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EDITORIAL

Viruela simica en la era de la COVID-19. ;Estamos preparados
en Bolivia?

Monkeypox in the era of COVID-19. Are we prepared in Bolivia?

Dr. Jhossmar Cristians Auza Santivaiiez”, Dra. Nayra Condori Villca®,
Dr. José Antonio Viruez Soto®, Dr. Vladimir Mamani Palli, Dr. Luis Alan Gutiérrez Tabel®.

La enfermedad por coronavirus (COVID-19) cam-
bi6 radicalmente la vida de la poblacion mundial,
después de mas dos afios trascurridos, ha causa-
do un profundo impacto, alcanzando globalmente
mas de 756,9 millones de casos y 6,8 millones de
muertes al 21 de febrero de 2023 ™. Solo Bolivia
presentd 1.191.892 casos y mas de 22.359 perso-
nas fallecidas hasta el 20 de febrero del 2023 @. Un
cuestionamiento importante seria el de si Bolivia
esta preparada para enfrentar un nuevo brote de en-
fermedad viral zoondtica después de la COVID-19.

La perspectiva actual es que la pandemia sigue
extendiéndose a nivel mundial con distintas fases
evolutivas en los diferentes paises, con un niimero
creciente de afectados y fallecidos a pesar de una
menor letalidad del virus, debido a una menor viru-
lencia del mismo. A pesar de ello, la pandemia sigue
activa afectando especialmente a la poblacion maés
vulnerable, personas de edad avanzada, con comor-
bilidades asociadas y pertenecientes a grupos socia-
les menos favorecidos.

Con relacion a la viruela simica, el Ministerio de
Salud y Deportes a través de un comunicado en su

pagina oficial el 01 de agosto de 2022, confirm¢ el
primer caso de viruela simica en la ciudad de Santa
Cruz; hasta la fecha 20 de febrero del 2023 @), se
han notificado un total de 1.296 casos sospechosos
de los cuales fueron confirmados 264 casos. Se des-
cartaron 1.032 casos por laboratorio, hasta el hasta
20 de febrero del 2023 (figura 1) @.

El 23 de julio de 2022, el Director General de la Or-
ganizacion Mundial de la Salud (OMS) declar6 que
el brote multinacional de viruela simica constituye
una emergencia de salud publica de importancia
internacional ®. Estamos frente a una amenaza; es
necesario fortalecer las capacidades necesarias para
enfrentarla, el enfoque principal debe ser detener la
transmision, utilizando herramientas de salud publi-
ca efectivas, incluida la vigilancia epidemiologica
eficaz, el rastreo cuidadoso de contactos, la comu-
nicacion de riesgos y, sobre todo, la participacion
de la poblacion en general. También es fundamental
garantizar que toda la poblacion de riesgo tenga ac-
ceso equitativo a todos los instrumentos necesarios
para detener la transmision, incluidas pruebas, anti-
virales y atencion de apoyo a los enfermos.

(1) Universidad Mayor de San Andrés. Hospital del Gran Chaco “Fray Quebracho”. Unidad de Terapia Intensiva. Tarija.

https://orcid.org/0000-0002-7703-2241

(2) Red de Salud Yacuiba. Departamento de Endocrinologia y Nutricién. Tarija.

(3) Hospital del Norte El Alto. Departamento de Apoyo Critico. La Paz.
(4) Instituto de Gastroenterologia Boliviano Japonés. Cochabamba.

(5) Programa Nacional de Telesalud. Ministerio de Salud y Deportes. La Paz.

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 1 -3 1



Figura 1.- Viruela simica: Casos confirmados y sospechosos al 20 de febrero de 2023.
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Lecciones no aprendidas:

Muchas de las lecciones de la COVID-19 no se han
tomado en cuenta en el brote actual de la viruela
simica. Algunas de éstas incluyen la necesidad de
datos de vigilancia epidemioldgica oportuna, incre-
mentar recursos a la ciencia e investigacion, mayor
priorizacion de las poblaciones de alto riesgo y un
acceso gratuito a pruebas y vacunas las cuales en
este momento no estan disponibles en nuestro pais.

La pandemia de la COVID-19 nos demostré que ne-
cesitdbamos estar unidos y trabajar de manera coor-
dinada entre los diferentes instituciones publicas,
seguridad social de corto plazo y entidades priva-
das, por lo que probablemente no estamos suficien-
temente preparados; aun se tienen muchas brechas
por cerrar, la participacion de la comunidad se hace
relevante sobre todo el compromiso de la comuni-
dad LGBTIQ+, deben apoyarse en todas las accio-
nes de respuesta, desde campafias comunicacionales
de prevencion y equidad, con mensajes practicos,
hasta el desarrollo de protocolos nacionales. La po-
blacion boliviana debe de conocer como se transmi-
te la viruela sismica, como identificar los signos y
sintomas y cuando se debe buscar atencion médica.

El Beni
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Nuevos retos:

Los gestores en salud deben reforzar la realizacion
de pruebas de deteccidon y gestionar vacunas exis-
tentes para los grupos de alto riesgo. Debemos to-
dos, romper las barreras que hacen que la viruela
simica se propague en silencio; es indispensable
evitar el estigma que asedia a esta enfermedad, ya
que esto aleja a las personas en riesgo de la informa-
cion que necesita.

