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RESUMEN

Antecedentes: La paralisis cerebral (PC) moderada-grave asocia multiples comorbilidades, siendo frecuentes las di-
gestivas y nutricionales. Objetivos: Describir la comorbilidad y los tratamientos que reciben estos pacientes y valorar
si aquellos estaban adaptados a las Ultimas recomendaciones. Material y métodos: Estudio transversal, observacional,
descriptivo y analitico sobre pacientes con PC de grado IlI-IV-V (GMFCS) y con una edad de 4-15 anos. Se realizé una
encuesta (recogida de datos generales, medicaciones y habitos nutricionales) y estudio nutricional. Se establecieron
criterios diagnodsticos para detectar la necesidad de soporte en caso de déficit nutricional, disfagia, estrenimiento y
reflujo gastroesofagico (RGE). Resultados: N = 69 pacientes; edad media: 10,46 + 0,43 afos, con un 50,7% de muje-
res. Distribucion segin GMFCS: grado Il (36,2%), grado IV (29%), grado V (34,8%). La necesidad de tratamiento con
inhibidor de bomba de protones, suplementos nutricionales, laxantes y espesantes aumenta con el grado de afeccion
neurolégica (p <0,05). El 42% seguia controles en especialista de gastroenterologia-nutricion antes del estudio, preci-
sando derivacion el 47,5% de los pacientes no controlados (100% en grado GMFCS V). Motivo de derivacion de los
pacientes sin control previo: 27,5% baja densidad mineral 6sea, 20% disfagia, 12,5% desnutricion y 7,5% RGE. Conclusio-
nes: El paciente con PC moderada-grave precisa seguimiento de las comorbilidades gastroenterologico-nutricionales
para detectar y tratar precozmente los problemas mas prevalentes: estreiimiento, déficit nutricional, disfagia y RGE.

PALABRAS CLAVE

Paralisis cerebral, gastroenterologia, nutricion, tratamientos farmacolégicos.

What gastroenterological and nutritional support is required for patients
with moderate-to-severe cerebral paralysis?

ABSTRACT

Background: Moderate-to-severe cerebral palsy (CP) is associated with multiple comorbidities, the most frequent digestive
and nutritional. Objectives: To describe the comorbidity and treatments received by these patients and to analyse whether
they being conformed to the latest recommendations. Material and methods: Cross-sectional, observational, descriptive and
analytical study on patients with PC grade Ill-IV-V (GMFCS) and age 4-to-15 years. A survey (general data, medications and
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chemi87@hormail.com, jmmdzf@gmail.com
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nutritional habits) and a nutritional study were carried out. Diagnostic criteria were established to detect the need for support
or treatment in cases of nutritional deficit, dysphagia, constipation and gastroesophageal reflux (GER). Results: N=69 patients.
Age 10.46%0.43 years, 50.7% women. Distribution according to GMFCS: grade Il (36.2%), grade IV (29%), grade V (34.8%).
The need for treatment with proton pump inhibitor, nutritional supplements, laxatives and thickeners increases with the degree
of neurological involvement (p<0.05). 42% were controlled by a gastroenterology-nutrition specialist before the study, and
47.5% of uncontrolled patients were referred for follow-up (100% of GMFCS grade V). Reason for referral of patients without
prior control: 27.5% low bone mineral density, 20% dysphagia, 1 2.5% malnutrition and 7.5% GER. Conclusions: Patients with
moderate-to-severe CP require monitoring of gastroenterological-nutritional comorbidities to detect and treat the most preva-

54

lent problems early: constipation, nutritional deficit, dysphagia and GER.

KEYWORDS

Cerebral palsy, gastroenterology, nutrition, pharmacological treatments.

INTRODUCCION

La pardlisis cerebral (PC) es la causa mds frecuente de
discapacidad motora en la edad pediatrica, con una pre-
valencia de entre 2-3 casos por cada 1.000 recién nacidos
vivos y que con frecuencia asocia a las secuelas motoras
otras alteraciones neuroldgicas y comorbilidades diver-
sas(2),

Las propias caracteristicas del paciente con PC vy las
frecuentes comorbilidades que pueden asociarse a este
trastorno conllevan un gran consumo de recursos por
parte del cuidador y del propio sistema sanitario®. El se-
guimiento del paciente con PC requiere un manejo multi-
disciplinar que exige una adecuada coordinacién y trabajo
en equipo entre la pediatria de atencién primaria y los
diferentes especialistas pedidtricos®. Entre estas comor-
bilidades, las mds frecuentes son las relacionadas con gas-
troenterologfa y nutricién, ya que prdcticamente todos los
pacientes con PC presentardn en algin momento de su
vida alguna complicacién relacionada con estos dmbitos®.
El papel del pediatra de atencidn primaria y de los pedia-
tras con especializacion en gastroenterologfa y nutricién
va a ser fundamental para detectar estas situaciones que
puedan alterar la calidad de vida de los pacientes con el
fin de establecer un diagndstico y tratamiento adecuados.

El objetivo de este trabajo es describir la comorbi-
lidad y los tratamientos que reciben de forma habitual
los pacientes con PC, con especial hincapié en el campo
gastroenteroldgico y nutricional. Ademds, se ha valorado
si los soportes terapéuticos que recibfan los pacientes se
adecuaban a las recomendaciones actuales, adaptandolos
en cada caso cuando fuera necesario.

MATERIAL Y METODOS

Se ha realizado un estudio transversal, observacional, des-
criptivo y analftico. La poblacion objeto de estudio estaba

compuesta por pacientes de entre 4 y |5 afios afectados
de PC moderada-grave con espasticidad procedentes de la
Unidad de Neuropediatria de un hospital de tercer nivel.

Se ha incluido a los pacientes clasificados en niveles I,
IV'y V del sistema de la clasificacion de la funcién motora
gruesa (GMFCS) de Palisano®, modificada en concordan-
cia con la clasificacion internacional del funcionamiento
(CIF) de la OMS, que divide a los pacientes en grupos en
funcién de su grado de afeccién motora.

Se ha excluido a aquellos pacientes que han rehusado
participar en el estudio por decisién propia o de sus tuto-
res, a los que no estaban en el rango de edad del estudio
y a quienes no cumplieran los criterios diagndsticos de PC.

El estudio fue aprobado antes de su desarrollo por
el comité de ética regional. Todos los pacientes y/o sus
tutores firmaron un consentimiento informado.

Tras comprobar que se cumplian los criterios men-
cionados para ser seleccionados, se contactd con ellos o
sus tutores para concertar una visita en consulta, donde
se realizd una entrevista clinica con el objeto de recoger
variables relacionadas con el estado clinico, la antropome-
trfa y los habitos nutricionales.

Se recopilaron datos relativos al tratamiento que se-
gufan de forma habitual estos pacientes a partir de la his-
toria clinica y la propia entrevista con los padres.

Para establecer el criterio de sospecha de disfagia, se
realizé una encuesta rapida de problemas con la alimen-
tacion/disfagia consistente en cuatro preguntas (se derivd
si al menos dos ftems estaban alterados y/o si el enfermo
presentaba clinica respiratoria con la ingesta de texturas
liquida, néctar o pudin): ;Tarda en comer mas de 30 mi-
nutos? ;El momento de la comida es estresante para el
cuidador y/o hijo? ;Gana peso adecuadamente? ;Presenta
sintomas respiratorios durante o tras la comida? En aque-

J. M. Martinez de Zabarte Ferndndez, |. Ros Arnal, J. L. Pefia Segura, R. Garcia Romero,

M. Lépez Campos, G. Rodriguez Martinez
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llos casos con clara dificultad para la ingesta de liquidos se
pautd un espesante.

Para el diagndstico de desnutricidon se siguieron los
criterios establecidos por The European Society for Pae-
diatric Gastroenterology Hepatology and Nutrition (ES-
PGHAN): signos clinicos de desnutricién, peso para la
edad =2 ZS, pliegue tricipital menor del percentil 10, peri-
metro braquial menor del percentil 10y fallo de peso y/o
de medro. En algunos casos se decidid iniciar suplementa-
cién con férmula polimérica. Los datos sobre la situacion
nutricional de la poblacién estudiada se han publicado
previamente.

Se considerd baja densidad mineral dsea un valor en
densitometrfa menor a —2 ZS, siguiendo las recomenda-
ciones de la ISCD (Interational Society for Clinical Den-
sitometry)®?), por lo que se derivé a estos pacientes para
ampliar el estudio mediante analitica y seguimiento. En
aquellos pacientes en los que se comprobaron niveles dis-
minuidos de vitamina D se pautd suplemento con dicha
vitamina. Los datos sobre la salud dsea de los pacientes
de este estudio se presentan en un articulo publicado
previamente('?,

Se considerd sospecha de reflujo en aquellos pacien-
tes que presentaban clinica compatible de regurgitaciones
frecuentes o con irritabilidad y dolor asociados y en aque-
llos que sufrian vémitos frecuentes tras las comidas!'".
A estos pacientes se les remitid a consulta especializada
para valorar si se completaba el estudio y se les pautd
tratamiento con inhibidor de la bomba de protones (IBP)
si la clinica alteraba su calidad de vida.

El diagndstico de estrefiimiento se establecid segin
criterios clinicos Roma IV para el diagndstico del estre-
fiimiento en el nifo!'?, junto con la escala de morfologfa

fecal de Bristol?. En aquellos pacientes que lo precisaron
se pautd tratamiento con polietilenglicol.

Se derivd a consulta especializada de Gastroentero-
logfa, Hepatologia y Nutricién a aquellos pacientes que
cumplieron criterios de disfagia, riesgo nutricional por
defecto, alteracion de la densidad mineral dsea o reflujo
gastroesofdgico.

Para el andlisis estadistico se empled el programa SPSS
Statistic V21.0. Se ha realizado un estudio descriptivo, ex-
presando los resultados en media + desviacién estdndar
(variables cuantitativas) o frecuencias (variables cualitati-
vas). Se comprobd la normalidad de la muestra (test de
Kolmogorov-Smirmnov y Shapiro-Wilk). Posteriormente se
realizd un contraste de hipdtesis empleando los estadisti-
cos indicados en cada andlisis.

REsuLTADOS

El nimero de pacientes que cumplieron los criterios de
inclusién fueron 82, aunque |3 rechazaron participar o re-
sultaron ilocalizables, por lo que la muestra final fue de 69
pacientes, con un reclutamiento final del 84,2%. EI 50,7%
(N = 35) eran mujeres. Al catalogar a los pacientes en los
diferentes grados de la escala GMFCS, la distribucion fue
la siguiente: grado Ill: 36,2% (N = 25); grado IV: 29,0%
(N = 20); grado V: 34,8% (N = 24). La edad media era
10,5 £ 0,4 afos (grado lIl: 10,8 £ 0,7 afos; grado IV 10,8
+ 0,8 afios, grado V 9,7 + 0,7 afios; p = 0,380).

En la tabla | se presentan los datos sobre la frecuencia
de uso habitual de medicaciones y otras terapias dirigidas
al problema motor y las comorbilidades asociadas. Como
era de esperar, el empleo de casi todos los farmacos se
incrementa junto con el grado de afeccién motora.

Tabla I. Frecuencia de necesidad de uso de fdrmacos y otras medidas de soporte terapéutico en pacientes con pardlisis cerebral segin su grado GMFCS

Total muestra Grado Il Grado IV GradoV )
Antiepilépticos 39,1% (N = 27) 32% 25% 58,3% 0,052
Toxina botulinica 73,9% (N =51) 72% 60% 87,5% 0,103
Inhibidor de la bomba de protones 159% (N = I1) 0% 5% 41,7% <0.001
Laxantes orales 18,8% (N = 13) 0% 20% 37,5% 0,004
Suplemento con férmulas poliméricas 34,8% (N = 24) 8% 35% 62,5% 0,001
Espesante 18,8% (N = 3) 4% 20% 33,3% 0,032
Budesonida/Montelukast 17,4% (N = 12) 8% 10% 33,3% 0,038
Escopolamina 58% (N = 4) 0% 0% 16,7% =
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La via de alimentacidn de los pacientes es exclusiva-
mente oral en el 87% (N = 60), solo enteral en el 2,9%
(N =2) y mixta en el 10,1% (N = 7). Ningin paciente
de grado Il era portador de gastrostomia, mientras que
sf eran portadores un paciente de grado IV y el 33,3% (N
= 8) de los pacientes de grado V. El tiempo medio que
tardan los pacientes en realizar una comida a medio dfa
es de 28,55 £ 18,5 minutos (grado Ill: 26,40 £ 2,5 minu-
tos; grado IV: 32,25 + 59 minutos; grado V: 27,71 + 32
minutos; p = 0,981). El tiempo que tardan los pacientes
con gastrostomia en realizar una comida es de 30,56 +
3,3 minutos.

El 58% (n = 40) de los pacientes no segufa controles
habituales en consulta de Gastroenterologfa y Nutricidn
antes de realizar este estudio. Tal y como puede obser-

varse en la tabla Il, prdcticamente la mitad de los pacien-
tes sin seguimiento en activo en la consulta de Gastroen-
terologia y Nutricidén y que se visitaron fueron derivados
para valoracién, tratamiento y/o seguimiento a la consul-
ta de Gastroenterologfa y Nutricion pedidtrica. Se obser-
vé una clara relacion entre el grado de la escala GMFCS
y la necesidad de derivacion para control especializado
(p = 0,009). En la tabla Ill se exponen los motivos por
los que se decidié la derivacion de los pacientes; des-
taca la causa nutricional, con especial frecuencia los de
grado V.

En la tabla IV se muestran los tratamientos pautados/
modificados en los pacientes durante la propia visita (A) y
la frecuencia y nimero de pacientes que precisaban algin
tipo de tratamiento gastronutricional tras haber pasado

Tabla Il. Datos de frecuencia de derivacion para seguimiento especializado en Gastroenterologia y Nutricién de pacientes con pardlisis cerebral

(segun grado GMFCS)

Datos de seguimiento especializado antes y después de la consulta (muestra=todos los pacientes)

Total muestra  Grado lll Grado IV GradoV P
(n=69) (n=25) (n =20) (n=24)
Total de pacientes controlados en Gastro-Nutricion 42,0% 16,0% 40,0% 70,8% <0,001
antes del estudio (n=29) (n=4%) (n=18) (n=17)
Total de pacientes controlados en Gastro-Nutricion 66,7% 40,0% 60,0% 100% <0,001
tras el estudio (n =46) (n=10) (=12 (n=124)
Tabla llI. Motivo de derivacién para seguimiento especializado en Gastroenterologfa y Nutricion de pacientes con pardlisis cerebral
(segin grado GMFCS).
Datos de derivacion a Gastroenterologia y Nutricion y motivo (muestra = pacientes no controlados previamente)
Total muestra ~ Grado llI Grado IV GradoV P
(n = 40) (h=21) (=12 (n=7)
Derivacion a Gastroenterologfa y Nutricién 47,5% 38,1% 33,3% 100,0% 0,007
(n=19) (n=18) (n=4) (n=7)
Derivacién por desnutricién 12,5% 0,0% 8,3% 57,1%
(n=195) (n=0) (n=1 (n=4
Derivacién por disfagia 20,0% 9,5% 8,3% 71,4%
(n=28) (n=2) (n=1 (n=15)
Derivacién por reflujo gastroesofagico 7,5% 0,0% 8,3% 28,6%
(n=23) (n=0) (n=1 (n=2)
Derivacion por baja densidad mineral dsea 27,5% 28,6% 16,7% 42,9%
(n=11) (n=16) (n=2) (n=23)
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Tabla IV. Motivo de derivacidn para seguimiento especializado en Gastroenterologia y Nutricién de pacientes con pardlisis cerebral

(segun grado GMFCS).

Total muestra Grado lll Grado IV GradoV
(n =40) (n=21) (n=12) n=7)
A B A B A B A B
Férmula polimérica 8,7% 40,6% 0,0% 8,0% 10,0% 35,0% 16,7% 79,2%
(h=6) (=28 (n=0) n=2) n=2) (n=7) (h=4 =19
Espesante 10,1% 27,5% 4,0% 8,0% 10,0% 30,0% 16,7% 45,8%
h=7) (=19 (n=1) (n=2) (n=2) (n=6) h=4 (=11
Polietilenglicol 34,8% 47,8% 36,0% 36,0% 40,0% 55,0% 29,2% 58,3%
(n=24) (n=33) (h=9) (h=33) (n=8 (=11) nh=7) (=14
Inhibidor de bomba de protones 2,9% 18,8% 0,0% 0,0% 0,0% 5,0% 8,3% 50,0%
h=2) (=13 (n=0) (n=0) (n=0) (n=1 h=2 (=12
Vitamina D (+ calcio) 58% 46,4% 0,0% 48,0% 0,0% 35,0% 16,7% 54,2%
(h=4 (=32 h=0 =12 (n=0) (n=7) (h=4 (=13
A:tratamientos pautados/modificados en los pacientes durante la propia visita.
B: frecuencia y ndmero de pacientes que precisaban algin tipo de tratamiento gastro-nutricional tras la revision.

por el estudio (suma de los pacientes que recibfan el tra-
tamiento previamente y aquellos a los que se les pautd
en el estudio) (B). En estos datos destaca la necesidad de
tratamiento para el estrefiimiento en todos los grupos de
GMFCS vy, en menor medida, la necesidad de suplemen-
tos nutricionales, especialmente en los grados con mayor
afeccion neuroldgica.

DiscusioN

El paciente con PC moderada-grave puede presentar mul-
tiples comorbilidades, por lo que precisa de un seguimien-
to cercano y estrecho por parte de los profesionales que
intervienen en su cuidado, y requiere un ndmero impor-
tante de tratamientos crdnicos, entre los que destacan,
tanto en ndmero como en frecuencia, aquellos dirigidos
al manejo gastroenteroldgico y nutricional, ya que, como
puede observarse en la muestra, son requeridos por un
gran nimero de pacientes”. Ademds, debe considerarse
que estas comorbilidades en el campo gastro-nutricional
no siempre permanecen estables en el tiempo, por lo
que deben reevaluarse peridédicamente para comprobar
su evolucidn y necesidad de intervencion!'". Es esta va-
riabilidad evolutiva lo que podrfa justificar la deteccidn de
sintomatologfa susceptible de tratamiento y/o seguimien-
to en los pacientes estudiados.

Tal y como puede observarse, la mayor parte de los
pacientes controlados en Gastroenterologia y Nutricidn
lo son por motivos nutricionales. Aunque el motivo de
seguimiento mds frecuente es el déficit nutricional, no
debe olvidarse que en ocasiones puede existir sobrepe-
so-obesidad, especialmente en pacientes con menos afec-
cion neuroldgica y a los que también se les debe prestar
atencién®. La ESPGHAN recomienda el seguimiento se-
mestral de los pacientes con mayor afeccién neuroldgica,
con el fin de detectar precozmente situaciones de riesgo
o deficitarias. En este seguimiento se recomienda reali-
zar una valoracion antropométrica de peso, talla, pliegue
subcutdneo tricipital y perfmetro braquial. Para la relati-
vizacién de las medidas con valores de referencia deben
emplearse las grdficas y estdndares poblacionales!'. Dado
que el tallaje puede resultar muy complicado en los pa-
cientes con mucha afecciéon motora por problemas pos-
turales, de espasticidad y de movilidad, una alternativa es
el empleo de medidas segmentales. Entre estas formas de
medicion, la altura de rodilla (AR) es la que ha demos-
trado una menor variabilidad inter e intraobservador{'® y
permite estimar la talla aplicando la férmula de Stevenson
(talla = AR x 2,69 + 24,2 cm)(®. Se sugiere una serie
de marcadores con los que detectar la existencia de un
déficit nutricional: signos clinicos de desnutricion, indice
de masa corporal con una desviacién estdndar menor de
2 unidades, pliegue tricipital y/o perfmetro braquial me-
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nor que el percentil |0 para su sexo y edad, asi como
falta de ganancia de peso o talla'". Los pacientes que
presenten alguna de estas situaciones son candidatos a
recibir apoyo nutricional, que, como puede observarse en
la muestra, con frecuencia asocia la necesidad de empleo
de férmulas poliméricas que permiten aportar en menos
volumen una mayor cantidad de calorfas y una gran va-
riedad de nutrientes. El mantenimiento de un adecuado
estado nutricional es muy importante, ya que contribuye
directamente a la mejora de la calidad de vida, tanto de
los pacientes con PC como de los propios cuidadores!'®,

Otra complicacion frecuente en el paciente con PC es
la disfagia, que consiste en la disfuncion en alguna de las
tres fases de la deglucion: oral, faringea y esofédgica. Para
detectarla, debemos prestar atencién a signos que indi-
quen dificultad a la hora de lograr el aporte adecuado de
calorfas por via oral (escasa ganancia ponderal o pérdida
de peso, comidas muy prolongadas) y otros signos y sinto-
mas que puedan hacer referencia a pérdida de seguridad
durante la ingesta (tos, cianosis o fatiga durante o tras las
comidas, infecciones respiratorias de repeticidn, sialorrea)
. Tal y como ocurre en los datos presentados, la disfagia
es mads usual y requiere un seguimiento mas especializado
y mayor frecuencia de tratamientos en aquellos pacientes
con mayor afeccién neuroldgica'”. Para establecer la sos-
pecha diagndstica, se recomienda realizar una adecuada
anamnesis en busca de signos de alarma y observar al
paciente ingiriendo alimentos y bebidas de diferentes tex-
turas; ademds, pueden utilizarse encuestas rdpidas como
la empleada en el presente estudio para detectar situa-
ciones de riesgo. En aquellos casos con sospecha alta de
disfagia o cuando exista riesgo de sufrir aspiraciones con
la ingesta, estard indicada la realizacién de una videofluo-
roscopia para valorar las diferentes fases de la deglucién
con distintas texturas!'". Desde el punto de vista terapéu-
tico, se recomienda tratamiento de logopedia junto con
la adaptacidn de las texturas mediante espesantes cuando
sea necesario, a fin de evitar aquellas que generan situa-
ciones de riesgo en el paciente con disfagial'). Hoy en dia
se dispone de espesantes que contienen goma xantana y
goma guar, que pueden afadirse a alimentos y bebidas sin
modificar su sabor y conseguir de manera sencilla texturas
mas faciles de deglutir tipo néctar, miel o pudin. En los ca-
sos en los que no es posible lograr unos aportes caldricos
adecuados con la seguridad suficiente, puede plantearse
la colocacién de una gastrostomia'®. Como puede ob-
servarse en los resultados el grupo de pacientes que con
mayor frecuencia precisan gastrostomfa son los GMFCS V
y suele rondar el 10-33%67),

En el paciente con alteraciones neuroldgicas graves,
el reflujo gastroesofdgico es una patologia frecuente que

puede afectar hasta a un 40-70% de dichos pacientes con
problemas neuroldgicos graves y que aumenta su pre-
valencia conforme se incrementa el grado de afeccion
neuroldgica y motora”?, lo que concuerda con los da-
tos obtenidos en esta muestra en los pacientes de mayor
afeccién. La guia de la ESPGHAN para el manejo del pa-
ciente con PC hace referencia a que la pH-metria y/o im-
pedanciometria esofdgica son los métodos cuantitativos
vadlidos para medir la exposicién a dcido en la regidn eso-
fagica y que la endoscopia gastroduodenal es el método
de eleccién para detectar alteraciones esofdgicas secun-
darias al reflujo. No obstante, debido a la frecuencia de
reflujo en estos pacientes y el mayor riesgo de desarrollo
de complicaciones con la realizacién de estas pruebas, en
algunos casos puede estar indicado realizar una prueba
terapéutica con tratamiento empirico con IBP con un
adecuado seguimiento del paciente'). En las situaciones
en las que el reflujo es un problema, deben instaurarse, en
lo posible, medidas higiénico-dietéticas como: evitar gran-
des cantidades de alimentacién y de ciertos alimentos que
puedan favorecer el reflujo (comidas muy grasas, cafeina,
picante, etc.), procurar no ponerse en decubito tras las
comidas, combatir el sobrepeso, etc.?! Es frecuente que
con esto no sea suficiente v se deba recurrir a terapia far-
macoldgica, en tal caso, el tratamiento de eleccion es con
IBP@D., En los casos de pacientes refractarios al tratamien-
to con IBP que asocien esofagitis severa (grados II-IV) o
esofago de Barret, asi como los casos con broncoaspira-
ciones, pueden ser candidatos a tratamiento quirdrgico,
generalmente mediante funduplicatura de Nissen®.

