdrica tipo | (Deficiencia de glutaril-CoA deshidrogenasa) C5DC [/36.657
* Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa C50H [/53.538
* Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa (matema) C50H [/175.613
* Deficiencia de 3-hidroxi-3metilglutaril-CoA liasa C50H, C6DC 1/175.613
* Deficiencia mitocondrial de Acetoaceti I-CoA tiolasa Tiglil, CS5OH ND
* Deficiencia de maldnil-CoA descarboxilasa C3DC ND
* Deficiencia de 2-metilbutiril CoA deshidrogenasa C5, C5/C2 ND
* Deficiencia de 2,4 dioenoil-CoA reductasa Cl2:2 ND
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catabolismo de aminodcidos. Su espectro clinico es
amplio e inespecifico, predominando los signos dermato-
|6gicos vy neuroldgicos. El diagndstico se realiza midiendo
la actividad de la biotinidasa.

La deficiencia en biotinidasa ha sido incluida en algu-
nos cribados neonatales ya que el nifio afectado no exhi-
be sintomas al nacer, es una enfermedad que produce
severos daflos neuroldgicos, el tratamiento de estos
pacientes consiste en la administracién oral de dosis far-
macoldgicas de biotina, lo cual evita la aparicién de los
sintomas y el desarrollo normal del paciente. De forma
general se habla de una incidencia de la deficiencia total
de biotinidasa de 1:112.300 variando mucho en funcién
de la poblacidén que se estudia. En la comunidad Gallega
en la que se lleva haciendo el cribado desde mediados de
987 tienen una incidencia de 1:61.226 para déficit total
y 1127211 para la deficiencia parcial.

Se requieren estudios poblacionales para evaluar el
coste-efectividad del diagndstico precoz de esta enferme-
dad debido a la simplicidad y el bajo coste de este cribado
comparado con los beneficios de prevencién de los seve-
ros dafios neuroldgicos que presentan estos pacientes.

CRIBADO NEONATAL
DE LAS ALTERACIONES LISOSOMALES

Las afteraciones lisosomales por depdsito (LSD) repre-
sentan un grupo de mds de 50 enfermedades distintas
resultantes todas ellas de la deficiencia de una proteina
lisosomial determinada o de otras que intervienen en la
biogénesis lisosomial. Su prevalencia estimada oscila entre
[/50.000 y 1/4000000 aunque su prevalencia combinada
se considera que estd entre 1/1500 y 1/7000. La detec-
cién bioguimica de este grupo de enfermedades es difi-
cultosa debido a la falta de marcadores generales vy espe-
cfficos en sangre v a la heterogeneidad quimica del mate-
rial acumulado.

Mediante adaptaciones fluorimétricas de métodos clé-
sicos de enzimologia se pueden identificar los pacientes
con mucopolisacaridosis tipo | y también varios grupos
mas como Pompe, Gaucher, Sandhoff, Nieman-Pick y Tai-
Sachs. Esta tecnologia es ampliamente utilizada para el
diagndstico de las LSD y también por algunas de las ini-
ciativas de cribado neonatal desarrolladas pero tiene la
limitacion de no permitir facimente detecciones mdltiples.

Se encuentra en fase de estandarizacion el cribado para
las enfermedades de Pompe, Gaucher, Fabry, Niemman-
Pick B y Krabbe.

CRIBADO NEONATAL
DE ENFERMEDADES PEROXISOMALES

Dentro del grupo denominado como alteraciones del
metabolismo del peroxisoma se encuentran una serie de
enfermedades con clinica muy marcada, gran heteroge-
neidad genética y fenotipo caracteristico cuyo diagndsti-
co se suele realizar a partir de la elevacién de los dcidos
grasos de cadena muy larga en plasma por cromatografia
de gases acoplada a espectrometria de masas. Se han
desarrollado adaptaciones para cribado neonatal que
permiten el diagndstico de pacientes con el sindrome de
Zellweger mediante la medida de los 4cidos pristanico y
fitdnico en muestras impregnadas en papel. Mds reciente-
mente se han desarrollado aplicaciones por MS/MS que
permiten su diagndstico a partir de los ésteres dimetila-
minoetilo de los dcidos grasos de cadena muy larga pero
quizd la via mds interesante, por ser susceptible de aco-
plarse a los actuales programas de cribado por MS/MS es
a través de una ampliacion de los perfiles de acilcarnitinas
a las carnitinas dicarboxilicas de cadena larga (Cl16y C18)
y a carnitinas de cadena muy larga (hasta C26).

Es posible hacer el cribado neonatal de la adrenoleu-
codistrofia ligada a X (X-ALD) mediante espectrometria
de masas en tdndem haciendo uso de una técnica recien-
temente validada con una serie amplia de pacientes y que
serd adaptada al trabajo con series grandes de muestras.

INFORMACION A LOS PADRES

Se debe de contestar a las siguientes preguntas:
(Por qué se les realiza el cribado neonatal a los bebés?
;Como se realiza el cribado?
(En que momento se realiza?

;Qué ocurre si el bebé nace en casa, o me voy del
hospital antes de las 24 horas?

/Puedo esperar a realizar el cribado neonatal?

;Qué significa que el cribado es negativo!?

/Qué significa que se debe de repetir de nuevo el cribado?
:Qué enfermedades incluye el cribado?

;Qué ocurre si se confirma que el bebé padece una
de esas enfermedades?