Conclusiones:

Consideramos que, aun existen numerosos retos
para nuestro sistema de salud boliviano. Es preciso
una respuesta de salud publica eficaz, ser decisivos,
actuar con rapidez y priorizar la ayuda a los mas
vulnerables de nuestra region. Por tanto, se hace
imprescindible fortalecer la atencion primaria de
salud en todos sus niveles, mantener una vigilancia
epidemiologica activa, mejorar los establecimientos
de salud, atender las debilidades rompiendo el ci-
clo de “pénico y negligencia” que durante décadas
ha sido el sello distintivo de la respuesta mundial a
las epidemias y pandemias. Sobre todo, potenciar
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las capacidades de los profesionales de la salud, los
cuales siempre han estado en primera linea defen-
diendo la salud y la vida.

Referencias bibliograficas:

1))

2)

3)

Organizacion Panamericana de la Salud. Situacion
epidemiologica de COVID-19. Disponible en:
https://shiny.pahobra.org/wdc/

OPS. Cumulative confirmed and probable COV-
ID-19 cases reported by countries and territories in
the Region of the Americas. Disponible en: https://
ais.paho.org/phip/viz/COVID19Table.asp

Ministerio de salud y Deportes. Bolivia confirma
primer caso de viruela del mono. Diponible en:

4)

5)

https://www.minsalud.gob.bo/6881-bolivia-confir-
ma-primer-caso-de-viruela-del-mono-e-instruye-al-
sedes-santa-cruz-active-bloqueo-epidemiologico

Direccion General de Epidemiologia. Ministerio de
Salud y Deportes. Situacion epidemiolédgica de viru-
ela del mono al 20 de febrero de 2023.

World Health Organization. WHO director-general
declares the ongoing monkeypox outbreak a public
health emergency of international concern. Available
at: at: https://www.who.int/europe/news/item/23-
07-2022-who-director-general-declares-the-ongo-
ing-monkeypox-outbreak-a-public-health-event-of-
international-concern.

VIRUELA SIMICA EN LA ERA DE LA COVID-19... / Auza J. y col.




TRABAJO ORIGINAL

Experiencia en cirugias cardiacas congénitas en el Hospital
Materno Infantil - C.N.S.

Experience in congenital heart surgeries at the Hospital Materno Infantil - C.N.S.

Dra. Virna Lissy Severiche Medina?, Dr. Roberto Jaime Pacheco Rojas®,
Dr. Paulo Rodrigo Burgos Rosado®.

Resumen:

Presentamos a través de nuestra experiencia clinico-
quirargica, la incidencia de cardiopatias congénitas
diagnosticadas, en un tiempo determinado, la estadistica
de la resolucion quirargica y los resultados obtenidos
en la mortalidad, de acuerdo al grado de complejidad
de cada cardiopatia congénita, segun la clasificacioén de
RACHS-1.

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 4 -8: Cardiopatias con-
génitas, cirugias cardiacas, RACHS-1.

Introduccion:

Las cardiopatias congénitas son los defectos de
nacimiento mas comunes. Segun la Asociacion Es-
tadounidense del Corazéon (American Heart Asso-
ciation), aproximadamente 9 de cada 1.000 bebés
nacidos en los Estados Unidos tienen una cardio-
patia congénita; un gran porcentaje de ellas tienen
resolucion espontanea o con medicamentos, pero
aproximadamente uno de cada 4 recién nacidos con
cardiopatia congénita puede presentar una cardio-
patia critica ), que precisara una resolucion por via
percutanea o quirtrgica.

El objetivo de este estudio es realizar un registro
estadistico sobre las cirugias cardiacas congénitas

Abstract:

We present through our clinical-surgical experience,
the incidence of congenital heart disease diagnosed, in a
determined time, the statistics of surgical resolution and
the results obtained in mortality, according to the degree
of complexity of each congenital heart disease, according
to the classification of RACHS-1.

Keywords:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 4 -8: Congenital heart
disease, cardiac surgeries, RACHS-1.

realizadas en el Hospital Materno Infantil de la Caja
Nacional de Salud, a lo largo de 4 afios de experien-
cia, para obtener datos utiles que puedan ser ana-
lizados desde el punto de vista cientifico. Al crear
una base de datos, para futuros estudios cientificos
en nuestra institucion, se conformara una referencia
nacional para comparacion entre servicios donde se
realicen este tipo de cirugias en nuestro pais.

Material y métodos:

Se realiz6 un estudio observacional, descriptivo,
retrospectivo y transversal de las cirugias cardiacas
congénitas consecutivas tanto de emergencia/urgen-
cia como las electivas realizadas en el periodo de 4

(1) Cardiopediatra / Ecocardiografista. Hospital Materno Infantil - C.N.S. Santa Cruz de la Sierra.
(2) Cirujano Cardiovascular Infantil. Hospital Materno Infantil - C.N.S. Santa Cruz de la Sierra.
(3) Cardiologo Clinico / Ecocardiografia. Centro Médico Cardiol. Santa Cruz de la Sierra.

Conflicto de intereses: Los autores indican que el presente trabajo no tiene conflicto de intereses.

Articulo aceptado el 20/11/22.
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afios desde noviembre de 2016 a octubre del 2020
en el Hospital Materno Infantil de la Caja Nacional
de Salud de Santa Cruz de la Sierra.

La clasificacion de las cirugias segun la compleji-
dad de la técnica quirurgica y prondstico de morta-
lidad se realizé usando la clasificacion RACHS-1®;

aunque existen otras clasificaciones, por su facili-
dad de uso y su comprobacién de ser equiparable
en términos de prondstico a la de Aristoteles®* y a
la STS-EACTS ©; fue la empleada en este estudio.
Fueron clasificados seguin RACHS-1, desde nivel 1
al 6 (tabla 1).

