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Aproximacién diagndstica al sindrome

alcohdlico fetal
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El Sindrome Alcohdlico Fetal (SAF) se define como un
defecto congénito permanente causado por el consumo
excesivo de alcohol materno durante el embarazo, se carac-
teriza por crecimiento disminuido, alteracidon del sistema
nervioso central y un conjunto de alteraciones faciales
menores. Su incidencia se estima que es de 0,33 a 2,2 de
cada 1.000 recién nacidos vivos en el mundo . Se presen-
ta el caso clinico de un nifio de 6 afios que presentd micro-
cefalia desde el nacimiento y posteriormente defecto de
crecimiento, retraso mental, hiperactividad vy facies peculiar.
Revisados los criterios actuales el paciente fue diagnostica-
do de Sindrome Alcohdlico Fetal.

Para la aproximacion diagndstica al S.A.F los sintomas
clave son @:
I. Alteraciones faciales:

* Filtro nasal aplanado.

* Labio superior aplanado v fino.

* Fisuras palpebrales pequefias, por debajo del Po.

2. Disminucién de crecimiento:
* Prenatal o postnatal.
* Peso o talla o ambos por debajo del Pu.

3. Anomalias del Sistema Nervioso Central:
a. Estructurales:
* Perimetro cefdlico por debajo del Pro.
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* Alteraciones significativas observadas mediante ima-
gen.

b. Problemas neuroldgicos de causa no postnatal.
c. Alteraciones funcionales.

El primer conjunto de criterios necesarios para el diag-
nostico del SAF. fue propuesto por el Institute of Medicine of
the National Academy of Science en 1996 © (IOM). Para
mejorar la precisién diagndstica de los Criterios de IOM,
Astley y Clarren ® proponen los conocidos como Criterios de
Washington. Se denomina como el diagndstico del Cddigo de
los 4 digitos. Es aconsejable conocer las caracteristicas faciales
de SAF pues es la categoria diagndstica més sensible y espe-
cffica (99% para ambas) ©.

El grupo de la Universidad de Stanford propone una
modificacion para el diagndstico basada en los Criterios de
IOM que determina 6 categorias diagndsticas ©:

l. SAAF con exposicidn materna confirmada al alcohol.
Il. S.AF sin exposicidon materna confirmada al alcohol.
Il SAAF parcial con exposicién materna confirmada al
alcohol.
IV. SAF parcial sin exposicién materna confirmada al alcohol.
V. Defectos congénitos relacionados con el alcohol.
VI. Defectos del desarrollo relacionados con el alcohol.

4. Astley SJ. Diagnosis of individuals with fetal alcoholic spectrum
disorders (FASDs): the 4-digit diagnostic code.3rd edition. Seattle,
WA University of Washington Publications Services; 2004.

5. University of Washington Fetal Alcohol Sindrome Diagnostic
and Prevention Network web site http://www.fasdpn.org.

6. Eugene Hoyme H, Wendy O. Kalberg. A Practical Clinical
Approach to Diagnosis of Fetal Alcohol Spectrum Disorders:
Clarification of the 1996 Institute of Medicine Criteria.
Pediatrics Vol.I 15 No.| 2005, pp. 39-47.
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La pdrpura de Schonlein-Henoch (PSH) constituye una de
las vasculitis mds frecuentes en la edad pedidtrica. Se debe
a una respuesta anormal del sistema inmune sin que hasta
la fecha pueda determinarse su etiologfa precisa.

Presentamos el caso de una nifia de 4 afios que
acude a nuestra consulta por presentar lesiones purpdri-
cas palpables en extremidades inferiores compatibles
con PSH. En las serologfas realizadas se objetiva titulos
altos de IgM para Chlamydia Pneumoniae, lo que confir-
ma una infeccion reciente por este germen.

