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Editorial

TDA/TDAH. Un problema de salud publica,
con tratamiento farmacologico eficaz

J. Lépez Pisdn

Jefe de Seccion Neuropediatria y Metabolismo del Hospital Miguel Servet, Zaragoza

Los pediatras debemos preocupamos del bienestar psi-
quico, fisico y social de los nifios.

Como neuropediatra me ha tocado manejar en mi
actividad asistencial diaria la disfuncién ejecutiva cerebral,
presente en mayor o menor grado y gravedad en los ni-
fios con trastornos del neurodesarrollo o aislado déficit
de atencién con o sin hiperactividad e impulsividad (TDA/
TDAH), problemas de elevada prevalencia vy, por tanto,
de salud publica, que involucran Atencidn Temprana,
educacion y sanidad, y que tienen tratamiento farmaco-
|6gico eficaz.

Sé que en todo el mundo es muy habitual la no iden-
tificacion y/o ausencia de tratamiento de la disfuncién eje-
cutiva cerebral. Nifios con dificultades escolares y/o com-
portamentales y/o sociales, que peregrinan por mdltiples
entidades publicas y privadas de todo tipo, familias que no
reciben una informacién adecuada y rigurosa ni la opcién
de tratamiento farmacoldgico.

Me resisto a quedarme cruzado de brazos. Desde
hace afios, cuando comprend( la magnitud del problema,
estoy empefiado en transmitir mis conocimientos y expe-
riencia en este tema.

He presentado comunicaciones instigadoras en la
Sociedad Espafiola de Neuropediatria (SENEP), en la
European Pediatric Neurology Society y en la Société
Européenne de Neurologie Pédiatrique, con frases con-
tundentes como: «padres, pediatras, profesionales de
Atencion Temprana, profesionales de educacién y psi-
quiatras infantiles, todos tenemos una enorme respon-
sabilidad en el tratamiento adecuado de los nifios con

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 121-122]

trastornos del neurodesarrollo o aislado TDA/TDAH;
que cada uno asuma sus responsabilidades».

Estudios descriptivos observacionales de cardcter
retrospectivo son hoy dia dificimente aceptados en las
revistas cientfficas, lo que a mi entender menoscaba la
comunicacién entre profesionales a través de las revis-
tas cientificas de las experiencias y acciones clinicas, no
sesgadas y encorsetadas por los estudios prospectivos.
Hemos conseguido publicar solo un par de trabajos de
TDA/TDAH2,

Desde la segunda edicion del Curso prdctico de proble-
mas neuroldgicos en nifios en 2015, he cumplido el pro-
pdsito de incluir todos los afios en el programa el TDA/
TDAH, afios que van de 2015 a 2020, y el VIl curso, ce-
lebrado el pasado 21-6-2022, se dedicé al TDA/TDAH.

Entiendo la sanidad publica como trabajo en equipo.
En el campo de la pediatrfa en Aragdn tenemos la ven-
taja de ser relativamente pocos y de conocernos, por lo
general, unos a otros. Como neuropediatra del Hospital
Infantil Miguel Servet me siento responsable del adecua-
do manejo de los nifios con problemas neuroldgicos en
cualquier nivel de la organizacion. Creo en la comunica-
cion y el trabajo en equipo de los pediatras del hospital vy
de Atencién Primaria y ofrezco la mdxima disponibilidad
a los compaferos a través del correo electrénico y/o al
teléfono y a los padres a través del teléfono.

Es inadmisible que un problema tan prevalente y sobre
el que existen sobradas evidencias de la eficacia y seguridad
del tratamiento farmacoldgico, asi como de un peor pro-
ndstico en su ausencia®®, no sea tratado adecuadamente.
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La vida de los nifios es el colegio, deporte y acti-
vidades extraescolares, la vida familiar y las relaciones
con sus iguales. El fracaso escolar y los conflictos re-
percuten en la vida personal, familiar y social con detri-
mento de la autoestima v la felicidad de los pequefios.
Los nifios con dificultades escolares y de aprendizaje
y/o comportamiento deben ser identificados lo antes
posible y deben valorarse datos de inatencién, impulsi-
vidad y/o hiperactividad. El rendimiento escolar no se
debe medir solo por las notas; hay que valorar el tiem-
po dedicado, a qué se renuncia, y las ayudas necesarias
para el estudio. No creo que beneficiemos a ningin

nifio llamdndole vago.

En este nimero del boletin de SPARS presentamos
un articulo que recoge por escrito la charla que imparti en

la dltima reunién de la SENEP, en mayo de 2021.

Soy un pediatra y neuropediatra «todo terreno» de
larga y contrastada trayectoria, preocupado siempre de
realizar nuestro trabajo con excelencia en un proceso de
mejora que no tiene punto final. Merezco credibilidad.

Seguiré instigando. Lo hago por los nifios.

J. Lépez Pisén
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Cartas al editor

Anomalias fisicas detectadas
en los ninos representados en los tapices

de La Seo de Zaragoza

). Fleta Zaragozano

Doctor en Filosofia y Letras, pediatra y profesor emérito de la Facultad de Ciencias de la Salud de la Universidad de Zaragoza

Sr. director:

El Museo de Tapices de la catedral de La Seo de Za-
ragoza contiene una de las colecciones mds importantes
del mundo en su especialidad y pertenece al cabildo ca-
tedralicio. Estd compuesta por 64 tapices flamencos y 12
reposteros, distribuidos en XXI series de gran calidad,
muchos de ellos de origen medieval y de estilo gético y
otros tantos renacentistas y barrocos. En la actualidad, hay
expuestos al publico 23 de estos tapices!".

La indumentaria de los personajes siempre es de es-
tilo gético, flamenco y renacentista, independientemente
del contenido de la escena representada, lo que aporta
cierto anacronismo que desconcierta al visitante; muchas
escenas pertenecen al mundo mitoldgico, biblico o gre-
corromano. Cada una de las piezas ha sido analizada por-
menorizadamente por expertos en arte; su contenido, lo
que representa cada tela, la composicidn y detalles, asf
como los colores de las lanas y de las sedas, incluyendo la
vegetacion que aparece en las cenefas®.

Hemos estudiado en detalle los nifios y adolescentes
que aparecen en cada tapiz, el papel que realiza cada uno
de ellos, su edad aproximada, las proporciones corpo-
rales, las alteraciones en los segmentos del cuerpo, las
caracteristicas de la cabeza, los detalles de la cara y otras
anomalias anatdmicas, que pueden pasar desapercibidas
con facilidad. Hasta la fecha no existia un estudio similar
en este tipo de representacion pléstica.

Naturalmente, somos conscientes de la dificultad para
poder representar los detalles anatémicos de pequefio
tamafio que muestran algunos nifios, especialmente los
que estan situados en planos posteriores de la escena,

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 123-124]

lo que dificulta la técnica del hilado. Posiblemente este
hecho puede justificar, en parte, las alteraciones descritas;
ademds, estas alteraciones también pueden observarse en
algunas de las figuras de personajes adultos.

El estudio de la serie de tapices sobre la historia de
Moisés permite observar la evolucidn somdtica y antropo-
métrica de este nifio, desde recién nacido hasta la edad
adulta. Los estigmas malformativos que se advierten cuan-
do Moisés es muy pequefio posiblemente son el fruto de
la dificultad para representar los minimos detalles en la tela.
La evolucidn del nifio a medida que se hace mayor nos
muestra que fue una persona fisicamente normal, como
se prueba en los tapices posteriores y la propia historia. El
relato de historiadores y expertos nos hablan de un Moisés
ungido, poderoso y con una gran personalidad®.

Las anomalfas identificadas en otros tapices de cada
una de las series estudiadas han sido, en la cabeza, ma-
crocefalia, facies grotesca y tosca, nariz grande y achatada,
exoftalmus, labios gruesos, macrootia, pabellones auricu-
lares de alta y baja implantacién, microstomia, arcos su-
praciliares prominentes, prognatismo y retrognatia.

En el resto del cuerpo hemos detectado con frecuen-
cia baja estatura, desproporcion de los segmentos corpo-
rales, caquexia, cuello corto, hipertrofia de extremidades,
perimetro escapular ancho, cintura demasiado estrecha,
mamas mal implantadas, sindactilia, braquidactilia y oligo-
dactilia. Algunas de estas anomalias también las hemos
detectado en los personajes adultos.

Posiblemente un estudio mds exhaustivo nos per-
mitirfa diagnosticar algin sindrome, como, por ejemplo,
nanismo hipofisario, mucopolisacaridosis, acondroplasia,

Correspondencia: Jesus Fleta Zaragozano
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hipoacondroplasia y otras displasias. Por otra parte, algu-
nas figuras tienen cierta semejanza con los sindromes de
Apert, Comelia de Lange y Crouzdn, entre otros muchos,
aunque solo un estudio completo que incluyese aspectos
psicoldgicos y/o genéticos podrfa permitir realizar un diag-
ndstico médico correcto. Naturalmente son extremos
imposibles de llevar a cabo.

A modo de ejemplo mostramos una escena cam-
pestre de vendimia con un nifio que ayuda a deposi-
tar la uva en un gran tonel; el pequefio presenta varias
malformaciones en las extremidades y en la cabeza. Se
trata del tapiz «Libra», de la serie XVII (El Zodiaco), del
siglo XVI, que mide 422x590 cm y fue adquirido para el
Museo en 1585 (figura I).

Serfa recomendable ampliar el estudio con mds deta-
lles, observando todos los tapices directamente; asimis-
mo, también aportarfa datos importantes el andlisis de
tapices de otras colecciones, de otras épocas y distintos
estilos, con el fin de establecer comparaciones para cono-
cer la evolucion de la representacién de la infancia en el
arte, especialmente en el dmbito de los telares y tapices.
Ademds, un estudio mds detallado y completo permitiria
identificar, sin duda, posibles enfermedades.

El anacronismo observado en la vestimenta, adornos
y construcciones es una constante en este tipo de telas,
en las que existen dos o mas épocas que entremezclan
sus estilos: fundamentalmente el Renacimiento y el arte
flamenco. Por Ultimo, cabe destacar que los defectos des-
critos en las figuras no hacen desmerecer la calidad de
unos tapices de gran belleza que ninglin amante del arte
deberfa desconocer.

). Fleta Zaragozano

Figura |. Detalle del tapiz Libra, en donde se representa a un nifio
con mdltiples defectos anatdmicos. Imagen obtenida del
libro Los tapices de La Seo de Zaragoza, pagina 295(".
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Articulo original

Alergia a la proteina de leche de vaca
no IgkE mediada: estudio retrospectivo
en una muestra de ninos aragoneses

C. Laliena Oliva®”, L. Escartin Madurga®, G. Rodriguez Martinez®, A. Revuelta Cabello®, A. Escribano Garcia®

() Médico interno residente de Pediatria del Hospital Clinico Lozano Blesa, Zaragoza
@ Facultativo Especialista de Area Pediatria del Hospital Clinico Lozano Blesa, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 125-130]

RESUMEN

Antecedentes: La alergia a proteinas de la leche de vaca no IgE mediada (APLV-no IgE) tiene una elevada prevalencia.
La variabilidad clinica y la ausencia de pruebas diagnosticas especificas dificultan su diagnéstico. Objetivos: Describir
las caracteristicas de una muestra de nifios con APLV-no IgE y evaluar su manejo diagnostico-terapéutico. Material y
métodos: Estudio retrospectivo en una muestra de 177 pacientes con APLV-no IgE, en seguimiento entre 2014 y 2019
en la consulta de Gastroenterologia Pediatrica del HCU Lozano Blesa. Resultados: La edad media de debut fue de 2,5
meses, con aparicion mas tardia en los nifos alimentados con lactancia materna exclusivamente. El cuadro clinico
mas frecuente fue la proctocolitis alérgica, seguida de la enteropatia, si bien los sintomas inespecificos supusieron mas
del 50% de la muestra. A mas del 30% de los casos se les realizé determinacion de IgE especifica y test cutaneos,
sin embargo, la prueba de exclusién-provocacion controlada se realizé Gnicamente en el 25% de los pacientes. El 4%
de los pacientes preciso retirar la soja, ademas de la proteina de leche de vaca de la dieta. El 85% habian conseguido
tolerancia completa antes de los 2 afios. Conclusiones: Conocer las caracteristicas clinicas de la APLV-no IgE, asi como
la actitud diagndstico-terapéutica, permitira proporcionar una mejor atencion, evitando pruebas y dietas restrictivas
innecesarias.

PALABRAS CLAVE

Alergia a las proteinas de la leche de vaca, alergia a la leche de vaca no mediada por IgE, enterocolitis inducida
por proteinas, proctocolitis alérgica, intolerancia a las proteinas de leche de vaca, alergia alimentaria.

Non-IgE-mediated cow’s milk protein allergy:
A retrospective study in a sample of Aragonese children

ABSTRACT

Background: Non-IgE-mediated cow’s milk protein has a high prevalence. Clinical variability and the lack of specific diagnostic-
tests make its management a challenge. Objective: To describe the characteristics of a sample of children affected by non-IgE
mediated cow’s milk allergy, and evaluate its diagnosis and treatment. Methods: A retrospective study was performed, with a
sample of 177 patients affected by non-IgE- mediated cow’s milk allergy, diagnosed between 2014 and 2019 in a pediatric
gastroenterology medical office. Results: The average age of debut was 2.5 months, with later onset in those fed exclusively with
breast milk.The most frequent clinical picture was allergic proctocolitis, followed by enteropathy, although nonspecific symptoms
accounted for more than 50% of the sample. Specific IgE determination and skin tests were performed in more than 30% of
the cases. Oral challenge, mandatory for the diagnosis, was performed in only 25% of the patients. 4% of the patients had to
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remove soy and cow’s milk protein from their diet. A high percentage of patients (85%) had achieved complete tolerance before
the age of 2 years. Conclusions: The knowledge of clinical characteristics of CMPA-No-IgE-, as well as that of the diagnostic-
therapeutic attitude to follow, will enable to provide better health care, avoiding unnecessary tests and restrictive diets.

KEYWORDS

Cow’s milk protein allergy, non-IgE-mediated cow’s milk allergy, food protein’s induced enterocolitis syndrome,

allergic proctocolitis, cow’s milk protein intolerance, food allergy.

INTRODUCCION

La alergia a las protefnas de la leche de vaca (APLV) es
una reaccidn adversa que aparece tras su Consumo, en
una cantidad habitualmente tolerada por sujetos sanos. Se
trata de la alergia alimentaria més frecuente en la primera
infancia, siendo un motivo habitual de consulta, tanto en
Atencién Primaria como en Atencién Especializada(®.

La APLV, que se caracteriza por ser reproducible y
estar relacionada con uno o varios mecanismos inmuno-
|6gicos, se clasifica en: mediada por IgE (mecanismo de
hipersensibilidad tipo 1), y no mediada por IgE, la mayorfa
debidas a reacciones de inmunidad celular y trastornos
mixtos que incluyen ambos mecanismos inmunoldgicos.

La APLV no mediada por Igk (APLV-no IgE) ocasiona
principalmente sintomatologfa digestiva de intensidad va-
riable, suele aparecer de forma tardia tras el contacto con
el alimento (>2 horas) y en la mayorfa de los casos no es
posible confirmar la implicacién de un mecanismo inmu-
noldgico mediante pruebas complementarias. Existen tres
entidades clinicas fdcilmente reconocibles: proctocolitis
alérgica, enteropatia alérgica sensible a PLV y enteroco-
litis inducida por protefnas alimentarias (FPIES). Ademds,
se ha relacionado con otros trastornos gastrointestinales
funcionales, como el reflyjo gastroesofagico (RGE), los
cdlicos de lactante y el estrefiimiento®?),

La APLV-no IgE no estd producida por un mecanismo
inmune aislado, sino que son varias las reacciones de hi-
persensibilidad que intervienen, por lo que no posee una
prueba diagndstica especffical’). Esto hace que exista gran
variabilidad en la préctica clinica y que los profesionales
realicen con frecuencia pruebas innecesarias y dietas de
exclusién incorrectas, con las implicaciones nutricionales y
de calidad de vida que esto conlleva®. Es fundamental la
creacion y divulgacion de protocolos y guias de prdctica
clinica para conseguir un adecuado manejo de estos pa-
cientes. En 2019, sociedades de gastroenterologia, alergo-
logla y Atencién Primaria pedidtrica (SEGHNP, SEICAP,

AEPAP, SEPEAP) crearon un documento de consenso
para intentar unificar el procedimiento de actuacién en el
caso de las APLV-no IgE en nuestro medio(".