Tabla 1.- Clasificacion de las cirugias cardiacas segun la escala RACHS-1:

-

CATEGORIA DE RIESGO 1:
Cirugia de CIA (excepto CLA OP).
Aortopexia.

Cirugia de DAP =30 dias de vida.
Cirugia de CoAo =30 dias de vida.
Cirugia de DV AP parcial.

CATEGORIA DE RIESGO 2:
Valvulotomia - Valvuloplastia adrtica
=30 dias de vida.

Reseccion de estenosis subadrtica.
Valvulotomia - Valvuloplastia pulmonar.
Reemplazo valvular pulmonar.
Infundibulectomia ventricular derecha.
Ampliacién del tracto de salida del VD.
Reparacion de fistula coronaria AV.
Reparaciéon de CIA yv CIV.

Reparaciéon de CIA ostium primurm.
Reparacion de CIV.

Cierre de CIV con valvulotomia pulmonar
o reseccion infundibular.

Cierre de CIV y remocion de banding AP,
Reparacion de defecto septal no especificado.
Reparacion total de tetralogia de Fallot.
Reparacion de DV AP total =30 dias de vida.
Operacion de Glenn.

Cirugia de anillo vascular.

Reparacion de ventana aorto pulmonar.
Reparacion de CoAo <30 dias de vida.
Reparacion de estenosis de AP.
Transeccion de AP.

Cierre de auricula comun.

Reparacion de comunicaciéon VI-AD.

CATEGORIA DE RIESGO 3:
Reemplazo valvular adrtico.
Operacion de Ross.

Parche en tracto de salida de VD.
Ventriculomiotomia.

Aortoplastia.

Valvulotomia - Valvuloplastia mitral.
Reemplazo valvular mitral.
Valvectomia de valvula trictspide.
Valvulotomia - Valvuloplastia tricuspidea.
Reemplazo valvular tricuspideo.
Reparacion Ebstein =30 dias de vida.
Reparacién de anomalia coronaria sin y
con tinel intrapulmonar (Takeuchi).
Cierre de valvula semilunar.

Conducto entre VD v AP.

Conducto entre V1 y AP.

Reparacion de doble salida de VD con
o sin reparacién de obstruccién de VD.
Operacion de Fontan.

Reparacion de canal AV completo con
o sin reemplazo valvular.

Banding de AP.

Reparacion de tetralogia de Fallot con
atresia pulmonar.

Reparacion de cor triatriatum.

Fistula aorto pulmonar sistémica.
Operacion de switch auricular.
Operacion de switch arterial.
Reimplante de AP andomala.
Anuloplastia.

Reparacion de CoAo y cierre de CIV.
Extirpacion de tumor intracardiaco.

CATEGORI{A DE RIESGO 4:
Valvulotomia - Walvuloplastia aortica
=30 dias de vida.

Operacion de Konno.

Reparacion de anomalia compleja (ventriculo
tinico) con ampliacién de CIV.
Reparacion DVAP total =30 dias de vida.
Septectomia auricular.

Reparacion de transposicion con CIV y estenosis
subpulmonar (Rastelli).

Switch auricular con cierre de CI'V.
Switch auricular con reparacion de
estenosis subpulmonar.

Switch arterial con cierre de CIV.

Switch arterial con reparacion de
estenosis subpulmonar.

Reparacion de tronco arterioso.
Reparacidon de arco adrtico hipoplasico
© interrumpido con o sin cierre de CIV.
Injerto de arco adrtico.

Unifocalizacidén para tetralogia de Fallot
con atresia pulmonar.

Doble switch.

CATEGORIA DE RIESGO 5:
Reparacioén Ebstein neonatal <30 dias
de vida.

Reparacion de tronco arterioso

con interrupcion de arco adrtico.

CATEGORIA DE RIESGO 6:

Etapa 1 de reparacion de sindrome de hipoplasia
de VI (operacion de Norwood).

Etapa 1 de reparacion de sindrome de VI corazéon
izquierdo no hipoplasico

(operaciéon de Damus - Kaye - Stansel).

Izquierdo.

Abreviaciones: AID: Awuricula Derecha; AP: Arteria Pulmonar; AV: Auriculo-
Ventricular; CIA: Comunicacion interauricular; CIV: comunicacion interventricular; CoAo:
Coartacion Aortica; DAP: Ductus Arteriose Permeable; DVAP: Drenaje Venoso
Andédmalo Pulmonar; OP: Ostium Primum;

VID: Ventricule Derecho; VI Ventriculo

-
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La mortalidad fue considerada como muerte por
cualquier causa hasta los 30 dias del postoperato-
rio. Los datos fueron obtenidos a partir de historias
clinicas, registrados y analizados con Excel 2010,
presentados en tablas y graficos.

Resultados:

Se estudiaron 72 pacientes sometidos a cirugias car-
diacas; 40 (56%) fueron de sexo femenino y 32 de
sexo masculino (44%). Dentro de las cardiopatias
operadas 64 (84%) fueron por cardiopatias acianoti-
cas y las 12 restantes (16%) ciandticas.