OTRAS SITUACIONES RELACIONADAS
CON LA PRUEBA DEL TALON
El perfil de acilcarnitinas puede mostrar alteraciones

que son pueden indicar otra patologfa distinta de un
EIM, como por ejemplo la existencia de una afectacién
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Cribado neonatal metabdlico ampliado

hepdtica no secundaria a un error congénito del meta-
bolismo.

En otras ocasiones, la elevacién de un metabolito
puede ser debida a otros EIM, no incluidos en el progra-
ma de cribado. Por ello la alteracién inicial de la prueba
del taldn, debe de ir acompanada de otros estudios
metabdlicos para evitar «malinterpretar» el resultado
obtenido.

DIFICULTADES

—Confirmacién de los positivos de distintas enfermedades.

—Diversas situaciones dan falsos positivos y negativos:
prematuros, algunas leches, medicaciones.

—Las muestras tomadas mads alld del 6° dia deben ser eva-
luadas con diferentes rangos de referencia.

NUESTRA EXPERIENCIA

Hasta septiembre de 2014, se han cribado en Aragdn un
total de 69.493 nifios. Se detectaron |32 nifios a los que
hubo que repetir el cribado por resultado alterado en la
primera determinacion; de éstos se diagnosticaron con
alguna enfermedad metabdlica 27 nifios, lo que supone
una incidencia de ECM de /2573 recién nacidos.

Al realizar los estudios familiares de estos pacientes,
se han detectado 9 familiares afectados de ECM. Otras
alteraciones detectadas han sido tirosinemias transitorias
y deficiencias de Vitamina B12.

En los familiares detectados, un padre afecto de
MCAD tenfa problemas de hipoglucemias, una madre
con MCG habfa tenido importantes problemas en el
embarazo; los pacientes afectos de HPA precisan segui-
miento y una de ellas es una madre que ha precisado tra-
tamiento durante otro embarazo. Los pacientes afectos
de MAT I/lll no presentaban ninguna sintomatologfa.

COMENTARIOS

Los programas de cribado neonatal cumplen una impor-
tante tarea de prevencion en todo el territorio nacional.
Sin embargo, en este momento, existe un componente
de distorsidn territorial muy importante que hace que no
exista principio de equidad entre la atencidn preventiva
que reciben nuestros recién nacidos dependiendo de la
Comunidad Auténoma donde vean la luz.

La implantacion del cribado ha cambiado radicalmen-
te el prondstico de estos pacientes.

Tabla I. Enfermedades metabdlicas detectadas en Aragdn
entre septiembre 2009-septiembre 2014.

Enfermedad metabdlica

Hiperfenilalaninemia

N oo | Z

Fenilcetonuria

Tirosinemia |

Homocistinuria

Def. MAT /Il

Defectos de la betaoxidacién de cadena corta
Defectos de la betaoxidacion de cadena media

Metilcrotonilglicinuria

— W N~ N W

Deficiencia de Isobutiril CoA deshidrogenasa
Deficiencia de holocarboxilasa |

Aciduria isovalérica |

Tabla Il. Enfermedades metabdlicas detectadas en familiares.

Enfermedad metabdlica N
3

Defectos de la betaoxidacion de cadena media

Metilcrotonilglicinuria |

No

Hiperfenilalaninemia
Deficiencia de MAT /Il

25 afios después de iniciar el cribado neonatal, hay
que replantearse los objetivos y metas clinicas y terapéu-
ticas en estas patologfas. El aumento de la supervivencia
y la desaparicién de los problemas neuroldgicos en algu-
nas patologias condiciona la aparicion de nuevos retos a
los que dar respuesta.

El cribado neonatal expandido debe ser incluido en
los planes nacionales de enfermedades raras y garantizar
el acceso a los test confirmatorios, seguimiento clinico y
tratamiento.

La creacién de UNIDADES DE REFERENCIA y equi-
pos multidisciplinares para el diagndstico y seguimiento es
indispensable para una asistencia de calidad (optimizar
circuitos y conocimientos, disminucidn gasto sanitario.).

CONCLUSIONES

I. El desarrollo de la espectrometrfa de masas en tan-
dem (MS/MS) permite detectar hasta 34 enfermeda-
des diferentes con una sola muestra de sangre.
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2. En estos 5 afos en Aragdn se han detectado un total
de 27 pacientes afectos de una enfermedad metabdli-
ca, todas salvo una en fase presintomdtica.

3. El temprano diagndstico de estas enfermedades vy el
inicio del tratamiento permite un correcto manejo de
la enfermedad, evitando sintomatologfa, descompen-
saciones e incluso desenlaces fatales.

4. La patologia mds prevalente ha sido PKU-HFA, SCAD
y MCAD.

5. Es preciso adaptar el rango de algunas determinacio-
nes, con el fin de minimizar los falsos positivos.

6. Es necesario adecuar los rangos en pacientes prema-
turos.

7. Para optimizar el tiempo de la primera visita se con-
tacta telefénicamente con las familias.

8. Como beneficios colaterales, deberfamos considerar
también el diagndstico a familiares de pacientes (PKU,
MCC, MCAD...) y la deteccién de otras alteraciones
como la deficiencia de vitamina BI12 que se benefician
de la instauracidn de un tratamiento.
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Caso clinico

Sindrome de osteoporosis con pseudoglioma
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RESUMEN

El sindrome osteoporosis con pseudoglioma en una enfermedad autosémica recesiva debida a un defecto situado
en el gen LRP5. Se trata de una osteogénesis imperfecta con afectacion ocular. Se presenta el caso de una pacien-
te de 9 afios de edad, con retraso motor, ceguera, dolores generalizados y dos fracturas 6seas padecidas durante
la lactancia y a los 4 afios de edad. La exploracion muestra retraso pondoestatural, microftalmia, cataratas, leuco-
ma bilateral, entropién de ambos ojos y microcefalia. El estudio radiolégico objetiva osteopenia importante y la
RMN cerebral una cisterna magna aumentada de tamafio, como signo no descrito en este sindrome. El estudio
genético muestra una alteracién del gen LRP5. El tratamiento con bifosfonatos y hormona de crecimiento ha sido
satisfactorio.