En la PSH no se ha identificado un agente etioldgico
aislado, la mayorfa de los casos se asocia con infecciones
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respiratorias superiores previas, en general, por estrepto-
coco B- hemolitico, aunque también se han descrito tras
infecciones por Parvovirus BIl9, Adenovirus, H.Pylori,
Mycoplasma, Yersinia, VEB, varicela, asi como tras inges-
tidon de fdrmacos o picaduras de insectos. Hasta el
momento actual, no se habfa descrito en la infancia aso-
ciacién entre la infeccidn por Chlamydia Pneumoniae y el
desarrollo de una PSH. Nuestro trabajo pretende
demostrar la importancia de incluir la serologia de este
germen en el estudio realizado tras el diagndtico de PSH,
ademds de los agentes ya descritos.Ya que el no tratar la
infeccidon podria causar recurrencias o una mala evolu-
cién de dicha enfermedad.
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RESUMEN

La Pdrpura de Schonlein Henoch (PSH) es una vasculitis
sistémica pero su etiologia es desconocida. Puede estar
relacionada con causas infecciosas, asociada a farmacos,
vacunas, relacionada con determinados alimentos, expo-
sicién al frfo o por la picadura de insectos . La descrip-
cion de casos de PSH afectando a miembros de una
misma familia es un hecho poco descrito en la literatura
médica.

Presentamos dos pacientes hermanos afectos de
PSH. El primer hermano es una nifia de 3 afos y el
segundo un nifio de 5 afios de edad sin antecedentes
etioldgicos. Ambos presentaron lesiones purpuricas en
extremidades inferiores y nalgas. Las exploraciones com-
plementarias fueron normales. La hermana también pre-
sentd dolor de ambas rodillas sin inflamacion articular y
al afio un nuevo brote de PSH que evoluciond satisfac-
toriamente.
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Se ha descrito la aparicidon de PSH en 2 hermanas
coincidiendo con el estreno de unas zapatillas . También
hay descrito el caso de 2 gemelos que con el intervalo
de una semana presentaron PSH ©.

En una revisién de 418 nifios japoneses con PSH
observaron que en 8 familias habia por lo menos 2
miembros afectos ©.

En varios estudios realizados con pacientes del noroes-
te de Espafia se encontrd relacion entre la PSH vy el feno-
tipo HLA DRBI*01 ©, HLA B35 @ y el gen NOS2A @,

Dado que la etiologia de la PSH es desconocida y
que posiblemente sea de causa multifactorial, nosotros
hemos recogido el caso de dos hermanos que desptes
de 6 afios presentaron PSH. Debido a la ausencia de
otros factores etioldgicos, nos planteamos la posibilidad
de la existencia de algin factor familiar o genético que
predisponga a determinados sujetos para padecer PSH
en relacién con factores ambientales favorecedores.

6. Amoli MA, Thompson W, Hajeer A, Calvino M, Garcia-Porrua
C, Ollier W, Gonzdlez-Gay M. HLA-B35 association with
nephritis in Henoch-Schonlein purpura. | Rhemathol 2002;
29:948-949.

7. Martin J, Paco L, Ruiz MR, Lépez-Nevot MA, Garcia-Porrua C,
Amoli MM, Calvino MC, Ollier WE, Gonzdlez-Gay MA.
Inducible nitric oxide synthase polymorphism is associated
with susceptibility to Henoch-Schonlein purpura in north-
western Spain. ] Rheumatol 2005; 32: 108 1-1085.
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Atresia rectal: una causa infrecuente
de malformacién anorrectal
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INTRODUCCION

Las malformaciones anorrectales (MAR) tienen una inci-
dencia de 1/5.000 recién nacidos vivos. La atresia rectal
(AR) representa entre el 1-2% de todas estas anomalfas.

Su etiologia se debe a un accidente vascular entre la
132y 14 semana de desarrollo embrionario.

En la AR el ano y los musculos del esfinter estdn nor-
malmente desarrollados, dejando un fondo ciego de 1,5
a 3 c¢m del ano. La continencia suele ser normal tras la
reconstruccion de la atresia.

MATERIAL Y METODOS

Presentamos 4 casos de AR vistos en nuestro servicio en
los Ultimos 15 afios. Se trata de dos varones (ambos con
hipospadias) y dos mujeres. Dos de ellos presentaban
ademds otras atresias intestinales y mdultiples malforma-
ciones asociadas.