El diagndstico preoperatorio mas frecuente fue de
comunicacién interventricular (CIV), representan-
do 30% del total de cirugias. En orden de frecuen-
cia, las otras malformaciones cardiacas encontradas
en las cirugias fueron: persistencia de conducto ar-
terioso (PDA), comunicacion interauricular (CIA),
transposicion de grandes arterias (TGA), coartacion
de aorta (CoAo), defecto del septo auriculo-ven-
tricular total (DSAVT), tetralogia de Fallot (T4F)
y otras menos frecuentes (tabla 2). Presentamos la
distribucion de las cardiopatias aciandticas en la
grafica 1 y de las ciandticas en la grafica 2.

Tabla 2.- Diagnéstico preoperatorio:

Cardiopatia congénita Casos %
ClvV 23 30,67
PDA 18 24,00
CIA 8 10,67
TGA 6 8,00
CoAo 4 5,33
T4F 3 4,00
DSAVT 4 5,33
Hipoplasia de aorta 3 4,00
Atresia pulmonar 2 2,67
Estenosis adrtica critica 2 2,67
Estenosis pulmonar critica 1 1,33
Doble via de salida del VD 1 1,33

TOTAL | 75|

Grafica 1.- Cardiopatias congénitas
aciandticas:
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Gréfica 2.- Cardiopatias congénitas cianéticas:
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Las cirugias realizadas fueron estratificadas segin
el grado de complejidad RACHS-1 (grafica 3); se
realizaron 24 cirugias de nivel 1 (33% del total), 30
del nivel 2 (42%), 13 del nivel 3 (18%), 4 de nivel 4
(6%), 0 de nivel 5 (0%) y 1 del nivel 6 (1%).
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Grafica 3.- Clasificacion de complejidad de
cirugia segiun RACHS-1:
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Ocurrieron 12 muertes por cualquier causa hasta los
30 dias postoperatorios, siendo un 16,66% del total
de cirugias en 4 afios. Las muertes fueron registra-
das segun la cardiopatia diagnosticada (grafica 4).

Gréfica 4.- Mortalidad segun el diagnéstico
preoperatorio de la cirugia cardiaca:

4 N

MORTALIDAD POR CARDIOPATIA

ovsvo |l

ercr W

eaocr N
AP [N

HiPorLAC [ENED

T4F [N

psavT

coro
7oA I
cia I
e |
civ I

0 5 10 15 20 25

- J

Tabulada la mortalidad segun la clasificacion RA-
CHS-1 (grafica 5), se evidenci6 1 muerte de 24 del
nivel 1 (4,16%), 6 de 30 del nivel 2 (20%), 4 de 13
del nivel 3 (30,7%), ninguna muerte de 4 cirugias
del nivel 4 (0%) y la tnica cirugia del nivel 6 tuvo
un desenlace fatal (100%).

Grafica 5.- Mortalidad segun la clasificacion
RACHS-1:
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Discusion:

Los datos encontrados muestran una variedad de
informacion util para futuros estudios. En este
trabajo se muestra la incidencia de cardiopatias
que fueron sometidas a cirugia cardiaca en nues-
tra institucion.

En el hospital no se cuenta con sala de hemodi-
namica ni subespecialista adecuado, por lo que
muchas cardiopatias que podrian resolverse me-
diante esta alternativa acaban realizando cirugia
cardiaca como primera opcion. En nuestro pais
tampoco se cuenta con varios medicamentos ne-
cesarios para el tratamiento pre y postoperatorio,
lo que podria influir en el nimero de cirugias o
inclusive en la mortalidad, cuando son compara-
das a las de otros centros con servicio de cirugias
cardiacas congénitas ©.

Mostramos la mortalidad global, por cardiopatia
diagnosticada y segun la clasificacion RACHS-1,
las cuales, comparadas a las de registros de otros
paises, nuestra mortalidad es mayor, aunque den-
tro de niveles aceptables, considerando nuestras
limitaciones y la experiencia con este grado de
complejidad de cirugias, de todo el equipo.

Nuestro centro es pionero en cirugias cardiacas y
estamos en una curva de aprendizaje con un gran
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volumen de pacientes y casos referidos de otros
departamentos del pais.

Aun contamos con muchas falencias en el area de
diagndstico prenatal, medicamentos de urgencia, in-
sumos quirirgicos, capacitacion de personal y sub-
especialistas.

En conclusion, las cardiopatias congénitas que re-
quieren intervencidn quirdrgica, como se muestra
en este estudio, pueden ser resueltas actualmente
en nuestro medio, a pesar de las limitaciones que
aun tenemos y con la mortalidad esperada para
cada tipo de cirugia, segin su grado de comple-
jidad. Nuestra casuistica no es diferente a la de
otros servicios y nuestra mortalidad es un poco
mayor que la registrada en otros estudios de otros
paises. El aumento del nimero de cirugias, la
continuidad en la curva de aprendizaje y mejoras
en el sistema de salud podrian llevar a una menor
mortalidad de las cirugias cardiacas congénitas,
beneficiando a los pacientes con este tipo de pa-
tologias.
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CASO CLINICO

Infecciones del tracto urinario por bacterias productoras de BLEE
de la comunidad, aisladas en pacientes pedidtricos hospitalizados

Urinary tract infections by ESBL-producing bacteria from the community isolated in hospitalized
pediatric patients

Dra. Gabriela Soliz Maleca®, Dr. Claudio Oropeza Mamani®, Dra. Rosemary Abasto Vega®.