Por otro lado, el estrefiimiento es una de las comor-
bilidades mds prevalentes en los pacientes con PC, con
una prevalencia en enfermos con afeccién neuroldgica
moderada-grave que suele encontrarse en torno al 25-
74%, con mayor presencia en aquellos que presentan mas
afectacidn tal y como se ha observado en la muestra®??),
La inmovilidad prolongada, las alteraciones en la motilidad
intestinal, el problema postural en el momento de la de-
fecacidn, las limitaciones en la ingesta de fibra y agua y el
empleo de medicaciones que pueden causar estrefiimien-
to son factores que pueden influir en el desarrollo del
mismo*?¥, Para su diagndstico se recomienda realizar una
adecuada anamnesis (orientada a detectar problemas de
alteracién del cardcter, el suefio y trastornos relacionados
con la defecacién), una exploracion fisica abdominal y pe-
rineal minuciosa y la realizacién en al menos una ocasidn
de tacto rectal, sin que sea precisa generalmente la reali-
zacién de otras pruebas complementarias!'V. En cuanto al
tratamiento, generalmente estos pacientes siguen pautas
con polietilenglicol, aunque es frecuente que, debido a
los factores previamente comentados, precisen de dosis
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mayores de las habituales®. En general, es recomenda-
ble intentar aumentar la ingesta de fibra y agua, asi como
realizar pautas de desimpactacién con polietilenglicol en
aquellos pacientes que lo requieran, administrando poste-
riormente de forma diaria la dosis de mantenimiento ne-
cesaria y que en muchas ocasiones estard en torno a 0,8
g/kg/dia. Estas dosis, sin embargo, deben acompafiarse de
una ingesta de liquidos que ha de realizarse con precau-
cién en pacientes con disfagia por el riesgo de aspiracion.
Otras terapias, como el masaje abdominal y el empleo
de enemas rectales en casos de impactacion (siempre
seguido de tratamiento de mantenimiento con laxantes
orales), también tienen su funcién'"?¥,

El déficit de vitamina D es frecuente en el paciente
con PC®), pero con una prevalencia similar a la de la po-
blacion infantil sana, que en nuestro medio se encuentra
en toro al 70%%). Debido a la menor actividad fisica,
a una exposicidn solar también reducida, al empleo de
farmacos anticomiciales, a los frecuentes problemas nu-
tricionales y un mayor riesgo de fracturas dseas, en estos
nifios es conveniente mantener unos niveles de vitamina
D adecuados, para lo que en muchas ocasiones serd ne-
cesaria la suplementacién con 400 Ul/dia de vitamina D
o, incluso, 800 Ul/dfa, con el fin de mantener los niveles
dentro de pardmetros normales para preservar y mejorar
en la medida de lo posible la densidad mineral ésea? 2629,
Para un correcto seguimiento, en los pacientes con PC
moderada-grave es recomendable realizar controles pe-
riddicos de niveles de vitamina D en sangre con el objeto
de mantener una adecuada suplementacion, y en aquellos
casos que presenten signos de alarma o serios problemas
de movilidad y/o nutricionales puede plantearse la reali-
zacién de una densitometria dsea con el fin de valorar la
densidad mineral ésea®.

Una limitacién de este trabajo es no haber realizado
un seguimiento de la respuesta a las terapias instauradas
en los pacientes, por lo que en un futuro serfa interesan-
te realizar un estudio mds amplio que valorara en qué
medida se benefician los pacientes de todos estos trata-
mientos.

CONCLUSIONES

Con este trabajo se pretende destacar la necesidad de segui-
miento interdisciplinar en los pacientes con PC con el fin de
seguir y detectar las comorbilidades que pudieran presentar,
especialmente en la esfera gastroenteroldgica y nutricional.
Ademads del déficit nutricional, existen otros problemas muy
frecuentes, como la disfagia, el reflujo gastroesofdgico vy el
estrefiimiento, cuya deteccién permite instaurar medidas te-
rapéuticas que ayuden a mejorar la calidad de vida de los
pacientes v sus cuidadores. Para finalizar, es preciso hacer

hincapié en la necesidad de seguir una monitorizacién siste-
matica y de forma regular en los pacientes con PC moderada
grave para asegurar un optimo manejo y seguimiento.
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RESUMEN

Antecedentes: La talla baja es el principal motivo de consulta en endocrinologia pediatrica, precisando en ocasiones
tratamiento con hormona del crecimiento. Material y métodos: Estudio longitudinal, retrospectivo y observacional en
139 pacientes tratados por déficit de hormona del crecimiento idiopatico hasta talla adulta. Se define déficit de hor-
mona del crecimiento idiopatico severo si el pico maximo en los test de estimulo es <3 ng/ml,y parcial si se encuentra
entre 3 y 10 ng/ml.Variables de respuesta final: talla adulta, talla adulta respecto a talla genética, talla adulta respecto al
prondstico de crecimiento inicial y talla adulta respecto a talla al inicio del tratamiento. Resultados: Se alcanzé una talla
adulta que supera en DE a la talla al inicio del tratamiento con respecto a su poblacion de referencia (TA = —1,28 £
0,6 DE y TI = -2,5 * 0,4 DE). El tratamiento produce una ganancia de talla adulta con respecto a la talla genética de
0,06 + 0,7 DE, y de talla adulta con respecto al pronéstico de crecimiento inicial de 0,9 + 0,6 DE. Los pacientes con
déficit severo presentaron una mejor respuesta final (p = 0,04). Conclusiones: El tratamiento con hormona del creci-
miento permite alcanzar la talla genética. Un déficit severo de hormona del crecimiento es un factor determinante
para conseguir una buena respuesta final.

PALABRAS CLAVE

Hormona crecimiento, déficit de hormona de crecimiento, talla, pubertad.

Growth hormone deficiency:
treatment response according to the response of stimulation tests

ABSTRACT

Background: Short stature is the most frequent reason for pediatric endocrinology consultations and sometimes requires
treatment with growth hormone. Objectives: The efficacy of growth hormone treatment in adulthood in growth hormone de-
ficiency was studied, and whether there is a difference in response to treatment according to the type of deficit, depending on
whether it is severe or partial. Material and methods: Longitudinal, retrospective and observational study in 139 patients trea-
ted for idiopathic growth hormone deficiency up to adult height. Severe idiopathic growth hormone deficiency is defined if the
maximum peak in the stimulus tests is <3 ng / ml, and partial if it is between 3-10 ng / ml. Final response variables: adult height,
adult height with respect to target height, adult height with respect to initial growth prediction and adult height with respect to
initial height at the start of treatment. Results: An adult height was reached that exceeded the height at the start of treatment
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by SD with respect to its reference population (TA = -1.28 + 0.6 SD and Tl = -2.5 + 0.4 SD).The treatment produces a gain
of adult height with respect to genetic height of 0.06 + 0.7 SD, and of adult height with respect to the initial growth prognosis
of 0.9 = 0.6 SD. Patients with severe deficits presented a better final response (p = 0.04). Conclusions: Growth hormone
treatment achieves a height in the genetic target.A severe deficit is a determining factor to achieve a good long-term response.

KEYWORDS

Growth hormone, growth hormone deficiency, height, puberty.

INTRODUCCION

La talla baja es el motivo mds frecuente por el que se
acude a las consultas de endocrinologfa pedidtrica®. Se
considera talla baja aquella con una desviacion estandar
(DE) menor de —2 unidades con respecto a la media
de la poblacién de referencia para igual edad y sexo®.
Seguln esta definicién, la talla baja afecta a un 2,3% de la
poblacién y a menudo es causa de un estrés importante
en el nifio que se encuentra en fase de crecimiento y
en su familia®. La probabilidad de que una talla baja sea
patoldgica depende, entre otras cosas, de la severidad
de la misma. Se calcula que solo | de cada 10 pacientes
con una talla de entre —2 y —3 DE presenta causas or-
ganicas, mientras que en aproximadamente el 58% de
los pacientes con talla menor a —3 DE se encuentra una
causa orgénical.

El déficit de hormona del crecimiento (DGH) supone
una causa importante de talla baja en la infancia®. La etio-
logfa del DGH en nifios varfa desde una ausencia comple-
ta de hormona del crecimiento (GH), lo que lleva a un
retraso severo del crecimiento, a una deficiencia parcial,
lo que provoca una talla baja®. Su diagndstico se basa en
la sintomatologfa, criterios auxoldgicos y estudios endo-
crinoldgicos. Aunque no existe un método diagndstico
gold standard, las pruebas de estimulaciéon de la hormona
del crecimiento se consideran clave para la evaluacién de
la secrecion de GH. Sin embargo, deben interpretarse
con cautela, debido a que el limite dptimo de concentra-
cién pico de GH utilizado en las pruebas de provocacion
para distinguir a los nifios con DGH de los nifios sin este
trastorno tiene una evidencia limitada y es variable entre
centros®. Aunque el uso de estos test ha sido objeto de
debate durante mucho tiempo, siguen siendo instrumen-
tos esenciales en el diagndstico de DGH, ya que no hay
alternativas mejores disponibles ©).

Estd ampliamente demostrada la importancia de un
diagndstico y tratamiento precoces del DGH debido a su
influencia en el adecuado desarrollo neuroldgico, meta-
bdlico y auxoldgico™.

La hormona de crecimiento humana recombinante
(rhGH) estd disponible como terapia sustitutiva desde 1985,
reemplazando al uso de la GH derivada de la hipdfisis hu-
mana debido al riesgo de contaminacién con el prion Jakob
Creutzfeldt. El objetivo principal del tratamiento con rhGH
en estos pacientes es normalizar la talla durante la infancia
y la adolescencia y alcanzar una talla adulta (TA) dentro del
rango normal y acorde con su talla genética (TG), minimi-
zando los riesgos del tratamiento y empleando el menor
coste posible®. La rhGH, al igual que otros tratamientos,
supone un gasto importante para el sistema sanitario, que
ha disminuido en los dftimos afios. Aun asf, serfa beneficioso
definir factores predictores de respuesta para optimizar la
eficacia del tratamiento. Este hecho justifica la necesidad de
estudios a largo plazo con rhGH, a fin de proveer a los cli-
nicos de la informacion necesaria para elegir qué pacientes
podrian beneficiarse mds del tratamiento sin riesgos a largo
plazo®.

Diferentes ensayos clinicos demuestran la eficacia del
tratamiento con rhGH para que estos nifios consigan un
crecimiento recuperador?. Algunos estudios han sefialado
que los pacientes con un déficit grave de GH basado en
la respuesta a los test de estimulo presentan una mejor
reaccion al tratamiento que los pacientes con déficit mo-
derado®. No obstante, existe una importante variabilidad
en la respuesta a dicha terapia de manera que no todos los
pacientes obtienen el mismo grado de beneficio.

Por tanto, tomando como hipdtesis que la variabilidad
de respuesta puede ser debida en parte a la gravedad
del DGH, y que probablemente engloba a otras entida-
des, nos planteamos como objetivo del estudio valorar la
eficacia del tratamiento en la TA en el DGH vy analizar si
existe diferencia en la respuesta al tratamiento en funcién
del tipo de DGH, seguin sea severo o parcial.

PACIENTES Y METODOS
Poblacion objeto de estudio

Se trata de un estudio longitudinal, retrospectivo y obser-
vacional con pacientes controlados en consultas de Endo-
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crinologfa Infantil de un hospital terciario, nacidos entre
1989 vy 2004, y que habian sido tratados por DGH idio-
patico. Se diagnostica DGH idiopético severo si el pico de
GH méxima en los test de estimulo es menor a 3 ng/ml, y
DGH parcial si se encuentra entre 3y 10 ng/ml.

Los criterios de inclusién en el estudio fueron: pacientes
con talla menor de —2 DE para la edad y sexo al diagndstico
de DGH, con GH <10 ng/ml en dos test de estimulo, que
recibieron tratamiento con GH a dosis sustitutivas durante
al menos un afio y que alcanzaron la casi-TA. Se considera
casi-TA cuando el ritmo de crecimiento es <0,5 cm/afio y
la edad dsea es de |5 afios en mujeres o de |7 afios en
varones. Se ha utilizado este concepto en el estudio cuan-
do se hace referencia a la TA, ya que los pacientes fueron
dados de alta antes de alcanzar la TA final. Los criterios de
exclusién del estudio fueron: DGH de etiologfa organica,
pacientes con patologfa adicional que pudiera condicionar
el crecimiento y prondstico de talla (céncer, cardiopatias
congénitas, pardlisis cerebral infantil, sihdromes o cromo-
somopatias), pacientes que hubieran recibido tratamiento
concomitante con andlogos de hormona liberadora de la
hormona luteinizante (LHRH), pacientes diagnosticados de
DGH con un Unico test de estimulo, o pacientes que tra-
tados con rhGH de manera discontinua. Se excluyeron del
estudio un total de 97 pacientes (n = 97), siendo el grupo
final de estudio de 139 pacientes (n = 139). No se excluyd
ningun paciente por mala respuesta o efectos adversos al
tratamiento (figura |).

Recoleccion de datos para su estudio

Las variables estudiadas fueron: |) antecedentes genéti-
cos: talla materna, talla paterna y TG, 2) antecedentes
perinatales: tipo de gestacién, edad gestacional al naci-
miento, tipo de parto, patologia perinatal asociada y an-
tropometria neonatal; 3) pruebas de estimulacion de la
hormona de crecimiento: test de estimulo con ejercicio
fisico, test de estimulo con propranolol, test de estimulo
con clonidina vy test de estimulo por hipoglucemia indu-
cida por insulina (ITT); 4) antropometria durante el se-
guimiento: peso, talla, indice de masa corporal (IMC); 5)
variables durante el seguimiento: velocidad de crecimien-
to (VO), edad dsea, prondstico de crecimiento (PC) y
TA; 6) resultados analiticos: estudio del eje GH-IGF (pico
maximo de GH tras test de estimulo), IGF-1 (factor de
crecimiento insulinico tipo ), IGF-BP3 (proteina trans-
portadora 3 del factor de crecimiento similar a la insulina);
7) tratamiento: dosis de rhGH (ug/kg/dia).

Las variables talla, peso e IMC fueron calculadas y ex-
presadas en valor absoluto y en DE segin los Estudios

236 pacientes
candidatos

35 pacientes
excluidos por
tratamiento con

26 pacientes

T al HRH*
no incluidos
por falta
de datos
24 pacientes
excluidos
por patologfa
adicional

38 pacientes
excluidos por
tratamiento
discontinuo
con GH

|39 pacientes

participaron
en el estudio

* alLHRH: andlogos de hormona liberadora
de la hormona luteinizante.

Figura I. Distribucién de los pacientes.

Espafioles de Crecimiento 20109, La variable VC fue ex-
presada en valor absoluto y en DE segin los Estudios
Espafioles de Crecimiento 201009, Para el cdlculo de la
edad dsea se utilizé el atlas radiogréfico de maduracién
6sea de Greulich y Pyle!'" y se establecié el prondstico
de TA basado en la talla y la edad dsea, por el método
de Bayley-Pinneau('?. Todas las variables estudiadas fue-
ron evaluadas un afio antes, al inicio del tratamiento con
rhGH y anualmente hasta alcanzar la casi-TA.

Como criterios de respuesta final al tratamiento se
consideraron:

a) TA (DE).
b) TA con respecto a la TG (DE).
¢) TA con respecto al PC inicial (DE).

d) TA con respecto a la talla al inicio del tratamiento
(TI) (DE).
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Se analizé la eficacia del tratamiento con rhGH en
la TA en el DGH vy se estudid si existe diferencia en la
respuesta a la terapia en funcion del tipo de DGH, segin

sea severo o parcial.

Anilisis estadistico

Se realizé un estudio de normalidad previo al andlisis es-
tadistico y posteriormente otro estudio de comparacién
de medias y correlaciones. Las variables cuantitativas se
describieron mediante la media, la desviacidn tipica y la
mediana. Las variables categdricas se describieron como
frecuencia y porcentajes. Para estudiar la relacién entre
variables categdricas, se utilizé la prueba de chi cuadrado
y el estadistico exacto de Fisher en el caso de incumpli-
miento del supuesto de aplicacién (Fe = 5). Para estudiar
la relacion entre variables cuantitativas, se aplicd el coefi-
ciente de correlacion de Pearson. Para analizar la relacién
entre variables cuantitativas y categdricas, se utilizd la t de
Student (T-Test). El estudio estadistico se llevd a cabo
con el programa SPSS V.15, v se considerd significacién

estadistica un valor de p < 0,05.

Este proyecto de investigacién ha sido aprobado por
el Comité de Etica de Investigacién de la Comunidad de
Aragoén (CEICA).

RESULTADOS

La muestra se compone de |39 pacientes (96 mujeres y
43 varones). La edad media al inicio de tratamiento fue
de I'l,] £2 5 afios, con una duracién del mismo de 4,2 £
2 afos, una dosis media de inicio de 26,14 £ 2 pg/kg/dia,
y una edad media al final del tratamiento de 153 £ 1,2
afios. La TG fue de —1,3 £ 0,7 DE, la Tl fue de =25 £ 0,4
DE vy el PC inicial fue de —=2,19 £ 0,6 DE, es decir, 150,35
+ 3,40 cm en mujeres y 164,9 + 2,87 cm en varones.

El peso medio al nacimiento fue de 297453 £ 5159 g.
La talla paterna media fue de 168,97 + 6,05 cm vy la talla
materna media de 15583 £ 6,32 cm. El resto de datos
antropométricos en el momento del nacimiento, tallas de
los padres y TG, tanto en centrimetros como en desviacién
estandar se muestra en la tabla |. La Tl fue de —2,65 DE en
varones y de —2,44 DE en mujeres, a una EC de | 1,36 afios

Tabla I. Datos del nacimiento, tallas de los padres y talla genética, expresados en valor absoluto y en desviaciones estdndar.

Media Desviacion tipica
gramos 297453 51591
Peso RN

DE —0,63 1,08
. cm 48,45 [,83

Longitud RN
DE -0,70 [,01
kg/m? 12,75 | .44

IMC RN

DE —0,25 1,23
cm 168,97 6,05

Talla paterna
DE =32 0,95
cm 155,83 6,32

Talla materna
DE —1,36 [,01
cm 167,22 4,59

Varones
DE —1,52 0,72
Talla genética
cm 156,55 4,37
Mujeres

DE =27 0,73

DE: desviacion estandar; RN: recién nacido; IMC: indice de masa corporal; cm: centimetros.
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y 11,01 afios, respectivamente, alcanzando una TA de —I,4
DE en varones y —1,22 DE en mujeres. La evolucion de las
principales caracteristicas descriptivas durante el seguimien-
to dividido por sexos se muestra en la figura 2.