Pese a que existen diversos trabajos sobre las caracte-
risticas epidemioldgicas de esta patologfa, no hay estudios
recientes que valoren el manejo de la APLV-no IgE en
Aragdn y comprueben especialmente si se cumplen las
pautas propuestas en el documento de consenso espa-
fiol. De esta manera, en el presente estudio se pretende
describir las caracterfsticas de una muestra de pacientes
pedidtricos con APLV-no IgE de Aragdn y analizar distin-
tos pardmetros clinicos y diagndstico-terapéuticos.

MATERIAL Y METODOS

Se realizé un estudio observacional retrospectivo de los
pacientes con diagndstico de APLV-no IgE en seguimien-
to en la Unidad de Gastroenterologfa Pedidtrica del Hos-
pital Clinico Universitario Lozano Blesa de enero de 2014
a diciembre de 2019.

Se obtuvo una muestra de |77 nifios diagnosticados
de APLV-no IgE en Atencidn Primaria o en Atencidn Es-
pecializada durante ese periodo y que se encontraban en
seguimiento en nuestra unidad, independientemente de
la asociacion de otras alergias o comorbilidades.

Se incluyeron datos sociodemogréficos y familiares,
asi como obstétricos y perinatales. Se registrd la edad de
debut de la APLV-no IgkE y el tipo de lactancia que se-
gufan en el momento del diagndstico: lactancia materna
exclusiva (LME), lactancia mixta (LM) o de formula (LF).
Se clasificaron a los pacientes en funcién de la presenta-
cion clinica en cinco grupos: proctocolitis alérgica (PA),
enteropatia alérgica sensible a PLV, sindrome de entero-
colitis inducido por proteinas agudo (FPIESa), sindrome
de enterocolitis inducido por proteinas crénico (FPIESC)
y cuadros indeterminados para aquellos que no cumplian
ninguno de los cuatro criterios diagndsticos anteriores
(estrefiimiento, reflujo gastroesofdgico, cdlicos, etc.). Se
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valoraron las pruebas complementarias realizadas, el tra-
tamiento recibido y su evolucidn, incluyendo la edad de
tolerancia, el desarrollo de otras posibles intolerancias o
alergias y el viraje a alergia Igk mediada. Con los datos de
la historia clinica se valord si el manejo se habfa realizado
segln los criterios del documento de consenso(”.

Se solicitd la aprobacién del Comité Etico de Investi-
gacion de Aragdn (CEICA) y se llevd a cabo un andlisis
descriptivo de las variables de interés en el que se obser-
vé su distribucidn a través del paquete estadistico SPSS
(Statistical Package for Social Sciencies) en su version 23.0.

RESULTADOS

El 52% (92 pacientes) de la muestra eran mujeres vy el
resto varones. EI 2019 fue el afio en el que se diagnosti-
caron mas casos (27,1%, 48 casos), mds del doble que al
inicio del periodo (en 2014: |1,86%, esto es, 21 casos),
en su mayorfa fueron derivados a nuestra unidad tras ser
diagnosticados en Atencion Primaria.

La edad media al debut de la APLV-No IgE fue de
2,55 meses (£2,74 DE), con un valor mihimo de 6 dfas
de vida (0,2 meses) y un maximo de |19 meses. En el mo-
mento del diagndstico, el 41,2% (n = 73) de la muestra
recibia LME (27,3% LM y el 31,8% LF), observando un
inicio de la clinica mas tardio en este grupo (3,19 meses
13,20 DE) frente a aquellos que tomaban lactancia mixta
o de fédrmula (2,72 meses 2,77 DE y 1,58 meses +1,57
DE, respectivamente) (p = 0,003).

En cuanto a la presentacidn clinica, la proctocolitis
alérgica fue el cuadro mds frecuente (27,1%; n = 48), se-
guido de enteropatia (20,3%, n = 36), FPIES agudo (1,7%,
n = 3) y un solo un paciente con FPIES crénico (figura I).

Mas de la mitad de la muestra (50,3%; n = 89) presentd
clinica inespecffica que no permitid incluirla en ninguno de
los grupos previos.

Respecto al manejo diagndstico, al 35,6% (n = 63) de
los pacientes se les determind la fraccidn especifica de
IgE para leche de vaca (99,5% solicitadas desde Atencién
Primaria) y al 37,3% (n = 66) de los pacientes se les rea-
lizé Prick Test (75,2% desde Atencidn Primaria). Todas
estas pruebas fueron negativas. La prueba de exclusion-
provocacién, necesaria para la confirmacion diagndstica
de la APLV-No IgE, fue realizada Unicamente en el 24,3%
(n = 43) de los pacientes.

Para valorar la adhesién al documento de consenso
espaiol de 2019, se clasificé a los pacientes en funcion de
si el diagndstico era previo o posterior a su publicacién. A
los pacientes diagnosticados en el afio 2019 posterior a la
publicacién (n = 48) se les realizéd en menor porcentaje
determinacion de IgE especifica: 10,4% con respecto al
45% en afos previos (p < 0,001) y de prick test: 22,9%
frente al 42,6% en afos previos (p = 0,016). Por otro
lado, aumentd el porcentaje de las pruebas de exclusién-
provocacién: 47,9% frente al 15,5% (p < 0,001) (figura 2).

En cuanto a la dieta de exclusién, el 33,3% de los ni-
flos alimentados con lactancia materna mixta precisaron
retirar PLV de la dieta materna por persistencia de los
sintomas a pesar de modificar la leche de férmula. Ade-
mas, el 10,7% de las madres (n = |9) tuvieron que retirar
la soja; el 2,8% (n = 5), el huevo, y el 1,7% (n = 3), otros
alimentos. Al introducir la alimentacidon complementaria,
el 4% de los nifios (n = 7) continuaron con dieta exenta
de soja, el 2,3% (n = 4) exenta de huevo, y en el 5,6%
(n = 10) se instaurd una dieta exenta de otros alimentos
durante su evolucion.

Cuadroclinico presentado

FPIES crénico
FPIES agudo
Enteropatia
pats En2 pacientes
Proctocolitis aguda
Clinicainespecifica 89 50,3%

Pruebas diagnésticas en funcién del afio
diagnéstico

WigE Wpricktest N Provocacién

s 335583

Figura |. Ndmero de pacientes y porcentaje que presentaron
alguno de los cuatro cuadros clinicos de APLV-no IgE.

Figura 2. Realizacion de pruebas diagndsticas en funcion del afio
diagndstico.
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Figura 3. Edad media de adquisicién de tolerancia a PLV segin
el cuadro clinico presentado.

El 87,6% (155 pacientes) de la muestra consiguié to-
lerancia completa de PLV durante el periodo estudiado.
La edad media de tolerancia fue de 12,01 meses (£7,50
DE), siendo mds precoz en los cuadros de proctocolitis
(10,59 meses, 6,16 DE) y en aquellos pacientes con clini-
ca inespecffica (10,95 meses £8,9 DE), respecto a los que
presentaron enteropatia (14,62 meses, £8,13 DE) y FPIES
agudo (24,5 meses, £16,2 DE) (p = 0,015) (figura 3). No
se encontraron diferencias significativas en la edad de ad-
quisicién de tolerancia en funcién del tipo de lactancia.
Los 22 pacientes pendientes de conseguir | la tolerancia
(12,4%) en el momento de la recogida de datos presenta-
ban una edad media de 16,30 meses (£ 11 DE).

Durante su evolucion, el 7,9% de los nifios (14 pa-
cientes) desarrollé otras alergias concomitantes no IgkE
mediadas (huevo y pescado principalmente) vy el 3,4% (6
pacientes) realizé viraje a APLV-IgE mediada al positivizar
la IgE especifica a leche de vaca durante el tiempo de
seguimiento.

DiscusioN

La APLV constituye la alergia mds frecuente en los nifios
en los dos primeros afos de vida. La falta de pruebas
diagndsticas especificas y las multiples manifestaciones
clinicas con las que se presenta la APLV-no IgE hacen
que los estudios de incidencia y prevalencia muestren
amplias variaciones, sobreestimandola en muchos casos,
sobre todo cuando no se realizan pruebas de exposicion-
provocacién controlada para confirmarla®.

En el presente estudio se objetivé un aumento signi-
ficativo de casos durante el 2019, que podria explicarse
por un incremento de la incidencia de la APLV-no IgE y

un mejor conocimiento de dicha patologfa, debido a las
recientes gufas y documentos de consenso publicadas('.
Por otro lado, la facilidad de prescripcién de férmulas hi-
drolizadas extensas en los Ultimos afos, sin precisar de
diagndstico de confirmacion ni valoracién en atencion es-
pecializada hacen que sea probable el sobrediagndstico.

La presentacién clinica mds frecuente es la proctocoli-
tis alérgica, seguida de enteropatia y FPIES"®), lo que con-
cuerda con nuestros hallazgos, si bien llama la atencién
que mds de la mitad de la muestra presentaron sintoma-
tologfa inespecffica, otro dato a favor del sobrediagnds-
tico, dado que el porcentaje de provocacion controlada
fue bajo y algunos de estos pacientes probablemente fue-
ran trastornos funcionales del lactante, patologfa frecuen-
te que puede solaparse clinicamente con la APLV-no IgkE.

Algunos autores, como Toro et al. en 2014, encon-
traron que la duracién de la lactancia materna era inver-
samente proporcional al riesgo de desarrollar APLV. En
nuestra muestra, la prevalencia de nifios alimentados con
lactancia materna (LME o mixta) en el momento del diag-
ndstico fue del 68,5%, similar a la descrita por el Instituto
Nacional de Estadistica®, y aquellos alimentados con LME
tuvieron un inicio de la clinica significativamente mas tar-
dio. Esto puede relacionarse con los factores inmunomo-
duladores de la leche materna y con las diferencias que
se establecen en la microbiota, aunque por el momento
no hay suficiente evidencia de su efecto preventivo en el
desarrollo de enfermedades alérgicas?”.

La ausencia de pruebas diagndsticas especificas se re-
laciona en ocasiones con la realizacidon de pruebas inne-
cesarias, como la determinacion rutinaria de IgE especffica
o los test cutdneos, solo Utiles en pacientes con sospecha
de reaccion inmediata y en FPIES y que, por tanto, son ne-
gativos en la mayorfa de los casos!"?. En mds de un tercio
de los pacientes de nuestra muestra se realizaron ambas
pruebas. La determinacion de IgE especifica se solicitd
principalmente desde Atencidn Primaria, ante la sospecha
diagndstica de APLV, de forma aislada o mediante panel
de IgE especifica para los neumoalérgenos y trofoalérge-
nos mas frecuentes (Phadiatop®), que a veces se emplea
como cribado ante una sospecha alérgica inespecifica, lo
que puede llevar a realizar dietas de exclusién incorrectas
si no se correlacionan sus resultados con la clinica. Los
test cutdneos estarian indicados en pacientes con vémi-
tos repetidos tras la ingesta de PLV, por la sospecha de
tratarse de un FPIES o una reaccién inmediata. Por otro
lado, la prueba de exclusién-provocacién, necesaria para
llegar al diagndstico de confirmacién, fue omitida en mds
del 75% de los nifios de nuestro estudio, datos esperados
y acordes a los publicados por otros autores®.
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La variabilidad en la prdctica clinica fue confirmada
por Pascual Pérez et al¥, mediante un cuestionario di-
fundido en la Sociedad Espafiola de Gastroenterologia,
Hepatologia y Nutricion Pedidtrica (SEGHNP), en el que
se valoraron los distintos aspectos del manejo de esta
patologia por los gastroenterdlogos pedidtricos espafio-
les. EI 25% de los gastroenterdlogos afirmaba que, en su
prdctica habitual, si tras la prueba de exclusién a PLV el
paciente quedaba asintomdtico, era suficiente para reali-
zar el diagndstico. Solo el 33% crefa necesaria una provo-
cacion diagndstica en todos los casos. El 23% admitia que
su conocimiento en APLV era inadecuado, pese a estar al
tanto de la existencia de gufas de manejo, siendo la mds
utilizada (64,4% de los participantes) la guia ESPGHANU9,
Estos resultados justificaron la elaboracién del documento
de consenso espafiol para el manejo de la APLV-no Ige®
y se considerd interesante valorar en este trabajo, si tras
su publicacion en enero de 2019 se habian seguido las
recomendaciones indicadas. Se diagnosticé a 48 pacientes
a partir de ese momento, un ndmero pequefio para rea-
lizar extrapolaciones, pero significativo, ya que constituye
casi el 30% de la muestra. Se redujo significativamente la
solicitud de IgkE especifica y de test cutdneos y se produjo
un aumento en la realizacion de las pruebas de exclusion-
provocacién, lo que pone de manifiesto una mejorfa en el
manejo de la APLV-no IgE en nuestro medio en el dltimo
afio valorado, probablemente gracias a la adecuada difu-
sién y conocimiento por parte de los profesionales del
documento de consenso.

El tratamiento estdndar para la APLV-no IgEk media-
da es la retirada del alérgeno de la dieta, mediante fér-
mulas hidrolizadas extensas de caseina o seroprotefnas,
en caso de alimentacién con férmula. En los nifios con
LME, si existe persistencia de la sintomatologfa a pesar
del correcto cumplimiento de la dieta materna exenta de
PLV, se recomienda valorar la exclusion de otros alimen-
tos que pueden estar implicados (especialmente soja y/o
huevo). Diferentes estudios reportan la necesidad de reti-
rar la soja hasta en el 30-40% de los casos por persistencia
de los sintomas('". En nifios con lactancia mixta, cuando
la sintomatologfa coincida con la introduccién de tomas
de férmula, debe mantenerse la LM vy la mayorfa de las
veces no es necesario indicar una dieta de exclusién en
la madre.

En un estudio con 130 nifios con sintomas alérgicos
de tipo gastrointestinal, Meyer et al.('”? mostraron que
casi el 100% de los casos habia eliminado la PLV de su
dieta, pero, ademds, un alto porcentaje habifa eliminado,

asimismo, otros alérgenos (PLV, soja y huevo hasta en un
45,7%). En nuestro caso, el porcentaje en el que se retird
la soja de la dieta fue menor a lo descrito previamente
(4%). Un 7,9% de los pacientes (n = 14) desarrolld otras
alergias concomitantes No-IgkE mediada, precisando la re-
tirada del huevo en el 2,3% de los pacientes y la exclusidn
de otros alimentos (pescado principalmente) en un 5,6%,
porcentaje similar al que muestra un estudio llevado a
cabo por Yilmaz et al.'® en 64 nifios, con un 2,6% de aler-
gias concomitantes en las proctocolitis y un 7,7% en los
casos de FPIES. En la APLV-IgE mediada, o en los casos en
los que a lo largo del seguimiento positivizan la IgE, es mds
frecuente el desarrollo de otras alergias, en comparacion
con los nifios afectados de APLV-no IgE, que parecen te-
ner un riesgo similar al de la poblacién sanal'?.

La preocupacién de las familias por conseguir una ra-
pida resolucién de la clinica puede conducir a la retira-
da de la dieta de otros alimentos ademds de la PLV, sin
que esto sea necesario, llegando a dietas muy restrictivas
en algunos casos, por lo que hay que realizar una buena
anamnesis y un seguimiento estrecho con el objeto de
valorar qué alimentos se correlacionan con la clinica de la
forma mds estricta posible.