Resumen:

Las infecciones en el tracto urinario (ITU) representan
la segunda causa de infeccion bacteriana en nifios de paises
desarrollados y la tercera causa mas frecuente de infeccion
bacteriana en Latinoamérica. En Bolivia, son escasas las
publicaciones referentes a cifras de uropatégenos produc-
tores de BLEE (beta lactamasas de espectro extendido),
sin embargo, la Sociedad Americana de Enfermedades In-
fecciosas (IDSA) recomienda que se obtenga informacion
periddica sobre las tasas locales de resistencia para vigilar
y monitorizar cambios en la sensibilidad y resistencia anti-
bidtica de los uropatdgenos, ya que el tratamiento de estas
infecciones generalmente se instaura de forma empirica.

El objetivo de este trabajo es determinar la frecuencia y
principales caracteristicas de ITU por patégenos producto-
res de BLEE en pacientes pediatricos de 1 mes a 12 afios de
edad, en la Clinica Foianini, atendidos durante el afio 2021.

Se estudiaron 100 pacientes con ITU por bacterias
productoras de BLEE; 85 fueron de sexo femenino; los
lactantes significaron el 58%; el 78% correspondi6 a un
primer episodio de ITU. Los aislamientos de las bacterias
productoras de BLEE: Escherichia coli (92%), Klebsie-
lla pneumoniae (6%) y Proteus spp (2%).

Es importante tener en cuenta los factores de riesgo,
como la hospitalizacion y el uso de antibioticos. Por otro
lado, en la comunidad existe una gran proporcion de pa-
togenos con este tipo de resistencia, de ahi la necesidad
de mejorar la cobertura en caso de sospechar ITU por
bacterias productoras de BLEE.

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 9-13: Infeccion del trac-
to urinario, bacterias productoras de BLEE, incidencia.

(1) Residente de Pediatria. Clinica Angel Foianini. Santa Cruz de la Sierra.
(2) Pediatra nefrélogo. Clinica Angel Foianini. Santa Cruz de la Sierra.
(3) Pediatra. Clinica Angel Foianini. Santa Cruz de la Sierra.

Abstract:

Urinary tract infections (UTIs) represent the second
cause of bacterial infection in children in developed
countries and the third most frequent cause of bacterial
infection in Latin America. In Bolivia, there are few pu-
blications referring to the numbers of ESBL-producing
uropathogens (extended-spectrum beta-lactamases),
however, the American Society of Infectious Diseases
(IDSA) recommends that periodic information be ob-
tained on local resistance rates to watch and monitor
changes in the sensitivity and antibiotic resistance of
uropathogens, since the treatment of these infections is
generally established empirically.

The objective of this work is to determine the fre-
quency and main characteristics of UTI due to ESBL-
producing pathogens in pediatric patients from 1 month
to 12 years of age, at the Foianini Clinic, treated during
the year 2021.

100 patients with UTI due to ESBL-producing bacte-
ria were studied; 85 were female; infants accounted for
58%; 78% corresponded to a first episode of UTI. Isola-
tes of ESBL-producing bacteria: Escherichia coli (92%),
Klebsiella pneumoniae (6%) and Proteus spp (2%).

It is important to consider risk factors such as hospi-
talization and use of antibiotics. On the other hand, in the
community there is a large proportion of pathogens with
this type of resistance, hence the need to improve cove-
rage in case of suspected UTI due to ESBL-producing
bacteria.

Keywords:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 9-13: Urinary tract
infection, ESBL-producing bacteria, incidence.
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Introduccion:

Las infecciones en el tracto urinario (ITU) es la
segunda causa de infeccion bacteriana en nifios de
paises desarrollados y son la tercera causa mas fre-
cuente de infeccion bacteriana en Latinoamérica.
En América la incidencia indica que 180 mil nifios
nacidos anualmente seran diagnosticados de ITU en
alguna ocasion hasta los seis afios.

En nuestro pais, Bolivia, son pocas las publicacio-
nes recientes sobre cifras exactas de los uropatoge-
nos productores de BLEE, sin embargo la Sociedad
Americana de Enfermedades Infecciosas (IDSA)
recomienda que se obtenga informacion periodica
sobre las tasas locales de resistencia para vigilar y
monitorizar cambios en la sensibilidad y resisten-
cia antibidtica de los uropatogenos, ya que el tra-
tamiento de estas infecciones generalmente se ins-
taura generalmente de forma empirica guiada por
clinica sin la practica de urocultivo ni antibiograma
en muchos casos; el desarrollo de cicatrices renales
es un riesgo existente a largo plazo en 10-30% de
nifios post ITU. La frecuencia de formacion se da
mas en lactantes y nifios pequefios comparados con
los nifios mayores y adultos jévenes, demostrando
la propension de los rifiones muy jovenes a dafiarse.
Por lo anteriormente expuesto, el objetivo principal
del presente estudio es obtener datos actualizados
de la frecuencia y caracteristicas de ITU por bac-
terias productoras de BLEE, lo que nos ayudara a
realizare un mejor manejo y racional uso de antimi-
crobianos, sin contribuir a elevar la tasa de resisten-
cia en nuestro medio.

Antes de prescribir antibitticos, debe considerarse
el estado clinico, ya que estos farmacos se utilizan
de dos formas, primero como tratamiento empirico
y segundo como tratamiento definitivo. En paises
desarrollados, el manejo inicial en la mayoria de los
casos es en base a patrones de sensibilidad existen-
tes, de los cuales se tiene conocimiento por las pu-
blicaciones periddicas que se realizan; por esta ra-
z6n es necesario realizar estudios de la sensibilidad
antibidtica en nuestra comunidad.