Los test de estimulo realizados en un mayor ndmero
de pacientes fueron el test de estimulo con clonidina y el
test de estimulo por ITT (N =125y N = 97, respectiva-
mente). La cifra media de GH constatada en los test de

Varones

Mujeres

4 4
3 ' - 3 = :
i ! / TR /
=
s 0 / £ 0 /
£ o g
g 2 g 2
g M
§ 2 I % » I dul
lafio | Inicio | ., = laflo | Inicio | 5 Adult
ki o 1%afio | 2°afio | Adulto =] Gk 5 1° afio | 2° afio i
EC (afios) | 10,56 | 11,36 123 13,19 EC (afios) | 10,28 | 11,01 | 12,04 | 12,96
EO (afios) 2,47 10,92 | 12,16 EO (afios) 9,33 | 10,98 | 12,04
—#—Peso DE | -1,29 -1,3 -1,22 | -1,09 | -0,86 —#—PesoDE | -123 | -125 | -1,11 | 091 | -0,77

=¥=TallaDE | 2,55 | 2,65 | -2,19 | -1,78 -1.4 =>*=TallaDE | -234 | -244 | -1,93 | -1,54 | -1,22
=#%=IMCDE | -037 | -0,31 -0,44 | -0,45 | -0,36 =%=IMC DE -0,4 -0,47 -0,5 -0,39 | -0,23
-$=PC BE -1,9 -1,33 | -1,24 —&—PCDE =23 -1,64 | -1,38
=+=VCDE -1,36 2,97 2,93 =+=VCDE -0,7 3,1 3.24
Varones Mujeres
180 180
170 ——p————— 170
— »
- 160 160
5 / 7 - ="
= 150 < 150
& 140 = 140
130 7/ 130 ?/
120 ] 120 3 "
1 afio nicio & 5 afio nicio = &
— - 1?afio | 2%afio | Adulto wites 5 1%afio | 2°afio | Adulto
—#—Tallacm| 126,85 | 130,44 | 138,6 | 14549 | 165,59 —#—Tallacm| 127,38 | 130,91 | 138,87 | 144,59 | 154,55
——PCcm 164,95 | 168,94 | 169,62 —8—PCcm 150,35 | 154,22 | 155,75
— TG em 167,22 —&—TG cm 156,55

VC: velocidad de crecimiento; cm: centimetros; TG: talla genética.

EC: edad cronoldgica; EO: edad dsea; DE: desviacion estandar; IMC: indice de masa corporal; PC: prondstico de crecimiento;

Figura 2. Estadistica descriptiva de las variables cuantitativas recogidas durante el seguimiento a casi-TA adulta de nifios con DGH.
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estimulo al diagndstico fue de 3,36 + 2,69 ng/ml (0,03-
8,19 ng/ml) en el test de estimulo con ejercicio fisico, de
4,04 £ 2,57 ng/ml (0-9,86 ng/ml) en el test de estimulo
con propranolol, de 3,73 + 2,90 ng/ml (0-9,54 ng/ml) en
el test de estimulo con clonidina, y de 3,80 + 2,03 (0,56-
9,84 ng/ml) en el test de estimulo por ITT, sin objetivar
diferencias estadisticamente significativas entre ellos. El
71,2% de los pacientes correspondia a DGH severo, v el
28,2%, a DGH parcial. Las principales caracterfsticas des-
criptivas en funcién del tipo de DGH (severo o parcial),
subdividido por sexos, se muestran en la tabla Il, sin obje-
tivar diferencias estadisticamente significativas en ninguna
de las variables entre ambos grupos.

La edad media al inicio puberal fue de 12,14 £ 1,1
afios en el grupo total, y de 1,86 £ 0,9 afios en mu-
jeres 'y 12,79 £ 1,2 afios en varones. Un 61,9% de los
pacientes iniciaron el tratamiento con rhGH en la etapa
prepuberal.

Se alcanzdé una TA que supera en DE a la Tl con res-
pecto a su poblacién de referencia (TA=—1,28 + 0,6 DE
y TI= =25 + 0,4 DE), siendo de 154,5 £ 3,7 cm en muje-
res, y de 165,6 £ 4,1 cm en varones. La TA con respecto
ala TG fue de 0,06 £ 0,7 DE, y la TA con respecto al PC
inicial fue de 0,9 £ 0,6 DE. Se constaté un incremento de
la TA con respecto a la Tl de 1,2 £ 0,6 DE, sin objetivar
diferencias significativas entre sexos.

Las mujeres presentan una mejor TA con respecto al
PC inicial (p = 0,00), sin encontrar diferencias entre sexos
en el resto de variables de respuesta final. Los pacientes
con DGH severo tienen una mejor TA con respecto a su
TG (p = 0,04), sin que se observen diferencias en el resto
de variables de respuesta final (tabla Ilf).

DiscusioN

El estudio incluye |39 pacientes tratados con rhGH du-
rante al menos un afio por DGH vy que ya han alcanzado
la casi-TA. Mas de la mitad de los pacientes del presente
estudio eran mujeres, porcentaje similar al observado en
estudios previos como los realizados por Ranke et al.!3!9,
Ramchiel et al.'® o Straetemans et al.'®, pero que supone
un porcentaje mayor al que se observa en otros estudios
de la literatura, donde hay un predominio del sexo mas-
culino, como los realizados por Carrascosa et al.('7'9, La
mayor parte de los pacientes del estudio correspondia
a DGH severo, lo que supone un mayor porcentaje de
pacientes con DGH severo con respecto a estudios an-
teriores('¢'8),

Multiples estudios apoyan que el inicio del tratamiento
con rhGH a una edad temprana favorece que los pacientes
alcancen una TA acorde a su TG. Ranke et al. compararon
265 nifios con GHD tratados antes de los 3 afios de edad
con 509 nifios tratados después de los 7 afios de edad,
y mostraron que, después del primer afio de tratamiento
con GH, el incremento de la talla por unidad de dosis de
rhGH fue significativamente mayor en los nifios menores
que en los mayores'. Asi, el tratamiento debe iniciarse lo
antes posible para lograr la méxima respuesta en el creci-
miento®'?. La edad media al inicio de tratamiento en este
estudio fue acorde a la de estudios previos, como el de
Ramchiel et al.(>?%, menor a lo que se objetiva en estudios
mds antiguos®, pero superior a lo que se refleja en otros
trabajos, en los que la edad media de inicio del tratamiento
se sitla en torno a los 7 afos”'¢!9. Esta diferencia de edad
es debida a que los primeros pacientes incluidos en el estu-
dio son pacientes antiguos, ya que en la actualidad se inicia
antes el tratamiento con rhGH.

Tabla lll. Principales relaciones entre tipo de déficit (severo o parcial) y las variables de respuesta final al tratamiento.

Talla adulta - Talla adulta - Talla adulta -
talla genética prondstico de talla al inicio
(DE) crecimiento (DE) del tratamiento (DE)
N P P P
Severo 99
Tipo de déficit 0,040 0,772 0817
Parcial 40

DE: desviacion estandar; p: nivel de significacion.
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Tabla Il. Principales caracteristicas descriptivas en funcién del tipo de DGH (severo o parcial) subdividido por sexos y principales relaciones entre ellos

DGH SEVERO DGH PARCIAL
Desviacion Desviacion
Media tipica Media tipica p
Varones 31 12
N
Mujeres 68 28
Edad cronolégica Varones ['1,49 320 11,00 3,80 0,670
al inicio del tratamiento (afios) Mujeres 11,02 199 10,99 234 0962
P Varones —1,27 0,60 —1,35 0,40 0,678
eso
al inicio del tratamiento (DE) Mujeres 1,22 0,58 131 045 0475
Varones 2,66 0,53 2,59 0,53 0,702
Talla
al inicio del tratamiento (DE) Mujeres ~2.44 0,46 ~245 039 0946
IMC Varones 0,26 0,86 042 0,56 0,559
al inicio del tratamiento (DE) Mujeres -043 0,77 -0,56 0,66 0,462
VC antes de iniciar Varones —1,62 l,64 —0,69 2,12 0,134
el tratamiento (DE) Mujeres -0,85 1,750 -0,34 1,85 0,203
Varones 13,00 097 12,22 1,49 0,050
EC al inicio puberal (afios)
Mujeres ['1,79 0,89 11,99 0,88 0,331
Varones 26,09 1,99 25,46 371 0473
ug/kg/dosis
Mujeres 26,40 2,18 25,83 2,60 0273
Varones —1,17 06l —1,13 0,46 0,830
Peso al inicio puberal (DE)
Mujeres 1,07 0,67 =121 0,48 0,303
Varones —2.24 0,54 —1,88 0,72 0,077
Talla al inicio puberal (DE)
Mujeres -2,09 0,60 2,13 0,50 0,714
Varones -0,34 0,82 0,55 0,48 0426
IMC al inicio puberal (DE)
Mujeres -0,49 0,84 0,58 0,61 0,581
Varones 16,61 0,99 16,25 1,24 0,327
EC al finalizar el tratamiento (afios)
Mujeres 14,66 093 15,00 0,68 0,084
Varones —0,89 0,72 -0,73 0,87 0,509
Peso en dltima consulta (DE)
Mujeres 0,71 0,67 0,76 052 0,764
Varones —1,47 0,60 -1,20 0,66 0,206
Talla en dltima consulta (DE)
Mujeres =121 0,54 —1,26 0,52 0,643
Varones -0,40 0,95 —0,25 0,88 0,633
IMC en dltima consulta (DE) :
Mujeres -0722 0,88 —0,24 0,68 0917
Varones 511 3,04 524 2,79 0,895
Duracién tratamiento (afios) ‘
Mujeres 3,64 1,58 4,00 1,90 0,339

DGH: déficit de hormona de crecimiento; DE: desviacién estandar; IMC: indice de masa corporal;
EC: edad cronoldgica; pg: microgramos; kg: kilogramo; p: nivel de significacién.

VC: velocidad de crecimiento;
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La TG en varones en nuestro estudio fue ligeramente
inferior a la registrada en estudios previos, como los de
ganancia de talla en funcién de la secrecién de GH previa
al tratamiento realizados por Carrascosa et al.('"'9), el tra-
bajo sobre TA alcanzada en funcién de las dosis de rhGH
llevado a cabo por Rachmiel et al." o el estudio de Strae-
temans et al'®, que comparaba diferentes criterios de
respuesta pobre al tratamiento con GH. La Tl en el pre-
sente estudio fue similar a lo encontrado en la literatura
con pacientes no prepuberales!®, Sin embargo, estudios
previos realizados con pacientes de menor edad mues-
tran una talla inferior al inicio del tratamiento(”'*16-182223),

Maghnie et al. describen en su trabajo® el test de es-
timulo por ITT como la prueba de estimulo mads sensible
y especffica, siendo una de las dos pruebas de estimulo
mds usadas en este estudio. El porcentaje de pacientes
correspondientes a DGH severo en este trabajo difiere
de lo publicado en otros estudios como el realizado por
Carrascosa et al.?9, con un 7% de pacientes clasifica-
dos como DGH severo; o el llevado a cabo por Van de
Broeck et al.?), con un 36%; en ambos casos se muestra
un porcentaje inferior al que aquf se presenta.

Tal como arrojan los resultados del estudio de Carras-
cosa et al'"®, la edad cronoldgica al inicio del tratamiento
con GH, la edad cronoldgica al inicio puberal, la edad
cronoldgica al finalizar el tratamiento con GH, la duracién
del tratamiento vy la dosis de GH fueron similares y no
difirieron estadisticamente entre los pacientes con DGH
severo y DGH parcial, lo que se encuentra en consonan-
cia con los resultados obtenidos en este estudio.

El efecto mds importante del tratamiento con rhGH
es normalizar la VC, pero, ademds, la GH también tie-
ne una importante influencia en el desarrollo de riesgos
posteriores para la salud®. La rhGH debe administrarse
diariamente por via subcutdnea, y la dosis aprobada por la
FDA es de 25-100 pg/kg/dia, siendo en nifios prepuberes
de 25-35 pg/kg/dia, lo que estd en consonancia con el
presente estudio®. Los beneficios del tratamiento con
rhGH en el incremento de la VC estdn ampliamente de-
mostrados en la literatura y respaldan los resultados de
este estudio. Por tanto, el tratamiento con rhGH consigue
alcanzar una TA que se encuentra en el rango genético.

Se observa una amplia variabilidad en la respuesta al
tratamiento con rhGH, probablemente debido a proble-
mas de cumplimiento, gravedad del DGH v sensibilidad
del paciente a la rhGH®®. Ademds, existe evidencia de
que los nifios con DGH orgénico (ODGH) responden
menos al tratamiento con rhGH en comparacién con

aquellos que tienen deficiencia de hormona de crecimien-
to idiopédtica (IDGH)®), y de que los pacientes con DGH
permanente obtienen un mayor beneficio del tratamiento
con rhGH, tanto a corto como a largo plazo, con respec-
to a los pacientes con DGH transitorio®?,

Van den Broeck et al.?”), analizaron en su estudio si
la respuesta a largo plazo al tratamiento de 435 nifios
podria predecirse por la respuesta maxima de GH en
el momento del diagndstico. Los pacientes fueron diag-
nosticados como DGH grave (<5 ng/ml), DGH parcial
(5-10 ng/ml), o talla baja idiopdtica (TBI) (10 ng/ml),
basdndose en la respuesta de GH a las pruebas de es-
timulaciéon con GH. La respuesta fue significativamente
mejor en nifios con DGH grave, sin objetivar diferencias
estadisticamente significativas entre nifios con DGH par-
cial y aquellos con TBI.

En el trabajo realizado por Bang et al.?® y apoyado
posteriormente por Wit et al.®Y, aquellos pacientes con
IDGH con pico maximo en los test de estimulo de <3
ng/ml presentaron una mejor respuesta en la talla final
que aquellos con pico maximo en los test de estimulo
de >3 ng/ml.

Carrascosa et al.?® clasificaron en su estudio a los pa-
cientes como DGH severo (pico maximo en los test de
estimulo de <5 ng/ml) o DGH moderado (pico méaximo
en los test de estimulo de 5-10 ng/ml en al menos uno de
los test), y mostraron que la ganancia de talla total a los
dos aflos de inicio de tratamiento fue mayor en el grupo
de DGH severo, sin significaciéon estadistica.

Por tanto, salvo en los trabajos resefiados previa-
mente realizados por Van den Broeck et al.?”, Carras-
cosa et al.?®, Bang et al.®® y apoyado posteriormente
por Wit et al.®", el estudio de la respuesta en funcién
del tipo de déficit no ha sido ampliamente estudiada por
otros autores hasta el momento, siendo corroborado
en nuestro estudio. Asi, este trabajo muestra que en
aquellos pacientes con DGH idiopdtico, los que tienen
un déficit severo presentan una mejor respuesta final al
tratamiento.

En conclusidn, los hallazgos de este estudio ponen
de relieve que los pacientes alcanzan su talla genética y
que aquellos pacientes con DGH severo presentan una
mejor respuesta final, y que por tanto, se beneficiardn
mds del tratamiento. Estos resultados permiten ayudar
al clinico a tomar decisiones sobre la conveniencia de
proseguir, modificar o incluso suspender un tratamien-
to con rhGH.
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RESUMEN

Objetivos: Los defectos congénitos representan una causa importante de muerte fetal prenatal y neonatal. El objetivo
principal del estudio fue estimar la prevalencia de defectos congénitos en un area sanitaria, asi como comparar los
resultados con los comunicados en Europa (registro EUROCAT). Material y métodos: Estudio retrospectivo en los pri-
meros cinco afos y prospectivo en el Gltimo afo cuantificando los defectos congénitos mayores en gestantes del area
sanitaria Ill de Zaragoza desde enero de 2010 a diciembre de 2015. Los diagnésticos y grupos de patologia se llevaron
a cabo siguiendo los criterios utilizados en el registro europeo (EUROCAT). Para el estudio estadistico de los datos
se empled Microsoft® Excel® 2016, realizindose la comparacién de prevalencia por cada 10.000 embarazos con chi
cuadrado. Resultados: Se contabilizaron un total de 619 anomalias congénitas entre los 16.186 embarazos objeto de
estudio (382,4 de cada 10.000 embarazos). Su distribucion fue de 480 fetos (nacidos vivos, muertos e interrupciones
voluntarias de embarazo) afectados por malformaciones estructurales (296,5 de cada 10.000 embarazos) y 139 con
cromosomopatias, sindromes genéticos o microdeleciones (85,87 de cada 10.000 embarazos). La malformacién con-
génita en los embarazos con mayor incidencia fue la cardiopatia congénita, con 121 fetos afectados, seguida de 103
cromosomopatias, 66 fetos con anomalias urinarias y 60 con afecciones en extremidades. Estos resultados coinciden
en prevalencia con lo publicado a nivel europeo. La tasa de fetos con defecto congénito es superior al promedio
del estudio EUROCAT en el periodo 2010 a 2015 (315,7 vs. 257,86 de cada 10.000 embarazos), diferencias que
son estadisticamente significativas (p < 0,001). La tasa de diagnostico prenatal de defectos congénitos es superior
a la publicada en el estudio EUROCAT. La tasa de interrupciones voluntarias de embarazo (IVE), tras el diagnéstico
prenatal de defecto congénito, es superior al promedio publicado en el estudio EUROCAT (106,26 vs. 48,36 de cada
10.000 embarazos) y a la publicada en la misma poblacién en el periodo 2000 a 2005 (106,26 vs. 69,9 de cada 10.000
embarazos). Conclusiones: Al analizar la prevalencia por grupos de defectos congénitos, se observa una prevalencia
homogénea y sin diferencias estadisticamente significativas con respecto a lo publicado en EUROCAT, excepto para
anomalias del sistema digestivo, siendo menor en el estudio actual, y para los sindromes genéticos, microdeleciones
y cromosomopatias, donde se encuentra una mayor prevalencia. Al comparar el resultado de diagndstico prenatal
con el obtenido en los afios 2000-2005, se observa una mejoria del porcentaje diagndstico, por lo que se confirma
el buen funcionamiento del programa de cribado. Pese a que la situacion actual del registro de datos no es perfecta
y debe mejorarse, los estudios comparativos muestran que en nuestra area de salud se lleva a cabo un buen trabajo
de diagnostico prenatal de malformaciones congénitas.
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Prevalence of congenital malformations in a health area in Zaragoza, Spain

ABSTRACT

Introduction: Congenital defects represent a major cause of prenatal and neonatal fetal death.The main objective of the study
is to estimate the prevalence of congenital defects in a health area, as well as to compare the results with those reported in
Europe (EUROCAT registry). Material and Methods: We performed a retrospective study in the first five years and prospec-
tive study in the last year, including major congenital defects diagnosed in pregnant women in our health area from January
2010 to December 2015. Diagnoses have been carried out following the criteria of the European register (EUROCAT). For the
statistical study, Microsoft® Excel® 2016 was employed, and Chi square was used to compare prevalences. Results: We found
619 congenital anomalies among the 16,186 pregnancies under study. The prevalence of fetuses (live births, stillbirths and
voluntary interruptions) with a congenital defect was 382.4 out of 10,000 pregnancies: 296.5 out of 10,000 pregnancies with
structural malformations (480 fetuses) and 85.87 out of 10,000 pregnancies (139 fetuses) for chromosomal diseases, genetic
syndromes and microdeletions. The highest incidence was for congenital heart disease with 121 dffected fetuses, followed by
103 chromosomal defects, 66 fetuses with urinary abnormalities and 60 with limb disorders. These results coincide in preva-
lence with what has been published in Europe.The rate of fetuses with a congenital defect is higher than the average of the
EUROCAT study in the period 2010 to 2015 (315.7 vs 257.86 of every 10,000 pregnancies), differences that are statistically
significant (p < 0.001).The rate of prenatal diagnosis of congenital defects is higher than in the EUROCAT study.The rate of
voluntary interruptions after prenatal diagnosis of congenital defect is higher than the average published in the EUROCAT study
(106.26 vs 48.36 of every 10,000 pregnancies) and that was published in the period 2000 to 2005 in the same health area
(106,26 vs 69.9 of every 10,000 pregnancies). Conclusions: The prevalence of congenital disease by groups of congenital
defects in our health area is similar to EUROCAT, except for digestive system anomalies, being lower in the current study, and
for genetic syndromes and microdeletions and chromosomopathies where a higher prevalence is found. When comparing the
prenatal diagnosis result with that obtained in 2000-2005, an improvement in the diagnostic percentage is observed, thus con-
firming the proper functioning of the screening program.The current data recording system is not perfect and could be impro-
ved, but comparative studies show that we are offering our patients an optimal prenatal diagnosis of congenital malformations.
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Birth Defects. Deformities. Central Nervous System. Congenital abnormalities.

tanto la aparicién de enfermedades agudas como produ-
cir una morbilidad a medio o largo plazo, con la repercu-
sién en la calidad de vida del recién nacido que esto supo-
ne. Se estima que cada afo se diagnostican 3 millones de
niflos con anomalfas congénitas graves en todo el mundo,
y que 303.000 neonatos menores de 4 semanas de vida
fallecen a su vez anualmente por esta causa®®.

INTRODUCCION

Las anomalias congénitas (AC), también denominadas
defectos congénitos (DC), son definidas por la Organiza-
cién Mundial de la Salud (OMS) como «toda anomalia del
desarrollo morfoldgico, estructural, funcional o molecular
presente al nacer aunque pueda manifestarse mas tarde».
Se trata de un grupo de patologias de gran importancia
clinica y social debido a su frecuencia (que puede estimar-
se en torno a un 2-3% en recién nacidos a nivel mundial(”,
a su impacto sobre la calidad de vida de pacientes y fami-
liares y al coste econdmico que generan.

La importancia de un diagndstico precoz y preciso
radica en la variabilidad terapéutica que existe ante cada
defecto congénito, puesto que hay ciertas malformaciones
que pueden resolverse de manera satisfactoria mediante ci-

Los defectos congénitos representan una causa im- rugfa intradtero; otras, en cambio, requieren un tratamiento

portante de muerte fetal prenatal y neonatal. La OMS
estimd que son causa de un 5% de las muertes neonatales

médico o quirdrgico posnatal inmediato para que el nifio
sobreviva. Al conocer la frecuencia de los defectos con-

en todo el mundo, asf como del 8% de las muertes en el
periodo posneonatal®?. La mortalidad perinatal de este
grupo de pacientes es diez veces superior a la registrada
en pacientes sin anomalfas®. Ademds, pueden implicar

génitos en cada poblacidn, es posible saber cudl es su im-
pacto en cada drea, lo que permite establecer prioridades
asistenciales y realizar campafas formativas, informativas y
preventivas a profesionales y a la poblacion general.
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El objetivo principal de este estudio fue estimar la
prevalencia de defectos congénitos mayores en el Area
Sanitaria Ill de Zaragoza, para lo que se contabilizaron los
nacidos vivos con malformacién, los fetos muertos y las
interrupciones voluntarias del embarazo (IVE) tras el diag-
ndstico prenatal de defecto congénito. En segundo lugar,
se pretendia conocer las prevalencias de cada uno de los
grupos de defectos congénitos clasificados segun los crite-
rios utilizados por el estudio EUROCAT® y compararlas
con las europeas, asf como determinar la tasa de identifi-
cacién prenatal de defectos congénitos y compararla con
EUROCAT v la tasa de IVE en pacientes con malforma-
ciones congénitas.