RESULTADOS

En tres pacientes se realizd colostomia, el otro fue inter-
venido por via transanal con reseccién de la membrana

Servicio de Cirugia Pediatrica. Hospital Infantil «Miguel Servet». Zaragoza
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rectal en periodo neonatal. En dos se practicé una ano-
rectoplastia sagital posterior y en el otro, que presentaba
multiples atresias cdlicas, un descenso tipo Rehbein. En la
actualidad 3 tienen un ritmo deposicional normal con
una continencia perfecta; la otra paciente de dos afios, es
continente pero realiza de 5 a 6 deposiciones diarias ya
que presenta una colectomia debido a sus poliatresias.

COMENTARIOS

El papel de un correcto examen rectal es imprescindible
para un diagndstico adecuado, ya que la apariencia nor-
mal del ano y del periné pueden retrasar dicho diagnds-
tico. La frecuente asociacién con otras atresias intestina-
les puede causar una situacion peligrosa si el diagndstico
de AR no se realiza precozmente.

Estos pacientes, una vez solucionado su problema,
van a tener una continencia normal. En los casos en los
que la membrana rectal no sea accesible por via trans-
anal la técnica de eleccidn serd la anorrectoplastia sagital
posterior, a no ser que existan varias atresias rectales lo
que obligard a un acceso abdominal como en uno de
nuestros casos.
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Psoriasis vulgar generalizada
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INTRODUCCION

La psoriasis representa el 4,1% de las dermatosis en
menores de |6 afios. Un 30% de los pacientes desarro-
llan los primeros sintomas durante la infancia o la ado-
lescencia, con predominio femenino de dosa unoy en la
raza blanca. Si bien tiene cardcter hereditario, existen fac-
tores que predisponen a la aparicién de brotes: trauma-
tismos, faringoamigdalitis, fArmacos, neoplasias y estrés
emocional. En orden de frecuencia, la psoriasis se puede
presentar de varias formas: en placas, guttata, flexural,
pustulosa, palmo-plantar; eritrodérmica. Se manifiesta en
brotes caracterizados por placas eritematosas bien deli-
mitadas, cubiertas de escamas superficiales, que afectan
particularmente codos, rodillas, regidn lumbar y cuero
cabelludo. El diagndstico es fundamentalmente clinico y
no suele ser necesaria la realizaciéon de biopsia.

CAsoO cLiNICO

Vardn de 8 afios de edad, que hace 3 afios empieza con
placas eritematosas, descamativas, pruriginosas localiza-
das en codos, rodillas, muslos y piernas. Inicia tratamien-
to tépico a base de corticoides, hidratantes corporales y
queratoliticos. Acude a controles en consultas externas
de dermatologfa, mostrando una evolucién que alterna
perfodos de mejorfa parcial y otros de empeoramiento.
Desde pocas semanas antes del ingreso las lesiones tien-
den a generalizarse, afectando la totalidad de los miem-
bros, el tronco vy la cara, por lo que se decide su ingreso
para tratamiento hospitalario. Niega artralgias, alteracio-
nes ungueales, fiebre, pérdida de peso, infecciones farin-
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goamigdalares asociadas y se descartd el contacto con
substancias irritantes antes del inicio de los sintomas. En
la exploracion fisica al ingreso se observan placas infiltra-
das bien delimitadas, confluyentes en algunos casos, eri-
tematosas, descamativas, que afectan cara, tronco, abdo-
men, y los cuatro miembros, respetando el cuello y dreas
de flexuras; descamacion laminar palmas y plantas, desca-
macién blanquecina en cuero cabelludo y tinte purpuri-
co en zonas declives. En las pruebas complementarias
aparece un aumento de las IgE, sin otras alteraciones. Se
determinan los antigenos HLA, destacando la presencia
del HLA DRY7. Al ingreso se pauta tratamiento tdpico
con hidratacién corporal, corticoides tdpicos y emolien-
tes. En las primeras dos semanas evoluciona con escasa
mejorfa, por lo que se afiade al tratamiento acitretina por
via oral a dosis de |0 mg diarios. A partir del quinto dia
tras la introduccion del retinoide, comienza a desapare-
cer la descamacion y se observa una mejorfa progresiva
de las lesiones cutdneas.