Se requiere contar con nuestras propias estadisticas
para determinar el grado de resistencia que se va
creando en nuestro medio, manteniendo actualizado
el tratamiento que se brinda a las infecciones causa-
das por diversos gérmenes en nuestro ambito.

La Sociedad Americana de Enfermedades Infeccio-
sas (IDSA) recomienda que se obtenga informacion
periddica sobre las tasas locales de resistencia y vi-
gilancia para monitorizar cambios en la sensibilidad
antibidtica de los uropatégenos, ya que el tratamien-
to de la ITU no complicada adquirida en la comuni-
dad se instaura generalmente de forma empirica sin
la practica de urocultivo ni antibiograma.

En nuestro medio no se encontraron estudios recien-
tes publicados, lo que puede condicionar el fracaso
del tratamiento, por el uso indebido e inadecuado
de antibioticos, que al final aumentarian la propaga-
cion y la resistencia de este tipo de patégenos. Esto
conlleva a los pacientes a permanecer mas tiempo
en los hospitales generando altos costos en salud y
pérdida de dias laborales; ademas, afectando la cali-
dad de vida de los pacientes y familiares.

Material y métodos:

Estudio de tipo cuantitativo, retrospectivo y de nivel
de investigacion descriptivo, que incluy6 a pacien-
tes pediatricos de un mes a 12 afios de edad, con ais-
lamiento de uropatdégenos productores de betalac-
tamasas de espectro extendido (BLEE), atendidos
en los Servicios de Emergencia y Hospitalizacion
Pediatrica de la Clinica Angel Foianini, durante el
afio 2021.

Resultados:

Se estudiaron 100 pacientes con ITU por bacterias
productoras de BLEE (tabla 1): las mujeres signifi-
caron el 85%; los lactantes, el 58% y los preescola-
res, el 33%. El 78% presentd un primer episodio y
22%, ITU recurrente o complicada Los aislamien-
tos de bacterias productoras de BLEE correspondie-
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ron a Escherichia coli (92%), Klebsiella pneumo-
niae (6%) y Proteus spp (2%).

Tabla 1: Edad, sexo, agente patégeno, tipo de

infeccion
n=100

Variable | %
Lactante 58
Edad Pre-escolar 33
Escolar 9
Femenino 85
Sexo Masculino 15
Escherichia coli 92
Agente Patégeno | |epsiella pneumoniae 6
Proteus spp 2
Tipo de infeccion | Primera 78
Recurrente/ Complicada 22

Los hallazgos clinicos mas importantes fueron la
fiebre (53%), vomitos (47%) y dolor abdominal
(20%). En pacientes menores de 2 afios, los sinto-
mas que se encontraron con mayor frecuencia fue-
ron la fiebre (89,7%), irritabilidad (74,4%) y letar-
gia (59%).

El antecedente de tratamiento antibidtico previo
(periodo no mayor a tres meses) se evidencio en el
67% de los casos: amoxicilina con sulbactam o ce-
falosporinas de primera, segunda o tercera genera-
cion (tabla 2).

Tabla 2: Hallazgos clinicos y uso de
antimicrobiano previo

n=100
Variable | | %
Fiebre 53
Hallazgos Vomitos 47
clinicos Dolor abdominal 20
Disuria 16
Ninguno 33
Tratamiento Cefalosporinas 55
antil:!iético Amoxicilina +
previo Sulbactam 12
Estancia 7,52 + 2,1 dias
hospitalaria

El inicio de terapia con clinica febril fue con cefa-
losporinas de tercera generacion en un 65%; el 35%
no recibid tratamiento.

Una vez obtenidos los resultados de cultivo los tra-
tamientos fueron: amikacina (89,4%), meropenem
(6,3%) y nitrofurantoina (4,3 %).

La media de estancia hospitalaria fue de 7,52 + 2,1
dias.

Se evidencid una sensibilidad de 97,3% a amikacina
y 82,1% a nitrofurantoina.

Por otro lado, se registr6 un 43,6% de casos de ITU
con patrdn de resistencia BLEE.

Tabla 3: Resistencia antimicrobiana segun
bacterias productoras de BLEE

n=100
Antibioético | E. coli | Klebsiella | Proteus spp
Ampicilina 91,5 100 100
Cefazolina 41,5 63,5 100
Amikacina 1,9 12,5 51,3
Gentamicina 25,3 40,3 61,4
Cefotaxima 31,1 53,7 97
Ciprofloxacina 62,9 45,8 73,1

Amoxicilina +

. . 73,2 73,3 100
Ac. clavulanico
Nitrofurantoina 3,6 394 2
Meropenem 0 0 0

Discusion:

La ITU en los nifios es una de las enfermedades in-
fecciosas mas frecuentes a nivel mundial y nacional,
directamente relacionada con el bajo nivel socioeco-
noémico, a la vez con alta probabilidad de recurrencia
en el primer afio después del episodio inicial.

El uso indiscriminado de antimicrobianos ha gene-
rado microorganismos resistentes a multiples anti-
biodticos en estas ultimas décadas, generando una
elevada morbilidad y mortalidad, con gran impacto
en salud publica, con altos costos.

El principal mecanismo de resistencia de estos mi-
croorganismos es la produccion de betalactamasas
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de espectro extendido (BLEE), el cual confiere re-
sistencia a los antibidticos betalactimicos como la
cefotaxima, ceftriaxona y cefepime, siendo antibio-
ticos de uso frecuente en la practica clinica, para el
manejo de diversas enfermedades infecciosas.