PALABRAS CLAVE

Sindrome Osteoporosis-Pseudoglioma, fragilidad dsea, osteogénesis imperfecta, ceguera, microcefalia, cataratas,
Gen LRP5, bifosfonatos, hormona de crecimiento.

Osteoporosis with Pseudoglioma Syndrome

ABSTRACT

Pseudoglioma osteoporosis syndrome in an autosomal recessive disease caused by a defect in the gene LRP5 located. It is an
ocular with osteogenesis imperfecta. We report the case of a 9-year-old with motor retardation, blindness, and generalized
aches, who also suffered from two broken bones when he was 4 years old. The scan shows pondoestatural delay,
microphthalmia, cataracts, walleye bilateral entropion in both eyes and microcephaly. The study objective radiological
osteopenia and MRI brain important one enlarged cisterna magna, as a sign not described in this syndrome. The genetic study
shows an alteration of the gene LRP5. Treatment with bisphosphonates and growth hormone has been satisfactory.

KEY WORDS

Osteoporosis-Pseudoglioma Syndrome, Bone fragility, Osteogenesis imperfecta, Blindness, Microcephaly, Falls, LRP5 gene,
Bisphosphonates, Growth Hormone
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INTRODUCCION

El sindrome de osteoporosis con pseudoglioma (OPPG)
es una alteracién constitucional dsea primaria que se pre-
senta como un sindrome congénito con fragilidad dsea
aumentada. Es una enfermedad autosdmica recesiva cuyo
defecto genético se situa en el gen LRP5. Clinicamente
corresponde a una osteogénesis imperfecta (Ol) con
afectacion ocular. Los casos publicados en la literatura
son muy escasos. Se presenta el caso clinico de una
paciente con este trastorno y con otra alteracion no des-
crita en este sindrome, asi como su evolucion tras el tra-
tamiento con bifosfonatos y hormona de crecimiento.

CAsO cLiNICO

Paciente mujer de 9 afios que procede de Rumanfa y vive
en nuestro pais desde hace cuatro afios. Tercer hijo de
una fratria de tres. Madre con microcefalia y dos primos
varones por rama materna invidentes. Embarazo a térmi-
no, parto eutdcico, peso de recién nacido de 3000 gra-
mos Yy lactancia materna hasta los cuatro meses.
Sedestacion a los seis meses, primeras palabras al afio,
primeros pasos a los dos afos. Controla esfinteres y tiene
un desarrollo psiquico normal. Apetito normal, aunque
come con ayuda debido a su defecto visual. Padecié dos
fracturas en extremidad inferior derecha; una debida a
una caida casual y otra jugando, sobre los cuatro afios de
edad. Padece dolores generalizados con mucha frecuen-
cia 'y camina con ayuda desde siempre; en su pais le admi-
nistraron calcio durante dos afios.

La nifia, con retraso pondoestatural, cataratas, cegue-
ra bilateral y microcefalia, fue remitida por la fisioterapéu-
ta de su centro escolar a su pediatra con el fin de valorar
el tipo de rehabilitacién que se le podria proporcinar en
el centro. Su pediatra la envié a nuestro hospital para
estudio.

Muy sociable, contacta bien con el ambiente, con
regular estado general, microsémica y dismorfica. Estado
nutricional deficiente, masas musculares atrdficas, escaso
paniculo adiposo e hipotonia generalizada. Piel morena,
con una mancha “café con leche” de 2 por 2 cm, en flan-
co izquierdo. Microcefalia, pelo moreno de baja implan-
tacion. Pabellones auriculares normales. Ceguera bilateral,
microftalmia bilateral, cataratas, nistagmus horizontal y
entropion en ambos ojos. Diastema dentario y deficiente
oclusién dentaria. Tdrax, abdomen y genitales normales.
Cubitus valgus, pierna izquierda en ligera flexion vy cifoes-
coliosis; hiperlaxitud articular. Audicién normal, habla con
soltura y sonrfe. Presenta movimientos estereotipados,
ocasionalmente, con la cabeza y las manos. Camina con
ayuda. Peso 18,1 Kilos (<P3), talla 104 cm aproximada-

mente (<P3), perimetro craneal 48,5 cm (<2DS). IMC:
16,7. Temperatura 36,5°C, TA 108/71.

Las pruebas complementarias y colaboraciones mues-
tran los siguientes resultados. Estudio bioquimico, hemo-
grama, plaquetas, coagulacion, funcion renal, calcio, fésfo-
ro, PTH, 25-OH-D3, calcitonina y osteocalcina normales.
Anticuerpos antidigestivos normales. Serologfa negativa a
toxoplasma, rubeola y CMV. Aminodcidos en sangre y
orina normales. Estudio de enfermedades metabdlicas en
sangre de la paciente y de su padre normal (alfa-iduroni-
dasa 2,2 y 2,4 micromol/L/h  respectivamente) (normal:
2,0-11,7). ECG, ecocardiograma, ecografia abdominal y
audiometria normales.