MATERIAL Y METODOS

Se trata de un estudio retrospectivo en los primeros cin-
co afos y prospectivo en el Ultimo afio, de tipo observa-
cional, en el que la poblacién diana fueron las gestantes
controladas en el Area Sanitaria Il de Zaragoza durante
seis afos (del | de enero de 2010 al 31 de diciembre de
2015).

Las gestaciones con defecto congénito mayor se cla-
sificaron en tres grupos: recién nacidos con algin defecto
congénito diagnosticado o no prenatalmente, fetos diag-
nosticados de malformacién en los que se decidié una
finalizacién con IVE si la posible fecha de parto se inclufa
en el periodo objeto de estudio y fetos muertos mayores
de 12 semanas de gestacién (SG) que presentaran un
defecto congénito con posible fecha de parto dentro del
periodo estudiado.

Los datos fueron recogidos a través de la base de da-
tos del Servicio de Obstetricia, cotejada con la propia de
la Unidad de Neonatologfa (Neosoft®) y mediante la his-
toria clinica de los recién nacidos. En el caso de pacientes
derivados tras el parto a otros hospitales, se confirmé la
informacion mediante la revisién de la historia clinica o
mediante llamada telefdnica.

Las malformaciones congénitas se agruparon segun
los criterios de EUROCAT®), que es el estudio mds am-
plio vy actualizado sobre los defectos congénitos mayo-
res a nivel europeo, y donde se diferencian los siguientes
grupos: anomalias del sistema nervioso, de los ojos, de la
oreja, cara y cuello, cardiopatias congénitas, malformacio-
nes del aparato respiratorio, defectos orofaciales, anoma-
lias del sistema digestivo, defectos de la pared abdominal,
anomalias del sistema urinario, malformaciones genitales,
anomalfas en extremidades, alteraciones musculoesquelé-
ticas, otras malformaciones mayores, sindromes teratogé-
nicos con malformaciones, sindromes genéticos y micro-
deleciones y cromosomopatias.

Cada malformacién quedd cuantificada individual-
mente aunque se encontrara asociada a otra y se reali-
z6 la inclusidon o exclusién del defecto congénito segin
las instrucciones y recomendaciones del estudio EURO-
CAT®. Se debe tener en cuenta que, para la comparacion
de los datos con EUROCAT, la tasa grupal correspondia
al nimero de fetos que presentaran uno o mds defectos
congénitos, quedando cuantificada Unicamente la anoma-
lia considerada de mayor importancia.

Para el estudio estadistico de los datos se empled Mi-
crosoft® Excel 2016, y la comparacién de prevalencia se
realizé con chi cuadrado, aceptando un resultado esta-
disticamente significativo con un nivel de significacion a
variable de 0,05, 0,01 o 0,001 y un grado de libertad de
| para cada defecto congénito, siendo cada uno de estos
contabilizado individualmente a pesar de presentarse aso-
ciado en el mismo paciente.

Para el cdlculo del porcentaje diagndstico de cada
defecto congénito se llevd a cabo la suma del nimero
de diagndsticos prenatales de cada anomalia congénita
en recién nacidos vivos mds el nimero de fetos muertos
y las malformaciones sometidas a IVE, dividiéndola por
el total de cada tipo de malformacién y multiplicando el
resultado por 100.

REsuLTADOS

Del total de nacimientos acaecidos (15.989) en el Sector
Il de Zaragoza, 422 (2,6%) recién nacidos vivos presen-
taron un defecto congénito mayor, 383 (90,8%) fueron
defectos estructurales y 39 (9,2%) cromosomopatias,
microdelecciones o sindromes genéticos. La prevalencia
obtenida en recién nacidos vivos con defectos congénitos
fue de 238,91 para malformaciones estructurales y 24,39
de cada 10.000 nacimientos de cromosomopatias, micro-
deleciones y sindromes genéticos (tabla I).

Para el célculo de prevalencia de defecto congénito en
el total de embarazos se sumaron a los recién nacidos vi-
vos los 172 fetos sometidos a IVE y los 25 fetos muertos,
por lo que la muestra ascendia a 16.186 casos. En la ta-
bla Il se refleja la prevalencia por cada 10.000 embarazos,
asi como el nimero de fetos estudiados necesarios para
la aparicion de un caso. El total de fetos (nacidos vivos,
muertos e IVE) con defecto congénito fue de 619 ca-
sos (382,4 de cada 10.000 embarazos), siendo 480 fetos
con malformaciones estructurales (296,5 de cada 10.000
embarazos) y |39 fetos afectados de cromosomopatias,
sindromes genéticos o microdeleciones (85,87 de cada
10.000 embarazos).
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Tabla I. Prevalencia en nacimientos de defectos congénitos, malformaciones estructurales y cromosomopatfas, microdelecciones

y sindromes genéticos detectados en cada uno de los afios en el periodo objeto de estudio en HCULB

Cromosomopatias,
Defectos Malformaciones microdelecciones
congénitos estructurales y sindromes genéticos
82 69 13
2010 2744 por 10.000 2309 por 10.000 43,5 por 10,000
74 71 3
2011 2569 por 10000 2464 por 10,000 104 por 10.000
71 65 6
2012 266,5 por 10.000 244 por 10.000 22,5 por 10,000
57 54 3
2013 230 por 10.000 2179 por 10.000 12,1 por 10.000
69 59 10
2014 272 por 10.000 233,0 por 10.000 39,5 por 10.000
69 65 4
2015 282,1 por 10.000 265,7 por 10.000 16,4 por 10.000
422 383 39
Total 263,93 por 10.000 238,91 por 10.000 24,39 por 10.000

Para poder realizar la comparacién de los resultados
obtenidos de cada grupo de malformacién con el registro
europeo EUROCAT, asi como con el estudio previo del
HCULB de 2000-2005, se excluyd de cada grupo el apar-
tado «otras malformaciones» y se tuvo en cuenta Unica-
mente el diagndstico principal de cada feto. Se observé
un descenso de la prevalencia de defecto congénito en
fetos en el HCULB de 315,70 de cada 10.000 embarazos.
El registro europeo (EUROCAT)? refirié para el mismo
periodo de tiempo una prevalencia de 257,86 defectos
congénitos por cada 10.000 embarazos, cifra sensible-
mente menor que la que se obtuvo en nuestra drea. En
la figura | se distribuyen las tasas de prevalencia de de-

Mainz - Germany N 17781
Auvergne - France I 349,43
Brittany - France I 357,96
Vaud - Switzerland IEEEEG_— 5161
Paris - France [ 333,04
Isle de la Reunion - France [N 326,41
N Netherlands - NL. I 324,25
Wales- UK I 320,31
HCULB 2010-2015 . 15,7
Cork and Kerry - Ireland IS 312,12
Saxony-Anhalt - Germany NN 305,96
Malta | 301,64
South West England - UK I 215,55
Antwerp - Belgium G 779,03
Basque Country - Spain I (7527
Emilia Romagna - Italy I 257,99
Norway | 260,04
Promedio EUROCAT | 57,506
Ukraine N 2207
Styria - Austria N 50,35
French West Indies - France /I 16,04

Valencia Region - Spain I 35,68
Northern England - UK NN 125 6
Hainaut - Belgium I 226,54
Thames Valley- UK I 74 4
Tuscany - Italy NG 73,63
HCULE 2000-2005 E_—_— 2171
Wessex - UK I 211,64
East Midlands & South IS 201,87
Wielkopolska - Poland NN 198,06
Zagreb - Croatia NN 195,99
SE Ireland | 16946
Dublin - Ireland NN 11254
S Portugal NN 1084

fecto congénito en las diferentes regiones europeas, asf
como en nuestro medio en ambas cohortes. Despunta
con una muy elevada prevalencia (477,81 de cada 10.000
embarazos) el registro llevado a cabo en Mainz (Alema-
nia), seguido de Auvernia (Francia), con una prevalencia
de 369,43 de cada 10.000. En el otro extremo destacan
Dublin (Ilanda) y Portugal, con una prevalencia en torno
a 110 de cada 10.000 embarazos, siendo estas las mds

bajas. Se observa que el dato de prevalencia del estudio
previo en el HCULB9 de los afios 2000 a 2005 es uno de
los mds bajos, con diferencias altamente significativas en
comparacion con el resultado del estudio actual, encon-
trdndose en valores mds acordes con regiones y paises de

Figura |. Tasa de fetos con defectos congénitos por cada
10.000 nacidos vivos, nacidos muertos e IVE.
Regiones participantes en el estudio EUROCAT,
promedio EUROCAT, estudio de Zaragoza HCULB
en 2000-2005 y estudio de Zaragoza HCULB en

. . 2010-2015.
caracteristicas similares al nuestro.
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Tabla Il. Prevalencia de malformaciones congénitas mayores en recién nacidos vivos, IVE y fetos muertos, detectadas en cada uno de los afios
del estudio y nimeros de fetos para la aparicién de un caso, en HCULB.

Cromosomopatias,
Defectos Malformaciones microdeleciones
RN vivos IVE Feto muerto Total
2010 82 35 5 122
N = 3.028 270,72 por 10.000 1155 por 10.000 16,5 por 10.000 402,77 por 10.000
| caso cada 37 | caso cada 87 | caso cada 606 | caso cada 25
2011 74 25 2 101
N = 2907 254,5 por 10.000 86 por 10.000 6,9 por 10.000 347,3 por 10.000
| caso cada 40 | caso cada |17 | caso cada |.545 | caso cada 29
2012 71 17 3 91
N = 2.684 2645 por 10.000 63,3 por 10.000 ['1,2 por 10.000 339 por 10.000
| caso cada 38 | caso cada |58 | caso cada 895 | caso cada 30
2013 57 22 3 82
N = 2503 227,7 por 10.000 87,9 por 10.000 |2 por 10.000 327,6 por 10.000
| caso cada 44 | caso cada | 14 | caso cada 834 | caso cada 3|
2014 69 34 4 107
N =257 268,3 por 10.000 132,2 por 10.000 15,6 por 10.000 416,2 por 10.000
| caso cada 37 | caso cada 75 | caso cada 643 | caso cada 24
2015 69 39 8 6
N = 2493 276,8 por 10.000 56,4 por 10.000 32,1 por 10.000 465,3 por 10.000
| caso cada 37 | caso cada 64 | caso cada 312 | caso cada 22
Total 422 |72 25 619
N = [6.186 260,73 por 10.000 106,3 por 10.000 15,4 por 10.000 382,42 por 10.000
| caso cada 39 | caso cada 95 | caso cada 648 | caso cada 27
En la tabla Il se muestran los resultados de defec- ,
tos congénitos por grupo de patologia. La patologia con Cromasomopatss — pialilen 3,64
mayor incidencia fue la cardiopatia congénita, tanto en S prfticosy micodéleciories E“u,u
embarazos (121 fetos afectados, 74,76 de cada 10.000 Veiniptulcas iom sadl nrumesio, | [REEN
! 0,
embarazos) como en recién nacidos (103 casos). A nivel Ouas mallorsnsciones #-J;?
0,00
de prevalencia global le siguieron en frecuencia las cromo- Muzculosegesbiticas JEEH
. 4
somopatias: 103 embarazos (63,64 de cada 10.000 em- Estremidies 3,_.,3*?35
2229
barazos), aunque este dato no se correspondia con los Genitales ettt 1730
recién nacidos, con Unicamente |5 pacientes afectados. Uirirario Lo
7 , . , 9
Esto se debid a que este grupo presentd la cifra mas alta Defecto pared abdeminal Eﬁﬁﬁ:ﬁ
. 17,67
de IVE en toda la serie, con 81 casos. Digestivag (1398
1429
Orofacial 0
En la figura 2 se detallan las prevalencias grupales de S :032,.:1" !
.y ; X spiral ¥
malformacién congénita de EUROCAT® en el mismo pe- g b oy
Cardiopatias 4
riodo de tiempo y estudio previo realizado en la misma = o B339 #aze
Oreja, cara, cue f
drea poblacional en 2000-2005. Al analizar la prevalen- e i :.::-3091
cia por grupos de defectos congénitos, se observd una St nervioss %ﬁm
prevalencia homogénea y sin diferencias estadisticamente e
o . 0,00 10,0020,0030,0040,0050,0060,0070,0080,0090,00
significativas con respecto a lo publicado en EUROCAT®),
excepto para anomalias del sistema digestivo, sindromes FIEUROCAT  Estudio HCULB 2000-2005 R Estudio HCULB 2010-2013

geneticos y microdeleciones y cromosomopatias. La ma- Figura 2. Representacién grdfica de las tasas por cada 10.000

yor diferencia obtenida con diferencias estadisticamente embarazos de cada uno de los grupos de defectos

significativas (p <0,001) se observd en este Ultimo grupo, congénitos en el estudio de Zaragoza 2010-2015,
2000-2005 y EUROCAT 2010-2015.

con prevalencia en el estudio actual de 63,64 y una me-
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Tabla Ill. Malformaciones consideradas primer diagndstico por grupos de patologia en HCULB, en el periodo 2010 a 2015, retirando

otras malformaciones de cada subgrupo en nacidos vivos, IVE y fetos muertos. Se excluyen las malformaciones asociadas entre sf

RN + IVE + RN + IVE +

Feto Feto Feto muerto
Grupo de malformacion RN vivo IVE muerto muerto Prevalencia
Sistema nervioso I3 28 4 45 278
Ojos 3 0 3 1,85
Oreja, cara, cuello 0 0 0 0
Cardiopatias 103 |7 | 121 74,76
Patologfas respiratorio 6 0 6 371
Patologfas orofaciales |7 2 0 |19 1,74
Patologfas digestivas 12 | | 14 8,65
Defecto pared abdominal | 4 | 6 3,71
Sistema urinario 59 4 3 66 40,78
Genitales 28 0 0 28 17,3
Extremidades 57 3 0 60 37,07
Patologias musculoesqueléticas | 5 2 8 4,94
Otras malformaciones 7 I 0 8 4,94
Teratogénicos con malformacion 3 2 0 5 3,09
Sd. genéticos y microdeleciones 12 0 19 I'1,74
Cromosomopatias I5 8l 7 103 63,64
Total 344 156 19 519 315,70

dia europea de 41,90 cromosomopatias por cada 10.000
embarazos.

Las mayores tasas de prevalencia en el estudio actual,
después de las cromosomopatias y cardiopatias congéni-
tas, fueron las anomalfas del sistema urinario, extremida-
des y sistema nervioso, de manera similar a lo publicado
en Europa en el mismo periodo de tiempo.

En los seis afios del estudio, la tasa de diagndstico pre-
natal global fue del 63%, diagnosticandose 194 de los 422
recién nacidos con malformacién. Todos los pacientes
sometidos a IVE o los fetos muertos se asumieron como
diagndstico prenatal. Al comparar este resultado con el ob-
tenido en los afios 2000-2005¢), se observd una mejoria
del porcentaje diagndstico, aumentando del 53,3% al 63%,
por lo que se confirma el buen funcionamiento del progra-
ma de cribado, siendo cada vez més avanzado y exitoso y
presentando una menor tasa de falsos negativos.

Existe una gran variabilidad diagndstica en dependen-
cia de la patologia. Se distinguieron once patologfas gra-
ves y complejas (anencefalia, encefalocele, espina bifida,

hipoplasia de cavidades izquierdas, transposicidn de los
grandes vasos, reduccidon de miembros, agenesia renal
bilateral, hernia diafragmadtica, onfalocele y gastrosquisis),
sobre las que se realizé un andlisis especifico, obtenien-
do muy buenos resultados diagndsticos (86,17%) (tabla
IV). Esta cifra es similar a la registrada en 2000-2005 y
nos debe hacer suponer que las diferencias en la preva-
lencia probablemente sean debidas a la forma en la que
se recogieron los datos. Ha de tenerse en cuenta que
se ha asumido como reduccién de miembros también
las malformaciones por ausencia de falanges, que quizd
no sean consideradas malformaciones mayores en otros
estudios.

Al calcular individualmente la tasa diagndstica de
cromosomopatia, se aumenta el porcentaje de diag-
ndstico prenatal al 89%, siendo un 82,9% para los fetos
con sindrome de Down y un 100% para el resto de
cromosomopatias (tabla V). Este porcentaje asciende al
96,15% si se excluyen aquellos embarazos que no fue-
ron sometidos a la estrategia de cribado completa por
mal control gestacional o rechazo de la realizacion de las
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Tabla IV. Diagnéstico prenatal en el estudio HCULB 2000-2005 y en el estudio actual HCULB 2010-2015.

HCULB 2000-2005 HCULB 2010-2015
Malformaciones N % dx prenatal N % dx prenatal
Anencefalia 5 100,00 4 100,00
Encefalocele | 100,00 100,00
Espina bifida 6 100,00 [l 100,00
Hidrocefalia 2 100,00 I6 81,30
Transposicién de grandes vasos 3 33,30 8 50,00
Hipoplasia de cavidades izquierdas 3 100,00 Il 100,00
Reduccion de miembros 3 66,67 | 33,00
Agenesia renal bilateral 0 - 6 100,00
Hernia diafragmética 3 00,00 6 83,30
Onfalocele 3 75,00 4 100,00
Gastrosquisis | 50,00 4 100,00
Total 27 84,38 86 86,17
TablaV. Diagndstico prenatal en el estudio HCULB 2000-2005 y en el estudio actual HCULB 2010-2015.
RN No Feto %
RN dx dx muerto IVE Total dx
N prenatal prenatal N N N prenatal
Cromosomopatias 15 3 12 7 8l 103 89,0
Sd. de Down/trisomia 2| 12 0 12 | 57 70 82,9
Sd. de Patau/trisomia |3 0 0 0 | 4 5 100,0
Sd. de Edwards/trisomia |8 0 0 0 4 6 20 100,0
Sd. de Turner 0 0 0 | 4 100,0
Sd. de Klinefelter 3 3 0 0 | 4 100,0
Sd. de Cri-du-chat 0 0 0 0 0 =
Sd. de Wolf-Hirschhorn 0 0 0 0 0 =

pruebas complementarias invasivas. En la tabla V se de-
talla la distribucion de las 103 cromosomopatias, con 81
fetos sometidos a IVE, |5 fetos vivos y 7 fetos muertos
con este tipo de defecto congénito. La cromosomopatia
mas frecuente entre los recién nacidos fue el sindrome
de Downl/trisomia 21, seguida del sindrome de Klinefel-
ter. Del total de nacidos con cromosomopatia, tres fue-
ron diagnosticados prenatalmente. Se diagnosticaron el
89% de las cromosomopatias, el 100% en los casos de
los sindromes de Patau, Edwards, Turner, Klinefelter y
el 82,9% en el de Down, teniendo en cuenta que en
alguno de estos casos fue sospechado de manera pre-

natal pero la confirmacién fue posnatal, al rechazarse
el diagndstico invasivo intradtero. No fue diagnosticado
prenatalmente ninguno de los doce recién nacidos con
sindrome de Down; de ellos en cinco casos se rechazé
la amniocentesis a pesar de existir marcadores de riesgo
y tres fueron embarazos mal controlados.

En la serie actual, el nimero de fetos sometidos a IVE
ascendié a 172 de 16.186 embarazos registrados (1,06%
de los embarazos). De estos, 80 fetos presentaban mal-
formaciones estructurales (46,5%) y 92 cromosomopa-
tfas, microdeleciones y sindromes genéticos (53,5%).
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DiscusioN

La frecuencia de defecto congénito mayor en nuestra
drea sanitaria es elevada y afecta al 2,6% de los recién
nacidos vivos. Estos datos son algo superiores a lo publi-
cado por el ECEMI, con una frecuencia de |,47% entre el
periodo 1980-2010.

Los resultados de prevalencia por grupo de defec-
to congénito comparado con los datos EUROCAT®)
no muestran diferencias estadisticamente significativas,
excepto para anomalias del sistema digestivo, siendo
menor en el estudio actual, y para sindromes genéticos,
microdeleciones y cromosomopatias, donde se encuen-
tra una mayor prevalencia. Estas diferencias pueden jus-
tificarse por varios motivos. Por un lado, porque Europa
es un continente heterogéneo v los programas de diag-
ndstico precoz y de recogida de datos no estdn estanda-
rizados, lo que podria suponer una prevalencia mayor en
paises con mayores recursos. Podrfa ser recomendable
llevar a cabo estudios de sensibilidad y especificidad de
las pruebas de deteccidn utilizadas y valorar la forma de
registro en aquellas regiones de baja prevalencia, para asf
poder detectar puntos de mejora. En el otro extremo,
podria valorarse la necesidad de realizar estudios en re-
giones con alta tasa de prevalencia para intentar definir
la existencia de factores externos sobre los que se pu-
diera intervenir. Parece mds probable que las diferencias
se deban a un mal registro de los datos en aquellos pal-
ses que reportan tasas excesivamente bajas de defectos
congénitos. Esta consideracion no justifica las diferencias
que se encuentran con respecto al estudio previo rea-
lizado en nuestra misma drea. Sin embargo, al tratarse
de resultados obtenidos con una década de diferencia,
cabe suponer que la mejorfa de los métodos de cribado
ha podido aumentar el ndmero de casos diagnosticados,
sin que esto suponga un aumento real de la prevalencia.
Por otro lado, el HCULB es considerado en la actuali-
dad centro de referencia para otros hospitales publicos
y clinicas privadas para diagndstico prenatal en pacientes
de alto riesgo, hecho que puede ayudar a generar las
diferencias encontradas. Al referirse Unicamente los pa-
cientes afectados se aumenta la tasa de prevalencia, lo
que supone una sobreestimacion de los resultados. Se
descarta la hipdtesis de que existan otros factores de
riesgo asociados que aumenten con tanta diferencia de
prevalencia el riesgo poblacional de cromosomopatias.