El buen prondstico de esta patologia implica que has-
ta el 90% de los casos consiga tolerancia antes de los 3
afos®!, De forma global, la mayorfa de los nifios estu-
diados en nuestra muestra habfa conseguido la tolerancia
al final del estudio, quedando pendiente de esta un ma-
yor porcentaje de los casos incluidos al final del periodo,
probablemente debido a que muchos de ellos no habian
tenido tiempo para desarrollar la tolerancia. En la préctica
clinica habitual, a partir de los seis meses, se realizan inten-
tos de tolerancia cada 2-3 meses aproximadamente. No
se encontraron diferencias en la edad de tolerancia con
respecto al tipo de alimentacidn al debut, pero sf segin
el tipo de cuadro clinico. De acuerdo con la literatura, los
casos de proctocolitis alérgica consiguieron tolerar la PLV
de forma precoz, en su mayorfa antes de los 12 meses®.
Los casos de enteropatia y los FPIES adquirieron tole-
rancia de forma similar a otros estudios"® con el 88,9%
y 66,7% a los 2 afios, respectivamente. No obstante, el
escaso numero de FPIES impide extrapolar los resultados.
Los cuadros con sintomas gastrointestinales inespecificos
(vomitos, cdlicos, irritabilidad, reflujo gastroesofdgico)
presentaron una edad media de tolerancia de casi | | me-
ses, probablemente debido a que muchos de estos sinto-
mas son de cardcter transitorio e incluso muchos de ellos
pueden no ser una verdadera APLV-no IgE.
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Dada la elevada prevalencia de la APLV-no Igk media-
da, que afecta principalmente a la poblacién menor de 2
afios, es fundamental conocer sus caracterfsticas clinicas,
asi como la actitud diagndstico-terapéutica. Pese a incluir
una muestra pequefia de pacientes (n = 48), en nuestro
estudio se observa, desde la publicacion del documento
de consenso de 2019(1), una optimizacién de la realiza-
cién de pruebas diagndsticas, llevando todo ello a una dis-
minucién en el porcentaje de determinaciones IgE espe-
cfficas y prick test. Esto es fundamental para proporcionar
una mejor atencion y evitar pruebas innecesarias y dietas
restrictivas, con las implicaciones que estas conllevan. En
el caso de nuestro estudio se observé un aumento en las
pruebas de exclusién-provocacion para la confirmacién
diagndstica desde la publicacion del documento v, ade-
mas, se confirmd el buen prondstico de esta patologfa,
pues un elevado porcentaje de la muestra alcanzé la tole-

rancia completa de PLV antes de los 2 afios.
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Trastornos del neurodesarrollo y epilepsia.
Problemas neuropediatricos mas prevalentes
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RESUMEN

Se exponen nuestros planteamientos en relacion con los trastornos del neurodesarrollo, incluido el trastorno por
déficit de atencion, y la epilepsia, asi como sus tratamientos farmacologicos. Trabajamos con la base de datos de
Neuropediatria, que cuenta con 24.545 ninos registrados desde mayo de 1990 a diciembre de 2021, los protocolos
asistenciales desde 2001 y las hojas de informacion desde 2012. Muchos de los nifios controlados en Neuropedia-
tria tienen trastornos del neurodesarrollo; en mas del 50% de los casos es el motivo de consulta y la mayor parte
de las patologias neuropediatricas los asocian. Los farmacos antiepilépticos se deben utilizar vigilando sus efectos
secundarios, especialmente sobre la funcién ejecutiva cerebral y el neurodesarrollo. El pediatra de Atencion Pri-
maria debe ser figura clave en los trastornos del neurodesarrollo, de elevada prevalencia: orientacion diagnostica
inicial y coordinacion con profesionales de sanidad, educacion y servicios sociales. Es el profesional idoneo para
el manejo del trastorno por déficit de atencion aislado, sin grave patologia comérbida. Los pediatras hemos de
vigilar el rendimiento escolar, que se ajusten a un esfuerzo razonable las actividades deportivas y extraescolares,
el comportamiento y las relaciones sociales, asi como la autoestima y la felicidad de los nifios. Tenemos que velar
por el dia a dia de los nifios y su neurodesarrollo.

PALABRAS CLAVE

Disfuncién ejecutiva cerebral, epilepsia, firmacos antiepilépticos, psicoestimulantes, trastornos del neurodesarrollo,
trastorno por déficit de atencion.

Neurodevelopmental disorders and epilepsy. More prevalent neuropediatric problems

ABSTRACT

Our approaches to neurodevelopmental disorders, including attention deficit disorder and epilepsy and their pharma-
cological treatments are presented. We work with the Neuropediatrics database covering 2,4545 children included
from May 1990 to December 2021, the protocols as of 2001 and the information sheets as of 2012. Many of the chil-
dren controlled in neuropediatrics have neurodevelopmental disorders; it is the reason for consultation in more than
50% and most neuropediatric pathologies are associated neurodevelopmental disorders. Antiepileptic drugs should
be used monitoring their side effects, especially on brain executive function and neurodevelopment. Primary care
pediatricians must be a key figure in highly prevalent neurodevelopmental disorders: initial diagnostic orientation and
coordination with health, education and social services professionals. They are the ideal professionals for managing
isolated attention deficit disorder, without serious comorbid pathology. Pediatricians should monitor school per-
formance adjusted for reasonable effort, sports and extracurricular activities, behavior and social relationships, and
children’s self-esteem and happiness. VWe must ensure children’s day-to-day activities and their neurodevelopment.
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INTRODUCCION

Los trastornos del neurodesarrollo y la epilepsia son los
dos campos mayores de trabajo de la actividad neuro-
pedidtrica, y ambos tienen tratamiento farmacoldgico en
relacidn con los neurotransmisores.

Los trastornos del neurodesarrollo llevan asociada en
mayor o menor grado una disfuncién ejecutiva cerebral
que tiene tratamiento farmacoldgico eficaz.

Los farmacos antiepilépticos (FAE) no curan, y alrede-
dor de un 20% de las epilepsias de la infancia son refracta-
rias a los FAE. Cualquier FAE, més unos que otros, puede
alterar a algunos nifios en lo relativo a su neurodesarrollo,
atencién o comportamiento. Al instaurar un FAE, debe-
mos valorar beneficios y riesgos potenciales.

En este trabajo se exponen nuestros planteamientos
y reflexiones en relacién con los trastornos del neurode-
sarrollo y la epilepsia y sus tratamientos farmacoldgicos,
basados en nuestra experiencia y el permanente andlisis y
actualizacién de la base de datos de Neuropediatria con
24.545 nifios incluidos desde mayo de 1990 al 27 de di-
ciembre de 2021, asf como los protocolos asistenciales
desde 2001 y las hojas de informacion, que se remontan
a2012.

En este sentido, los protocolos y hojas de informacién
mas utilizados estdn disponibles en https://pediatriahums.
wordpress.com/protocolos/  (contrasefia para pdaginas
protegidas «hums.2017»), que gestiona el Dr. Lasarte,
pediatra de Atencidn Primaria del Centro de Salud Torre
Ramona.

Desde abril de 201 | se contempla en la base de datos
lo que llamamos diagndsticos funcionales: la «foto funcio-
nal» de la dltima visita (tabla I), categorfa que era necesa-
ria por el cardcter evolutivo de dichos diagndsticos.

TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO

Los trastoros del neurodesarrollo los define el DSM 5
como un grupo de trastornos que tienen su origen en el
periodo de desarrollo y que se caracterizan por déficits en
dicho desarrollo que producen limitaciones en dreas es-
pecfficas o limitaciones globales y dificultades/limitaciones
en el dmbito personal, social y académico o en el funcio-
namiento ocupacional. Se recogen en la tabla II). Pueden
darse aislados o asociados.

Los trastornos del neurodesarrollo son evolutivos. En
general, existe tendencia a mejorar las caracteristicas au-
tistas. Asf, niflos con trastomo del espectro autista (TEA)

Tabla I. Diagndsticos funcionales

TDA/TDAH 979
Retraso global desarrollo/discapacidad intelectual* 422
TEA con discapacidad intelectual 194
Trastorno del neurodesarrollo sin especificar 132
Pardlisis cerebral 70

TEA con inteligencia normal o altas capacidades

(Asperger) 62
Hipoacusia 33
Afeccién unidad neuromuscular 32
Déficit visual 18

Se recogen los diagndsticos funcionales ordenados por frecuencia de-
creciente de los casos de la consulta de Javier Lépez Pisén, con 2.324
nifios a fecha de 23-12-2021. En la segunda columna se registra el
ndmero de casos correspondiente a cada diagndstico funcional de
los 2.324 nifios. Los diagndsticos funcionales se pueden dar aislados o
asociados, de forma que un paciente puede tener varios diagndsticos
funcionales. Por otro lado, hay nifios que no tienen ningdn diagndstico
funcional de los contemplados.

TDA/TDAH: trastorno por déficit de atencién con/sin hiper-actividad
e impulsividad.

TEA: trastorno del espectro autista.

* Retraso global del desarrollo hasta los 5 afios y discapacidad intelec-
tual a partir de los 5 afios.

El trastorno del neurodesarrollo sin especificar es el dltimo diagndstico
funcional que hemos incluido; enfatiza y da respuesta al hecho de que
la evolucién no siempre es previsible, por lo que no tiene sentido dar
prondsticos, y con frecuencia es mejor no cerrar diagndsticos.

con 2-3 afios pueden tener con 6 afios un contacto social
bastante normal, teniendo mayor/menor grado de defi-
ciencia cognitiva y/o trastorno por déficit de atencién con/
sin hiperactividad (TDA/TDAH)®@. Antes de disponer de
los diagndsticos funcionales, a estos nifios les borrdbamos
el diagndstico TEA de la base de datos; actualmente lo
borramos en diagndsticos funcionales y lo mantenemos
en diagndsticos.

Es sobradamente conocido que el TDA/TDAH es
evolutivo; la hiperactividad y la impulsividad tienden a me-
jorar, ya a partir de los 6-8 afos, asi como la inatencion a
lo largo de la infancia y la adolescencia. La prevalencia de
TDA/TDAH siempre se sefiala menor en adultos.

No es raro que nifios sefialados a los 2-3 afios como
TEA y retraso global del desarrollo, que pensdbamos que
tendrfan discapacidad intelectual, 8 aflos después los cata-
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Tabla Il. Trastornos del neurodesarrollo segin el DSM 5

—Discapacidad intelectual
—Trastorno del espectro autista (TEA)
—Trastorno por déficit de atencion (TDA/TDAH)

—Trastornos motores:
tics, estereotipias, trastornos de la coordinacion

—Trastorno especifico del aprendizaje

—Trastornos de la comunicacion

—Trastornos alimentarios y de la ingestion de alimentos
—Trastornos de la excrecién

—Otros trastornos del desarrollo neuroldgico

loguemos exclusivamente como TDA/TDAH. El TEA es
evolutivo y tiende a mejorar, al igual que las capacidades
cognitivas, sobre todo con intervenciones adecuadas, con
especial importancia del tratamiento farmacoldgico del
TDA/TDAH. Obviamente, esto le cambia la vida al nifio
y a la familia, mejorando la vida escolar y las relaciones
sociales, el tiempo dedicado al deporte y a las aficiones, la
autoestima y el bienestar.

En los trastornos del neurodesarrollo en edades
tempranas hay que dejar los diagndsticos y prondsticos
abiertos. La Ultima incorporacién en los diagndsticos fun-
cionales han sido los trastornos del neurodesarrollo sin
especificar (tabla ).

Los trastornos del neurodesarrollo pueden darse ais-
lados o asociados y son evolutivos, y con frecuencia o
casi invariablemente algunos de ellos (TEA, discapacidad
intelectual y TDA/TDAH) asocian disfuncién ejecutiva
cerebral, que tiene tratamiento farmacolégico eficaz®.

DIFICULTADES EN LA IDENTIFICACION
Y TRATAMIENTO DEL TDA/TDAH

Vemos cuatro grandes obstdculos para la adecuada com-
prension de la disfuncidn ejecutiva cerebral, que creemos
que le han hecho y le hacen mucho dafio al TDA/TDAH
(tabla lI®:

—La denominacién mds adecuada serfa disfuncién eje-
cutiva cerebral.

—Los profesionales hacen estudios indtiles para esta-
blecer el diagndstico. El diagndstico es clinico; ningu-
no de los trastornos del neurodesarrollo tiene mar-
cador bioldgico, y en todos el diagndstico es clinico.

Tabla Ill. Se recogen algunas de las frases de la Guia NICE marzo 2018®. En negrita resaltamos frases con especial relevancia

—people born preterm

—children and young people in care

—people with a close family member diagnosed with ADHD
—people with epilepsy

specific learning difficulties
—adults with a mental health condition

—people with a history of substance misuse

—people with acquired brain injury

people.

[t is important to understand that a person’s decision to start, change or stop treatment may be influenced by media coverage,
teachers, family members, friends and differing opinion on the validity of a diagnosis of ADHD.

Be aware that people in the following groups may have increased prevalence of ADHD compared with the general population:

—children and young people with oppositional defiant disorder or conduct disorder

—children and young people with mood disorders (anxiety and depression)

—people with neurodevelopmental disorders: autism spectrum disorder; tic disorders, learning disability [intellectual disability] and

—people known to the youth justice system or adult criminal justice system

Be aware that ADHD is thought to be under-recognised in girls and women.
ADHD should be considered in all age groups, with symptom criteria adjusted for age-appropriate changes in behavior.

Give information about ADHD and offer additional support to parents and carers of all children aged 5 years and over and young

Offer medication for children aged 5 years and over and young people only if their ADHD symptoms are still causing a persistent
significant impairment in at least one domain after environmental modifications have been implemented and reviewed.
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—No se trata en la mayor parte de los casos del nifio
hiperactivo/conflictivo. Solo algunos presentan pro-
blemas comportamentales derivados de su impulsivi-
dad o comorbilidades.

—Y el obstdculo probablemente mds importante: todo
el mundo opinando y aconsejando.

Defendemos que la identificacién del TDA/TDAH la
deben hacer los padres, los profesionales de educacion y
atencién temprana y los pediatras adecuadamente infor-
mados. Son las personas que mejor conocen a los nifios
y sus familias.

TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO
EN LA CONSULTA DE NEUROPEDIATRIA

Muchos de los nifios controlados en Neuropediatria tie-
nen trastornos del neurodesarrollo.

En mas del 50% de los casos es el motivo de las inter-
consultas virtuales realizadas por los pediatras de Aten-
cién Primaria (tabla IV).

Por otro lado, la mayor parte de las patologias neu-
ropedidtricas asocian, con frecuencia, trastornos del neu-
rodesarrollo:

—La mayorfa de las cromosomopatias y genopatias
controladas en Neuropediatria®'",

—Las encefalopatias disruptivas prenatales como infec-
ciones congénitas, transfusion fetofetal y sindrome
alcohdlico-fetal('?.

—La pardlisis cerebral, afeccion motora debida a dafio
cerebral precoz!!?.

—El dafo cerebral adquirido por traumatismo cra-
neoencefdlico grave, meningoencefalitis, patologfa in-
flamatoria del SNC, cuasi-ahogamientos o cualquier
otra causa®.

—Sindromes neurocutaneos: neurofibromatosis |19,
esclerosis tuberosa!'?2".

—Algunas enfermedades neuromusculares. En particu-
lar las distrofinopatias, las enfermedades de Duchen-
ne y Becker, asocian con frecuencia discapacidad
intelectual y/o TEA y/o TDA/TDAH®),

—La epilepsia, como consecuencia de la encefalopatia
causa de la epilepsia o como consecuencia de los
farmacos antiepilépticos (FAEs)® 2327,

—Las enfermedades neurometabdlicas se asocian con
frecuencia a afeccién cerebral.

Tabla IV. Motivos de consulta

Retraso psicomotor 561

Trastornos paroxisticos 546
Cefalea 376
Atencion deficiente 294
Problemas escolares 142
Alteracion comportamiento 137
Hipercinesia 83
Trastornos de la marcha 59
Manchas 52
Tics 51

Se recogen los motivos de consulta ordenados por frecuencia de-
creciente de los casos de la consulta de Javier Lépez Pisén (JLP),
con 2.324 nifos a fecha de 23-12-2021. En la segunda columna se
registra el ndmero de casos con cada motivo de consulta de los
2.324 pacientes. Un nifio puede tener varios motivos de consulta en
un momento o a lo largo de la evolucidn.

—Los tumores cerebrales asocian disfuncién ejecutiva
cerebral causada por el propio tumor o como con-
secuencia de la cirugfa, la quimioterapia, la radiotera-
pia, la epilepsia y/o los FAE.

Todo nifio remitido a Atencién Temprana y/o con
dificultades escolares o problemas comportamentales a
cualquier edad, incluso antes de los 5 afios, debe ser eva-
luado por un posible TDA/TDAH®),

El cerebro ejecutivo no estd limitado al Idbulo frontal.
Las regiones cerebrales estdn densamente interconecta-
das (cerebral networking)®®, v la alteracién de los circuitos
neuronales explica la alta prevalencia de TDA/TDAH en
diferentes encefalopatfas. El cerebelo es también impor-
tante en la funcién ejecutiva®). De hecho, no hay nada
mds cerebral que la funcién ejecutiva.

Ningun diagndstico es excluyente del TDA/TDAH.