La prevalencia de ITU por microorganismos pro-
ductores de BLEE fue del 15,9%, siendo mas fre-
cuente en nifios menores de 2 afios y del sexo feme-
nino en 61,3%; el principal agente etioldgico fue la
Escherichia coli, seguido por la Klebsiella pneumo-
niae y el Proteus spp.

El uso previo de antibioticos como factor de riesgo
en este estudio fue significativo, con un p=0,03 y un
OR=2,26 con 1C:95%: 0,968-5,280.

Por otro lado, la hospitalizacion previa en el ultimo
aflo como factor de riesgo en este estudio fue tam-
bién estadisticamente significativo con un p=0,009
y un OR=3,059; intervalo de confianza al 95%:
1,304-7,174.

Asimismo, la presencia de ITU complicada como
factor de riesgo fue estadisticamente significativo
con p=0,0 y un OR=10,947; intervalo de confianza
al 95%: 3,548-33,781.

Este trabajo nos permite evidenciar que los factores
de riesgo estadisticamente significativos son las hos-
pitalizaciones previas, la presencia de ITU compli-
cada con la presencia de uno de los siguientes cri-
terios: falta de respuesta al tratamiento antibidtico
adecuado por 48 horas, infeccion por germen no E.
coli, masa abdominal, bajo flujo urinario, sepsis y au-
mento de la creatinina sérica. La ITU recurrente, con
uno de los siguientes criterios: mas de un episodio de
pielonefritis aguda o ITU alta en un afio, un episodio
de ITU alta mas un episodio de ITU baja en un afo,
tres episodios de cistitis o ITU baja en un afo.

El uso previo de antibittico no fue estadisticamen-
te significativo en este estudio, pero al presentar un
OR de 2,26 significa que estos pacientes tienen el
doble de probabilidad de padecer esta enfermedad.

La limitacion del presente trabajo fue su disefio re-
trospectivo, por lo cual se recopilaron datos de his-

torias clinicas con deficiente llenado y datos incom-
pletos, por los cual se recomienda realizar trabajos
de investigacion de tipo prospectivo.

El presente estudio puede servir como base para
investigaciones de mayor caracter analitico, en
busqueda de posibles factores que predispongan a
la aparicion de bacterias con patron de resistencia
BLEE y asi poder reforzar o modificar el tratamien-
to empirico utilizado en distintos establecimientos
de salud del pais, para las infecciones del tracto uri-
nario, basado en evidencia.

En conclusion, los factores de riesgo estadisticamen-
te significativos fueron la presencia de hospitaliza-
cion previa e ITU recurrente, para las ITU por bacte-
rias productoras de BLEE en los nifios. El uso previo
de antibidtico y la hospitalizacion fueron factores de
riesgo significativo estadisticamente, al igual que la
infeccion del tracto urinario complicada.

Por otro lado, en la comunidad existe una significa-
tiva proporcion de patdgenos con este tipo de resis-
tencia, ya que el 33% de pacientes que acudieron al
Servicio de Emergencia, presentd ITU por microor-
ganismo productor de BLEE.

Los resultados nos indican que el tratamiento empi-
rico mas adecuado para la poblacion pediatrica con
sospecha de pielonefritis por patégeno productor de
BLEE, es el uso de un aminoglucoésido.
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CASO CLINICO

Primer trasplante de progenitores hematopoyéticos alogénico en
Bolivia

First allogeneic hematopoietic stem cell transplant in Bolivia
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Dr. Edgar Cordero Chura®, Dr. Guillermo Rocabado Calizaya®, Dr. Julio Alvarez Endara®,
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Resumen:

Con la aplicacion del Seguro Universal de Salud
(SUS), se cuenta con mayor accesibilidad para el diag-
nostico y tratamiento de enfermedades no transmisibles
en la edad pediatrica, dentro de éstas muchas requieren
terapias complejas como el trasplante de progenitores he-
matopoyéticos (TCPH) o trasplante de médula 6sea. En
la actualidad el TCPH es la terapia de primera linea para
una diversidad de enfermedades, que sin esta opcion tera-
péutica, usualmente llegan a un desenlace fatal.

A continuacion, describimos el primer TCPH alogé-
nico en paciente pediatrico realizado en Bolivia.

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 14-18: Anemia aplasi-
ca, trasplante alogénico, pediatria.

Introduccion:

La anemia aplasica es un sindrome caracterizado por
la presencia de pancitopenia, considerada una en-
fermedad rara, con una incidencia de 2-4 casos por
1.000.000 de habitantes por afio, nifios menores de
15 anos . En Bolivia, segiin proyecciones para el
2022 en su poblacion entre 0-14 afios, son 3.532.148

Abstract:

With the application of the Universal Health Insu-
rance (SUS), there is greater accessibility for the diag-
nosis and treatment of non-communicable diseases in
the pediatric age, many of which require complex the-
rapies such as the Hematopoietic Progenitor Transplant
(HCPT) or bone marrow transplant. Currently, HCPT
is the first-line therapy for a variety of diseases that,
without this therapeutic option, usually lead to a fatal
outcome.

Next, we describe the first HCPT allogeneic in a pe-
diatric patient performed in Bolivia.