Estudio oftalmoldgico: entropién de ambos pdrpados
inferiores, pestafias enrolladas, drbitas hundidas, nistag-
mus horizontal y leucoma corneal de ambos ojos, pupila
blanca, cataratas bilaterales. La ecografia de drbitas detec-
ta en la cdmara vitrea masas sdlidas de posibles restos
vitreos organizados. Las cdrneas blancas pueden ser
secundarias a Ulceras corneales repetidas y provocadas
por las pestafias del entropidn.

Radiografias de esqueleto (crdneo, huesos largos, pies,
manos, parrilla costal y columna vertebral) en las que se
objetivan osteopenia importante con disminucién de la
aftura de los cuerpos vertebrales (platiespondilia), més evi-
dente en columna dorsal media-distal, colapso de los Ulti-
mos cuerpos vertebrales dorsales; cifosis dorsal con defor-
midad de la caja tordcica; huesos largos de menor tamafio
y calibre; epffisis no afectada; aumento de improntas vas-
culares en craneo. RMN cerebral: cisterna magna aumen-
tada de tamafo. Microftalmia bilateral. Figura I.

Edad dsea (mano y mufieca izquierda): 7 afios y 6
meses. Densitometria: densidad dsea por debajo de 2
desviaciones estandar de lo que corresponde a su edad y
sexo. Estudio genético: cariotipo 46XX; estudio gen LRP5
mediante PCR mutacion ¢.2409-2503+79 del 174 apa-
rentemente en homocigosis.

DiscuUsION

El sindrome se osteoporosis con pseudoglioma, también
conocido como forma ocular de la Ol es un trastorno
autosdmico recesivo descrito en 1972 (1); desde entonces
han sido publicados muy pocos casos (4,10,11). La preva-
lencia estimada es de 1:20.000.000. Comprende un fenoti-
po leve-moderado de la enfermedad con ceguera debido
a una hiperplasia del vitreo, opacidad comeal y glaucoma
secundario. Otras malformaciones descritas en este sin-
drome son microcefalia, cataratas, talla baja, retraso mental
e hipotonfa. La osteoporosis produce, con frecuencia, frac-
turas espontdneas. La patologfa ocular se debe a un fallo en
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Sindrome de osteoporosis con pseudoglioma

Figura | Huesos largos de menor tamafio y calibre, con marcada oste-
openia.

la regresién de la vasculanizacidn primaria del cuerpo vitreo
durante el crecimiento fetal. El defecto genético ha sido
mapeado en la regidon | 1gl2-13 en el gen LRP5 que codi-
fica una proteina relacionada con el receptor de LDL (2, 5).
Recientemente han sido descritas dos formas congénitas
de fragilidad &sea y afectacion ocular: una variante con
atrofia dptica, retinopatia y retraso psicomotor severo vy
otra con microcefalia y cataratas.

Nuestro caso muestra la mayor parte de las malforma-
ciones descritas en este sindrome, especialmente las ano-
malfas esqueléticas y las oculares. Su diagndstico corres-
ponde a la forma con microcefalia, cataratas e inteligencia
normal. El hallazgo del aumento del tamafio de la cisterna
magna mediante RMN no ha sido descrito en ninglin caso
hasta este momento.

El diagndstico diferencial debe realizarse, fundamental-
mente, con todas las formas severas y moderadas defor-
mantes de Ol, especialmente las formas clinicas tipo Il a
VII. En el sindrome de Cole-Carpenter también existe fra-
gilidad dsea y afectacion ocular, pero la alteracion ocular es
una proptosis y cursa ademds con dismorfia facial. El sin-
drome de Antley-Bixler cursa con multiples estigmas mal-
formativos faciales, esqueléticas y urogenitales.

El tratamiento es multidisciplinar. Se requiere la partici-
pacion de ortopedia y rehabilitacion, fundamentalmente
(8) y en algunos casos pueden ser efectivos los bifosfona-
tos y hormona de crecimiento (3,6,7,9). En nuestro caso el
tratamiento aplicado con bifosfonatos (Pamidronato) en
tandas periddicas de 30 mg y hormona de crecimiento,
durante dos afos, ha resuttado satisfactorio y han dismi-
nuido los dolores osteoarticulares y musculares. En este
momento la edad dsea se corresponde con la edad cro-
noldgica.
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(Puede haber otra parasitacion
tras una parasitosis multiple?

P. M.2 Barberd Pérez", A. P. Di Giovambattista®”, E. Javierre Miranda®, C. Seral Garcia®, N. Sdnchez Garcia®

O Servicio de Pediatria, Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa. ® Centro de Salud Delicias Sur

INTRODUCCION

A pesar de no existir evidencias que sustenten la aplicacion de
protocolos de cribado a la llegada de nifios inmigrantes, es prdc-
tica habitual, aceptada por consenso, la realizacién de los mis-
mos. Muchos de estos nifios estdn asintomdticos, sin embargo
la realizacién de pruebas puede poner de manifiesto enferme-
dades que precisen tratamiento.

Presentamos el caso de un nifio guineano, asintomético a su
llegada, en el que el hallazgo de una eosinofilia intensa conduce
al diagndstico de una parasitacion inusual en nuestro medio.