En la consulta del primer firmante (Javier Lépez Pisén)
se facilitan hojas de informacién en la sala de espera en
funcion del motivo de consulta y la edad del nifio. Ante
los diferentes motivos de consulta en relacion con los
trastornos del neurodesarrollo estan las hojas «Retraso
psicomotor y trastormos del neurodesarrollo», « TDAH
informacién» y « TDAH consejos». Con frecuencia se en-
tregan las tres, incluso en nifios menores de 3 afos. La
hoja de informacidn, aparte de ser rigurosa, pretende la

implicaciéon de los padres en la identificacién y tratamien-
to del TDA/TDAH.
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DIAGNOSTICO ETIOLOGICO
DE LOS TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO.
EsTuDIOS GENETICOS

La rentabilidad de los estudios diagndsticos etioldgicos
se ha incrementado enormemente debido a los estudios
genéticos: array CGH que identifican duplicaciones y de-
leciones y estudios de secuenciacion que detectan mu-
taciones puntuales. No paramos de afiadir diagndsticos
genéticos en nuestra base de datos. Los fenotipos de las
mutaciones con frecuencia son muy variados, pudiendo
haber casos, incluso dentro de la misma familia, de idén-
tica mutacion con discapacidad intelectual y/o trastorno
del espectro autista o aislado TDA/TDAH o normalidad
intelectual.

Nuestra base de datos recoge a fecha de 27-12-2021
1.037 diagndsticos, de los cuales 104 son deleciones pa-
togénicas, 56 son duplicaciones patogénicas y 135 son
mutaciones puntuales patogénicas; la mayorfa de ellas ma-
nifiesta trastorno del neurodesarrollo aislado o asociado a
otras manifestaciones.

TRATAMIENTO FARMACOLOGICO
DE LA DISFUNCION EJECUTIVA CEREBRAL

El tratamiento farmacoldgico debe instaurarse cuando hay
repercusion en la vida diaria del nifio: tiempo dedicado al
estudio y/o su rendimiento, comportamiento, ansiedad,
estrés, autoestima. .. (tablas Il y V)®9,

En gran ndmero de casos hay mucha reticencia al tra-
tamiento farmacoldgico. Son nifios y familias que pasan
por multiples profesionales de entidades publicas y priva-
das, y hay visiones muy dispares y oposiciones absolutas
al tratamiento farmacoldgico (tabla IIl)®.

Nosotros encontramos que el 14,5% de los casos
aislados de TDAD/TDAH nunca recibieron tratamiento
farmacoldgico y que hubo demora en el inicio del tra-
tamiento en el 28,5% de los casos que fueron tratados
(tiempo medio de demora de 20 meses £ 1,6 afios; ran-
go: | mesy 6 afios)CV,

De los 1.026 nifios de la consulta de Javier Lépez Pi-
son con diagndstico en algin momento de TDA/TDAH,
nunca han recibido tratamiento 193 nifios (18,8%).

Es inadmisible que un problema tan prevalente y con
sobradas evidencias de la eficacia y seguridad del tratamien-
to farmacoldgico v de que el prondstico es peor en su
ausencia (tablas Ill'y V)@, no sea tratado adecuadamente.

El 80% de los casos responde a estimulantes; unos ni-
flos responden y/o toleran mejor el metilfenidato y otros
la lisdexanfetamina (que de momento precisa receta
hospitalaria). Otras opciones de tratamiento son la ato-
moxetina, la guanfacina y, especialmente en nifios TEA,
los antipsicdticos atipicos.

Existen diferentes justificaciones de tratamiento:

—Menores de 5 afios con serios problemas compor-
tamentales, derivados mayormente por la impulsivi-

TablaV. Citas de la Guia americana de pediatrfa 2019 @ (en negrita resaltamos frases con especial relevancia)

diagnosis, including 2.4% of children 2 to 5 years of age.

*A child’s response to stimulants is variable and unpredictable.

Authors of a recent meta-analysis calculated a pooled worldwide ADHD (attention-deficit/hyperactivity disorder) prevalence of 7.2%
among children; estimates from some community-based samples are somewhat higher; at 8.7% to 15.5%.

National survey data from 2016 indicate that 9.4% of children in the United States 2 to |7 years of age have ever had an ADHD

The pediatrician or other PCC (primary care clinician) should initiate an evaluation for ADHD for any child or adolescent age 4 years
to the |8th birthday who presents with academic or behavioral problems and symptoms of inattention, hyperactivity, or impulsivity.

ADHD goes undiagnosed in a considerable number of children and adolescents.

Treatments available have good evidence of efficacy, and a lack of treatment has the risk of impaired outcomes.
Note that there is insufficient evidence to recommend diagnosis or treatment for children younger than 4 years.
There is evidence that the diagnostic criteria for ADHD can be applied to preschool-aged children (4-6 years).

*Evidence suggests that the rate of metabolizing methylphenidate is slower in children of 4 through 5 years of age.

* Cuando instauramos tratamiento en nifios menores de 5 afios o con TEA, explicamos y escribimos (corta-pega): «Especialmente en nifios con trastornos
del neurodesarrollo y nifios pequefios los estimulantes pueden ser beneficiosos, pero también pueden alterarlos mds. Es frecuente que dosis bajas sean
efectivas y dosis no muy altas no bien toleradas. Deben instaurarse a dosis bajas, y lenta escalada de dosis. Creemos merece la pena probarlos».
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dad, con problemas de adaptacién escolar, conflictos
y peleas frecuentes.

—Rendimiento escolar y aprendizaje, frecuente desde
primeras etapas en nifios con trastornos del neuro-
desarrollo.

—Nifios trabajadores, tranquilos, que pasan desaperci-
bidos en clase, con buen rendimiento escolar a base
de mucho esfuerzo de padres y nifios, y ayudas, en
detrimento del tiempo de deporte y otras activida-
des extraescolares, frecuentemente con estrés y an-
siedad en casa y deterioro de la autoestima.

—Nifios con TEA a cualquier edad con graves trastor-
nos comportamentales y agresividad.

En los casos en que no haya buena respuesta o tole-
rancia, se deben apurar las opciones de tratamiento.

El pediatra de Atencion Primaria debe ser figura clave
en el diagndstico y en el seguimiento. Conoce al nifio, a
su familia y su entorno y tiene que afrontar los problemas
de alta prevalencia. Es el mejor situado para establecer la
orientacion diagndstica inicial y la coordinacion con otros
profesionales de sanidad, educacidn y servicios sociales.
Es el profesional idéneo para el manejo del TDA/TDAH
aislado sin grave patologfa comérbida.

Los pediatras de primaria deben identificar, controlar
y tratar los casos de TDA/TDAH aislados en nifios a par-
tir de los 5-6 afios. El tratamiento en la mayor parte de
los casos es sencillo. En https://pediatriahums.wordpress.
com/protocolos/ estd disponible el documento «TDAH
Orientacion e inicio del tratamiento con metilfenidato, y
los neuropediatras podemos ayudar en caso de dudas a
través fundamentalmente del correo electrdnico.

Los pediatras de Atencidn Primaria deben colaborar
en la informacién y seguimiento de los nifios con disca-
pacidad intelectual y/o TEA y menores de 5-6 afios en
tratamiento farmacoldgico.

Los pediatras de Atencién Primaria deben ayudar a la
adecuada comprensién del TDA/TDAH por los profesio-
nales de educacién y de Atencidn Temprana.

Los niflos con problemas graves de conducta, y los
TDA/TDAH evolucionados, nifios mayores y adolescentes
que pueden llevar arrastrando problemas durante afios y
que van a presentar mds frecuentemente patologia comadr-
bida asociada, pueden precisar valoracién psiquidtrica.

GESTION DE LA CONSULTA

En nuestro trabajo tenemos que estar en permanen-
te evolucidon para adaptarnos a los continuos cambios

técnicos, cientificos y sociales. La consulta telefénica du-
rante el estado de alarma de la Covid-19 nos ha hecho
replantearnos muchas cosas. En nuestro sistema de sa-
lud, todo nifio tiene pediatra, y la historia clinica electré-
nica (HCE) es una buena herramienta de comunicacién
entre pediatras de Atencién Primaria y hospital. Cada
visita debe tener un objetivo: de control evolutivo, de
realizacion e interpretacion de examenes complemen-
tarios o de control de tratamiento. Trabajamos con
mucha carga asistencial y es fundamental gestionar bien
nuestras consultas. Trabajar desbordado es incompati-
ble con trabajar bien.

Desde la crisis Covid-19, hemos introducido modifi-
caciones de control:

—Alta salvo que decidan tratamiento del TDA/TDAH
que llamarfan a la consulta (79 niflos a 27-12-2021):
casos de TDA/TDAH aislado o de trastornos del neu-
rodesarrollo con diagndstico etioldgico establecido.

Control a los |3 afios salvo que decidan tratamiento
TDA/TDAH que llamarfan a la consulta para adelan-
tar la visita en nifios con trastorno del neurodesarro-
llo sin diagndstico etioldgico establecido con estudio
finalizado a dfa de hoy, por si se pudieran beneficiar
de los avances de los estudios genéticos antes de
pasar a adultos (34 nifios a 27-12-2021).

—En otros casos, el control se realiza a los dos o tres
anos.

En pacientes de TDA/TDAH aislados que son contro-
lados por psiquiatras del Salud, damos alta de neurope-
diatria, para evitar duplicidades de intervenciones. El con-
trol también por psiquiatria lo encontramos en el 19,5%
de nuestros casos de TDA/TDAH aislados®?.

EPILEPSIA Y TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

Las epilepsias pueden deberse a alteraciones genéticas y a
lesiones cerebrales, muchas de origen genético. Cualquier
encefalopatia no aguda puede asociar epilepsia:

—Encefalopatias prenatales: genopatias o disruptivas.

—Encefalopatias perinatales: encefalopatfa hipdxico-
isquémica...

—Dafio cerebral adquirido: meningoencefalitis, acci-
dentes. ..

—Encefalopatias metabdlicas.
—Sindromes neurocutédneos.

—Tumores intracraneales.

J. Lépez Pisén, D. Molina Herranz, G. Carmen Marcén, B. Salinas Salvador, A. Moreno Sanchez, |. Serrano-Vifiuales,

L. Troyas-Ferndndez de Garayalde, M. Marin Andrés



Trastornos del neurodesarrollo y epilepsia. Problemas neuropedidtricos mds prevalentes

—Malformaciones vasculares, cavernomas intracraneales.
—Enfermedades autoinmunes: sindrome de Rasmussen.

Todas estas patologfas asocian habitualmente disfun-
cion ejecutiva cerebral;

Como dice nuestra hoja de informacién de epilepsia,
los FAE no curan y alrededor de un 20% de las epilepsias
de la infancia son refractarias a estos fdrmacos. Al instau-
rar tratamiento con FAE, hay que valorar sus beneficios
y riesgos potenciales. Con el tratamiento pretendemos
que el nifio no tenga crisis o tenga el menor ndmero de
ellas y lo mds suave posible, pero no a cualquier precio.
Cuidamos que lo tolere de la mejor forma vigilando los
efectos secundarios, especialmente sobre la atencidn, el
comportamiento vy el rendimiento escolar.

Algunos FAE sientan mal a muchos nifios, especialmen-
te si existe disfuncién ejecutiva cerebral previa, inatencion o
impulsividad. Por encima del control de las crisis epilépticas
estdn el nifio y su neurodesarrollo.

No indicamos FAE tras una primera crisis no sinto-
madtica aguda (24 casos en la consulta de J. Lépez Pisén)
y tendemos a no tratar cuando las crisis tienen poca re-
percusion en la vida diaria. De los 268 nifios con epilepsia
(con mds de una crisis epiléptica no sintomética aguda)
de la consulta de J. Lépez Pisén, 42 no han recibido trata-
miento antiepiléptico.

El valproato y el levetiracetam, muy utilizados en pe-
diatrfa, producen con frecuencia disfuncidn ejecutiva cere-
bral, lo que es mas raro con la lamotrigina. La lamotrigina
es un FAE de amplio espectro bien conocido, poco utili-
zado en pediatria debido a que precisa una introduccién
muy lenta ante el riesgo de provocar erupcidon mucocu-
tdnea, que puede llegar a ser grave. En los Ultimos afios
estamos utilizando la lamotrigina de primera eleccién si
no existe urgencia en el control de las crisis. Priorizamos
sobre la inmediatez el control a largo plazo de las crisis vy
la repercusidn sobre el neurodesarrollo y la funcién eje-
cutiva cerebral. Como con la instauracion de cualquier
otro FAE, debe vigilarse la posibilidad de una imprevisi-
ble repercusién negativa sobre la epilepsia, las funciones
cognitivas y/o el comportamiento. Igual que con los es-
timulantes, con los antiepilépticos son impredecibles los
efectos en un determinado paciente. «A child’s response
to stimulants is variable and unpredictablex» (tabla V)®.

CONSIDERACIONES FINALES

Las patologfas del neurodesarrollo, como la epilepsia y los
trastornos del movimiento, son frecuentemente manifes-
tacion de sinaptopatias, y hay perspectivas de tratamiento

dirigidas a la regulacién de la funcién de los neurotransmi-
sores en las vesiculas sindpticas®). Como sefiala nuestra
hoja de informacion, ya existen firmacos que mejoran la
funcién ejecutiva cerebral: «Los psicoestimulantes son efi-
caces en un 80% de los casos de TDA/TDAH. Ayudan a
regular el correcto funcionamiento de neurotransmisores
cerebrales, necesario para la funcion ejecutiva cerebral».

Los pediatras hemos de vigilar el rendimiento escolar
ajustado a esfuerzo razonable, las actividades deportivas
y extraescolares, el comportamiento y las relaciones so-
ciales, asi como la autoestima y la felicidad de los nifios.

Debemos «tratar lo tratable», vigilando los riesgos y
beneficios potenciales de los tratamientos. Por encima de
cerrar diagndsticos y dar prondsticos, tenemos que velar
por el dia a dfa de los nifios y su neurodesarrollo.
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Caso clinico

Accidente cerebrovascular
secundario a anemia falciforme

A. Escribano Garcia, A. Hueto Najarro, C. Laliena Oliva, A. Revuelta Cabello, R. Lanuza Arcos, P. Collado Herndndez
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[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2022; 52: 139-141]

RESUMEN

La incidencia de accidente cerebrovascular (ACV) en los pacientes diagnosticados de anemia de células falciformes
es del 1%.Su expresion es muy inespecifica y requiere un alto indice de sospecha. Objetivo: Describir la forma de pre-
sentacion clinica mas frecuente del ACV en este grupo de riesgo, asi como la estrategia diagnostico-terapéutica mas
apropiada. Descripcién del caso: Nifio de 4 afios diagnosticado de anemia falciforme que presenta torpeza motora de la
mano derecha en las dltimas horas. La exploracion pone de manifiesto una dificultad para la manipulacion fina de dicha
mano, junto con una afasia que no existia previamente. Se realiza un TAC cerebral que muestra una isquemia aguda
en el territorio de la arteria cerebral media. Se lleva a cabo una exanguinotransfusion con posterior normalizacion de
la exploracion neuroldgica. Conclusiones: La realizacion de eco-doppler transcraneal en nifios con anemia falciforme
permite identificar sujetos con alto riesgo de presentar un ACV e instaurar medidas de prevencién primaria. Respec-
to al manejo del ACV isquémico, el objetivo es la reduccion de los niveles de hemoglobina S en sangre periférica por
debajo del 30% vy, para ello, es preciso realizar de forma urgente una exanguinotransfusion e instaurar un régimen
hipertransfusional como profilaxis secundaria.

PALABRAS CLAVE

Anemia de células falciformes, drepanocitosis, accidente cerebrovascular, exanguinotransfusion.

Stroke secondary to sickel cell anemia

ABSTRACT

The incidence of stroke in patients diagnosed with sickle cell anemia is of 1%. Its clinical expression is non-specific and
requires a high level of suspicion. Objective: To describe the most frequent clinical presentation of stroke in this risk group
and the most appropriate diagnostic-therapeutic strategy. Case description: 4-year-old patient, previously diagnosed with
sickle cell disease, who enters the emergency department with right-hand clumsiness for the past few hours. The physical
examination reveals difficulties with fine motor tasks using the right hand, and aphasia, which was not previously present.
A brain CT scan is performed revealing acute middle cerebral artery ischemia. Exchange transfusion is performed with im-
provement of the neurological examination. Conclusions: The performance of transcranial Doppler ultrasound in children
with sickle cell anemia can identify patients with high risk of stroke and therefore implement primary prevention measures.
Regarding the treatment of an ischemic stroke, the main goal is the reduction of HbS levels below 30%. This requires an
urgent exchange transfusion and the establishment of a hypertransfusional regimen as secondary prophylaxis.