Se observa una tasa de diagndstico prenatal mayor del
80% para las anomalfas del sistema nervioso, respiratorio,

urinario y musculoesquelético, que asciende al cien por
cien en las malformaciones de la pared abdominal y en
los defectos teratdgenos. Del grupo de las malformacio-
nes mds graves cabe destacar la mejora en el diagndstico
prenatal de cardiopatias congénitas graves (se excluyen
ClV, CIA, estenosis de la valvula pulmonar y DAP), que
ascienden a un 85%. Las anomalfas en las que se obtuvo
un menor diagndstico prenatal fueron las de los genitales
y las malformaciones de oreja, cara y cuello, por sus difi-
cultades inherentes. Se reafirma que el programa de cri-
bado tiene un objetivo principal enfocado al diagndstico
de los defectos congénitos graves.

La tasa de deteccién de cromosomopatias en Eu-
ropa fue del 74,6%"), frente al 89% descrito en nuestro
medio, sin diferencias estadisticamente significativas. Es-
tos resultados pueden explicarse por las diferencias de
prevalencia existentes entre distintas regiones o paises,
pero sobre todo por la heterogeneidad en los protoco-
los de cribado prenatal. Los recursos materiales y sani-
tarios son limitados, por lo que deben administrarse de
una manera adecuada a fin de ofrecer la mejor asistencia
sanitaria durante todo el periodo de gestacién, pudien-
do con ello variar la eficacia diagndstica segin la calidad
asistencial ofertada.

Se observa cémo la implantacién de un cribado com-
binado en el medio ha reducido la realizacion de prue-
bas invasivas de diagndstico al comparario con el estudio
previo en la misma drea. En el periodo de 2000 a 2005
se realizaron entre el 20 y el 30%® de técnicas invasivas
en los embarazos, mientras que en el periodo de 2010 a
2015 este porcentaje fue inferior al 10%, con unos buenos
resultados en el diagndstico prenatal de cromosomopatias
de hasta el 89%. La edad matemna avanzada como criterio
aislado de indicacién de técnicas invasivas debe cuestionar-
se si se ofrece un cribado universal y de calidad('?.

El porcentaje de defectos congénitos que finalizd
mediante interrupcién voluntaria del embarazo alcanza
el 28,3%, cifra superior al promedio europeo (18,8%)7
y discretamente inferior a la descrita en la misma pobla-
cién en los afios 2000-2005 (31,7%)®. Quizd cabria ha-
ber esperado un ligero incremento de las IVE debido a
la mayor tasa de diagndstico prenatal de anomalias, pero
probablemente esta mejoria en el diagndstico no se en-
cuentre vinculada a las malformaciones mayores con
peor prondstico Y, por ello, mds proclives a interrupcién
del embarazo, sino a aquellas que tienen menor reper-
cusién funcional y orgdnica. Los avances en las técni-
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cas diagndsticas han hecho posible la identificacion de
un mayor nimero de malformaciones lo que ha hecho
aumentar el nimero de defectos congénitos comunica-
dos vy, por ello, disminuir ligeramente el porcentaje de
interrupciones del embarazo.

Al analizar exclusivamente los casos que fueron
diagnosticados prenatalmente (194 de los 422 recién
nacidos), la tasa de IVE se modificé de manera signi-
ficativa, aumentando al 44%; de esto se deduce que,
cuando se realiza un diagndstico prenatal de defecto
congénito mayor, casi la mitad de los progenitores se
decidieron por la interrupcién del embarazo. En el pe-
riodo 2000-2005, esta cifra fue del 76%. No se encuen-
tra una justificacion clara para esta disminucion porcen-
tual de los casos de IVE. Es posible que en la actualidad
se diagnostiquen mas malformaciones que supongan
una menor repercusion para el feto y se decida con-
tinuar con el embarazo, o que se proporcione a los
progenitores una informacién mds detallada de las im-
plicaciones reales de la patologfa diagnosticada. Asimis-
mo, el registro actual presenta un andlisis mds exhausti-
vo de los casos con diagndstico posnatal, aumentando
la prevalencia total de defecto congénito, que queda
vinculada a aquellos defectos congénitos mayores con
menor gravedad clinica.

Serfa interesante poder integrar en futuros estudios
la informacidn del nimero de nacidos, interrupciones del
embarazo y fetos muertos de aquellos centros que re-
miten patologia al HCULB, para poder evitar asi sesgos
derivados de cuantificar Unicamente los casos afectados
de anomalia congénita y no los individuos sanos. Asimis-
mo, se deberfan registrar aquellos recién nacidos con
malformaciones mayores con menor trascendencia y que
no precisan traslado a los centros de referencia, ya que
actualmente no quedan contabilizados.

Por otra parte, la ausencia de estudios necrdpsicos
y el complicado acceso a los que si se realizan tampoco
permiten completar el listado de defectos congénitos en
cada feto muerto, lo que complica el estudio y probable-
mente minimiza las tasas de prevalencia.

Un registro mds completo permitirfa llevar a cabo un
andlisis de la eficacia del programa de cribado y con ello
evaluar posibles fallos en el mismo y desarrollar mejoras
globales o especfficas en determinadas dreas que favorez-
can unas mayores tasas de diagndstico prenatal. Muchas
regiones de la OMS, incluidas Asia Sudoriental, Africa y
América Latina, han reconocido este problema y estdn

trabajando para desarrollar la capacidad en esta drea
como parte de su marco para la prevencién y el control
de los defectos de nacimiento!",

CONCLUSIONES

Al analizar la prevalencia por grupos de defectos congé-
nitos, se observa que es homogénea y no presenta di-
ferencias estadisticamente significativas con respecto a
lo publicado en EUROCAT, excepto para anomalias del
sistema digestivo, sindromes genéticos y microdeleciones
y cromosomopatias.

Al comparar el resultado del diagndstico prenatal con
el obtenido en los afios 2000-2005, se observa una me-
jorfa del porcentaje diagndstico, por lo que se confirma el
buen funcionamiento del programa de cribado. Se puede
afirmar que en nuestro centro se emplea un programa de
cribado que resulta eficaz y exitoso, especialmente para
el diagndstico prenatal de patologfas graves y de compleja
identificacion. El conocimiento de estos datos es esencial
para mejorar al maximo el diagndstico prenatal.

Pese a que la situacién actual del registro de datos no
es perfecta y debe mejorarse, los estudios comparativos
muestran que en nuestra drea de salud se lleva a cabo un
buen trabajo en este campo de la medicina, siendo supe-
rior a la media europea.
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RESUMEN

Objetivos: La disfonia es un trastorno de la voz frecuente en la infancia. Suele ser un cuadro agudo, aunque a veces
se prolonga hasta la adolescencia. Habitualmente, las cuerdas vocales se encuentran enrojecidas, edematosas y con
abundantes secreciones. Epidemiologia: Es mas frecuente en ninos que en ninas, aunque en las nifas con anteceden-
tes alérgicos y lesiones visibles en las cuerdas vocales, puede permanecer durante varios anos. Etiologia: La causa
mas frecuente de 0 a 6 meses son las lesiones iatrogénicas, congénitas e infecciones; de 6 meses a 5 anos, lesiones
traumaticas e infecciones; de 5 a |3 anos, nodulos e infecciones;y de |3 a 18 ahos, problemas conductuales, nodu-
los, infecciones y alergias. Valoracién: El nino refiere picor, dolor y dificultades para hablar o leer. Pueden aparecer
descenso de la tonalidad, dificultades para la lectura y la conversacion e incluso alteraciones en la estatica general
si se cronifica el proceso. También se acompana de signos laringoscopicos, como edemas, nédulos, quistes y papi-
lomas, entre otros. Tratamiento: Dependera de la etiologia del proceso. En ocasiones es necesaria una reeducacion
vocal. La disfonia relacionada con el abuso vocal se basa en resolver los posibles problemas de comunicacion, de
articulacion y cognitivos del niho.

PALABRAS CLAVE

Disfonia, ronquera, voz.

Dysphonia in infancy.Assessment and guidelines

ABSTRACT

Characteristics: Dysphonia is a common voice disorder in childhood. It is usually an acute event, although it sometimes lasts
until adolescence.The vocal cords are usually red, edematous and with abundant secretions. Epidemiology: It is more common
in boys than girls, although it can persist for several years in girls with a history of allergies and visible vocal cord lesions. Etio-
logy: The most frequent cause from 0 to 6 months is iatrogenic, congenital injuries and infections; from 6 months to 5 years,
trauma and infection; from 5 to |3 years, nodules and infections; and from 13 to |8 years old, behavioral problems, nodules,
infections and allergies. Assessment: The child reports itching, pain, and difficulties speaking or reading.A decrease in tonality,
difficulties in reading and conversation, and even alterations in general statics, may appear if the process becomes chronic. It
is also accompanied by laryngoscopic signs, such as edema, nodules, cysts, and papillomas, among others. Treatment: [t will
depend on the etiology of the process. Sometimes vocal reeducation is necessary.The dysphonia related to vocal abuse is based
on solving the child’s possible communication, articulation and cognitive problems.
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Dysphonia, hoarseness, voice.
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INTRODUCCION

La disfonfa o ronquera en la infancia es un signo frecuen-
te vy, en ocasiones, de dificil diagndstico, ya que durante
esta etapa aparecen cambios en la voz inherentes a la
edad de la persona y se pueden confundir con procesos
morbosos. Pueden aparecer en todas las edades infantiles
y en ambos sexos. La disfonfa infantil es, a menudo, el co-
mienzo de la evolucién natural de un problema crénicot™.

Las disfonfas infantiles son trastornos de la voz que
afectan a nifios y nifias en edades comprendidas entre
los 6 y 10 afios hasta la edad puberal, preferentemente;
las padece casi la mitad de los nifios en edad escolar. Ge-
neralmente, estos trastornos no son severos y no suelen
suponer la pérdida completa de la voz de manera prolon-
gada o permanente.

Por lo general, el pediatra piensa que se debe a pro-
cesos patoldgicos agudos o crénicos, con frecuencia de-
bidos a alteraciones de la laringe o las cuerdas vocales, o a
problemas derivados de las vias respiratorias altas. Sin em-
bargo, a veces este problema tiene su origen en procesos
crénicos o sistémicos de dificil diagndstico e incluso en las
denominadas disfonfas funcionales, procesos muy raros
en pediatria, que consisten en una alteracién de la voz
provocada por un comportamiento vocal inadecuado.

En el presente trabajo se revisan las caracteristicas de
la disfonfa, su valoracién, diagndstico diferencial por eda-
des y orientacion terapéutica.

CARACTERISTICAS DE LA DISFONIA

La disfonfa suele aparecer por una alteracién transitoria
de la laringe debido a una afeccién banal o aparentemen-
te inexistente; otras veces se debe a cuadros que afectan
a las vias respiratorias altas u otros muchos procesos. En
ocasiones, la disfonfa surge de forma progresiva en fases
sucesivas; al comienzo, el episodio disfénico dura algu-
nos dias, y luego retorna la voz a la normalidad durante
algunas semanas. Poco a poco, estos episodios son mas
frecuentes y se prolongan de manera irregular hasta que
la disfonfa llega a ser constante.

En algunos nifios, el trastorno de la voz es muy precoz
y se intensifica con el tiempo. En otros aparece mds tarde
y comprende episodios breves y agudos con periodos de
mejorfa. Mas tarde aumentan las dificultades, y la disfonfa
es cada vez mas frecuente hasta llegar a ser permanente.
El nifio puede quejarse de quemazdn, pinchazos, seque-
dad y sensacion de cuerpo extrafio en la garganta, entre
otras molestias.
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En un primer estadio, las cuerdas estdn rosadas; lue-
go, edematosas, hinchadas y recubiertas de secreciones.
En el nifio disfénico, sea cual sea su edad y la gravedad
de su trastorno, todas las caracteristicas acUsticas estdn
alteradas y modificadas. El timbre vocal normal estd reem-
plazado por otro patoldgico que en las disfonias hiperfun-
cionales da la impresién de esfuerzo vocal.

Con frecuencia, las disfonfas infantiles no son detec-
tadas en el dmbito familiar; a veces, discretas alteraciones
de la voz no alarman a los padres, sobre todo en entor-
nos familiares donde la madre o el padre hablan con gran
intensidad, o cuando uno de los dos presenta una voz
disfénica. En estos ambientes es facil que el nifio acabe
imitando el comportamiento vocal; por tanto, el modelo
vocal que ofrecen los padres es importante, dado que el
pequefo suele identificarse con el estilo comunicativo ya
sea este tranquilo, nervioso, dialogante o agresivo. Por
otra parte, cuando un nifio sufre una ronquera no se le
suele dar importancia, pues se piensa que no se trata de
una enfermedad y que no tiene repercusiones sobre su
salud actual o futura: se puede considerar que es un nifio
chillén, hablador o inmaduro®.

En muchas ocasiones es en el colegio en donde se de-
tectan problemas relacionados con la voz o el habla; por
eso, es importante que el medio escolar esté sensibilizado
y preparado para detectar en sus inicios un trastorno de
la voz infantil, y, de esta manera, orientar a los padres y
poder realizar una tarea preventiva o dirigir hacia un tra-
tamiento especifico. Un factor que puede influir negativa-
mente en la educacién vocal es el ejemplo que supone el
protagonismo del uso abusivo de la television: la forma de
expresion oral estd en consonancia con los contenidos,
valores y presentacion que transmiten muchos progra-
mas, y las voces pueden adquirir caracteristicas agresivas
y timbres metalicos®.

EPIDEMIOLOGIA

Se han publicado pocos trabajos que ofrezcan datos so-
bre la prevalencia de la disfonfa infantil. En un estudio
transversal sobre la prevalencia de la disfonia infantil en
7.389 nifios de 8 afios de edad se encontrd una prevalen-
cia de un 6% de voces alteradas; segin el criterio del mé-
dico examinador, pero, si se tiene en cuenta la prevalencia
notada por los padres, este porcentaje asciende hasta casi
el doble (11,6%).

En un estudio sobre la evolucién de los nédulos en las
cuerdas vocales en el paso de la infancia a la adolescencia,
De Bodt et al.®, encontraron que estas lesiones son mds
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crénicas de lo esperado: los nédulos permanecen hasta
la adolescencia en el 29% de los casos, y en un 27% lle-
gan a observarse lesiones mucosas minimas, interpretadas
como cicatrices o edemas. El hallazgo de lesiones visibles
en las cuerdas vocales es mds frecuente en las nifias que
en los nifios y, ademads, los nédulos de los nifios tienden a
desaparecer en la pubertad®®”.

Analizando las variables que pueden predecir la exis-
tencia de sintomas en la adolescencia, se hallé que son
tres los factores que se asocian: la gravedad de la disfo-
nfa, el sexo femenino y el hecho de padecer alergia. Es
probable que la patologfa otorrinolaringoldgica crénica
contribuya a la persistencia de los sintomas vocales en la
adolescencia. La alergia es un importante factor involu-
crado en la patogénesis de las lesiones mucosas laringeas,
por lo que se recomienda que sea reconocida y tratada
en la infancia. Aunque los nifios tienen disfonfa con mds
frecuencia que las nifias, son ellas las que presentan mayor
riesgo a largo plazo. La idea de que por norma los nifios
van a mejorar al llegar a la adolescencia parece demasiado
optimista, ya que su calidad vocal serd ligeramente peor
que la de los adultos normales®.

ETioLoGia

Como en otras dreas de la otorrinolaringologfa pedidtri-
ca, los trastornos de la fonacién estdn causados por unas
pocas situaciones frecuentes, como, por ejemplo, nédulos
vocales, y por una larga lista de diagndsticos infrecuentes.
Es Util separar los distintos intervalos de edad para estu-
diar los trastornos que con mds frecuencia les afectan:
de recién nacido hasta los 6 meses, de los 6 meses a los
5 afios, de los 5 a los 13 afios, y de los 13 a los 18 afios
(véase la tabla I). En este grupo de edad predominan las
alteraciones vocales originadas por procesos conductua-
les y psicdgenos®'9,

VALORACION

Hay una serie de signos subjetivos que ya se han resefiado
y que, con frecuencia, ni el nifio ni sus padres reconocen
como problema; solo en algunos casos el nifio estd mo-
lesto y se queja de que su voz «sale con dificultad». A
veces, los pequefios refieren picores, sensaciones urentes,
tensiones, dolores u opresidn respiratoria similares a los
que describen los adultos. A menudo, el nifio reconoce
que estd molesto cuando trata de hablar «no muy alto»
y leer en clase, ya que la voz para gritar o para llamar no
le plantea, seguin él, problema alguno. Los signos objetivos
se describen a continuaciéon®'":

Tabla I. Problemas vocales pedidtricos mas comunes, segin la edad

De 0 a 6 meses

* Traumdticos: intubacién

* latrogénicos: cirugfa

* Neurogénicos: neuropatia central o periférica
* Neopldsicos: hemangiomas, quistes

» Congénitos: sinequias, quistes

* Infecciosos: virus herpes

* Conductuales: nédulos

* Infecciosos: respiratorios

* Inflamatorios: alergia, reflujo faringolaringeo

De 6 meses a 5 afos

* Traumdticos: cuerpos extrafios, intubacion
* Infecciosos: respiratorios

* Neopldsicos: papilomas

* Conductuales: nédulos

De 5 a 13 afos
» Conductuales: nédulos
* Infecciosos: respiratorios

* Inflamatorios: alergia, reflujo faringolaringeo

De 13 a 18 afos

» Conductuales: nifios, puberfonia; nifias, nédulos
* Psicégenos: afonia de conversién

* Infecciosos: respiratorios

* Inflamatorios: alergia, reflujo faringolaringeo

Modificado de Nufiez y Morato®

—La alteracién de la voz conversacional es variable.
AcUsticamente se caracteriza por descenso en la
tonalidad, reduccién de la modulacién, ronquera
del timbre, a menudo muy acusada, finales fona-
torios a veces sofocados y alteracion de la articu-
lacidn de la palabra debido al esfuerzo vocal. Estas
manifestaciones acusticas tienen un evidente com-
portamiento de sobreesfuerzo: alteracién del soplo
fonatorio, alteracion de la verticalidad e ingurgita-
cion de la yugular.

—En la prueba de lectura, la voz suele estar todavia
mas alterada que en la conversacion. En la prueba de
la voz proyectada se aprecia una mejorfa, a menudo
bastante importante de la voz, que en algunos ca-
sos puede ser completamente clara, aunque siempre
estd el comportamiento vocal de sobreesfuerzo.

—En la exploracién de la pared abdominal, en el nifio
disfénico se observa una protusién abdominal y en
una proporcion bastante elevada (70%). En la estéti-
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ca corporal se ha descrito la existencia de problemas
relacionados con la estdtica general corporal, que se
manifiesta mediante caidas frecuentes.

—La postura y la respiracién tienen una gran impor-
tancia en la emision de la voz. Primero porque un
cuerpo que no mantiene una buena verticalidad no
puede producir una voz fisiolégicamente correcta.
En esta circunstancia, muy frecuente en nifios con
disfonfa, la respiracién tampoco se lleva a cabo de
manera flexible ni puede dar sustento a la emisién
de la voz. La postura es la respuesta del cuerpo a la
accién de la gravedad. En el resultado de esta adap-
tacién intervienen diversos factores de tipo mecéd-
nico, como cargar pesadas mochilas en la espalda
0 mantener posturas poco adecuadas a la hora de
sentarse en clase, o factores de tipo médico y cons-
titucionales. En los nifios con trastornos de voz se
observa una postura caracteristica: la cabeza estd
adelantada deprimiendo la zona cervical y despla-
zando la parte anterior del cuello de modo que las
cuerdas vocales quedan fuera de su eje vertical. La
zona de las vértebras dorsales se presenta encorva-
da, provocando el hundimiento de la parte anterior
del tdrax, y las costillas se «hunden», impidiendo
que el diafragma realice los movimientos propios
de una buena respiracion.

—Los signos laringoscédpicos mds evidentes son los si-
guientes: en el 60% de los casos se aprecia una laringe
normal; en otras ocasiones se observan lesiones mds
o menos importantes de la mucosa de los repliegues
vocales vy el edema de cuerdas que corresponden
a laringopatfas disfuncionales, es decir, consecutivas
al comportamiento de sobreesfuerzo. De estos, los
mds frecuentes son los nddulos vocales y, con me-
nos frecuencia, los quistes de retencidon mucoide y
pseudoquistes. La exploracion laringoscdpica es la
que permite diferenciar la disfonfa funcional infantil
de las disfonias de origen organico, como el sulcus,
la glotis oval, el quiste congénito y los papilomas('?.