DiscuUsION

El tratamiento tépico es de eleccidn en la psoriasis y se
basa en el empleo de corticoides y derivados de la vita-
mina D. Los tratamientos sistémicos se reservan sdlo
para casos graves y que no respondan a la medicacion
tépica. Se utilizan la fotoquimioterapia, que consiste en la
combinacién de un farmaco fotosensibilizante y la expo-
sicién controlada a rayos UVA, asi como otros farmacos
como la ciclosporina A, acitretina, metotrexato, etaner-
cept e infliximab.
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Hipogonadismo hipogonadotropo con anosmia
(Sindrome de Kallmann) y lactancia materna

Sheila Miralbés Terraza, Jesds Martin-Calama Valero

INTRODUCCION

El sindrome de Kallmann (SK) es la forma mds frecuente
de hipogonadismo hipogonadotropo de causa genética.
Su incidencia es de | caso por cada 10.000 varones y
50.000 mujeres. Consiste en una deficiencia aislada de
hormona liberadora de gonadotropinas (GnRH) que
condiciona la ausencia parcial o completa de pulsos de
LH y FSH.

Se caracteriza por una gran heterogeneidad clinica y
genética. Con frecuencia asocia anosmia. Cldsicamente,
estos pacientes eran diagnosticados de SK mientras que
el hipogonadismo hipogonadotropo sin anosmia se
denominaba idiopdtico. En la actualidad, se piensa que
son formas de expresidn variable de una misma enfer-
medad. Se ha identificado un gen localizado en el locus
Xp22.3, denominado KAL, cuya mutacion ocasiona SK.
Este gen codifica una proteina de matriz extracelular, la
anosmina, que interviene en la migracién de las neuronas
productoras de GnRH y los nervios olfatorios al hipotd-
lamo. Los pacientes con SK pueden presentar clinica-
mente anomalias en la linea media facial, sinquinesia, age-
nesia renal y alteraciones visuales. Ademds del mecanis-
mo de herencia recesivo ligado al cromosoma X, tam-
bién puede heredarse de forma autosdmica dominante
y autosdmica recesiva.

Con frecuencia estos pacientes consultan por falta de
aparicién o progresion de los caracteres sexuales secun-
darios. En casos severos puede existir micropene y crip-
torquidia al nacimiento.

No existen referencias en la literatura médica acerca
de la evolucion de la lactancia en mujeres con SK. Aunque
el hipogonadismo supone un escaso desarrollo mamario
que hace pensar que la lactancia materna planteard pro-
blemas, la mayorfa de las pacientes que consiguen llevar a
término el embarazo no suelen tener dificuttades en man-
tener la lactancia durante periodos prolongados.

Servicio de Pediatria. Hospital Obispo Polanco. Teruel
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CASO CLINICO

Presentamos a una paciente mujer que a los |8 afios
consultd por amenorrea primaria y ausencia de desarro-
llo mamario. Tenfa vello axilar y pubico normales. Su talla
era de 172 cm y su peso 60 kg con fenotipo ligeramen-
te masculino. Reconoce anosmia desde la infancia.

Los estudios realizados mostraron niveles muy bajos
de FSH y LH que no respondieron adecuadamente al
estimulo con GnRH. Los ovarios eran pequefios, y las
trompas y Utero poco desarrollados. El resto de las hor-
monas hipofisarias eran normales. No presentaba mal-
formaciones asociadas y su cariotipo es 46XX. La reso-
nancia magnética craneal no mostrd alteraciones. Se
diagnosticéd de sindrome de Kallmann.

Inicid tratamiento con ciclos de estradiol y progeste-
rona. Cuatro meses después tuvo su primera menstrua-
cién. Tras siete afios de tratamiento el desarrollo mama-
rio era escaso Yy decidié colocarse protesis de silicona.

A los 37 afios y después de siete intentos de fecun-
dacién in vitro consigue finalizar el embarazo de un nifio
sano. Durante la gestacidn recibié tratamiento con pro-
gesterona. El tamafio mamario apenas varié por lo que la
madre llegd al parto con pocas esperanzas de lactancia.
Se inicié succién de forma inmediata al parto presentan-
do produccién evidente de leche en las primeras 24
horas y fue dada de alta al tercer dfa con lactancia mater-
na exclusiva. Mantuvo la lactancia hasta el octavo mes
cuando el nifio decidié abandonar el pecho.