KEYWORDS

Sickel cell anemia, sickle cell disease, stroke, exchange transfusion.
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INTRODUCCION

La anemia de células falciformes es una enfermedad emer-
gente en nuestro medio debido a la alta tasa de migracion.
Se trata de una enfermedad genética autosdmica recesiva,
con mayor incidencia en la raza negra, caracterizada por
la produccién de hemoglobina S (HbS), la cual provoca
una distorsién del hematie ddndole la morfologia caracte-
ristica de hoz, ocasionando secundariamente oclusién de
la microvascularizacion y hemdlisis en todos los érganos y
sistemas. Se estima que una cuarta parte de los pacientes
afectados presentard manifestaciones neuroldgicas y tan
solo el 19 sufrird un accidente cerebrovascular (ACV).
La inclusidon de esta enfermedad dentro del programa de
cribado neonatal ha aumentado su diagndstico precoz,
permitiendo instaurar medidas profildcticas y terapéuticas
tempranas dirigidas a disminuir su morbimortalidad y sus
secuelast). En los pacientes con diagndstico confirmado
se recomienda la realizacion de eco-doppler transcraneal
(eco-DTC) anual que permite identificar a aquellos con
alto riesgo de sufrir un ACV. Los valores de velocidad
media ponderada en el tiempo de la maxima (TAMM)
en la arteria cerebral media por encima de 180 cm/s en
dos o mds determinaciones indican la necesidad de iniciar
régimen hipertransfusional con el objetivo de mantener
una HbS inferior a 30%“2).

La forma mds frecuente de ACV en estos pacientes
es la isquémica, cuya expresidn mds caracteristica es un
déficit neuroldgico focal, aunque en la mayorfa de las oca-
siones los signos vy sintomas son inespecificos. Por esto,
el diagndstico requiere un alto ndice de sospecha. Dado
que estos pacientes tienen un riesgo conocido y que el
diagndstico mds probable en un paciente con anemia fal-
ciforme que presenta sintomatologfa neuroldgica aguda
es el de ACV, se debe reconocer precozmente y realizar
un manejo agresivo, que marque favorablemente su evo-
lucién®). El objetivo es describir la forma de presentacién
clinica mas frecuente del ACV en este grupo de riesgo, asf
como la estrategia diagndstico-terapéutica més apropiada.

CAso cLiNICO

Vardn de 4 afos de raza negra, afectado de anemia de cé-
lulas falciformehomocigotas, en tratamiento con penicilina
e hidroxiurea. El Ultimo control analftico se encontraba
dentro de los objetivos esperables, con una hemoglobina
fetal (HbF) por encima del 20%, y el Ultimo estudio eco-
DTC estaba en rango de normalidad. Es traido a Urgen-
cias por presentar torpeza motora y escasa movilidad de
la mano derecha en las dltimas |12 h. En la exploracién

Figura |. TAC craneal: infarto en la zona de la arteria cerebral
media.

neuroldgica destaca dificultad para la manipulacién fina
con la mano derecha. La fuerza y la sensibilidad estan con-
servadas en las cuatro extremidades, y los reflejos osteo-
tendinosos se hallan presentes; el resto de la exploracion
fisica es anodina.

En las determinaciones analiticas destaca una Hb de
8g/dL v en la electroforesis de hemoglobina se objetiva
un valor de HbS del 76% y HbF del 21,3%.

Durante su estancia en Urgencias, la madre refiere
un habla incomprensible de manera sibita. Ante la afa-
sia sobreafiadida, se sospecha la posibilidad de ACV y se
solicita un TC cerebral sin contraste que muestra un drea
hipodensa corticosubcortical temporoparietal izquierda,
sugestiva de isquemia aguda en el territorio de la arteria
cerebral media (figura ). Se realiza una exanguinotransfu-
sién total a través de via femoral, consiguiendo una HbS
del 21,6%. A lo largo del ingreso se produce una mejoria
progresiva hasta la normalizacién completa de la explora-
cién neuroldgica.

Como medida de prevencién secundaria se progra-
man eritroaféresis automatizadas a través de una via cen-
tral cada cuatro semanas. En la actualidad, los controles
clinicos y analiticos se encuentran dentro de los objetivos
esperables, continla el seguimiento en las consultas de
Hematologia, Neurologfa y Rehabilitacion y no ha presen-
tado ninguna secuela.

A. Escribano Garcia, A. Hueto Najarro, C. Laliena Oliva, A. Revuelta Cabello, R. Lanuza Arcos, P. Collado Herndndez



Accidente cerebrovascular secundario a anemia falciforme

DiscusioN

En la infancia, el ACV isquémico es poco frecuente y repre-
senta el 15% de todos los ictus. Su incidencia aproximada
es de |8 por cada 100.000 nifios al afio. La importancia
de esta entidad radica en su morbimortalidad: entre el 6%-
10% de los nifios que sufren un ACV fallecen, mds del 20%
sufre una recurrencia y el 70% padece secuelast*).

Aproximadamente en la mitad de los pacientes que
presentan un déficit neuroldgico focal se encuentra un
factor de riesgo; en la infancia, los principales responsables
son: las enfermedades hematoldgicas, las infecciosas, las
cardiopatias congénitas, las vasculitis, los trastornos meta-
bdlicos y los procesos oncoldgicos™.

Los nifios con anemia falciforme constituyen un grupo
de riesgo de sufrir un ictus isquémico. Las posibilidades
que presentan de sufrir un ictus antes de los 20 afios son
de un ['1%. Con la introduccién de medidas de control
como la realizacién anual de eco-DTC, podemos iden-
tificar sujetos con alto riesgo de presentar un ACV, lo
que permite instaurar medidas de prevencién primaria e
iniciar un régimen hipertransfusional. Estas medidas logran
reducir la probabilidad de sufrirun ACV del | 1% al 197,

El manejo de un ACV isquémico en un nifio afectado
de anemia falciforme difiere del de un ACV al uso, no se
recurre a la fibrindlisis ni a trombectomia, sino que el ob-
jetivo es la reduccion de los niveles de HbS en sangre pe-
riférica por debajo del 30% y para ello es preciso realizar
de forma urgente una exanguinotransfusion®®. El riego

de recurrencia del ACV es mayor en los primeros tres

afios (hasta un 20%), por ello, es fundamental instaurar un
régimen hipertransfusional como profilaxis secundaria®.

Resulta fundamental en el seguimiento de estos pa-

cientes un abordaje mutidisciplinar con la colaboracién
activa de las diferentes especialidades implicadas (Pedia-
trfa, Hematologfa, Neurologia y Rehabilitacién).
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Caso clinico

A proposito de un caso: recién nacido
con sospecha de sindrome alcoholico fetal

P. Rubio Sanchez!, J. Hidalgo Sanza @, I. Serrano Vifuales®, Z. Galve Pradel®

() Servicio de Pediatria del Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza
@ Unidad de Neonatologia Pedidtrica del Servicio de Pediatria del Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 142-145]

RESUMEN

Introduccion: La expresion trastornos del espectro alcohdlico fetal engloba varias entidades cuya principal repercusion en
el posterior desarrollo del feto es la afeccion de su desarrollo neuroldgico, junto con alteraciones fenotipicas. Caso
clinico: Se presenta e caso de un recién nacido con sospecha de sindrome alcohdlico fetal, con fenotipo caracteristi-
co al nacimiento, microcefalia y diagnéstico de crecimiento intrauterino restringido. Conclusiones: Los antecedentes
maternos durante el embarazo pueden ayudarnos a sospechar esta patologia, cuyo diagnostico en otro caso podria
pasar desapercibido.

PALABRAS CLAVE
Sindrome alcohdlico fetal, recién nacido, microcefalia, crecimiento intrauterino restringido.

Newborn with suspicion of fetal alcohol syndrome

ABSTRACT

Background: The term fetal alcohol spectrum disorders includes several entities whose main repercussion on the later develo-
pment of the fetus is the affectation of its neurological development and phenotypic alterations. Case description: A case of a
newborn with suspected fetal alcohol syndrome is presented, with characteristic phenotype at birth, microcephaly and diagnosis
of intrauterine growth restriction. Conclusion: Maternal history during pregnancy can help us to suspect this pathology, whose
diagnosis otherwise could go unnoticed.

KEYWORDS

Fetal alcohol syndrome, newborn, microcephaly, intrauterine growth restriction.
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A propdsito de un caso: recién nacido con sospecha de sindrome alcohdlico fetal

INTRODUCCION

Los trastornos del espectro alcohdlico fetal (TEAF) son
un grupo de afecciones que pueden presentarse en un
individuo cuya madre ingirié alcohol durante el embarazo.
Estos efectos pueden incluir problemas fisicos, del com-
portamiento y del aprendizaje.

Se han realizado trabajos para evaluar la prevalencia
de este trastorno, entre ellos un metaandlisis de 24 es-
tudios que inclufa un total de 416 nifios diagnosticados
de TEAF desde los 0 a los 16,4 afios, en el que se estimd
una prevalencia de TEAF a nivel mundial de 7,7 casos por
cada 1.000 personas. Las mayores tasas de prevalencia se
encontraron en Europa (19,8/1.000) y las menores en la
regién del Mediterrdaneo oriental (0,1/1.000)®.

El sindrome alcohdlico fetal (SAF) representa el extre-
mo mds grave de los TEAF. La muerte fetal es el resultado
mas severo de la ingesta de alcohol durante el embarazo.
Los recién nacidos afectados de SAF presentan caracte-
risticas faciales anormales, problemas de crecimiento y del
sistema nervioso central. Posteriormente pueden tener
problemas de aprendizaje, memoria, atencién, comunica-
cion, vista o audicidn, o una combinacién de todos ellos.
Los nifios con SAF cominmente tienen problemas esco-
lares y en las relaciones sociales.

No existe una relacién dosis-respuesta exacta entre
la cantidad de alcohol consumida durante el perfodo pre-
natal y la magnitud del dafio causado por el alcohol en el
bebé, por lo que se recomienda la abstinencia de alcohol
en la concepcién y durante el embarazo®.

El feto es particularmente vulnerable al consumo de
alcohol debido a una eliminacién ineficaz ,puesto que tan
solo puede eliminar un 3%-4% de la cantidad presente en
la sangre materna. La mayor parte es excretada al liquido
amnidtico que a su vez serd reabsorbido por el feto a
través de la deglucién vy la absorcién intramembranosal®.

En este articulo presentamos el caso de un recién na-
cido de madre consumidora de alcohol durante el em-
barazo que al nacer presentd un fenotipo caracteristico
propio del SAF.

CAso CLiNICO

Recién nacido vardn nacido por parto eutdcico a las 37+ 1
semanas de edad gestacional con un peso 2.260 g (per-
centil 5-10). Sin factores de riesgo de infeccién intraparto.
Apgar 9/10, con buena adaptacién perinatal, sin precisar
medidas de reanimacién. Como antecedente gestacional,

Figura |. Caracteristicas faciales compatibles con sindrome
alcohdlico fetal: microcefalia, hipertelorismo, raiz nasal
amplia, filtrum ancho y alargado, hendiduras palpebra-
les pequefias, labio superior fino, boca en carpa.

destacaba el diagndstico de crecimiento intrauterino res-
tringido (CIR) en ecografias prenatales y aneurisma del
septo auricular por ecocardiografia fetal. La madre habia
sido ingresada durante el segundo trimestre del embarazo
por recaida en el consumo de alcohol iniciado el mes pre-
vio al embarazo (aproximadamente 3 L al dia); ademds,
era fumadora de I-3 cigarrillos diarios.

En la exploracion fisica destacaba fenotipo inusual con
microcefalia (p3), hipertelorismo, raiz nasal amplia, filtrum
ancho vy alargado, hendiduras palpebrales pequefias, labio
superior fino y boca en carpa (figura I). Resto de la explo-
racion fisica sin hallazgos relevantes. Teniendo en cuenta
este fenotipo y los antecedentes maternos descritos, se
decidié ingreso en Neonatologia para completar el estu-
dio por sospecha de SAF.

Durante su ingreso permanecid clinicamente estable,
con adecuada ganancia ponderal. A nivel neuroldgico,
presentd adecuado nivel de alerta, tono, movimientos de
extremidades y reflejos del recién nacido normales.

Se realizé estudio analitico con hemograma, bioqui-
mica general, gasometrfa capilar, tdxicos en orina sin ha-
llazgos de interés. Dada la microcefalia objetivada, se llevd
a cabo estudio de PCR de citomegalovirus en orina con
resultado negativo.

Otras pruebas complementarias orientadas a destacar
la afeccién de otros sistemas fueron serie dsea, ecografia
abdominal, electroencefalograma o potenciales evocados
auditivos del tronco, todos ellos sin alteraciones.
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Figura 2. Hiperecogenicidad periventricular bilateral en corte
axial de ecografia transfontanelar.

Se realizaron ecograffas transfontanelares seriadas
que mostraron hiperecogenicidad de la sustancia blan-
ca periventricular bilateral, sin otros hallazgos de interés
(figura 2).

Por dltimo, se realizé interconsufta a Oftalmologia,
donde se objetivé en el fondo de ojo papilas de aspecto
hipopldsico con posible signo del doble anillo y excava-
cién amplia, por lo que sigue controles en dicha consulta,
asf como en la de Cardiologia por el hallazgo de aneuris-
ma del septo auricular.

Tras completar estudio y dada la estabilidad clinica del
paciente, se decidié darlo de alta a su domicilio con con-
trol ambulatorio.

DiscusioN

La expresion trastornos del espectro alcohdlico fetal (TEAF)
engloba cuatro entidades: sindrome alcohdlico fetal
(SAF), SAF parcial, trastorno del desarrollo neuroldgico
relacionado con el alcohol y defectos del nacimiento rela-
cionados con el alcohol.

Para confirmar un diagndstico de SAF, se tienen que
cumplir todos estos criterios: tres caracteristicas faciales
que comentaremos posteriormente, déficit de creci-
miento prenatal y/o posnatal y alteraciones estructu-

rales, neuroldgicas y/o funcionales del sistema nervioso
central (SNC). Si cumple la mayorfa, pero no todas estas
caracteristicas, se clasifica como SAF parcial. En caso de
alteracidn del desarrollo neuroldgico sin anormalidades
faciales ni problemas del crecimiento, el diagndstico serfa
trastorno del desarrollo neuroldgico relacionado con el
alcohol; por dltimo, si el paciente presenta problemas a
nivel de érganos como corazén, rifidn, huesos o audicién,
sin otras alteraciones, se engloba dentro de los defectos
del nacimiento relacionados con el alcohol®##),

Podemos afirmar que en nuestro paciente se cumplen
todos los criterios del SAF, como veremos a continuacion.

Los rasgos dismdrficos faciales suelen estar presentes
en el nacimiento, si bien pueden ser dificiles de reconocer;
de hecho, en nuestro caso es posible que, si no hubiése-
mos contado con el antecedente del ingreso materno,
hubiesen pasado mds desapercibidos. Las alteraciones
faciales incluidas para el diagndstico del SAF son: hendi-
duras palpebrales estrechas, filtro nasal plano vy labio su-
perior fino; tres caracterfsticas presentes en la exploracién
de nuestro paciente. Este fenotipo facial puede ser menos
evidente tras la pubertad®?.

El retraso en el crecimiento puede ocurrir pre o pos-
natalmente. Nuestro paciente, pudo ser diagnosticado
como CIR ya en ecograffas prenatales.

En lo que a funcionalidad se refiere, la afeccion del
SNC puede no ser evidente hasta la edad escolar, mo-
mento en el que se diagnostican el mayor nimero de ca-
sos. Sin embargo, en este caso ya presentaba una afeccién
estructural como es la microcefalia, por lo que se confir-
ma el diagndstico de SAF. En lo relativo a las alteraciones
estructurales del SNC para diagnosticar SAF, la microce-
falia es el Unico criterio vélido hasta la fecha, puesto que
no pueden aceptarse otras anomalias debido a la falta de
evidencia suficiente y de criterios de validez de las imége-
nes de resonancia magnética existentes®. Hay que tener
en cuenta en este sentido la coexistencia del tabaquismo
como posible cofactor en el desarrollo de microcefalia; sin
embargo, este téxico no explica el resto de alteraciones
de nuestro caso.