—En relacién con los aspectos cuantitativos, se ha de
evaluar una serie de pardmetros susceptibles de me-
dicién vy relacionados con la capacidad vy la frecuen-
cia respiratoria, la duracién del soplo sonorizado y
el nimero de palabras emitidas en una espiracion.
Son, fundamentalmente, la capacidad respiratoria, la
frecuencia respiratoria y la duracién del soplo espira-
torio sonoro, es decir, el tiempo que se mantiene un
sonido durante la espiracion habiendo realizado una
inspiracién normal. Todo ello debe ser completado
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con un examen otorrinolaringoldgico que recoja las
caracterfsticas anatémicas y morfoldgicas de todo el
aparato respiratorio('?,

TRATAMIENTO

La disfonfa infantil relacionada con el abuso vocal no es
una enfermedad vital, por lo que su derivacién para reci-
bir tratamiento se basa en cdmo afecta el trastorno a los
ambitos sociales y psicoldgicos vy al desarrollo global del
nifo. Para tomar la decisidn de tratar una disfonia infantil,
hay que tener en cuenta la prioridad que tiene en pre-
sencia de otros problemas de comunicacion en el nifio,
como retrasos en la adquisicidn del lenguaje, problemas
de articulacidn y cognitivos; la disponibilidad de la familia
para asumir los requerimientos del programa de rehabili-
tacién; la tolerancia, la madurez y la motivacion del nifio;
la evolucién de otros problemas médicos concomitantes,
como alergias, reflujo e infecciones, y el impacto que la
disfonia tiene en la vida del nifio®'%!3),

Los pequefios no siempre son conscientes de la na-
turaleza de su problema vocal y pueden pensar que su
voz es la correcta. Incluso puede que no sean capaces de
percibir los efectos negativos de su conducta fonatoria,
por lo que dificiimente sentirdn una satisfaccién personal
u ocupacional al mejorar su voz con el tratamiento, como
ocurre con el adulto. No siempre es facil persuadir a un
niflo para que recuerde la adecuada técnica de produc-
cién vocal.

Tradicionalmente el tratamiento quirtirgico ha estado
muy limitado en la edad infantil, por los problemas técni-
cos asociados a una laringe de pequefio tamafio, por las
dificultades para guardar el reposo vocal posoperatorio
y por la posterior modificacidn de la conducta fonatoria.
Sin embargo, los avances en la técnica anestésica y en
los procedimientos quirtirgicos han mejorado la seguridad
de estas intervenciones. Se ha comprobado que una gran
cantidad de quistes congénitos se confunden con nddulos
vocales en la laringoscopia, de manera que los pacientes
que no mejoran tras una adecuada rehabilitacién vocal
se consideran candidatos a una intervencién quirdrgica’®.

Se estima que la edad dptima para la intervencidn
es entre los 9 y los || afios. La colaboracion de la fa-
milia para cumplir el tratamiento de reeducacién vocal
es esencial, sobre todo en los pacientes intervenidos de
quistes vocales, ya que presentan una recuperacion vocal
posoperatoria mds lenta y limitada, y debe prevenirse la
reaparicion de los habitos vocales perniciosos en forma
de abuso vocal. En general, las técnicas quirdrgicas son
similares a las utilizadas en el adulto®'”.
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ASPECTOS PREVENTIVOS

Debemos considerar la disfonia como un problema multi-
causal, en el cual intervienen factores relacionados con el
entomno social y comunicativo del nifio, su personalidad, la
presencia de factores predisponentes y posibles circuns-
tancias desencadenantes. Ante un nifio con disfonfa se
deben eliminar los factores de riesgo que han condiciona-
do el mantenimiento de la misma, como pueden ser los
habitos nocivos en la emisidn de la voz del nifio, y mejorar
los modelos de relacién y convivencia familiar, el entorno
escolar con respecto a ruidos, sonidos y juegos, v, en lo
posible, el mundo psiquico y afectivo del nifio, entre otros
factores. Existen multiples recomendaciones debidamen-
te detalladas, tanto para el colegio como para la familia,
que permiten mejorar la situacion del nifio afectado. La
hay, incluso, a la hora de educar la voz del pequefio pa-
ciente cuando canta®'®),

CONCLUSIONES

La disfonfa es un trastorno frecuente en los nifios. Gene-
ralmente es secundario a problemas transitorios, pero en
ocasiones se debe a trastornos de origen desconocido,
producidos por factores multiples vy de larga evolucion. El
tratamiento estard orientado hacia una reeducacién del
habla, la eliminacidn de los factores predisponentes v, si
es necesario, y estd indicada, la intervencion quirdrgica. El
pediatra puede desempefiar un papel importante en el
diagndstico y en el tratamiento.
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Caso clinico

Comorbilidad de migrana e infeccion
por virus de Epstein-Barr en el sindrome
de Alicia en el Pais de las Maravillas,

con respuesta favorable a gabapentina

V. Adén Lanceta, M. Clavero Adell, N. Martin Ruiz, . M. Martinez de Zabarte Fernandez,
S. Benito Costey, R. Alijarde Lorente

Servicio de Pediatria del Hospital General Obispo Polanco, Teruel

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2021; 51: 86-89]

RESUMEN

El sindrome de Alicia en el Pais de las Maravillas (SAPM) se caracteriza por episodios de alteraciones visuales con
distorsion en la percepcion de la imagen corporal y del tamano, la distancia, la forma o las relaciones espaciales de los
objetos y personas, asi como en el transcurrir del tiempo.

Presentamos el caso de una nina de 9 anos que inicié migraia con sindrome de Alicia en el Pais de las Maravillas en el
contexto de una infeccion por virus Epstein-Barr. El tratamiento profilactico con gabapentina fue eficaz en el control
de la migrana y de los sintomas visuales y somatoestésicos.

PALABRAS CLAVE
Sindrome de Alicia en el Pais de las Maravillas, migrana, virus de Epstein-Barr, gabapentina.

Comorbidity of migraine and Epstein-Barr virus infection
in Alice-in-Wonderland syndrome with a favorable response to gabapentin

ABSTRACT

The Alice in Wonderland syndrome (AIWS) is characterized by episodes of visual disturbances with distortion in the perception
of body image and the size, distance, shape or spatial relationships of objects and people, as well as in the passing of time.

We present the case of a 9-year-old girl who started a migraine with Alice in Wonderland syndrome in the context of Epstein-
Barr virus infection.The prophylactic treatment with gabapentin was effective in the control of migraine headaches and of visual
and somatosthetic symptoms.

KEYWORDS

Alice in Wonderland syndrome, migraine, Epstein-Barr virus, gabapentin.
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Comorbilidad de migrafia e infeccién por virus de Epstein-Barr
en el sindrome de Alicia en el Pafs de las Maravillas con respuesta favorable a gabapentina

INTRODUCCION

El sindrome de Alicia en el Pafs de las Maravillas (SAPM)
se caracteriza por episodios de alteraciones visuales
con distorsidn en la percepcidn de la imagen corporal
y del tamafio, distancia, forma o relaciones espaciales
de los objetos y personas, asi como en el transcurrir
del tiempo.

CAsoO cLiNIcO

Presentamos el caso de una nifia de 9 afios que manifestd
episodios consistentes en visidn doble y sensacién de que
objetos y personas tenfan forma ondulada, junto con ce-
falea holocraneal opresiva continua, valoracién intensidad
8/10 en escala del dolor y fotofobia de unas 24 horas de
evolucién. La paciente declaraba estar asustada, aunque
no transmitia esa sensacién. Los padres refirieron hipo-
rexia y decaimiento desde hacia semanas.

En la exploracién destacé diplopfa monocular bilate-
ral, sin alteraciones en oculomotricidad. No se observa-
ron alteraciones significativas en fondo de ojo, analitica
sanguinea ni en tomografia computerizada (TC) cerebral.

Tras TC, la paciente refirid que la cabeza de su pa-
dre y sus propias manos en ese momento eran enormes,
siendo consciente de su naturaleza ilusoria.

Ingresé con sospecha de SAPM en contexto de mi-
grafia. Se realizd electroencefalograma (EEG), andlisis de
toxicos en orina, serologfas a virus, incluyendo citomega-
lovirus (CMV) vy virus de Epstein-Barr (VEB), y valoracién
oftalmoldgica con biomicroscopfa, fondo de ojo con ci-
clopéjicos y tomograffa de coherencia éptica macular para
descartar lesiones corneales, en cristalino y maculares que
pudieran justificar la diplopia monocular bilateral como de
origen oftalmoldgico.

La paciente, debido a la metamorfopsia y a la poliopfa,
tenfa una agudeza visual por contaje de dedos de 50 cmy
una agudeza visual con agujero estenopeico de 0,05/0,05.
El resto del estudio oftalmoldgico y el EEG fueron norma-
les, y los téxicos en orina fueron negativos.

En serologias se objetivé 1gM e IgG positivas a VEB,
que, junto con la clinica de decaimiento e hiporexia, in-
dicaban infeccién reciente por VEB. Posteriormente, se
realizé resonancia magnética (RM) cerebral, que fue nor-
mal, y potenciales evocados visuales (PEV), que mostra-
ron aumento de amplitud > 21 pV (N75-P100), es decir,
PEV gigantes (fig. |). Tras dos meses de seguimiento y
debido a la persistencia de episodios de cefalea (unos
dos semanales) y de alteraciones visuales, que impedian la
lectoescritura y la deambulacién con seguridad, se inicié
tratamiento con gabapentina, con lo que la paciente ex-
perimentd una franca mejoria clinica, permaneciendo en
la actualidad asintomatica.

L -VEP

S5uv 300ms

S5pv 300ms

Figura |. Ojo derecho: latencia 107 ms, amplitud 33,1 pV. Ojo izquierdo: latencia |07 ms, amplitud 29,9 pV
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DiscusioN

EI SAPM® es un cuadro infrecuente y alarmante, caracte-
rizado por episodios paroxisticos de alteraciones visuales
y/o somatoestésicas, como percepcion de multiples imé-
genes (poliopfa), persistencia de una imagen (palinopsia),
distorsion en la percepcion de la imagen corporal (micro y
macrosomatognosia), del tamafio (micropsia/macropsia),
la distancia (teleopsia), la forma o las relaciones espaciales
de los objetos (metamorfopsia), del color (acromatopsia),
asi como en el transcurrir del tiempo (acinetopsia). Se
puede experimentar también prosopagnosia (incapacidad
de reconocer caras) vy dualidad fisica o somatopsiquica,
que consiste en la sensacién de tener dos cuerpos. Es fre-
cuente que se asocien sintomas de despersonalizacién y
desrealizacion. Se suele presenta de forma parcial. Es mds
frecuente en jovenes y pacientes pedidtricos. El paciente
es consciente de que las percepciones son ilusorias.

Fue descrito por primera vez por el psiquiatra C. W.
Lippman® en 1952 y fue el psiquiatra John Todd®, en
1955, quien lo designé como sindrome de Alicia en el Pais
de las Maravillas, estableciendo su asociacién con la epi-
lepsia y la migrafia y evocando las alteraciones visuales y
somatoestésicas de la protagonista de Alice’s Adventures in
Wonderland (1865)® y de The Nursery Alice (1889)®), no-
velas de Lewis Carroll, pseuddnimo del escritor Charles
Lutwidge Dodgson, que incluyen varias ilustraciones de
sir John Tenniel que muestran las alteraciones visuales de
Alicia con macropsia (fig. 2) y macrosomatognosia (fig. 3).

Su evolucidn suele ser benigna y se resuelve en sema-
nas o meses, sin secuelas. Es posible la recurrencia tras un
periodo asintomdtico que puede abarcar afos.

Habitualmente es presentado en contexto de migra-
fias®, con o sin aura, aungue también se ha asociado a
epilepsia?, trastorno depresivo mayor®, lesiones cere-
brales, hiperpirexia, infecciones virales (VEB®, CMV, Hae-
mophilus influenzae, HINT(9, coxsackie'" y varicela('?),
fadrmacos como topiramato('®, montelukast, antidepre-
sivos, risperidona, clomifeno e interleucina-2 y drogas'¥
como LSD, éxtasis, marihuana y mescalina.

En una serie de hasta 81 casos!'®, el SAPM fue clasifi-
cado, seglin su sintomatologia, como tipo A (somatoes-
tésica), tipo B (visual) y tipo C (ambas). La etiologia mads
prevalente fue la infeccién por VEB (48%). Los pacientes
con migrafia fueron un |1%. Los pacientes pedidtricos
fueron un 76% de la muestra. Fue mds frecuente VEB en
SAPM tipo A (59%) y migrafia en SAPM tipo C (46%).
En otra serie de 20 casos('® la migrafia llegd a suponer el
40% de la etiologfa diagnosticada, siendo el VEB un 25%.

Figura 2. Ejemplo de macropsia en ilustracion original
de la novela The Nursery «Alice» (1889).
Dominio publico.

Figura 3. Ejemplo de macrosomatognosia en ilustracién original
de la novela Alice’s Adventures in Wonderland (1865).
Dominio publico.
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Comorbilidad de migrafia e infeccién por virus de Epstein-Barr

en el sindrome de Alicia en el Pafs de las Maravillas con respuesta favorable a gabapentina

La evolucién natural del total de la muestra fue la resolu-
cién espontdnea entre las primeras 24 horas y 2 meses;
en un 80% tuvo lugar en los primeros 45 dfas. En un 20%
se produjeron recurrencias, que se desarrollaron entre un
periodo de dos semanas a un afio.

En la mayorfa de los casos la TC, la RM y el EEG
son normales. El EEG muestra ondas lentas occipitales en
infecciones viricas y patrones alterados en migrafias; en
epilepsia localiza el foco de descarga. La TC por emisidn
de fotdn Unico (SPECT) muestra hipoperfusion temporal;
en contexto de migraia podria deberse a una isquemia
migrafiosal!”). Los PEV pueden ser gigantes con amplitud
>21 pV (N75-P100) e indican hiperexcitabilidad corti-
cal'®. En la RM funcional puede observarse hipoactivi-
dad(?. El tratamiento profilictico de la migrafia puede
beneficiar al paciente y evitar recurrencias®®.

Ante las alteraciones descritas, se debe sospechar este
cuadro clinico inquietante, pero benigno habitualmente,
valorar la coexistencia de etiologfa infecciosa y neuroldgi-
cay recordar que, en contexto de migrafia, el tratamiento
profildctico puede también ser eficaz en el tratamiento del
SAPM, aunque el desencadenante haya sido infeccioso.
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Caso clinico
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RESUMEN

Introduccién: El quiste de la bolsa de Blake (QBB) es una malformacion quistica infrecuente de la fosa posterior que
puede producir hidrocefalia sintomatica. Es necesario realizar una resonancia magnética (RM) cerebral para confirmar
el diagnostico. Las entidades a valorar en el diagndstico diferencial son la megacisterna magna, el quiste aracnoideo
y la malformacién de Dandy-Walker y su variante. El tratamiento de los QBB que producen hidrocefalia puede ser
una técnica de derivacion o una ventriculostomia endoscopica premamilar (VEPM). Caso clinico: Lactante de 17 meses
con aumento rapido del perimetro cefdlico en los Ultimos meses hasta el percentil >p99 y torpeza motriz gruesa. La
RM muestra que la macrocefalia es secundaria a una hidrocefalia provocada por un QBB.Tras realizar una VEPM, el
aumento del perimetro cefalico se estabiliza, el desarrollo psicomotor es normal y en las RM de control se objetiva
disminucion del tamafo del sistema ventricular. Conclusiones: El caso es interesante dada la baja frecuencia del QBB
sintomatico en la infancia y el éxito de su abordaje mediante VEPM, que ha demostrado seguridad y eficacia en el
tratamiento de casos seleccionados de hidrocefalia en pediatria.

PALABRAS CLAVE

Derivacién ventriculo-peritoneal, hidrocefalia, malformaciones quisticas de fosa posterior,
quiste de la bolsa de Blake,ventriculostomia premamilar endoscopica.

Infant with macrocephaly due to a Blake’s pouch cyst

ABSTRACT

Introduction: Blake’s pouch cyst is an infrequent cystic malformation of the posterior fossa which can cause symptomatic hy-
drocephalus.A brain magnetic resonance imaging (MRI) is necessary to confirm the diagnosis. Some of the entities that should
be considered in the differential diagnosis are megacisterna magna, arachnoid cyst and Dandy-Walker malformation and its
variant. Treatment of Blake’s pouch cysts that produce hydrocephalus can be a ventriculoperitoneal shunt or an endoscopic
third ventriculostomy. Case report: A | 7-year-old infant with rapid growth of the cephalic perimeter in the last months, up to
the >99th percentile.The MRI showed that the macrocephaly is due to hydrocephalus caused by a Blake’s pouch cyst.After an
endoscopic third ventriculostomy, the growth of the cephalic perimeter was stabilized, psychomotor development was normal
and every follow-up brain MRI showed normalization of ventricular size. Conclusions: This case report is interesting due to
the low incidence of Blake’s pouch cyst and to the important advance in the treatment that endoscopic third ventriculostomy
has implied.

KEYWORDS

Blake’s pouch cyst, cystic malformations of the posterior fossa, hydrocephalus, endoscopic third ventriculostomy,
ventriculoperitoneal shunt.

Correspondencia: Rebeca Herndndez Abadia
Hospital Universitario Miguel Servet. Paseo Isabel la Catdlica, 1-3. 50009 Zaragoza
herabare@gmail.com
Recibido: septiembre de 2020. Aceptado: noviembre de 2020

R. Herndndez Abadia, V. Fernandez Ventureira, J. Orduna Martinez, D. Fustero de Miguel, P. Abenia Usén



Macrocefalia en lactante secundaria a quiste de la bolsa de Blake

INTRODUCCION

El quiste de la bolsa de Blake (QBB) es una malforma-
cién quistica de fosa posterior poco frecuente debida a
una imperforacién del foramen de Magendie, que impi-
de la comunicacidn del cuarto ventriculo con la cisterna
magna'?. El QBB puede ser asintomadtico o producir una
hidrocefalia sintomatica.

Para su diagndstico son necesarios cinco criterios radio-
|8gicos: localizacion anatémica del quiste infracerebelosa o
retrocerebelosa, que produzca hidrocefalia tetraventricular,
inexistencia de comunicacién entre el cuarto ventriculo y
la cisterna magna y que se objetive compresién de los he-
misferios cerebelosos sin rotacién del vermis cerebeloso®.

Es importante realizar un correcto diagndstico dife-
rencial de las malformaciones quisticas de fosa posterior
por las implicaciones prondsticas que presentan algunas
de las entidades que las provocan, por lo que es nece-
sario realizar RM cerebral para establecer el diagndstico
definitivo.

Perimetro cefalico para la edad Ninos
Percentiles (Nacimiento a 2 anos)

En su diagndstico diferencial se incluyen la megacister-
na magna (una variante de la normalidad en la que exis-
te un aumento de liquido cefalorraquideo en la cisterna
magna), el quiste aracnoideo (que produce un desplaza-
miento del cuarto ventriculo vy del cerebelo, siendo este
normal), la variante Dandy-Walker (que asocia una hipo-
plasia del vermis cerebeloso sin agrandamiento de fosa
posterior) vy la malformacién Dandy-Walker (en la que
hay una aplasia del vermis cerebeloso con un aumento

de la fosa posterior y que asocia otras malformaciones e
hidrocefalia)®*.

El tratamiento de los QBB que producen hidrocefalia
sintomdtica puede ser tanto una técnica de derivacién
ventriculoperitoneal como una VEPM, consistente en
realizar una ostomfa en el suelo del tercer ventriculo
para permitir el paso del liquido cefalorraquideo al es-
pacio subaracnoideo para su reabsorcién®. Existe una
escala de valoracién prequirtrgica de la probabilidad de
éxito de la ventriculostomia llamada ETVSS, basada en
la edad del paciente, la etiologia de la hidrocefalia y la
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Figura |. Tabla percentilada en la que se muestra el aumento del perimetro cefdlico del paciente.
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existencia o ausencia de derivacion previa®®. La tasa de
éxito de la VEPM es mayor que la de la derivacion ven-
triculoperitoneal si los pacientes estdn bien selecciona-
dos® 79,

CAsoO cCLiNICO

Presentamos el caso de un lactante de |7 meses de edad
que es llevado a consulta por un aumento rédpido del pe-
rimetro cefélico en los Ultimos meses, hasta presentar una
macrocefalia con un perimetro cefélico en el percentil
>99 (fig. 1), junto con ausencia de cierre de la fontanela
anterior. Como antecedentes, el embarazo y el parto fue-
ron normales y el desarrollo pondoestatural y psicomotor
fue normal hasta dos meses antes de la consulta. A la
exploracién destaca, ademds de la macrocefalia, una ligera
torpeza motriz gruesa, ya referida por los padres, siendo
el resto de la exploracidn fisica y neuroldgica normal.

Entre las pruebas complementarias se realizan una
ecografia transfontanelar, que muestra una hidrocefalia
tetraventricular sin signos de sangrado y una malforma-
cién quistica de fosa posterior (fig. 2), y una RM cerebral,
que pone de manifiesto que la hidrocefalia se debe a un
QBB (fig. 3).

Tras ser valorado por Neurocirugfa, se decide realizar
una VEPM. Después de la intervencidn, el aumento del
perimetro cefdlico del paciente se estabiliza y los hitos
motores del desarrollo son normales. En las RM cere-
brales de control se objetiva una disminucién del tama-

fio del sistema ventricular (fig. 4) y una normalizacién del
aumento del perimetro cefélico. En la actualidad, han pa-
sado mds de cuatro afios del procedimiento vy el paciente
no ha precisado nuevas intervenciones.

DiscusioN

La hidrocefalia en el lactante puede deberse a mdltiples
causas, siendo el QBB una etiologia muy infrecuente(!.

En este caso, el QBB origind una hidrocefalia sinto-
madtica en un lactante previamente sano, con un aumento
rapido del perimetro cefdlico hasta ser >p99 y una ausen-
cia de cierre de la fontanela anterior secundaria. Debido a
esto, como primera prueba de imagen se decidid realizar
una ecografia transfontanelar, que confirmd la hidrocefalia
tetraventricular, probablemente secundaria a una malfor-
macion quistica de la fosa posterior.

Es fundamental efectuar un correcto diagndstico dife-
rencial de las malformaciones quisticas de la fosa poste-
rior, tanto por las distintas implicaciones prondsticas de
cada etiologfa como para realizar una adecuada aproxi-
macién terapéutica en cada caso®¥.