COMENTARIOS

A pesar del escaso desarrollo mamario, la mayorfa de las
madres con SK no tienen dificultad para amamantar de
forma prolongada. Es probable que la falta de estrégenos
colabore al éxito de la lactancia materna en estas pacien-
tes.
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en el abordaje de la obesidad en el nifio
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INTRODUCCION

La prevalencia de obesidad se ha incrementado en la
poblacién infantil en los Uftimos afios, constituyendo un
importante problema de salud publica en la mayorfa de
los paises desarrollados. La obesidad y el sobrepeso llegan
a afectar al 25% de la poblacién infantil ©. Las repercusio-
nes a largo plazo de esta situacién son enormes en tér-
minos de morbilidad y mortalidad en la poblacién adul-
ta. La prevencion deberfa ser la primera estrategia para
combatir este fendmeno. Sin embargo, estamos aun lejos
de conocer cudles son las estrategias de intervencion
mas eficaces.

RESUMEN

Objetivo

Evaluar la eficacia del consejo destinado al tratamiento
de la obesidad en una consulta programada de enfer-
merifa.
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Pacientes y métodos

Se incluyeron | |5 pacientes asignados de forma afterna-
tiva y no aleatoria a dos grupos: intervencién 56 o con-
trol 59. Se realizé un estudio descriptivo retrospectivo
analizando las caracteristicas epidemioldgicas y la dismi-
nucién del indice de masa corporal relativo.

Resultados

No se encontraron diferencias significativas en la reduc-
cion del Indice de Masa Corporal Relativo (IMCR) en los
diferentes grupos. Se evidencié que los pacientes mas
obesos al inicio presentan un mayor porcentaje de adel-
gazamiento.

Conclusiones

No se encontraron diferencias significativas en el trata-
miento combinado contra la obesidad frente a la ausen-
cia de tratamiento especifico. Son necesarios nuevos
estudios para delimitar la eficacia de los diversos trata-
mientos contra esta patologfa.



Sesiones de la sociedad

Tumoracion cervical en paciente adolescente
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INTRODUCCION

Los quistes branquiales son anomalfas del desarrollo del
aparato branquial, siendo los mds frecuentes los del
segundo arco. Se originan por el cierre incompleto de las
hendiduras branquiales, proceso por el cual quedarfan
secuestrados restos de la membrana branquial. La inci-
dencia es bimodal, apareciendo al nacimiento o en los
primeros afios de la vida, o bien a partir de la segunda
década al producirse la infeccién de los mismos.
Presentamos el caso de una paciente de |5 afios que fue
diagnosticada de esta entidad.

CAsoO cLiNICO

Paciente de |5 afos sin antecedentes de interés que pre-
senta tumoracion latero-cervical derecha, sin presencia
de fiebre, de cinco dias de evolucién, en aumento pro-
gresivo a pesar de tratamiento antibidtico y antiinflama-
torio. A la exploracion se evidencia masa redondeada de
unos 5 cm de didmetro en regidn anterior del esterno-
cleidomastoideo derecho, discretamente mdvil y doloro-
sa a la palpacion. Se instaura antibioterapia endovenosa

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2006;36: | 15]

disminuyendo discretamente el tamafio de la tumoracién
pero persistiendo el dolor Hemograma, bioquimica,
serologfas, Mantoux y radiologila de tdérax normales.
Ecografia cervical sugerente de adenopatfa con drea
necrdtica y ldmina liquida en su interior. En TAC cervical
se evidencia nédulo laterocervical derecho con conteni-
do liquido en su interior. Se realiza PAAF en la que se
obtiene liquido purulento, las células obtenidas son com-
patibles con quiste branquial. Una vez confirmado el diag-
ndstico, la cirugfa es el tratamiento de eleccién.

COMENTARIO

El primer paso ante una supuesta adenopatia que no res-
ponde a tratamiento antibidtico y antiinflamatorio es rea-
lizar un hemograma que nos puede poner en la pista del
posible diagndstico. La PAAF constituye el método de
eleccidn ante cualquier tumoracion de evolucidn tdrpida,
que debe acompaiarse de biopsia en los casos no con-
cluyentes. El tratamiento en los casos de quiste branquial
es quirdrgico y debe plantearse ante infecciones de repe-
ticidn, alteracidn estética y/o obstruccion.
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