CAsO CLINICO

Nifio de 10 afos procedente de Guinea Ecuatorial, sin antece-
dentes de interés salvo paludismo. Examen fisico normal. Seguin
el protocolo de atencién al nifio inmigrante se realiza, entre
otras pruebas, analitica y estudio coproparasitario.

En los resultados destaca: Eosindfilos 5.200/mm’. Estudio
coproparasitario: Giardia lamblia, Ascaris lumbricoides, Trichuris tri-
churiae y Entamoeba dispar. El paciente es tratado con meben-
dazol y metronidazol. Se solicité hemograma y estudio de pard-

® Servicio de Microbiologia, Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 58]

sitos para comprobar mejorfa, pero el paciente no realizd las
pruebas.

Ocho meses después, con motivo de un cuadro intercu-
rrente, se le practica analftica en el servicio de urgencias del
hospital de referencia y se le indica acudir a centro de salud.
En esta visita de control objetivamos cifra de eosindfilos de
[.600/mm’. Ante la persistencia de eosinofilia, aunque de
intensidad moderada, se solicita un nuevo estudio copropara-
sitario, donde aparece un huevo de Eschistosoma de morfo-
logfa similar a Schistosoma haermatobium y Schistosoma inter-
calatum. Ante este resultado se solicita nueva muestra de
heces, estudio de pardsitos en orina, resultando negativos, vy
una ecografia vesical, que es normal. Se trata con prazicuan-
tel, 20 mg/kg/12h.

COMENTARIOS

La realizacién de cribado a nifios inmigrantes y el tratamiento de
los procesos detectados, puede suponer un beneficio para su
salud, tanto a corto como largo plazo. La presencia de eosino-
filia en pacientes procedentes del trépico debe establecer la
sospecha hemintiasis.
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Dilatacion idiopatica de orejuela derecha.
Entidad rara a tener en cuenta

L. Cardiel Valiente, C. Orden Rueda, A. Ayerza Casas, M. Lépez Ramodn, D. Palanca Arias, L. Jiménez Montafiés

Unidad de Cardiologia pediatrica. Servicio de Pediatria. Hospital Infantil Miguel Servet (Zaragoza)

INTRODUCCION

Los aneurismas de orejuelas auriculares son entidades muy
poco frecuentes. Se clasifican en congénitos y adquiridos (prin-
cipalmente secundarios a traumatismos). Los que afectan a la
orejuela izquierda habitualmente se manifiestan en la tercera o
cuarta década de vida en forma de taquiarritmias de dificil con-
trol y fendmenos tromboembdlicos. Los de la orejuela derecha
son Mds raros, con muy pocos casos publicados, la mayorfa en
adultos. Su diagndstico es fundamental debido a las posibles
complicaciones comentadas (tromboembolia y arritmias).

CAsO CLINICO

Presentamos a 2 pacientes controladas en la unidad de cardio-
logfa pedidtrica por dilatacién idiopdtica de orejuela derecha.

Nuestra primera paciente diagnosticada prenatalmente de dila-
tacidon aneurismdtica de orejuela derecha a la 31+6 SEG fue
remitida para parto y control postnatal al Hospital Sant Joan de
Deu. Se realizd cesdrea electiva a la semana 39 sin incidencias
durante el parto ni en periodo perinatal. Se inicié tratamiento
con AAS manteniéndolo actualmente. Sigue controles periddi-
cos de ecocardiografia. En Ultimo control, con 18 meses, pre-
sentaba una orejuela derecha de 5 cm? sin trombos en su inte-
rior. No ha presentado arritmias ni otras complicaciones.

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 59]

La segunda paciente se diagnosticé prenatalmente en la sema-
na 20. Permanecié ingresada durante 24 horas tras parto
eutdcico a la 40+ 1 semanas de gestacién para control y moni-
torizacion cardiaca sin presentar incidencias. También sigue
controles ecogrdficos. Ultimo control, al afio de vida con ore-
juela de 7 mm de didmetro sin trombos en su interior. Al tra-
tarse de una dilatacion de menor tamafio no ha precisado tra-
tamiento con AAS.

COMENTARIOS

Los aneurismas de orejuela derecha son excepcionales y de ori-
gen desconocido. Es necesario hacer un diagndstico correcto, al
conllevar una importante morbilidad. Deben descartarse en caso
de arritmias de dificil control o fenémenos tromboembdlicos.

La evolucién natural de estas malformaciones es desconocida.
En caso de presentar la malformacion aislada sin otros sintomas,
el manejo es controvertido. Algunos estudios sugieren una
reduccion del riesgo de arritmias auriculares tras la escision qui-
rdrgica; otros defienden que podria considerarse la administra-
cién de anticoagulantes orales para reducir el riesgo de fend-
menos tromboembdlicos sin existir evidencia suficiente. En cual-
quier caso, los pacientes asintomdticos deben ser evaluados
individualmente y de forma frecuente.
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Fiebre, anorexia y hepatoesplenomegalia

en lactante de 7 meses

V. Addn, L. Cuadrado, S. Laliena, C. Guerrero, M. Bustillo

INTRODUCCION

La leishmaniosis visceral es una enfermedad zoondtica causada
por protozoos del género Leishmania. Se transmite a través de
la picadura de artrépodos insectos pertenecientes al género
Phlebotomus. El principal reservorio es el perro. Cursa clinica-
mente con fiebre, anorexia, pérdida de peso, hepatoespleno-
megalia, alteraciones analiticas como anemia, leucocitopenia,
trombocitopenia, hipoalbuminemia e hipergammaglobulinemia.
El diagndstico definitivo se realiza mediante observacion directa
de los amastigotes de Leishmania en aspirado de médula dsea.