En caso de sospecha de anomalias de la fosa poste-
rior, la prueba de neuroimagen definitiva y necesaria es la
RM cerebral, que en este paciente demostrd que la hidro-
cefalia era secundaria a un QBB. Debido a ello, se decidid
intervenir mediante una alternativa neuroquirdrgica a la
vdlvula de DVP, la VEPM. Gracias a este abordaje tera-

Figura 2. Ecografia transfontanelar en la que se aprecia hidrocefalia tetraventricular y una malformacién quistica de la fosa posterior.
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Macrocefalia en lactante secundaria a quiste de la bolsa de Blake

Figura 3. RM cerebral que demuestra que la hidrocefalia se debe a un quiste de la bolsa de Blake.

Figura 4. a) Imagen del estoma de la ventriculostomia endoscdpica premamilar, donde se aprecian los dos cuerpos mamilares y la
ventriculostomia realizada. b) En las resonancias magnéticas cerebrales de control tras la ventriculostomia se aprecia una
disminucion del tamafio del sistema ventricular.

péutico, exitoso en este caso, se objetivd una disminucién Este caso es interesante, dada la baja frecuencia del QBB
del tamafio del sistema ventricular en las RM cerebrales sintomético en la infancia y el éxito de su abordaje mediante
de control y se estabilizd el aumento del perimetro cefé- VEPM, que ha demostrado seguridad y eficacia en el trata-
lico, logrando evitar la DVP. miento de casos seleccionados de hidrocefalia en pediatria.
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Caso clinico

Espectro clinico de la afeccion respiratoria
por infeccion por el nuevo coronavirus en ninos.
Presentacion de una serie de casos
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RESUMEN

Objetivos: El nuevo coronavirus SARS-CoV-2 se ha extendido de forma muy rapida por nuestro pais. Se ha descrito
una menor incidencia en la edad pediatrica, observandose en estos casos un curso mas leve que en la edad adulta.
Casos clinicos: Se presenta una serie de cinco casos de nifios ingresados en nuestro hospital por infeccion respi-
ratoria por SARS-CoV-2 durante las primeras semanas del brote. Discusién y conclusiones: El espectro de gravedad
de la enfermedad es muy amplio. En la muestra estudiada encontramos desde cuadros respiratorios de vias altas
hasta un caso grave, que desarroll6é un sindrome de distrés respiratorio agudo y precisé ingreso en la Unidad de
Cuidados Intensivos. El diagnéstico de los casos se efectué mediante reaccion en cadena de polimerasa y poste-
riormente se realizaron en todos los casos pruebas seroldgicas para la deteccion de anticuerpos frente al virus. En
cuanto al tratamiento administrado, consistié en una terapia de soporte en todos los casos, a la que se han anadido
otros farmacos, como antivirales o inmunomoduladores en los pacientes graves, seglin la experiencia en adultos,
dada la ausencia de ensayos clinicos realizados en la poblacién pediatrica.

PALABRAS CLAVE

COVID-19, neumonia, sindrome de distrés respiratorio agudo, coronavirus, SARS-CoV-2.

Clinical spectrum of respiratory disease by infection with the new coronavirus in children.
Case reports

ABSTRACT

Introduction: New coronavirus SARS-CoV2 has spread very quickly throughout our country.A lower incidence has been des-
cribed in the population of pediatric age, with cases presenting a milder course than in adulthood. Case series: We present 5
clinical cases of children admitted to our hospital for respiratory infection by SARS-CoV2 during the first weeks of the outbreak
in our country. Discussion.The spectrum of severity of the disease is very wide. In this case series, we found from upper respi-
ratory symptoms to one severe patient with acute respiratory distress syndrome, requiring admission to the intensive care unit:
The cases were diagnosed made by polymerase chain reaction. Serological tests were performed in all cases to detect antibo-
dies against the virus.The treatment administered consisted of supportive therapy in all cases. Other drugs such as antivirals or
immunomodulators were added in severe cases, according to the experience in adults, because of the absence of clinical trials
carried out in the pediatric population.
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COVID-19, pneumonia, acute respiratory distress syndrome, coronavirus, SARS-CoV2.
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INTRODUCCION

Desde la aparicién del nuevo coronavirus (Severe Acute
Respiratory Syndrome Coronavirus 2 [SARS-CoV-2]) en
China en diciembre de 2019, este se ha extendido de
forma muy rdpida, siendo Espafia uno de los paises mas
afectados". Los datos de incidencia en nifios son limita-
dos, pero se ha constatado que es mucho menor que en
la edad adulta. Los casos muestran una evolucién mds
leve y las muertes en este grupo poblacional son un he-
cho excepcional®*,

La infeccién por SARS-CoV-2 produce la denominada
enfermedad por coronavirus 2019 (COVID-19), que tan-
to en nifios como en adultos muestra una amplia variedad
de manifestaciones clinicas®. De la misma forma, se ha
descrito en grandes estudios poblacionales que gran parte
de los nifios infectados no presentan ninguna sintomato-
logia, y que su diagndstico es casual®.

CAsos cLiNICOS

Presentamos una serie de cinco casos de nifios ingresados
en nuestro hospital por COVID-19 durante las primeras
semanas del brote (desde el 28 de marzo hasta el 9 de
abril de 2020), con distintas manifestaciones clinicas de
afeccién respiratoria (tabla I).

DiscusioN

El espectro clinico de la enfermedad por coronavirus
SARS-CoV-2 es extenso, pudiendo presentarse en forma
de fiebre, sintomas respiratorios de las vias altas o sin-
tomas gastrointestinales como diarrea, nduseas, vomitos
y dolor abdominal®39). En esta comunicacién se incluyen
Unicamente los casos de nifios ingresados con afeccién
respiratoria, dentro de la cual podemos encontrar desde
enfermedad leve, como cuadros respiratorios de las vias
altas (casos 4y 5), hasta casos graves, como el del primer
sujeto. Dicho paciente empezd con una sintomatologia
de dolor abdominal, fiebre elevada y deposiciones dia-
rreicas, precisando ingreso para rehidratacion intravenosa
tres dias después. Tras 36 horas de ingreso, presentd un
brusco empeoramiento clinico, con insuficiencia respira-
toria e inestabilidad hemodindmica, precisando soporte
respiratorio e inotrépico y traslado a la Unidad de Cui-
dados Intensivos Pedidtricos (UCIP), donde permanecié
ingresado durante 20 dias. Presentd una buena evolucién
del sindrome de distrés respiratorio agudo (SDRA), pero
desarrollé como complicacién mds importante una mio-
cardiopatia que precisé soporte inotrdpico prolongado.

Ademds de los sintomas respiratorios y digestivos,
que son los mas habitualmente referidos en los casos
de COVID-19, progresivamente se han ido describiendo
otras caracterfsticas clinicas de esta enfermedad, como
las manifestaciones cutdneas(’). En nuestra serie de casos,
ademds de la clinica respiratoria, dos de los pacientes aso-
ciaron manifestaciones a nivel cutdneo en forma de des-
camacion, afectando en uno de los casos a zonas acras y
en el otro a la regién genital e inguinal.

Ninguno de los pacientes incluidos tenfa patologfa de
base relevante que le hiciera pertenecer a alguno de los
grupos descritos como susceptibles de desarrollar enfer-
medad mds grave('*) (inmunodepresidn, cardiopatias o
neumopatias graves, entre otras).

El diagndstico de los casos en nuestro hospital se rea-
liz& mediante reaccién en cadena de la polimerasa, que
detecta dcidos nucleicos del SARS-CoV-2, utilizando para
ello muestras de frotis nasofaringeo. También, como se
recomienda para descartar coinfeccion®), se realizé un
panel de virus respiratorios, que fue negativo en todos
los casos. A las dos semanas del alta hospitalaria, se les
practicé a todos los pacientes una prueba seroldgica para
la deteccidn de anticuerpos frente al SARS-CoV-2, que
resulté positiva tUnicamente en el primero de los casos
(presentando anticuerpos tanto de tipo I1gM como 1gG).
Estos resultados debemos analizarlos con cautela, dado
que podra tratarse de falsos negativos, ya que la sensibili-
dad de estas pruebas oscila entre el 40% vy el 80%.

En cuanto al tratamiento, no existen ensayos clinicos
que hayan sido especificamente desarrollados en nifios®®).
El tratamiento se basa en una terapia de soporte, como
oxigenoterapia, que fue necesaria Unicamente en uno de
los casos descritos, o antibioterapia en el supuesto de so-
breinfeccién bacteriana. En nuestra serie, tan solo dos de
los nifios presentaron un aumento marcado de reactan-
tes de fase aguda (proteina C reactiva y procalcitonina),
instaurdndose en ambos casos antibioterapia de amplio
espectro, pero resultando finalmente todos los cultivos
negativos. En cuanto al uso de antivirales, la Organiza-
cién Mundial de la Salud no recomienda ningdn antivi-
ral especifico, ya que no existen estudios que apoyen su
eficacia®®. Otros fdrmacos como la hidroxicloroquina, a
pesar de no haber sido testados clinicamente, se han em-
pleado de forma experimental como opcidn terapéutica
en casos de COVID-19 en adultos y, por tanto, también
en pacientes pedidtricos, sobre todo aquellos que presen-
taban enfermedad moderada e infittrados en la radiografia
de tdrax, como los casos | vy 3 de la serie expuesta. Los
corticoides sistémicos no estan recomendados de forma
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Espectro clinico de la afeccidn respiratoria por infeccién por el nuevo coronavirus en nifios.

Presentacion de una serie de casos

Tabla I. Caracteristicas clinicas y demogrdficas de los pacientes de la muestra.

Caso | Caso 2 Caso 3 Caso 4 Caso 5
Edad 9 afios |5 meses 8 afos 2 meses 2 afios
Sexo Varén Vardn Mujer Mujer Mujer
Signo gufa Dolor abdominal Tos Tos Tos Fiebre
Fiebre (T% axilar >38 °C) St St Sf St St
Otras manifestaciones Descamacién Diarrea, vémitos Descamacion

cutdnea cutdnea
Diagndstico principal Insuficiencia Neumonfa Neumonfa IRVA IRVA

respiratoria grave
Tratamiento Hidroxicloroquina Azitromicina Hidroxicloroquina Cefotaxima
Tocilizumab Azitromicina
Piperacilina-tazobactan
Metilprednisolona
Radiograffa de térax Infittrados Consolidacion Infiltrados Normal Normal
parcheados basal derecha parcheados
bilaterales bibasales
Coinfeccién No No No No No
Complicaciones Shock No No No No
Miocardiopatia

Oxigenoterapia St No No No No
Dfas de hospitalizacién 26 3 4 3 5
Serologfa a los 14 dfas tras el alta Positivo Negativo Negativo Negativo Negativo

general y pueden valorarse en cuadros severos, como el
del caso |, que desarrollé un SDRA, o cuando se padece
encefalitis, sihdrome hemofagocitico o shock séptico®. En
cuanto al tratamiento con tocilizumab, su empleo estd en
investigacidn, pudiendo plantearse también en pacientes
graves(". En nuestra serie, este tratamiento inmunomodu-
lador Unicamente fue administrado al paciente nimero |,
ante la sospecha de sindrome inflamatorio, ya que pre-
sentd elevacién de interleucina-6 (IL-6) hasta 660 pg/mL y
precisé de ingreso en UCI y ventilacidon mecdnica invasiva.
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Caso clinico

Dermatitis perioral: a proposito de un caso

|. Galé AnséY. Gilaberte®, M. Ortilles Garcial”?, M.T. Solans Bascuas(”

() Centro de Salud de Utebo, Zaragoza. @ Hospital Miguel Servet, IIS Aragdn, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2021; 51: 98-100]

RESUMEN

La dermatitis perioral o periorificial es una dermatosis granulomatosa caracterizada por multiples papulas eritemato-
sas alrededor de la boca, la nariz o los ojos. Su etiologia es desconocida, si bien se relaciona con el uso de corticoides
e irritantes topicos. Se describe una dermatitis facial de larga evolucion en una nina de 9 anos, con escasa respuesta
a la retirada del corticoide topico y el tratamiento con pimecrélimus tépico y antihistaminico oral. La adicion de
metronidazol 2% gel y eritromicina oral durante cuatro semanas logré la curacion. La dermatitis perioral es un reto
diagnostico en pediatria; su identificacion precoz, detener la aplicaciéon del corticoide tépico y administrar el trata-
miento tépico u oral adecuado son fundamentales en su manejo.

PALABRAS CLAVE

Dermatitis perioral, nifios, dermatitis.

Perioral dermatitis. A case report

ABSTRACT

Perioral dermaititis, also known as periorificial dermatitis, is a skin disorder that usually presents with small, clustered papules
around the mouth, nose or eyes. The pathogenesis is poorly understood. Intrinsic and extrinsic factors may contribute to this
disorder, like irritant and topical corticosteroids.

We describe a long-standing facial dermatitis in a 9-year-old girl, with poor response to withdrawal of topical corticosteroid and
treatment with topical pimecrolimus and oral antihistamine.

The addition of 2% metronidazole gel and oral erythromycin for 4 weeks achieved healing. Perioral dermatitis is a diagnostic
challenge in pediatrics. Early identification, topical corticosteroid application interruption and administration of the appropriate
topical or oral treatment are fundamental in its management.
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Dermatitis perioral, a proposito de un caso

La dermatitis perioral (DP), también conocida como der-
matitis periorificial, es una dermatosis granulomatosa que
se manifiesta como muttiples papulas eritematosas, peque-
fias, agrupadas alrededor de la boca, la nariz o los ojos.

Presentamos el caso de una nifia de 9 afios con an-
tecedentes personales de dermatitis atdpica desde los 3
meses de edad, que sufria brotes generalizados ocasionales
y lesiones frecuentes en pliegues controladas con pimecré-
limus. Ademads, padecia multiples alergias alimentarias (hue-
vo, kiwi, pldtano) y a neumoalérgenos y, como antecedente
familiar, una madre asmatica.

Tras revisar la historia clinica de forma retrospectiva,
se objetiva que a los 7 afios se registrd el primer brote de
dermatitis con afeccion de la zona peribucal. Tras dos afios
en tratamiento de forma intermitente con emolientes, cor-
ticoides tdpicos y orales, antihistaminicos y pimecrolimus
crema, presenta mejorfa parcial de sus lesiones, sin llegar
nunca a la resolucién completa. A los 9 afios se decide sus-
pendertodos los tratamientos manifestdndose, a los 12 dfas,
una exacerbacién de las lesiones perioculares, peribucales y
perinasales en forma de mdltiples papulas eritematosas de
escasos milimetros (fig. 1). Con el diagndstico de dermatitis
periorificial grave se inicié tratamiento con eritromicina oral
(500 mg/12 horas) y pimecrolimus (dos aplicaciones diarias

Figura I. Dermatitis periorificial sin tratamiento.

en capa fina). Dicho tratamiento se mantiene durante cinco
semanas. En ese momento se observa clara mejorfa, sobre
todo en la zona perinasal y peribucal, persistiendo papulas
perioculares (fig. 2). Se decide entonces retirar la Eritromi-
cina oral y se inicia tratamiento con metronidazol 0,75% gel
(I aplicacion/24 horas), manteniendo una aplicacién al dia
de pimecrolimus, con lo que desaparecienron lentamente
la totalidad de las lesiones.

La dermatitis perioral fue descrita por primera vez
en 1957 como «dermatitis seborreica fotosensible». En
1964 se prefiere el término «dermatitis perioral» para refe-
rirse a esta entidad®@.

LLa mayorfa de los pacientes afectados por esta dermati-
tis son mujeres entre |6y 45 aflos aunque también puede
aparecer en personas mayores, varones y nifios®. Cuando
afecta a nifos, la edad media de presentacion son los 6,6
afos, como ocurre en nuestro caso, Y las nifias estan afec-
tadas con més frecuencia que los nifios®.

Se ha descrito que la atopia y otras alteraciones de
la barrera cutdnea son frecuentes en pacientes con DP,
aunque el papel que desempefian en la aparicién de dicha
patologia no estd claramente establecido®.

El uso de corticoides tdpicos se asocia frecuentemen-
te con la DP, siendo la historia cldsica la aparicién de una

Figura |. Dermatitis tras cinco semanas de tratamiento.
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erupcidn papular facial y ligeramente eccematosa, que al
principio mejora con corticoides tdpicos, pero que recu-
e o empeora con el uso continuo de estos o al intentar
suspender el tratamiento®. Se desconoce si los corticoides
tdpicos inducen la DP durante el tratamiento de otras der-
matitis faciales o si simplemente pueden exacerbar la DP
existente previamente. Pese a esta incertidumbre parece
haber relacién entre la DP y el uso de corticoides tdpicos,
especialmente con corticoides de alta potencia.

Habitualmente se presenta como mdiltiples papulas eri-
tematosas de |-2 mm, papulas-vesiculas o papulopUstulas
con o sin minima descamacidn, aungue en ocasiones pue-
de tener un componente eccematoso muy pronunciado.
La localizacién mas frecuente es la perioral, por lo general
respetando una zona estrecha alrededor del borde ber-
mellén del labio®. La zona perinasal y periocular se afecta
con menos frecuencia. También pueden verse afectados
el cuello, las mejillas, la frente, el mentdn o incluso dreas
extrafaciales®. Puede ser asintomatica, pruriginosa y/o con
sensacion de quemazdn en las dreas afectadas. Normal-
mente es una enfermedad autolimitada y las lesiones se re-
suelven sin dejar cicatriz, aunque en ocasiones puede durar
meses o incluso afios.

El diagndstico es habitualmente clinico y no precisa de
pruebas complementarias. La histologfa es inespecifica y se
presentan infiltrados linfohistiocitarios que forman granulo-
mas alrededor de los foliculos pilosebédceos. El diagndstico
diferencial en los nifios debe hacerse con la dermatitis se-
borreica, la dermatitis de contacto, la demodicosis, el acné
y la sarcoidosis®.

El tratamiento se basa en la retirada de los corticoides
tdpicos u otros irritantes que pueden perpetuar o exacer-
bar la DP, como hicimos con nuestra paciente. Posterior-
mente, si el cuadro es leve, el tratamiento de eleccidn es
con inhibidores de la calcineurina tdpicos, farmacos sobre
cuya eficacia en esta entidad existe mayor evidencia!'”.
Otras opciones mds econdmicas son los antibidticos té-
picos, como el metronidazol o la eritromicina tépicos. En

|. Galé Ansd, Y. Gilaberte, M. Ortilles Garcia, M. T. Solans Bascuas

los casos mds extensos o refractarios al tratamiento tépi-
co se aconsejan las tetraciclinas, sobre todo doxiciclina y
minocilina. En nifios menores de 8 afios se deberfa utilizar
eritromicina oral, siendo la azitromicina una alternativa
eficaz®.

En conclusién, la DP es poco habitual en nifios, del
mismo modo que su agravamiento por los corticoides
tdpicos. Su reconocimiento y tratamiento precoz evitan
las formas graves y extensas, como la que sufrié nuestra
paciente, que requirid, ademds del tratamiento tdpico, el
uso prolongado de eritromicina oral.
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Imagenes en pediatria

Ulceras gastricas simétricas
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Se presenta el caso de un vardn de 8 afios plurialérgico a alimentos, que refiere disfagia en zona alta del eséfago con
la ingesta de leguminosas. En la gastroscopia realizada por sospecha de esofagitis eosinofilica en la que se confirma el
diagndstico (fig. 1), se observan, ademds, en cuerpo gastrico dos Ulceras simétricas de unos 2 cm con fibrina y congestion
perilesional (figs. 2 y 3), y con resto de mucosa géstrica normal. Se realiza test rdpido de Helicobacter pylori con resultado
negativo. Tras los hallazgos encontrados se vuelve a interrogar a la familia, que refiere un ingreso hospitalario la sema-
na previa por traumatismo con manillar de bicicleta, con un fuerte impacto en el hemiabdomen, y lesién equimdtica
periumbilical en piel sin sangrado. Se realiza un estudio hepético, renal, pancredtico y una ecografia abdominal que son
normales. El traumatismo abdominal cerrado, uno de los mds frecuentes en nifios, puede presentarse inicialmente con
signos sutiles y puede acompafarse de lesiones de drganos internos con importante morbimortalidad asociada”, por
lo que su diagndstico requiere elevado indice de sospecha, siendo importante en la exploracién abdominal la presencia
de signos como hematomas®?. Las lesiones géstricas no son frecuentes porque el estémago estd protegido por la caja
tordcica, pero, cuando ocurren, pueden dar lugar a peritonitis y neumoperitoneo. Algo mds frecuentes son las lesiones
en las visceras sdlidas, asi como como las perforaciones o hematomas en el intestino®. Creemos que este hallazgo casual
endoscdpico tiene su origen tras el impacto abdominal con el manillar de la bicicleta. Es importante descartar lesiones
abdominales ante este tipo de traumatismos, dada la importancia en el prondstico.
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ment:

Figura |. Lesiones de esofagitis eosinofilica.
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Ulceras gastricas simétricas

Figura 2. Ulceras géstricas simétricas.
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Figura 3. Ulceras gdstricas simétricas.
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Imagenes en pediatria

Neuroapraxia del nervio peroneo izquierdo.
Marcha en steppage

D. Molina Herranz, G. C. Marcén, M.V. Farifia Jara, L. Monge Galindo

Servicio de Pediatria, Unidad de Neuropediatria del Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 50: 105]

Las neuropatias localizadas adquiridas no posquirdrgicas ni postraumadticas, excluida la afeccion de pares craneales, son
raras en la infancia.

Se presenta el caso de un varén de 4 afios con limitacién a la flexion dorsal del pie tras el confinamiento por pan-
demia de la COVID-19, de unas tres semanas de evolucién. No asocia dolor ni parestesias ni otros sintomas. No hay
antecedente traumético ni claro factor desencadenante. La madre sufre polineuropatia tras el tratamiento quimioterdpico
por neoplasia de mama. En la exploracion: complexién leptosomadtica, marcha con caida y rotacién interna de pie izquier-
do, con elevacién de rodilla ipsilateral (marcha en steppage) e imposibilidad para la marcha sobre los talones con el pie
izquierdo. Los reflejos osteotendinosos estdn conservados. El estudio neurofisiolégico detecta afeccidn focal de la rama
motora del nervio peroneo izquierdo, a su paso por la cabeza del peroné. Una RM de rodilla no objetiva causa compre-
siva. Recibe tratamiento con prednisona oral a 2 mg/kg/dia durante cinco dias, con retirada progresiva en una semana.
La analitica general, incluyendo hormonas tiroideas, serologfas y autoinmunidad, es normal. No hay deleccién del gen
PMP22. No se observa mejorfa en revisién al mes ni a los dos meses. Recibe tratamiento rehabilitador. Hay recuperacién
completa a los cinco meses del ingreso, destacando la aparicion de estrias en la espalda.