Ademds de estos tres apartados que permiten la con-
firmacién de SAF, estos pacientes pueden presentar otros
defectos congénitos estructurales a nivel cardioldgico, es-
quelético, renal, oftalmoldgico o auditivo®. En nuestro
paciente, se descartd afeccidn esquelética, renal y auditiva
con las pruebas complementarias realizadas; sin embargo,
encontramos alteraciones a nivel cardioldgico, por sospe-
cha prenatal de aneurisma del septo auricular, y a nivel of-
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A propdsito de un caso: recién nacido con sospecha de sindrome alcohdlico fetal

talmoldgico, puesto que se evidencid hipoplasia de ambos
nervios épticos. Este hallazgo, junto con la tortuosidad
de los vasos retinianos, es la alteracién oftalmoldgica mas
frecuente en pacientes con SAF®),

Por dltimo, es importante comentar la importancia
de la frecuente afeccién del SNC a nivel funcional, sobre
todo a partir de la edad escolar y la adolescencia, donde
se pueden observar dificultades cognitivas, conductuales
y emocionales: desde problemas especificos del apren-
dizaje, cifras mds bajas de cociente intelectual, mayor
incidencia de trastornos por déficit de atencion e hipe-
ractividad a problemas en la interacciéon social, conducta
sexual inapropiada, adiccién a determinadas sustancias, asf
como depresidn y ansiedad. Asf pues, vista la importante
repercusion que puede existir en el futuro de estos pa-
cientes, es fundamental realizar un seguimiento para la
deteccién precoz de patologia neuropsiquidtrica en caso
de desarrollarfa y la consecuente derivacién a unidades
especializadas si fuera preciso, llevando a cabo un ade-
cuado manejo multidisciplinar que mejore el prondstico vy
calidad de vida de estos pacientes”?.

CONCLUSIONES

Hay que destacar la importancia de los antecedentes ma-
ternos gestacionales para poder establecer un diagndstico
precoz de estos pacientes, puesto que el fenotipo en el
momento del nacimiento puede no ser muy llamativo y
pasar desapercibido si no lo buscamos.

Es relevante, el papel del fondo de ojo como prueba
diagndstica, puesto que la afeccidn retiniana no solo es
importante por estar asociada a pérdida visual, sino que
es sugestiva de exposicidn prenatal al alcohol como se ha
visto en estudios recientes.
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Imagenes en pediatria

Diagnostico de quiste aracnoideo
espinal sintomatico

P. Rubio Sanchez, J. Hidalgo Sanz", R. Pérez Delgado(, S. Sdnchez Marco®

() Servicio de Pediatria del Hospital Infantil Universitario Miguel Servet de Zaragoza
@ Servicio de Pediatria del Hospital Obispo Polanco de Teruel

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 146-148]

El quiste aracnoideo es una entidad rara en edad pedidtrica. La etiologla mds frecuente es congénita, aunque los hay
secundarios a patologfas infecciosas o traumatismos. En gran medida se diagnostican como hallazgo incidental, pero
pueden ser sintomdticos(".

Lactante de |0 meses que presenta irritabilidad y rechazo a la sedestacion con tendencia a inclinacién hacia atrds de
tres dias de evolucidn. No presenta vémitos, ni clinica infecciosa ni sugestiva de encefalopatfa. Diuresis y transito intestinal
conservados. Muestra leve retraso psicomotor, con sedestacion estable a los 8,5 meses, sin haber iniciado desplazamiento
auténomo. Exploracién neuroldgica normal, sin dolor a la palpacién de apdfisis vertebrales ni signos inflamatorios locales.
Se solicita perfil neurometabdlico, ecografias transfontanelar y abdominal, radiografia lumbosacra y gammagrafia dsea, sin
alteraciones. Se realiza resonancia magnética (RM) craneo-medular que informa de quiste aracnoideo medular (figura 1),
por lo que se decide intervencién para fenestracion del mismo (figura 2). En controles clinicos posteriores, se objetiva
un avance del desarrollo psicomotor lento, pero adecuado .

Los quistes aracnoideos son, en su mayorfa, supratentoriales, suponiendo los espinales un |%. La mayor parte de
ellos se localizan en la regidn tordcica, donde el conducto raquideo tiene menor didmetro, pudiendo aparecer dorsalgia,
alteraciones sensitivas 0 motoras en extremidades o disfuncion urinaria. En casos sintométicos, es preciso un adecuado
diagndstico, siendo de eleccidn la RM craneomedular, para tratamiento quirdrgico precoz. La recuperacion neuroldgica
dependerd del grado y duracién de la compresion medular, por lo que es de vital importancia un alto indice de sospecha
para no demorar su manejo?.

BIBLIOGRAFIA

I. Mora R, Ortiga MT, Segura D, Mambrona L. Quiste aracnoideo espinal pedidtrico: a propdsito de un caso clinico. Rehabilitacién
(Madr) 2018; 52(3): 198-201.

2. Bond AE, Zada G, Bowen |, McComb |G, Krieger MD. Spinal arachnoid cysts in the pediatric population: Report of 3| cases and
a review of the literature. ] Neurosurg Pediatr 2012; 9(4): 432-41.

Correspondencia: Patricia Rubio Sdnchez
Hospital Infantil Universitario Miguel Servet — Servicio de Pediatria
Pe Isabel la Catdlica, n.° 1-3. 50009 Zaragoza
Teléfono: 649 778 185
patrirub92@hotmail.com
Recibido: noviembre de 2020. Aceptacién: diciembre de 2020.

146 P. Rubio Sénchez, J. Hidalgo Sanz, R. Pérez Delgado, S. Sanchez Marco



Diagndstico de quiste aracnoideo espinal sintomatico

Figura I. Lesion quistica intradural extramedular, desde D2 a D5, sugestiva de quiste aracnoideo, que condiciona el desplazamiento
anterior y compresién del cordén medular, sin demostrar mielopatfa.
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Figura 2. RM posintervencion: fenestracion de quiste aracnoideo a la altura de D2 a D5. Médula centrada sin alteraciones de su calibre
ni sefial.
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¢Un neonato hipertonico!?

A. Sancho Mensat, L. Buzdén Serrano, P. Morte Coscolin, P. Abenia Usén, S. Izquierdo Alvarez

Unidad de Neonatologia del Servicio de Pediatria del Hospital Universitario Miguel Servet de Zaragoza

INTRODUCCION

La hipertonia es un motivo de consulta poco frecuente
en el periodo neonatal, dificil de valorar debido a la pro-
pia variabilidad interindividual. No obstante, puede ser un
signo de alteraciones del sistema nervioso central (SNC)
o, en menor medida, de alteraciones periféricas. Presenta-
mos el caso de una recién nacida a término estudiada por
hipertonia de extremidades objetivada desde la primera
semana de vida.

CAso cLiNICO

Recién nacida a término, sin antecedentes familiares de
interés, con un embarazo correctamente controlado en
el que Unicamente destaca el diagndstico de CIR en el
tercer trimestre y un virus herpes genital en la madre,
correctamente tratado. El parto y periodo perinatal inme-
diato transcurrieron sin ninguna incidencia.

A los diez dfas de vida es derivada a Urgencias desde
Atencién Primaria por hipertonfa llamativa en extremi-
dades, que limitaba la extensién de codos y rodillas y la
abduccién de caderas. A la exploracion destaca microce-
falia y un fenotipo peculiar con ojos hundidos, nariz corta,
hendiduras palpebrales hacia arriba y retrognatia.

Se inicia el estudio con despistaje neurometabdlico y
microbioldgico con resuftados normales de las pruebas en
sangre, orina y LCR. Se realizan ecotransfontanelar y reso-
nancia magnética cerebral con hallazgos inespecificos, sin
patologfa estructural que justifique la clinica. Se completa
el estudio con EEG vy valoracidn cardiaca sin alteraciones
y exploracién oftalmoldgica con deteccién de hipoplasia

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 149]

bilateral de los nervios dpticos. Ante la ausencia de una
etiologia y la persistencia de la hipertonfa durante el in-
greso, se solicita un exoma trio dirigido a alteraciones del
neurodesarrollo.

En el estudio genético se identifica una variante pro-
bablemente patogénica en el gen DYRKIA, que se asocia
en herencia autosémica dominante al sindrome DYRKIA.
En los pacientes afectados se ha descrito retraso del desa-
rrollo en mayor o menor medida, alteraciones del lengua-
je v la marcha, asociadas a microcefalia, rasgos fenotipicos
concretos v alteraciones visuales. La hipertonfa estd pre-
sente en un tercio de los casos, y hasta dos tercios de los
pacientes pueden desarrollar epilepsia.

Nuestra paciente presenta algunas de las caracteristi-
cas de este sindrome, pero, dado el diagndstico en edad
lactante, serd necesario un control evolutivo para valorar
la aparicion de nuevos signos y sintomas.

COMENTARIOS

A pesar de ser mucho menos comun que la hipotonfa,
la hipertonfa también debe tenerse en cuenta en la
exploracion del recién nacido. Puede ser una varian-
te de la normalidad o transitoria, pero también puede
tratarse de un signo de patologia del SNC, como dafio
cerebral perinatal, infecciones congénitas, tumores, ge-
nopatias, hiperepleksia o metabolopatfas. En los casos
en los que no se identifique la etiologfa, el estudio ge-
nético puede llevarnos al diagndstico, especialmente
en pacientes con signos neuroldgicos asociados a ras-
gos dismdrficos.
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Enfoque multidisciplinar

del manejo de un estatus epileptico

l. Royo Sesma, P Campos Magallén, M. Salvd Arteaga, D.Viguera Elfas,V. iménez Escobar, |. Sdenz Moreno

INTRODUCCION

El estatus epiléptico es una crisis epiléptica anormalmente
prolongada por fallo en los mecanismos excitatorios e in-
hibitorios que puede provocar dafio neuronal si persiste
un determinado tiempo. Requiere un tratamiento agre-
sivo y urgente. Para su manejo diagndstico en muchas
ocasiones precisa colaboracién de otros especialistas.

CAso cLiNIcO

Nifio de 8 afios con rasgos de déficit de atencidn e hi-
peractividad acude a punto de atencidn extrahospitalario
por desconexién parcial del medio, habla incoherente
y desviacion de la mirada superior derecha. Dicha crisis
dura hasta 30 minutos, requiriendo 3 dosis de diazepam vy
| dosis de levetiracetam intravenoso. El paciente es tras-
ladado al hospital. A su llegada se encuentra en estado
poscritico, con signos meningeos negativos vy fiebre. Se
realiza analitica con bioquimica, hemograma, coagulacién,
reactantes, gasometria venosa y hemocultivos normales.

En Urgencias se solicita TAC sin contraste, sin apre-
ciar lesiones ocupantes de espacio, y un electroence-
falograma convencional, con trazado asimétrico en la
region témporo-parieto-occipital izquierda. En su evolu-
cion, presenta discurso coherente. Al ingreso se realiza
puncién lumbar con sedoanalgesia. Presenta bioquimica,

Hospital San Pedro, Logrofio

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 150]

PCR viral-bacteriana y cultivos negativos. Se inicia trata-
miento con aciclovir y levetiracetam por probable ence-
falitis aguda por VHS vy para control de crisis.

El electroencefalograma con privacion de suefio al
quinto dia muestra descargas generalizadas punta-onda
lenta en fase no REM. La PCR virus respiratorios detec-
ta VRS, parainfluenza 3 y coronavirus 229E. Se repite la
puncidn lumbar al sexto dia, tras resonancia magnética
cerebral bajo sedacién con sevoflurano y se obtienen
resultados normales, con lo que se retira el aciclovir. El
paciente es dado de alta con levetiracetam de manteni-
miento. Control en Neuropediatria con buena evolucién.

COMENTARIOS

—La atencidn precoz a nivel extrahospitalario fue funda-
mental en la evolucién. El manejo adecuado intrahos-
pitalario pudo realizarse gracias a la colaboracion de
diferentes servicios, ofreciendo un tratamiento multidis-
ciplinar.

—Es importante realizar las pruebas complementarias de
manera sistemdtica, agrupando técnicas invasivas para
disminuir los riesgos de la sedoanalgesia.

—Si sospechamos encefalitis por VHS, se debe repetir la
PCR en LCR alos 3-7 dias por la tasa de falsos negativos.
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Doctora, mi hija va a pocas revoluciones

M. Desvaux Garcfa, P Casajus Pelegay, T. Moliner Mordn, M. C. Garcia Jiménez, R. Pérez Delgado

Unidad de Neurometabolismo del Hospital Materno-Infantil Miguel Servet de Zaragoza

INTRODUCCION

Las enfermedades que cursan con retraso en el desarro-
llo cognitivo suponen un reto por el amplio diagndstico
diferencial que es necesario realizar, especialmente en
pacientes con sintomas leves. Una causa del mismo es la
enfermedad de Steinert o distrofia miotdnica tipo |, que
consitituye una patologfa de herencia autosdmica recesi-
va. Principalmente, se presenta como debilidad muscular
y miotonfa pero quien la padece puede asociar anomalias
cardiacas, respiratorias y gastrointestinales, ademds de de-
terioro cognitivo.

CAso cLiNIcO

Se presenta el caso de una paciente de 14 afos con dificul-
tades en el aprendizaje desde el comienzo de la edad esco-
lar. No presenta antecedentes personales de interés salvo
tratamiento con hormona de crecimiento (GH) por baja
talla durante tres afos, siendo la exploracién fisica y neuro-
|6gica normal. La primera sospecha de diagndstico fue défi-
cit de atenciodn sin hiperactividad, pero, ante la sospecha de
que se tratara de un trastorno de desarrollo psicomotor, se

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2022; 52: 151]

decidié completar el examen con una analftica sanguinea,
cariotipo, estudio de X frdgil y arrays CHG, sin hallazgos.
Ante estos resultados fue tratada como déficit de aten-
cién sin hiperactividad. En revisiones sucesivas, la paciente
refirid mejorfa con el tratamiento, pero comenta que, tras
tener el pufio cerrado, nota como la mano se queda «en-
garrotada». Se reexplora a la paciente, impresionando de
fendmeno miotdnico por lo que se realiza estudio para
la enfermedad de Steinert siendo el estudio genético v el
estudio neurofisioldgico compatibles con la misma.

COMENTARIOS

Como comentarios y conclusiones, cabe destacar la im-
portancia de realizar una anamnesis detallada y la impor-
tancia de investigar el fendmeno miotdnico en pacientes
que impresionen de trastorno del neurodesarrollo. Tam-
bién, comentar que los sintomas del trastorno del déficit
de atencién pueden solaparse con otras patologfas, por lo
que no puede considerarse un diagndstico categdrico, lo
que ha de tenerse en cuenta para el diagndstico diferen-
cial y posteriores reevaluaciones de los pacientes.
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Leucemia transitoria asociada

al sindrome de Down

D. C. Pestana Gallardo®, N. M. Dadlani Dadlanit", L. Belenguer Pola(V,
M. D. Martin Pelegrina®,V. Pérez Alonso®, C. R Pallds Alonso®

() Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa, Zaragoza. ® Neonatologia del Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid

INTRODUCCION

El sindrome mieloproliferativo transitorio leucemia tran-
sitoria o mielopoyesis anormal transitoria, es un cuadro
hematoldgico generalmente autolimitado que se carac-
teriza por la proliferaciéon de mieloblastos en la sangre
periférica y la médula dsea, y que afecta a recién nacidos
con sindrome de Down (SD). Ocurre en al menos 10%-
30% de los recién nacidos con SD. Se evidencia por la
presencia de megacarioblastos circulantes. También pue-
de estar asociado a trombocitopenia, presencia variable
de leucocitosis y anemia, hepatomegalia, esplenomegalia,
derrames serosos y, a veces, erupcion cutdnea.

CAso cLiNIcO

Recién nacido ingresado en la Unidad de Cuidados Inten-
sivos neonatales por sospecha de trisomia del cromoso-
ma 2| no confirmada prenatalmente. En ecograffa de la
semana 35 presenta derrame pericardico y hepatoesple-
nomegalia. Gestacién controlada. Edad de la madre: 40
afios. Serologfas: rubeola inmune. Toxoplasma no inmu-
ne. VIH, VHB y VHC negativos. IgG positiva para parvovi-
rus B19, CMV y VH tipo | v 2. Infeccién por COVID-19
pasada en el tercer trimestre.

Recién nacido prematuro de 36 + | semanas, que
nace mediante cesdrea programada por patologia fetal.
APGAR: 5/7/9. Precisé IPPV durante 5 min, Fi0, max.
60%. Peso al nacer: 2.730 g. A su llegada a la UCIN se
encuentra hemodindmicamente estable, precisa sopor-
te respiratorio con DuoPAP 11/6, IMV 36, Fi0,: 30%. En
la exploracion fisica destaca: hipotonfa axial, hendiduras
palpebrales hacia arriba y pliegue nucal redundante. Ab-
domen blando, depresible, y se palpa polo de bazo y he-
patomegalia.

© Oncologia del Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 152-153]

En hemograma realizado a la hora de vida presenta hi-
perleucocitosis con 200.000 leucocitos, 82% blastos, con
el resto de las series normales. Inmunofenotipo compati-
ble con leucemia aguda megacariobldstica. En el momento
del presenta nacimiento derrame pericérdico de 4,5 mm
y hepatoesplenomegalia (AST: 149 U/Ly ALT:27 U/L).