CAsO CLINICO

Remiten del Hospital Obispo Polanco de Teruel, para estudio,
un lactante de 7 meses por cuadro de anorexia y fiebre de hasta
40 °C de || dias de duracién. Es de origen marroqui y refieren
haber viajado a Marruecos hace aproximadamente un mes, per-
maneciendo alli unos 14 dias. En Hospital Obispo Polanco se ha
realizado analitica que muestra una leve pancitopenia, marcado-
res bioquimicos inflamatorios (VSG y PCR) elevados y serologi-
as a Gripe, VRS, CMV y EBV negativas.

A su llegada a nuestro centro presenta buen estado general,
palidez mucocutdnea y hepatoesplenomegalia. Se realiza andlisis,
ampliando estudio, que objetiva una pancitopenia més severa,

Hospital Materno Infantil Miguel Servet (Zaragoza)

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 60]

hipoalbuminemia e hipergammaglobulinemia. Debido a la fuer-
te sospecha clinica se realiza aspirado de médula dsea en la que
se objetiva abundantes pardsitos intra y extracelulares compa-
tibles con protozoos del género Leishmania. Fue tratado inicial-
mente con cefepime por via intravenosa hasta que se obtuvo la
confirmacion de la presencia de amastigotes. Posteriormente se
inicié tratamiento con anfotericina B liposomal a 4mg/kg/dia
durante 7 dias. A los 6 dias del tratamiento con anfotericina B
liposomal el paciente estaba afebril, con mejorfa del estado
general y de los valores analiticos (hemograma y marcadores
bioquimicos) persistiendo hepatoesplenomegalia, por lo que es
dado de alta.

COMENTARIOS

La leishmaniosis visceral es una enfermedad zoondtica, endémi-
ca en nuestro medio. Al ser endémica en nuestro medio es
importante mantener un alto nivel de sospecha ante pacientes
con cuadros de fiebre prolongada, hepatoesplenomegalia vy
alteraciones analiticas como anemia, leucocitopenia, tromboci-
topenia, hipoalbuminemia e hipergammaglobulinemia. El trata-
miento con antimoniales, que suele ser de larga duracién, téxi-
co y con mayor incidencia de fracaso terapettico ha dado paso
a la utilizacidon de nuevos fdrmacos como la anfotericina B lipo-
sémal.
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Valor del liquido pleural como factor pronéstico
del derrame pleural paraneumonico

N. Alvarez Garcfa, Y. Gonzdlez Ruiz, A. Siles Hinojosa, R. Escartin Villacampa, . Elfas Pollina, . Gracia Romero

Servicio de Cirugia Pedidtrica. Hospital Universitario Miguel Servet (Zaragoza)

OBJETIVOS

Analizar factores prondsticos que determinen la necesidad de
cirugia como consecuencia de la evolucién desfavorable del
derrame pleural asociado a la neumonfa comunitaria.

PACIENTES Y METODO

Estudio descriptivo retrospectivo de los pacientes con neumo-
nfa comunitaria en edad pedidtrica ingresados en un hospital
terciario entre 2013 y 2015 que han precisado intervencidn qui-
rdrgica. Se recogen variables epidemioldgicas, clinicas, caracte-
risticas bioquimicas y ecogréficas del liquido pleural, agente etio-
|6gico, cobertura vacunal, complicaciones derivadas del proceso
neumaonico e intervencidn quirdrgica realizada.

RESULTADOS

238 pacientes fueron ingresados con diagndstico de NAC
(Neumonia asociada a la comunidad), de los cuales 20
(1OM/10V, edad media 4,6 afios) precisaron tratamiento qui-
rdrgico. El tiempo de evolucidn medio al diagndstico fue de 86
horas. El diagndstico etioldgico se realizé en el 45,5% (agente

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 61]

mads frecuente S. pneumoniae). |9 pacientes precisaron drenaje
tordcico seguido de fibrindlisis (5) y toracoscopia (3), | pacien-
te precisé toracoscopia por derrame organizado al diagndstico.
3 pacientes precisaron toracotomia por desarrollar neumonia
necrotizante con fistula broncopleural (2) y neumatocele a ten-
sién sin derrame asociado( ). Un paciente requirid cirugfa dife-
rida de neumatocele persistente. Aquellos pacientes interveni-
dos (toracoscopia o toracotomia) fueron diagnosticados mds
tardiamente (p=0.0173, IC=95%) y presentan en el liquido
pleural valores de pH<72 (p<0.00l, IC=95%) y glucosa
<50mg/dl (p=0.023, IC=95%) siendo esta diferencia significati-
va frente al grupo con derrame pleural paraneumonico), que
evoluciond favorablemente. No se han encontrado diferencias
en cuanto a sexo, edad, caracteristicas ecogrdficas del liquido y
cobertura vacunal.