La mononeuropatia peroneal es la neuropatia mds habitual en la extremidad inferior, siendo la compresién muy
frecuente. Los fendmenos compresivos pueden ser favorecidos por pérdida de peso y por la realizacion de ejercicios
repetidos o por posturas (cruzar piernas) e incluso por el uso de ropa ajustada. Hay que plantearse otros diagndsticos
diferenciales, como procesos autoinmunitarios o neuropatias hereditarias sensibles a la presiéon('-).
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Impacto de la COVID-19

en la planta de Pediatria de un hospital comarcal

P M.? Barberd Pérez, M.Tirado Melero, E. Faci Alcalde, |. Baquedano Lobera, J. Sorribes i Estorch, P Lalaguna Mallada

INTRODUCCION

La infeccién por SARS-CoV-2 (COVID-19) surgid en di-
ciembre de 2019 en Wuhan, China. Tras el brote inicial,
la enfermedad se propagd rdpidamente por todo el mun-
do. Los nifios se infectan en una proporcion parecida a
los adultos y con patrones de transmisidn similares, pero
no suelen desarrollar las formas pulmonares tipicas de los
adultos vy, frecuentemente, sus sintomas son mds leves.
Sin embargo, un pequefio porcentaje puede evolucionar
de forma grave precisando, incluso, ingreso en unidades
de Cuidados Intensivos (UCI).

OBJETIVOS

Tras mas de un afio desde el inicio de esta nueva enfer-
medad, continda habiendo muchas incdgnitas relaciona-
das con ella, por lo que creemos importante comunicar
nuestra experiencia desde el punto de vista de un hospital
comarcal.

PACIENTES Y METODO

Se ha llevado a cabo un estudio descriptivo retrospec-
tivo en pacientes con diagndstico confirmado de CO-
VID-19 ingresados en la planta de Pediatria del Hospital
de Barbastro desde el | de marzo de 2020 hasta el 31 de
marzo de 2021. Se ha recogido el motivo y la duracion
del ingreso, la sintomatologia asociada, el tratamiento
aplicado y la edad y sexo de los pacientes. En todos ellos
se inicié estudio de contactos y se permitié acompafa-
miento por, al menos, uno de sus progenitores.

REsuLTADOS

Durante este periodo de trece meses han sido ingresa-
dos un total de nueve pacientes con COVID-19. Cuatro
de ellos (4/9, 44,4%) eran varones y cinco mujeres (5/9,

Hospital de Barbastro. Huesca

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 51: 106]

55,6%). El primer ingreso con este diagndstico tuvo lugar
en julio de 2020. La edad de los pacientes fue de entre
2 meses y |12 afios, y la duracién del ingreso ha estado
comprendida entre uno y cinco dfas.

Todos los pacientes presentaron una clinica leve aso-
ciada a la infeccion por SARS-CoV-2, y ninguno precisé
traslado a otro centro. Tampoco fue necesario que nin-
guno de los pacientes recibiera tratamiento en relacién
con la COVID-19.

El total de ingresos en el Servicio de Pediatrfa en este
periodo ha sido de 262, por lo que los pacientes CO-
VID-19 han supuesto un 3,43% (9/262). En el Hospital
de Barbastro durante este mismo periodo ha ingresado
un total de 802 pacientes con diagndstico de COVID-19,
por lo que los pacientes pedidtricos representan un |,12%
(9/802).

Todos los pacientes permanecieron en la habitacion
con uno de sus padres en régimen de aislamiento estricto
durante lo que durd el ingreso. En todos los casos se hizo
estudio de contactos y el familiar que acompafiaba al pa-
ciente era también positivo. El acompafiamiento de estos
pacientes no supuso una sobrecarga de trabajo para el
personal de enfermeria ni un aumento del riesgo de con-
tagio, sino todo lo contrario. Los familiares colaboraron
en los cuidados del paciente, permitiendo minimizar la
necesidad de entrada del personal en la habitacidn.

CONCLUSIONES

Los ingresos de nifios con COVID-19 en nuestro hospital,
a diferencia de lo que ha ocurrido en la poblacién adulta,
no han supuesto una sobrecarga asistencial en el Servicio
de Pediatria. Ninguno de los pacientes presentd tampo-
co complicaciones derivadas de la infeccidn por SARS-
CoV-2, por lo que no se precisé tratamiento especifico ni
traslado a UCI pediétrica.
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Pandemia por COVID-19:
iredujo el «confinamiento» los ingresos

por dolor abdominal?

P Morte Coscolin, A. Sancho Mensat, S. Miralbés Terraza, L. Monge Galindo, A. de Arriba Mufioz, E. Ubalde Sainz

INTRODUCCION

El dolor abdominal es uno de los motivos de ingreso mds
frecuentes en pediatria. Su origen es en muchas ocasio-
nes funcional, y por tanto, estd influenciado por factores
estresantes, como el colegio, los exdmenes, etc.

OBJETIVOS

Analizar la posible influencia del confinamiento derivado
de la pandemia por COVID-19, en el que se suspendié
la presencialidad en los colegios, sobre los ingresos por
dolor abdominal.

PACIENTES Y METODOS

Muestra: pacientes en edad escolar (3-14 afios) ingre-
sados por dolor abdominal, no quirdrgico, durante los
meses de confinamiento (marzo, abril y mayo de 2020),
comparandolos con los nifios ingresados en los respecti-
vos meses del afio anterior.

RESuULTADOS

En 2019 ingresaron un total de 306 pacientes, 19 de
ellos por dolor abdominal (6,2%), con una proporcién de
78,9% mujeres y 21,19 varones.

La edad media fue de 11,83 afios (mdxima 14,62 y
minima 7,45).

En el cien por cien de los casos, el sihtoma principal
fue el dolor abdominal, y en ocasiones acompafiado de
diarrea, estrefiimiento, vomitos, cefalea, fiebre, epigastral-
gia, pérdida ponderal, rechazo de la ingesta, HTA.

El tiempo medio de evolucién fue de 4,42 meses, con
valores muy extremos (minimo unas pocas horas y maxi-
mo 6 afios). Sin embargo, la mediana fue de 3 dfas.

Diez de los pacientes padecfan dolor abdominal créni-
co funcional (52%), dos cumplian criterios de inespecifico
y otros dos de intestino irritable. Cuatro de ellos precisa-
ron reingreso, y dos, interconsulta en salud mental.

Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 51: 107]

En 2020 se redujeron los ingresos totales a 150, || de
ellos por dolor abdominal (7,3%), con un 45% de mujeres
y un 55% de varones. La edad media fue de 10,16 afios
(de 5,63 a 14,27).

Todos tenfan como sintoma dolor abdominal, en
combinacién con otros, como diarrea, estrefiimiento, vo-
mitos, cefalea, fiebre, rechazo de la ingesta, y hematuria/
proteinuria.

El tiempo medio de evolucién fue de 15,27 dias (muy
inferior al de 2019), con mediana de 5, minimo de pocas
horas y maximo de 3 meses. Cinco pacientes padecfan
dolor abdominal crénico (45%), tres de ellos cumplian cri-
terios de inespecifico, dos precisaron reingreso y ninguno
tuvo que acudir a interconsulta en salud mental.

En ambos afios, el tratamiento mds habitual fue anal-
gésico y la prueba mas utilizada la ecograffa, realizada en
un 89% de nifios en 2019 y en un 81% en 2020.

CONCLUSIONES

El confinamiento redujo significativamente el ndmero de
ingresos totales, aunque con una proporcion similar de
dolor abdominal.

Llama la atencidn el marcado descenso del porcentaje
de mujeres ingresadas durante el confinamiento por esta
patologfa. Sin embargo, no existen diferencias estadistica-
mente significativas en este sentido (p = 0,071), probable-
mente por el pequefio tamafio de la muestra.

También en 2020 se redujo el porcentaje de ingresos
por dolor abdominal funcional, al tiempo que disminufa la
edad media.

Mantenemos nuestra sospecha inicial de que los ingre-
sos por dolor abdominal funcional, més frecuentes en mu-
jeres y de mayor edad, se redujeron durante los meses de
confinamiento, periodo de tiempo en el que los nifios no
acudian al colegio. No obstante, serfa interesante realizar
un estudio en esta linea con un mayor tamafio muestral.
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Encerrados en casa y en nuestra cabeza:
una revision de la patologia psiquiatrica

en Urgencias

. Antofianzas Torres, A. Garcfa Atarés, D. Molina Herranz, B. Salinas Salvador, C. Campos Calleja, C. Ruiz de la Cuesta

INTRODUCCION

La pandemia por COVID-19 ha modificado nuestro estilo
de vida de forma dréstica, llegando a declararse el estado
de alarma el 14 de marzo del 2020.

OBJETIVOS

Analizar las caracteristicas de los pacientes atendidos con
patologia psiquidtrica durante la pandemia por COVID-19
en un Servicio de Urgencias Pedidtricas.

PACIENTES Y METODO

Estudio retrospectivo observacional de pacientes de en-
tre los 10 y |4 afios que acudieron al Servicio de Ur-
gencias Pedidtricas de un hospital terciario, demandando
atencién psiquiatrica, desde el 14 de marzo hasta el 31 de
octubre de 2020.

REsULTADOS

La edad media fue de |3 afios y el 62,2% eran mujeres.
El 64,9% presentaba comorbilidades psiquidtricas; de los

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 51: 108]

cuales el 58,3% tenfa antecedentes ansiosodepresivos y
el 16,6% alteracion del comportamiento. El 54,1% esta-
ba previamente en seguimiento por salud mental y un
21,6% de ellos recibiendo tratamiento psicofarmacold-
gico. Se detecté problemadtica social en un 73% de los
pacientes. En cuanto a la sintomatologia observada: un
51,3% presentaba sintomas ansiosodepresivos, un 29,7%
autoagresividad, un 21,6% sintomas neuroldgicos y un
16,2% sintomas psicdticos. Se encontrdé desencadenante
del episodio en un 64,9%, de los cuales un 45,8% lo atri-
buia a un problema familiar, un 20,8% a la pandemia por
COVID vy el resto a otros motivos.

CONCLUSIONES

La mayor parte de los pacientes atendidos presentaba
antecedentes psiquidtricos, siendo los sintomas mds fre-
cuentes ansiosodepresivos, con autoagresividad frecuen-
temente asociada. Una proporcién elevada de pacientes
referfa de manera explicita relacionar el episodio con la
preocupacion por la pandemia.
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Exacerbacion pulmonar habitual en un paciente
afectado por fibrosis quistica ;o algo mas!?

M. Salva Arteaga, . de la Iglesia Nagore, L. Lépez Ferndndez, M. de Pablo de las Heras,

. Sdenz Moreno,V. Jiménez Escobar

INTRODUCCION

La tuberculosis (TB) constituye mundialmente la principal
causa infecciosa de mortalidad. En Espafa, el 6% de las in-
fecciones ocurren en menores de |5 afios. El diagndstico
pedidtrico se ve dificultado por la clinica, habitualmente
inespecffica, v la baja rentabilidad de las pruebas microbio-
|gicas.

CAso CLINICO

Paciente vardn, de |5 afios, afecto por fibrosis quistica
(FQ), que ingresa en la planta de Pediatria tras valoracién
en consultas externas de neumologia pedidtrica. Refiere
en los Ultimos tres meses intensa astenia, hiporexia, pér-
dida ponderal (10 kg), sudoracién nocturna, tos producti-
va, secreciones amarillentas espesas y disnea de minimos
esfuerzos, sin fiebre.

Se produce un empeoramiento de espirometria
basal, con patrdn restrictivo severo, y aparicion de in-
filtrado alveolar algodonoso bilateral en placa de térax.
Ingresa para completar estudio y tratamiento, bajo sos-
pecha de exacerbacion pulmonar (EP) probablemente
infecciosa.

Hemograma, perfil nutricional y bioquimica normales
salvo PCR de 23,0 mg/L y VSG de 16,0 mm/Ih, por lo

Hospital San Pedro, Logrofio

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 51: 109]

que se inicia tratamiento antibidtico y corticoterapia in-
travenosa.

Mantoux positivo, contacto con tio paterno afecto de
TBC hace seis meses. PCR en esputo positiva para ADN
de Mycobacterium tuberculosis y cultivo para bacterias ne-
gativo.

En TC patrdn intersticial nodulillar intralobulillar bila-
teral difuso, de tipo en «brote de arbol verdey; en Iébulo
inferior izquierdo aspecto consolidativo con broncograma
aéreo. Presencia de bronquiectasias ya conocidas en rela-
cién con su fibrosis quistica.

Dados los hallazgos analiticos, microbioldgicos y de
imagen, se diagnostica TBC broncoalveolar, pautdndose
tratamiento antituberculoso con cuddruple terapia a la
espera de antibiograma.

COMENTARIOS

—Debemos tener en cuenta que los signos clinicos vy ra-
dioldgicos de la TB pueden solaparse con las complica-
ciones habituales de la FQ, como las EP causadas por
patdgenos habituales.

—Conviene remarcar la gran importancia del ambiente
epidémico social y familiar en los casos de TB, incidiendo
en la posibilidad de contactos con pacientes afectados
por esta micobacteria.
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Una reaccion poco frecuente tras la vacunacion

E. Galindo Lalana, P Huerta Blas, R. Lanuza Arcos, M. R. Amiguet Biain, M. Artigas Clemente,

B. Géllego Gonzélez, E. Castilla Torre

INTRODUCCION

Las reacciones adversas posvacunales son eventos poco
frecuentes. Sin embargo, se deben conocer los posibles
efectos adversos derivados de esta administracién para
actuar adecuadamente durante el episodio y tomar la de-
cisién correcta sobre futuras administraciones de vacunas.

CAso cLiNICO

Se presenta el caso de una lactante de dos meses de
vida sin antecedentes personales de interés, que acude
a su centro de salud para la administracion de la primera
dosis de la vacuna hexavalente, vacuna antineumocdcica
conjugada y la vacuna antirrotavirus oral. Inicia llanto enér-
gico de |-2 minutos de duracién. Tras la administracion
presenta hipotonfa generalizada y ausencia de reaccién a
estimulos externos, con palidez facial sin cianosis. Man-
tiene un nivel de conciencia y respiracién adecuado, con
recuperacion progresiva y espontdnea en los siguientes
minutos tras estimulacion.

A su llegada a urgencias presenta buen estado general,
se encuentra activa, con adecuada coloracidn cutdnea y
perfusion periférica. Constantes vitales en rango de nor-
malidad. Se realiza un electrocardiograma y una gasome-
tria capilar sin afteraciones. Ingresa en planta de hospitali-

Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 51: 1 10]

zacion para observacion siendo monitorizada para control
clinico. Durante el ingreso permanece asintomadtica, sin
que se repetan nuevos episodios.

COMENTARIOS

Los episodios de hipotonfa e hiporrespuesta posvacuna-
les son eventos muy infrecuentes. Se han descrito tras la
administracion de diferentes vacunas, estando asociados
mds frecuentemente a las inmunizaciones que contienen
el componente pertussis.

El episodio de hipotonia e hiporrespuesta tras la vacu-
nacién consiste en una pérdida subita del tono muscular,
asociado a una disminucién de la respuesta a estimulos y
palidez o cianosis cutdnea. Suele aparecer de forma in-
mediata o en las primeras 24 horas tras la administracién
de la vacuna. Su diagndstico es clinico y entrafia dificultad
por la brevedad del evento y la similitud clinica con otros
eventos potencialmente graves. La recurrencia es baja,
por lo que la administracién de nuevas vacunas no estd
contraindicada.

Es importante conocer las caracterfsticas de esta enti-
dad para realizar un diagndstico adecuado y definir el epi-
sodio como un evento adverso benigno y autolimitado,
asf como evitar incurrir en posibles yatrogenias.
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Maltrato infantil; ;mas cerca de lo que creemos!?

L. Buzdn Serrano, I. Teresa Bolsa Ferrer, D. Molina Herranz, E. Castejon Ponce, R. Pérez Delgado, |. Garcia Jiménez

INTRODUCCION

El maltrato infantil continda siendo en la actualidad un
grave problema. La prevalencia estimada en Espaia es
de hasta un 25%. Se trata, por lo tanto, de una situa-
cion mas frecuente de lo esperable en un principio, y las
consecuencias de no detectarlo pueden ser muy graves.
Como pediatras tenemos un papel fundamental en la
deteccién y el manejo de estos pacientes, por lo que
tanto en la Atencién Primaria como en la hospitalaria
debemos estar alerta ante los posibles signos de alarma.
Se trata, ademds, de una situacién complicada que mu-
chas veces genera dudas relativas a su gestién. Por ello,
hemos considerado oportuno revisar dos casos recien-
tes de hospitalizacidon por este motivo, haciendo espe-
cial hincapié en los signos que nos llevaron a sospechar
el maltrato.

CAso cLiNICO

Para abordar este tema, se presentardn dos casos clinicos:

Caso |. Lactante de 2 meses de edad que fue ingresa-
do en UCI-P por sangrado en drea ORL, con anemizacién
y repercusién hemodindmica y respiratoria que precisd
transfusion de concentrado de hematies. Previo a este

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 51: 11 1]

ingreso habfan consultado en urgencias hospitalarias hasta
en tres ocasiones por cuadros consistentes en:

—Irritabilidad y rechazo de las tomas con restos de san-
grado bucal.

—Petequias frontales.

—Exantema petequial en cara y cuello junto a hematomas
en abdomen y pierna derecha que posteriormente pre-
sentd sangrado de mucosa oral y anemizacién.

Caso 2. Lactante de 2 meses que acude por lesidn
en la regién facial cuya morfologia sugerfa origen digital vy
multiples lesiones dseas en el estudio realizado posterior-
mente por sospecha de maltrato fisico.

COMENTARIOS

La deteccién de maltrato en la infancia es siempre dificil,
pero es en los neonatos y lactantes cuando las manifes-
taciones clinicas son, en muchas ocasiones, inespecificas,
retrasando el diagndstico con consecuencias fatales. Con
estos casos clinicos pretendemos repasar signos de la ex-
ploracién fisica que nos deben hacer sospechar este tipo
de situaciones (haciendo hincapié en los signos de sofoca-
cidn), asi como lesiones dseas especificas en las radiogra-
flas en casos de traumatismo no accidental.
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Mi nino esta azul

D. C. Pestana Gallardo, N. M. Dadlani Dadlani, A. Escribano Garcia, P C. Jolin Garcia,

C. L Trujillano Liddn, M. Artigas Clemente

INTRODUCCION

La metahemoglobinemia es una enfermedad que consiste
en niveles elevados de metahemoglobina, y que puede
ser congénita o adquirida. La forma adquirida se produce
cuando los hematies son expuestos a sustancias quimi-
cas oxidantes que aumentan la produccién de metahe-
moglobina, sobrepasando los mecanismos reductores de
proteccién que actian normalmente en el organismo.
Presentamos el caso clinico de un lactante de 9 meses
con cuadro de cianosis subita causado por una metahe-
moglobinemia tdxica.

RESUMEN

Lactante de 9 meses que es traido a urgencias por cua-
dro de cianosis intensa perioral y ungueal. No asocia
dificultad respiratoria y previamente se encontraba sano.
Niegan ingesta de fdrmacos o sustancias tdxicas. A su
llegada a urgencias presenta cianosis perioral y acra con
palidez cutdnea, sin dificultad respiratoria ni afeccidn del
nivel de conciencia. Saturacién basal de O,: 89%; resto
de constantes normales. Auscultacién cardiopulmonar
sin alteraciones, abdomen normal, pulsos periféricos
presentes y simétricos, sin apreciarse déficits neuroldgi-
cos. Se coloca oxigeno en mascarilla con reservorio y se
extrae analitica sanguinea, glucemia capilar y eletrocar-
diograma con resuttados dentro de la normalidad. En las
exploraciones complementarias realizadas se determina-

Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2020; 51: 112]

ron gasometria venosa (pH: 7,27), PCO, (50 mmHg),
PO, (20 mmHg), HCO, (22 mmol/L), exceso de base
(- 4,6), metahemoglobina (32,3%) y hemograma y bio-
quimica normales.

Los padres negaban la ingesta de medicamentos y el
contacto con téxicos, pero refieren haber comido borra-
ja. Con el diagndstico de metahemoglobinemia probable-
mente por téxico (borraja) se contacta con el servicio
de Toxicologfa, que indica el tratamiento. Se administrd
| g de dcido ascdrbico diluido en 100 ml de glucosado al
5% en 20 minutos, aprecidndose mejorfa progresiva de
la coloracidn y de la saturacidn de oxigeno mediante la
pulsioximetrfa, alcanzando niveles de metahemoglobina
de 19% a la hora.

COMENTARIO

La metahemoglobinemia es una causa rara de cianosis,
importante en la edad pedidtrica. Su presentacién con
frecuencia requiere ingreso y puede llegar a ser potencial-
mente mds grave. Debe tenerse en cuenta en el diagnds-
tico diferencial de un nifio con cianosis y exploracién fisica
cardiorrespiratoria normal. El tratamiento de eleccién es
azul de metileno -2 mg/kg de solucidn al [-2% intrave-
noso en 5 minutos. En casos mds leves, donde no haya
afeccién neuroldgica o no pueda descartarse déficit de
G6P-DH, aunque su accidn sea mas lenta, debe usarse el
dcido ascérbico como primera opcién.
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