Al cumplir criterios del mal prondstico (leucocitosis
>100.000, hepato esplenomegalia y derrame pericérdi-
C0), se inicia tratamiento con citarabina (1,5 mg/kg cada
24 horas durante 5 dfas) con muy buena evolucién.
Al finalizar el tratamiento, los leucocitos disminuyen
a 30.200.

Se mantiene hiperhidratacion, tratamiento con furo-
semida (a demanda) y alopurinol hasta los 9 dfas de vida
sin realizar sindrome de lisis tumoral, a pesar de riesgo au-
mentado por pardmetros iniciales: LDH 8.900 U/L, drico
7,3 mg/dL, fésforo 6,8 mg/dL y potasio 8 mEg/L (sin alte-
raciones electrocardiograficas) que disminuyen progresi-
vamente. Trombocitosis mdxima de 901.000 a los 6 dfas
de vida, descenso progresivo hasta plaquetas minimas de
23.000 a los 23 dfas de vida, por lo que recibe una trans-
fusién de plaquetas. A los 12 y 28 dfas de vida se constata
anemia (Hb de 8,3 gr/dL y 8,4 g/dL, respectivamente) por
lo que se trasfunden hematies.

En control ecogréfico posterior a los 8 dias de vida,
no presenta derrame pericdrdico ni pleural. Buena funcién
biventricular. Hepatoesplenomegalia que se mantiene es-
table durante el ingreso, sin disfuncion hepatica. Colestasis
alos 22 dfas de vida: bilirrubina total de 7,1 mg/dL, bilirru-
bina directa 2,15 mg/dL, sin alfteraciones ecogréficas en la
via biliar. Recibe tratamiento con dcido ursodesoxicdlico.
Previo al alta: bilirrubina total 5,6 mg/dL, bilirrubina directa
2,66 mg/dL, ALT 17 U/L, AST 23 U/L, gamma-GT 160
U/L, fosfatasa alcalina 366 U/L.
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Dentro de las pruebas complementarias realizadas se
confirma trisomia del 2| mediante cariotipo y en la biolo-
gia molecular mutacion del gen GATAI.

A los || dfas de vida presenta bronquiolitis aguda
que precisa soporte respiratorio con cdnulas nasales y O,
maximo a 2 Ipm. Se realiza gasometria con hipercapnia
permisiva y radiografia de térax sin alteraciones. Virus
respiratorios negativos. PCR seriadas normales (0,13-0,17
mg/dL). Se suspende la asistencia respiratoria a los 23 dfas
de vida. Recibe colirio antibidtico por conjuntivitis durante
7 dfas.

A los 17 dfas asocia lesiones cutdneas vesiculares, con
secrecidn costrosa, melicérica, que se extienden a cara y
extremidades. Se inicia tratamiento con cloxacilina V. A
las 48 horas se pasa a tratamiento oral, completando 7
dfas de tratamiento. En cultivos de superficie se aisla Kleb-
siella pneumoniae sensible a antibidticos. Estudio de virus
VHS, WZ, CMV negativo.

CONCLUSIONES

El trastorno mieloproliferativo transitorio (TMD) ocurre
como resultado de la combinacidn de los efectos de la
mutacién de la trisomia 21 y GATAI en los progenito-
res de megacariocitos (MMP). Para desarrollar la leuce-
mia mieloide asociada al sindrome de Down (ML-DS),
es probable que un clon de TMD persista debido a otros
impulsores leucémicos genéticos y/o epigenéticos.

La infiltracién de drganos sdlidos suele limitarse al hi-
gado, el bazo, la médula y la piel. En el caso del higado
puede ser grave y asociarse a insuficiencia hepadtica y fi-
brosis hepdtica en el 7% al 15% de los casos. Este Ultimo
es un signo de prondstico muy desfavorable. En el caso
descrito, a pesar de presentar hepatoesplenomegalia, no
desarrolld insuficiencia hepatica y se resolvid a las pocas
semanas. Las lesiones cutdneas de nuestro paciente po-
drfan reflejar afeccion cutdnea; el manejo principal es rea-
lizar un diagndstico diferencial con virus como el VHS y
tratamiento de sobreinfeccidn.

El diagndstico de TMD se sospecha habitualmente
en recién nacidos con SD que presentan blastos en el
frotis de sangre periférica y recuentos sanguineos anor-
males en el cribado. Estos casos deben someterse a una
evaluaciéon con citometria de flujo para determinar el
inmunofenotipo de los blastos y un andlisis citogenético
de los blastos de la sangre periférica para confirmar la
trisomia 21. Ademds, puede realizarse una prueba de
mutacion del gen GATAI mediante secuenciacion, si
estd disponible. Como trastorno de la hematopoyesis
hepdtica fetal, el TMD tiene la caracteristica particular
de presentar mayor cantidad de blastos en la sangre pe-
riférica y menor infiltracion en la médula dsea; por lo
tanto, no es necesario un aspirado de médula dsea para
realizar el diagndstico.

El TMD se resuelve espontdneamente en la gran
mayorfa de los pacientes, sin precisar tratamiento. En
el caso de cumplir factores de alto riesgo, si que se be-
neficiaria de recibir tratamiento con dosis bajas de ci-
tarabina (1-1,5 mg/kg en dosis Unica por 5-7 dias). Se
consideran factores de alto riesgo: la hiperleucocitosis
(WBC >100 x 10/L), la insuficiencia hepatica, la ascitis,
la didtesis hemorrdgica, la coagulacion intravascular dise-
minada, la hiperbilirrubinemia (>10 veces), AST o ALT
(>20 veces por encima del valor normal), la hidrops fetal
y los derrames pericardicos o pleurales.

El tratamiento con dosis bajas de citarabina no dismi-
nuye la probabilidad de desarrollar LMA. Esta interven-
cién por si sola, no es suficiente para erradicar el clon
celular preleucémico del TMD v, por tanto, prevenir la
LMA-SD.

Los dos eventos adversos del TMD son la muerte
temprana durante el periodo neonatal y el desarrollo
de leucemia mieloide aguda (LMA) del SD (20%-30%).
Los factores de riesgo que estdn asociados con mayor
probabilidad de muerte temprana son la ascitis, el parto
prematuro, la hiperleucocitosis (WBC >100 x 10/L) y la
didtesis hemorrégica.
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Tinea corporis: mas dificil todavia

M. Salvd Arteaga, |. Royo Sesma, C. Gotor Toledo, P Campos Magalldn, M. Kortabarria Elguero, C. Garcia Muro

INTRODUCCION

Las micosis cutdneas constituyen un motivo de consulta
frecuente en pediatra. La tinea, causada por dermato-
fitos (hongos capaces de desarrollarse en la queratina),
puede afectar tanto al cuero cabelludo como al resto
de la superficie cutdnea adquiriendo diversas formas de
presentacion. Su diagndstico es habitualmente complejo,
pudiendo verse, ademds, entorpecido por la previa admi-
nistracion de tratamientos no indicados.

CAso cLiNICO

Vardn de 8 afios, sin antecedentes de interés, que niega
contacto con animales, viajes recientes y consumo de far-
macos. Consulta por lesiones cutdneas faciales levemente
pruriginosas de seis semanas de evolucién.

El cuadro se habfa iniciado como una placa circular
y eritematosa en la regidon malar izquierda, diagnosticada
inicialmente de eccema inespecifico para el que se pautd
metilprednisolona tdpica. La lesion, a pesar del tratamien-
to, habia aumentado de tamafio, adquiriendo un aspecto
anular, con borde irregular, eritematoso y sobreelevado
acompafiado de lesiones pdpulo-vesiculosas.

En las Ultimas dos semanas habfa aparecido una nueva
placa de | cm de didmetro sobre el labio superior, que,

Hospital San Pedro, Logrofio

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2022; 52: 154]

sin tratamiento, habia adquirido una configuracién anular,
bien delimitada, con centro pélido. El resto de la explora-
cion fisica no revelaba hallazgos patoldgicos.

Las lesiones fueron catalogadas como una tinea cor-
poris de tipo herpes circinado, siendo la lesiéon malar un
caso de tifa incdgnito debido a la aplicacion de corticoide
tépico.

Como tratamiento se pautd terbinafina tdpica una vez
al dia durante una semana, lo que provocé la resolucién
completa del cuadro; sin embargo, la tifia incognito preci-
s6 prolongar el tratamiento durante |5 dfas.

COMENTARIOS

Debemos incluir la tinea corporis en el diagndstico ini-
cial de lesiones cutdneas redondeadas o anulares, sobre
todo en pacientes sin antecedentes de atopia.

El uso inadecuado de corticoterapia tépica puede de-
rivar en una tinea incognito de presentacion atipica, cuyo
diagndstico resulta complicado por la modificacién o au-
sencia de las manifestaciones clinicas habituales.

El uso de terbinafina una vez al dia durante una sema-
na mejora la adherencia terapéutica al tratamiento frente
a las dos aplicaciones diarias durante cuatro semanas ha-
bituales del clotrimazol.
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Un caso poco comun de ictericia

G. Boloix Peiro"), J. M. Martinez de Zabarte Fernandez®, C. Gargallo Martinez®,

S. Benito Costey®@, N. Martin Ruiz®?, . Ros Arnal®

() Centro de Salud Teruel Ensanche, Teruel. @ Servicio de Pediatria del Hospital Obispo Polanco,Teruel. ® Centro de Salud Teruel Centro, Teruel.
“ Unidad de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricién pediatrica del Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

CAso cLiNIcO

Se presenta el caso de una paciente de 3 afios con ic-
tericia conjuntival, coluria y acolia. Afebril. Deposiciones
blandas 7 veces al dfa. La paciente presentaba en la ana-
litica hiperbilirrubinemia de 17 mg/dL vy elevacion de las
transaminasas (ALT max. 2.530 U/L, AST max. 3.337 U/L)
y coagulopatfa.

La clinica, debido a procedencia de zona endémica de
hepatitis A, podia orientar a una hepatitis de origen virico;
sin embargo, la paciente no presentd sindrome febril ni
nduseas ni vomitos.

Ademds, en el estudio diagndstico, las serologfas fue-
ron negativas; sin embargo, en la autoinmunidad el anti-
cuerpo anti-LCI fue positivo.

Dada la sospecha de hepatitis autoinmune, se inicid
corticoterapia con mejorfa clinica y analftica. Se confir-
mé el diagndstico con una biopsia hepdtica compatible
con hepatitis autoinmune con presencia de células gi-
gantes.

Se consiguié mejorfa clinica progresiva y posterior es-
tabilidad con azatioprina y corticoterapia.

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 155]

COMENTARIOS

Epidemioldgicamente, la hepatitis autoinmune tipo 2 es
mas frecuente en la infancia y tiene un ratio 10:1 en muje-
res. Por lo tanto, es una patologfa a descartar en nuestro
paciente tipo. Generalmente un paciente con esta patolo-
gfa presenta anticuerpos anti-LKM1, anti-LC| vy anti-LKM3
positivost). En el caso de nuestra paciente solo presenta-
ba anticuerpos anti-LCI.

Se ha observado un mayor riesgo de fallo hepatico ful-
minante asociado a este tipo de hepatitis autoinmune, por
lo que es importante la rapidez en la instauracion del trata-
miento, siendo necesario el tratamiento con corticoides y
con o sin azatioprina. A pesar de un correcto tratamiento,
un 9% de los pacientes requiere trasplante hepdtico®@.
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Un bulto que se quiere presentar,
pero es dificil de sospechar

L. Belenguer Pola®”, R. Garcés Cubel™, N. M. Dadlani Dadlani(",

D. Carolina Pestana Gallardo!", P Collado Herndndez(", L. Ferrando Lamana®

() Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa, Zaragoza. ® Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

INTRODUCCION

Las adenopatfas son un motivo de consulta frecuente en
pediatria. En la mayorfa de las ocasiones se relacionan con
cuadros infecciosos benignos y autolimitados, aunque hay
que prestar atencidn a la presencia de signos de alarma,
ya que pueden ser la manifestacién inicial de patologias
de mayor gravedad. La anamnesis y la exploracion fisica
orientan el diagndstico, reservando las pruebas comple-
mentarias en evolucién tdrpida.

CAso cLiNIcO

Preescolar de 3 afios remitido a consulta de Infectologfa
pedidtrica para el estudio de una adenopatfa laterocer-
vical de 3 cm de didmetro no dolorosa, no adherida y
con piel suprayacente normal, de 3 meses de evolucién
pese a tratamiento antibidtico y antiinflamatorio. No pre-
senta otra sintomatologfa, y el resto de la exploracion es
normal. Las pruebas complementarias de primer nivel no
muestran alteraciones. Dada la persistencia de la adeno-

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 156]

patia, se realiza PAAF sin obtener un resultado conclu-
yente, por lo que se realiza exéresis ganglionar y estudio
anatomopatoldgico, obteniendo el diagndstico de enfer-
medad de Rosai-Dorfman ganglionar. Finalmente se reali-
za un estudio de extensién con PET-TC, que no muestra
alteraciones a otros niveles. Durante el seguimiento en
consulta no ha mostrado progresion.

COMENTARIOS

La enfermedad de Rosai-Dorfman es una patologia
poco frecuente perteneciente a las histiocitosis de cé-
lulas no Langerhans. Se caracteriza por la presencia de
adenopatias multiples, de gran tamafio en diversas lo-
calizaciones, aunque puede existir afeccidon extranodal.
Afecta principalmente a adultos jévenes. Es frecuente
la resolucién espontédnea, pero cuando esta no se pro-
duce y ocasiona complicaciones por el efecto masa que
produce la proliferacion celular, el tratamiento no esta
bien establecido.
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Estudio de proteinuria persistente

en rango nefrotico.

El tubulo, en Teruel, también existe

C. Gargallo Martinez", G. Boloix Peiro®,Y. Romero Salas®, R, Alijarde Lorente®, R. Subirén Ortegot,V. Addn Lanceta®

() Centro de Salud Teruel Centro, Teruel. @ Centro de Salud Teruel Ensanche, Teruel.
@) Unidad de Nefrologia, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza. ) Servicio de Pediatria, Hospital Obispo Polanco, Teruel

CAso cLiNICO

Presentamos el caso de un nifio de 4 afios, con un Unico
antecedente de tfa paterna con enfermedad renal cré-
nica (ERC) por glomeruloesclerosis focal y segmentaria
(GEFS), que durante el ingreso por causa infecciosa pre-
sentd proteinuria significativa y sedimento con cilindros
hialino-granulosos, sin otros hallazgos patoldgicos. Tras la
resolucién del cuadro, persistié la proteinuria en rango
nefrdtico, mayoritariamente de bajo peso molecular, lo
que unido a los antecedentes familiares y la ausencia de
raquitismo o nefrocalcinosis, hizo realizar biopsia renal
y estudio genético, identificando la variante c.749G>A
(p.Gly250Asp), tipo missense (cambio de sentido), de
novo, en homocigosis en el gen CLCNS, siendo diagnds-
tica para enfermedad de Dent. En la actualidad tiene 6
afos, estd con inhibidores de la enzima convertidora de
la angiotensina (IECA), citrato potdsico y dieta para hiper-
calciuria manteniendo funcién renal estable y disminucién
parcial de la proteinuria.

COMENTARIOS

La enfermedad de Dent es una rara tubulopatia proximal
con patrén de herencia ligado al cromosoma X, recesi-
vo. Su fenotipo suele definirse como proteinuria de bajo
peso molecular (PBPM), hipercalciuria y al menos uno de
los siguientes cuadros: nefrocalcinosis, nefrolitiasis, hema-
turia, hipofosfatemia o ERC. Sin embargo, su elevada he-
terogeneidad fenotipica y genética indica que puede ser
una patologia infradiagnosticada‘”, siendo fundamental un

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 157]

diagndstico precoz para evitar medidas agresivas, como
la biopsia renal o el tratamiento con inmunosupresores,
asi como para disminuir la incidencia de nefrocalcinosis/
nefrolitiasis y la progresién a ERC. Su tratamiento incluye
IECA y antagonistas de los receptores de angiotensina [1?,
También se utilizan tiazidas para reducir la hipercalciuria®
y el citrato potdsico para controlar la nefrolitiasis v ralen-
tizar la progresién a ERC®,
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Fistula coronaria gigante.
A proposito de dos casos

M. V. Farifia Jara, T. Moliner Mordn, A. Ayerza Casas, L. Jiménez Montafiés,
M. Lépez Ramdn, G. Gonzdlez Garcia, M. Clavero Adell, D. Palanca Arias

Unidad de Cardiologia Pediatrica del Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza

INTRODUCCION

Las fistulas congénitas coronarias son infrecuentes. La
edad media al diagndstico son 6 afios. Es una comuni-
cacién anémala de las arterias coronarias a una cdmara
cardiaca, a una estructura vascular o a una red capilar del
miocardio. La evolucion natural puede ser el cierre es-
pontadneo, pero algunas evolucionan desfavorablemente
con hipertensiéon pulmonar, isquemia miocardica e insufi-
ciencia cardiaca precoz. En ocasiones, pueden presentar
ruptura con shock cardiogénico. Precisan cierre percuta-
neo o quirdrgico si ocasionan repercusion hemodindmica.