CONCLUSIONES

Los valores de pH< 7.2 y glucosa<50mg/dl se relacionan con la
necesidad de tratamiento quirdrgico, por lo que el estudio del
liquido pleural permite identificar pacientes con perfil de evolu-
cion desfavorable. El retraso en el diagndstico también supone
un factor predictivo de mala evolucién en estos pacientes.
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Afectacidn cutanea en recién nacido

S. B. Sdnchez Marco, L. Troyas Ferndndez de Garayalde, Z. Galve Pradel

INTRODUCCION

La epidermdlisis bullosa (EB) hereditaria es una genodermatosis
de muy baja prevalencia, transmitida con diferentes patrones de
herencia y causada por una alteracién de las protefnas de la
unién epidermodérmica, lo que origina una alteracién de la
cohesion de la dermis con la epidermis, hecho que da lugar a la
formacién de ampollas, erosiones cutdneas y mucosas en dreas
de roce y pequefios traumatismos. El diagndstico definitivo se
realiza mediante biopsia cutdnea e identificando las mutaciones
responsables de la enfermedad mediante estudio genético. El
tratamiento se basa en minimizar los traumatismos y tratar las
complicaciones derivadas de la enfermedad.

CAsO CLINICO

Recién nacido vardn de 24 horas de vida que acude trasladado
del Hospital San Jorge por presentar cuadro consistente en lesidn
atréfica junto con aplasia cutis de pie izquierdo , lesiones erite-
matosas peribucales , en mejilla izquierda y mucosa bucal blan-
quecina. A lo largo de su hospitalizacién se produce una genera-
lizacion de las lesiones en las dreas de roce y minimos traumatis-
mos, por lo que ante sospecha de epidermdlisis ampollosa se
contacta con Servicio de Dermatologia del Hospital Infantil

Centro: Hospital Infantil Miguel Servet (Zaragoza)

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 62]

Miguel Servet para realizacién de biopsia cutdnea y se solicita
estudio genético. Resto de pruebas complementarias normales.
El resultado de la biopsia cutdnea evidencia la presencia de una
dermatitis ampollar subepidérmica con rasgos histoldgicos e
inmunohistoquimicos de Epidermolisis Ampollosa Distrdfica,
confirmdndose en el estudio genético dos mutaciones en el exdn
80 y 60 del gen COL7Al que confirman en diagndstico de
Epidermdlisis ampollosa Distrdfica Recesiva. Se realiza cura de las
lesiones por parte de la asociacién DEBRA y el servicio de
Dermatologfa del Hospital universitario Miguel Servet y trata-
miento de las complicaciones derivadas de la enfermedad a lo
largo de su ingreso. Tras mejorfa del cuadro clinico con disminu-
cién de lesiones cutdneas se decide alta domicilio y control pos-
terior en hospital de origen.

COMENTARIOS

La epidermolisis ampollosa distrdfica recesiva es una enferme-
dad muy poco frecuente que ocasiona manifestaciones clinicas
potencialmente graves. Es fundamental un diagndstico precoz y
un manejo adecuado para la prevencién de complicaciones, asf
como hacer especial hincapié en una educacién sanitaria ade-
cuada y apoyo psicoldgico a los familiares.

Dolor abdominal de causa poco frecuente

B. Floriano Ramos, S. Feo Ortega, E. Ubalde

INTRODUCCION

La colecistitis aguda alitidsica se define como la inflamacién de la
vesicula biliar en ausencia de cdlculos. Su origen es multifacto-
rial. La colecistitis en nifios es una entidad muy infrecuente y de
éstas el 30-50% son alitidsicas. La mayorfa de los casos descritos
en nifios estdn asociados a infecciones sistémicas (fiebre tifoi-
dea, escarlatina, sarampién o VIH, citomegalovirus y virus de
Epstein-Barr). También se ha descrito asociada al uso de nutri-
cién parenteral, posquirdrgicos, quemaduras extensas y tras
traumatismos. En pacientes sanos, esta forma de colecistitis es
aun menos frecuente.

CAsO CLINICO

Nifio de 7 afos remitido por su pediatra por dolor abdominal
de 24 horas de evolucién, localizado en hipocondrio derecho.
Fiebre de hasta 40 °C. A la exploracion hepatoesplenomegalia
de 2 traveses, Murphy dudoso, resto normal. En analitica san-

Hospital Universitario Miguel Servet (Zaragoza)

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2015; 45: 62]

guinea PCR 27,49, PCT 58I. Se realiza ecografia abdominal
donde se objetiva dilatacién y engrosamiento de pared de vesi-
cula biliar. Ingresa en planta donde se inicia antibioterapia y anal-
gesia endovenosa. Se recogen cultivos, objetivandose IgM posi-
tiva para Citomegalovirus. Dado de alta con seguimiento en
consultas externas, pendiente de colangiorresonancia

COMENTARIOS

La colecistitis aguda alitidsica es una causa poco frecuente de
dolor abdominal en nifios. Esto conlleva un bajo indice de sos-
pecha, pero debe ser considerada siempre como una causa de
dolor abdominal, principalmente en nifios criticamente enfer-
mos. Debemos sospecharia ante clinica de dolor abdominal loca-
lizado en hipocondrio derecho, fiebre, leucocitosis y elevacién de
marcadores de infeccidn. La prueba diagndstica de eleccidn es la
ecograffa abdominal. El tratamiento agudo es fundamentalmente
médico, mediante antibioterapia y reposo intestinal, reservando
el tratamiento quirdrgico para tratar complicaciones.
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Guia terapéutica de antibidticos y analgésicos
de primera necesidad en el servicio de pediatria
del Kamuzu Central Hospital (Lilongwe, Malawi)

A. Montaner Ramén, C. Martinez Faci, M. Lépez Ubeda

INTRODUCCION

Malawi es uno de los paises menos desarrollados y mds
densamente poblados del mundo. Dada la escasez de
materias primas y el escaso desarrollo del pais, su econo-
mia depende en gran parte de la ayuda internacional.

La situacién sanitaria de Malawi es propia de uno de
los pafses menos desarrollados del Africa subsahariana,
con alta incidencia de enfermedades infecciosas como
malaria, tuberculosis, SIDA y otras enfermedades de
transmision sexual. La situacidon de Malawi es acorde
con su pobreza, con una red sanitaria infima clasificada
en 3 niveles de atencidn: primaria, secundaria y terciaria,
sin llegar a estar éstas totalmente diferenciadas. En lo
que se refiere a la salud materno-infantil, Malawi se
encuentra entre los paises con peores indicadores en
morbimortalidad.

Esta situacion extrema, conlleva la fuga de profesio-
nales de la salud, de forma que las personas con medios
para estudiar medicina son disuadidas por los bajos sala-
rios y emigran a Sudafrica, Kenia o Reino Unido, convir-
tiendo a Malawi en uno de los 3 paises con menos médi-
cos por habitante del mundo (1,6 por cada 100.000 habi-
tantes).

En el afio 2005 se inicid el proyecto de cooperacion
Malawi Salud, financiado por el Servicio Aragonés de
Salud, que se desarrolla en el Kamuzu Central Hospital de
la capital de Malawi (Lilongwe), centro que con pardme-
tros europeos serfa considerado terciario. El objetivo de
este proyecto es la realizacidon de actividades formativo-
asistenciales y la provision de equipamiento y suministros
a dicho centro.

La suspensién hace unos afios de la financiacién de
las actividades de cooperacién por parte del Servicio

Hospital Universitario Miguel Servet (Zaragoza)
[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2014; 45: 63-64]

Aragonés de Salud, ha hecho que este proyecto sea el
dnico que se mantiene en funcionamiento gracias al
esfuerzo personal de sus integrantes y a la venta anual
de calendarios.

OBJETIVO

Nuestro proyecto se plantea intentando mantener la
continuidad y seguir avanzando en la labor asistencial vy
formativa en el Kamuzu Central Hospital de Lilongwe
(Malawi).

El objetivo principal es la mejora de la atencidn sani-
taria de la poblacién pedidtrica de Malawi, mediante la
colaboracién con el sistema sanitario publico del pafs.

En base a las principales patologias atendidas en el
servicio, el objetivo primordial tras la evaluacién de las
necesidades, es facilitar la seleccién de farmacos vy sus
cantidades, que serdn enviados en afios posteriores dada
la escasez de recursos y la necesidad de priorizar.

MATERIAL Y METODOS

El proyecto se lleva a cabo en el Servicio de Pediatria del
Kamuzu Central Hospital de Lilongwe. Su poblacién diana
son los nifios (O-16 afios) que acuden a urgencias o ingre-
sados. La actividad desarrollada incluye labor asistencial,
formativa y la deteccién de carencias notorias para su
suministro.

RESULTADOS

Durante 2015, el proyecto Malawi Salud ha llevado a
cabo una nueva misién en el Kamuzu Central Hospital,
con el desplazamiento a Malawi de 2 pediatras y 3 enfer-

Correspondencia: Alicia Montaner Ramoén
Gutiérrez Mellado, 9, 1° E. 50009 Zaragoza
alicia87mr@hotmail.com
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meros/as durante un periodo de 2 meses (febrero y
marzo de 2015), donde se han realizado actividades asis-
tenciales en el departamento de Pediatria de dicho hos-
pital y actividades formativo-docentes del personal sani-
tario de dicho centro, con el objetivo de intentar mante-
ner una mejora en la asistencia de la poblacion pedidtrica
en dicho pais durante el resto del afo, que no solo se
refleje durante el periodo de estancia de las personas
participantes en el proyecto.

Asimismo, se ha realizado el suministro de material
para la administracién de oxigenoterapia (mascarillas,
tubos endotraqueales), fluidoterapia (jeringas, agujas, sets
de infusion), inmovilizacidn traumatoldgicica y para la asis-
tencia a partos (principalmente kiwis), asi como la remi-
sidn de medicaciones, principalmente ceftriaxona y anal-
gésicos intravenosos.

DiscusiON

La asociacion Malawi-Salud es una entidad sin animo de
lucro que tiene como objetivo general promover el des-

A. Montaner Ramén, C. Martinez Faci, M. Ldépez Ubeda

arrollo de las instituciones socio-sanitarias y educativas en
Malawi.

El proyecto supone la remisidon de profesionales y
suministros al hospital publico principal de la regién cen-
tral de Malawi, que abarca una poblacién de unos 5 millo-
nes de habitantes. La misién principal consiste en trabajar
ayudando y mejorando la formacién de los profesionales
sanitarios conjuntamente con las Escuelas de formacién
universitaria de Malawi.

El compromiso con el hospital es remitir el consumo
anual de ceftriaxona, de la que de otra manera no dis-
pondrian y que cambia radicalmente el prondstico de los
nifios que ingresan por meningitis, neumonfa o sepsis,
apoyando una mejora en la atencién y una reduccién de
la mortalidad infantil.

Gracias a la beca Jerénimo Soriano, el proyecto ha
conseguido mantener un afio mds el suministro de medi-
cacion y la continuidad de las estancias en Malawi, para
seguir avanzando en la labor asistencial y formativa que
alli se lleva a cabo.
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