CAso cLiNIcO

El primer caso es un vardn de 3 meses de edad remitido
por sospecha de fistula coronaria a ventriculo derecho
con insuficiencia mitral asociada, en tratamiento con fu-
rosemida, espironolactona y carvedilol, asintomdtico en el
momento de la primera visita. Se realiza ECG donde se
objetiva una pequefia onda Q en derivaciones inferiores,
sin otras alteraciones. En la ecografia cardiaca presenta
una insuficiencia mitral minima con una aurfcula izquierda
dilatada y una arteria coronaria izquierda de 3,2 mm en
su origen (Z score + |,5), conectada con circunfleja pre-
sentando flujo continuo fistuloso que llega al dpex del VD,
con repercusién hemodindmica. Se realiza un cateterismo
con dispositivo Piccolo que cierra la fistula, tras el cual

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 158]

el paciente mejora los pardmetros ecocardiogréficos y se
mantiene asintomdtico hasta la actualidad.

El segundo caso es una nifia de 8 afios afectada de sin-
drome de Down, controlada en Cardiopediatria por CIV
muscular y DAP cerrado por cateterismo hace 3 afios,
actualmente sin tratamiento. Se objetiva en el ecocardio-
grama de control dilatacién del seno coronario, donde se
observa una coronaria izquierda de 8 mm al inicio que
se continda con una circunfleja de 10 mm. Por ello, se
realiza angio-TAC, objetivdndose una severa dilatacion de
coronaria izquierda y circunfleja sugestiva de fistula, sin
evidenciarse VCS izquierda. Tras un segundo cateterismo
se consigue el cierre de la fistula, con dispositivo Ampla-
tzer, comprobando ausencia de shunt residual posterior.
A las 24 horas, presenta una disminucién del calibre de la
arteria circunfleja de 6 mm. Actualmente, la paciente esta
asintomdtica, en tratamiento anticoagulante profilactico.

COMENTARIOS

Ambos casos evolucionaron favorablemente, consiguién-
dose el cierre de la fistula mediante cateterismo. El tra-
tamiento percutdneo es de eleccidn, precisando de un
seguimiento estrecho tras el cierre, por riesgo de hemo-
lisis, cierre incompleto y/o embolizacién. Es fundamental
contar con unidades especializadas de cardiologfa pedia-
trica con servicio de hemodindmica para poder ofrecer
una atencién de calidad a estos nifios.
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Bradiarritmia fetal

A. Martin Costa, V. Giménez Molina, E. Buades Pérez, B. Curto Simdn, A. Ayerza Casas, M. Clavero Adell

INTRODUCCION

El bloqueo auriculoventricular (BAV) congénito es una
patologia infrecuente. El diagndstico prenatal es de gran
importancia, debido a la elevada morbimortalidad durante
la gestacién y el periparto. La mayoria de los casos son de
etiologia inmunoldgica, siendo los anticuerpos maternos
anti-Ro y anti-La los involucrados mds frecuentemente.

CAso cLiNICO

Presentamos el caso de una gestante derivada a consulta
de Cardiologfa infantil en la semana 26 de embarazo por
bradiarritmia fetal. Mediante ecocardiografia, se objetiva
un BAV 2:1, por lo que se solicitan serologfas maternas,
resultando positivas para Ac anti-Ro y anti-La. Se inicia
tratamiento corticoideo fetal via transplacentaria, reco-
mendando a la gestante dexametasona oral. Se mantiene
estable durante el seguimiento, sin signos de hidrops fetal,
aunque sin desapariciéon del BAV.

Nace por cesdrea una mujer a las 39 + 3 semanas con
una frecuencia cardiaca en tormo a 60 latidos por minutos

Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 159]

(Ipm), pero con claros signos de vitalidad. No se inicia
reanimacion e ingresa en la UCI Neonatal. Mediante ECG
de 12 derivaciones se confirma el diagndstico de BAV
2:1, que alterna con fases de BAV completo. Se mantiene
asintomatico, con un ritmo de escape ventricular en torno
a 60 Ipm, sin datos de repercusién hemodindmica ni otros
que sugieran la necesidad de implantar un marcapasos de-
finitivo, por lo que puede ser dado de alta a su domicilio.

COMENTARIOS

El ecocardiograma es la técnica habitualmente utilizada
para el diagndstico del BAV en periodo fetal, siendo el
ECG de 12 derivaciones el gold standard para su confir-
macion en el recién nacido. Es de vital importancia un se-
guimiento estrecho durante la gestacidn, asf como la pla-
nificacion del parto en un centro de referencia. Aunque
no ha ocurrido en este caso, debemos prever el fracaso
hemodindmico del recién nacido, pudiendo necesitar so-
porte ventilatorio invasivo, el uso de simpaticomiméticos
(isoproterenol) o la implantacion de un marcapasos, bien
sea de forma temporal o definitiva.
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Diarreas en época de pandemia:
algo mas que una gastroenteritis

M. C. Remacha Almerich, C. M. Sanz Pérez, E. Galindo Lalana, I. Baquedano Lobera, M. R. Amiguet Biain, R. Lanuza Arcos

INTRODUCCION

Durante la pandemia causada por la Covid-19 se han
descrito numerosas manifestaciones clinicas vinculadas a
la infeccion. A mediados del afio 2020 se detallaron los
primeros casos de un sindrome inflamatorio que afecta
con mayor frecuencia a pacientes en edad pediétrica y
cuyas manifestaciones clinicas y gravedad pueden ser muy
variables.

CAso CLiNICO

Lactante de 3 meses que ingresa para control clini-
co en contexto de infeccién por SARS-CoV-2. Presen-
ta cuadro febril de 6 dfas de evolucidn, asociando clinica
respiratoria. Se realiza radiografia de térax con hallazgos
compatibles con infeccién por SARS-CoV-2 sin sospecha
analitica de sobreinfeccién bacteriana. A las 36 h de ingre-
so, presenta empeoramiento del estado general, rechazo
de la alimentacién e inicio de deposiciones liquidas abun-
dantes. Ante la sospecha clinica de SIM-PedS, se realiza
control analitico, incluyendo marcadores de inflamacién
sistémica. En dicho control, se evidencia anemizacién con
respecto a la analftica previa, alteracién de la coagulacién
y elevacion de marcadores cardiacos (pro-BNP y tropo-

Hospital Clinico Lozano Blesa, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 160]

nina T). Se amplié el estudio con ecocardiografia, sin al-
teraciones significativas. Se instaura tratamiento con dosis
Unica de inmunoglobulina y corticoterapia intravenosa
durante 5 dfas, con mejorfa clinica y normalizacion de los
pardmetros analiticos.

COMENTARIOS

El sindrome inflamatorio multisistémico asociado al
coronavirus comparte caracteristicas con otros procesos
inflamatorios propios de la edad pedidtrica con los que
debe plantearse diagndstico diferencial.

Se considerard en pacientes menores de |9 afios con
fiebre de mds de 3 dias de evolucidon en contexto de in-
feccidn activa o reciente por SARS-CoV-2 asociado a otras
manifestaciones relacionadas con inflamacién sistémica.

El diagndstico se basa en criterios clinicos y analiticos.

El tratamiento consiste en inmunomoduladores, inmu-
noglobulina intravenosa y corticoide sistémico. Requieren
control hemodindmico estrecho.

El prondstico mayoritariamente es bueno, siendo ne-
cesario seguimiento por posibles complicaciones a largo
plazo.
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Displasia ectodérmica anhidrotica

B. Santos Lépez, C. Puig Garcfa

INTRODUCCION

Las displasias ectodérmicas son un conjunto de patologias
infrecuentes y que ocasionan un importante deterioro en
la calidad de vida.

CAso cLiNICO

Nifio con embarazo controlado con ecografias prenata-
les normales y sin antecedentes familiares de interés, que
comienza con episodios de fiebres altas sin foco aparente
durante las primeras semanas de vida. Dos de los epi-
sodios requirieron ingreso y el resto fueron controlados
desde Atencién Primaria y urgencia de centro hospitala-
rio. En ninguno de ellos se llegd a filiar la etiologfa. A los
|5 meses de vida acude a consulta por la morfologfa ati-
pica de las primeras piezas dentales. Se amplfa el estudio
con ortopantomografia que muestra grave afeccién de la
denticidn. La asociacidn entre las alteraciones de la den-
ticion, la hipotricosis e hipohidrosis fueron sugestivas del
diagndstico de displasia ectodérmica anhidrdtica. Se llevd
a cabo una odontoplastia total con colocacién de prétesis

Centro de Salud Actur Norte, Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor; 2022; 52: 161]

dentarias en todas las piezas, consiguiendo una correcta
funcionalidad de la denticidn. No se realizé finalmente es-
tudio genético, dada la dificil accesibilidad en el momento
del diagndstico. Actualmente, el paciente tiene |7 afios y
gracias a una sospecha clinica y una intervencion precoz,
su desarrollo no se ha visto alterado y ha sido capaz de
llevar una vida diaria normal.

COMENTARIOS

La asociacion entre episodios recurrentes de fiebre alta
sin objetivar foco infeccioso, junto con la aparicién de un
desarrollo anémalo de la denticién, debe orientar al diag-
ndstico de displasia ectodérmica hipo/anhidrdtica. El estu-
dio genético es el diagndstico de confirmacion, que en los
dltimos afos ha aumentado considerablemente su acce-
sibilidad, estando disponible en muchos centros del pafs.
Una actuacidn precoz en la reparacién de la denticion es
fundamental para evitar problemas en la alimentacion y
posteriormente en su desarrollo, asi como un abordaje
multidisciplinar con el cuidado dérmico y ocular.
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Intoxicacion por paracetamol y ;algo mas?

l. Royo Sesma, P. Campos Magalldn, M. Salva Arteaga, I. de la Iglesia Nagore, C. Garcia Muro, D. Viguera Elfas

INTRODUCCION

El paracetamol es la principal causa de intoxicacién me-
dicamentosa en pediatria; en su mayorfa de buen pro-
ndstico, aunque en una minorfa de casos produce hepa-
totoxicidad grave que puede conducir al fallo hepdtico y
requerir un trasplante.

CAso cLiNICO

Nifio de 2 afos que acude a Urgencias por ingesta ac-
cidental de 3.000 mg (223 mg/kg) de paracetamol hace
una hora, con dos vémitos posteriores. En dias previos ha
recibido paracetamol por infeccion por SARS-CoV2 a 45
mg/kg/dfa.

A su llegada se encuentra orientado con exploracién
normal. La analitica muestra hipoglucemia 33 mg/dL y aci-
dosis metabdlica compensada, con transaminasas, crea-
tinina, hemograma y coagulacidn normales, y téxicos en
sangre y orina negativos.

Progresivamente inicia disminucidn de nivel de con-
ciencia (GCS 9), con recuperacién posterior, asociando
varios vémitos sin repercusién hemodindmica.

Hospital San Pedro, Logrofio

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 162]

Se inicia tratamiento con n-acetilcisteina en pauta cla-
sica y fluidoterapia con suero glucosalino.

El nivel de paracetamol en sangre a las 4 h pos-ingesta
es de 248 mcg/mL y a las 8 h de 140 mcg/mL. La bioqui-
mica a las 6 h revela GOT 1045 U/Ly GPT 699 U/L. Ante
signos de toxicidad hepdtica se traslada a un centro de re-
ferencia nacional en hepatologfa; alll se completaria pauta
de n-acetilcisteina y se monitorizarfa la funcion hepdtica
hasta su normalizacién.

COMENTARIOS

—La intoxicacién por paracetamol cursa de forma asin-
tomdtica en las primeras 24 h. En nuestro caso, la
presencia de hipoglucemia, vémitos v disminucion del
nivel de conciencia, habituales de las fases tardfas de
la intoxicacidn, actuaron como factores que crearon
confusién.

—La administracién precoz de N-acetilcisteina es clave
para disminuir la morbilidad.
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Anafilaxia tras ingesta de fruta;

;puede tener solucion?

P. Casajus Pelegay, Y. Aliaga Mazas, M. Desvaux Garcia, T. Moliner Mordn

INTRODUCCION

La alergia a las protefnas LTP (Proteinas de Transferencia
de Lipidos) es una causa frecuente de alergia alimenta-
ria en nuestro medio, siendo un motivo habitual de con-
sulta en Atencién Primaria y hospitalaria. Es importante
conocer las caracteristicas de esta familia de proteinas,
qué alimentos las contienen vy los cofactores causantes de
reacciones mds severas para hacer unas recomendaciones
de evitacién adecuadas.

CAso cLiNIco

Paciente de 3 afios que presenta reaccidn anafildctica tras
la ingesta de uvas sin pelar y de manzana pelada. Acude al
servicio de Urgencias donde mejora, tras la administracién
de adrenalina IM, corticoides IV, antihistaminico y salbuta-
mol inhalado, dando de afta con adrenalina autoinyectable

Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 163]

y dieta que evite la ingesta de frutos secos y frutas. Se rea-
liza estudio con pruebas cutdneas y determinacion de IgE
especificas confirmando alergia a protefnas LTP. Se decide
realizar inmunoterapia oral con zumo de melocotdn, tole-
rando actualmente 25 ml, y frutas rosdceas peladas.

COMENTARIOS

Las dietas de evitacién en pacientes alérgicos a LTP
pueden ser complejas vy dificiles de cumplir, debido a su
amplia distribucion en alimentos vegetales. En los dltimos
afios existen tratamientos emergentes, como la inmuno-
terapia oral o sublingual con buenos resultados.

Ante un paciente con una reaccion alérgica tras la in-
gesta de frutas o frutos secos, debemos pensar en una
posible alergia a LTP y recomendar al alta dieta de evi-
tacién de frutas rosdceas/manzana, zumos comerciales y
frutos secos.
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«No se va a creer lo que ha echado mi hija»

A. Domingo Belanche, B. Borao Pallds, E. Ubalde Saz, R. Garcia Romero, P. Salcedo Arroyo, P. Sanz Aznar

INTRODUCCION

Los pdlipos digestivos son una patologia relativamente
frecuente en la infancia, con un espectro clinico muy va-
riable, aunque se presentan mds frecuentemente como
rectorragia indolora. Ante su hallazgo, conviene realizar
estudio anatomopatoldgico y se deberfa realizar colonos-
copia para descartar poliposis.

CAsoO cLiNICO

Nifia de 3 afios que acude a Urgencias de madrugada
por diarrea con sangre como motivo de consulta. Desde
hace dos dias, realiza deposiciones méds blandas y en ma-
yor ndmero (4-5 al dia), asi como dolor abdominal leve
que aun persiste. No vémitos ni fiebre. La madre indica
que cuando fue la paciente al bafio la Ultima vez, vio algo
que no se esperaba «no se va a creer lo que ha echado
mi hija». Al preguntar a qué se referfa, la madre saca
un tdper y muestra una tumoracion mucosa. Se realiza
examen fisico sin hallar alteraciones relevantes y se envia

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

[Bol Pediatr Arag Rioj Sor, 2022; 52: 164]

la muestra a estudio anatomopatoldgico (AP). Cuando
se visita en consulta, mejorfa del dolor abdominal, se
cita para gastro-colonoscopia: encontrando un pdlipo en
zona de colon ascendente a 90 cm de margen anal, que
se extirpa, resto sin alteraciones. Se realiza estudio AP
con diagndstico: lesidon polipoide hamartomatosa (pdli-
po juvenil).

COMENTARIOS

Los pdlipos son tumoraciones que se proyectan en la
superficie de una mucosa, siendo visibles macroscdpica-
mente. La mayorfa suelen ser escasos en nimero, en au-
sencia de antecedentes familiares y sin potencial de malig-
nizacién. Se clasifican segin su morfologfa e histologia. En
la infancia, suelen ser pdlipos hamartomatosos, con una
incidencia del 2% en menores de 10 afos, y localizados
frecuentemente en zona rectosigmoidea. No se asocian
a aumento del riesgo de cdncer. Si aparecen, se deberfa
realizar colonoscopia para descartar poliposis.
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