Key words:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 14-18: Aplastic ane-
mia, allogeneic transplantation, pediatrics.

nifos; esperandose al menos 3 casos para este afio @.
El 100% de los pacientes diagnosticados y tratados a
nivel nacional previamente, solo tenian la opcioén a
terapias de soporte e inmunosupresion (incluida glo-
bulina antitimocitica, ATG), con pobre respuesta, en
general la progresion deriva en una mortalidad del
100% a corto o mediano plazo, siendo la primera
opcion terapéutica el TCPH @, La anemia aplasica
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es ligeramente mas frecuente en edades pediatricas y
es de dos tipos, congénita y adquirida, debido a una
toxicidad directa sobre los progenitores hematopoyé-
ticos, por inmunosupresion humoral o celular, o por
afectacion de los telomeros ©.

A continuacion, se reporta un caso de anemia aplasi-
ca sometido al primer trasplante de progenitores he-
matopoyéticos en modalidad alogénico, en Bolivia.

Caso clinico:

Paciente masculino de 11 afios de edad, procedente
y residente de la provincia Nor Yungas de La Paz;
madre agricultora y padre albaiiil. Antecedente
quirrgico: reseccion intestinal en etapa neonatal.
Antecedente patologico: purpura trombocitopénica
inmune cronica.

Cuadro clinico de seis meses de evolucion, con da-
tos de sangrado (epistaxis, lesiones equimdticas,
petequias, hematemesis, hematoquesia), palidez
progresiva e infecciones recurrentes (neumonia, si-
nusitis, diarrea).

Exédmenes de laboratorio inicial, serologias para
VHC (-), VHB (-), VHA (-), CMV (IgG reactivo),
VEB (-), COVID 19 (IgG reactivo), tuberculosis
(-), ANA (-), Anti dsDNA(-), C3 y C4 normales,
ENA disgregado normal, ANCAc (-) , ANCAp (-),
Coombs directo e indirecto (-).

Aspirado de medula 6sea, biopsia de médula ésea,
inmunofenotipo: descarta infiltracion maligna y
muestra progresion de enfermedad, llegando a 10%
de celularidad de biopsia de médula 6sea.

Ecografia y TAC con contraste de cuello, torax, ab-
domen: sin evidencia de neoplasia. Fragilidad cro-
mosdmica para Fanconi (-).

Diagnostico final: anemia aplasia severa adquirida,
talla baja (<2 DE), terapia de soporte de transfusio-
nes de paquete globular, aféresis de plaquetas.

Seguimiento hospitalario: internacion en seis oportu-
nidades, recibiendo inmunosupresion, antibioticos de
amplio espectro por infecciones oportunistas, sopor-

te transfusional (7 aféresis plaquetarias, 15 paquetes
globulares lavados y 133 concentrados plaquetarios).

Durante sus internaciones se procedié a la adminis-
tracion de prednisona, metilprednisolona, inmunog-
lobulina intravenosa (IVIG), acido folico. Sus valo-
res eran bajos y cada vez se reducian mas (tabla 1).

Se considerd que el paciente presentaba una sobre-
carga de hierro por las transfusiones (2.700 ng/ml) y
anticuerpos antiplaquetarios (solo bajo pruebas clini-
cas), anticuerpos irregulares eritrocitarios negativos.

Este periodo dur6 seis meses e ingres6 a protocolo
de TCPH.

Hermana de 13 afios, sobre el HLA se reportd 100%
de compatibilidad, bajo técnica de resolucion inter-
media, anti-HLA no disponible en el medio. Donan-
te y receptor CMV, VEB, COVID 19 IgG: positivos.

Valoraciones de subespecialidad sin contraindica-
ciones para trasplante alogénico.

Protocolo de trasplante alogénico del grupo italiano
de trasplante de Monza -Universidad Milano Bicoc-
ca, utilizando globulina antitimocitica (conejo) (dos
dosis, 3.75mg/kg) dias -5,-2, ciclofosfamida (50mg/
kg, 4 dosis; total 7.000 mg/m?) dias -3,-5,-1,+2,
plasmaféresis (dias -6 y -3) y gammaglobulina hu-
mana, 1 g/kg de peso (dias 0 y +3) para reducir los
anticuerpos antiplaquetarios y anti HLA (no dispo-
nible en nuestro medio). La recoleccion de CD34+
de donador previa administraciéon de G-CSF (7 do-
sis a 10ug/kg/dia) y recoleccion dia -5 recuento de
6x10%kg (equipo Spectra Optia), 2 volemias proce-
sadas. Recibid profilaxis antibidtica, antimicotica
(fluconazol), antiviral (aciclovir) y anti-enfermedad
injerto contra huésped (metotrexate, ciclosporina).

Durante la etapa de post-trasplante inicié merope-
nem, recibidé 6 aféresis plaquetarias y 3 paquetes
globulares (se usaron filtros leuco reductores por
primera vez en Bolivia). Durante el trasplante se
elevaron las bilirrubinas y aminotransferasas.

Se inicidé G-CSF al dia +8 por 4 dias, desde el dia +8
sin apoyo transfusional.
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Cuadro 1: Protocolo de transplante alogénico.

Preacondicionamiento Acondicionamiento Postrasplante

Dia -19 -16 -10 -5 -1 -6

-4 -2 0 +3 | +7 | #10 +12 +14 | +34

Hb g/dL 9.1 6.6 65 | 66 | 79 | 63

63 | 78 | 68 | 91 | 79 | 94 9.2 103 | 85

Leucocitos /mm3 | 2000 | 2900 | 1500 | 2400 | 1800 | 1200

1200 | 200 | 300 | 200 | 200 | 1000 | 14200 | 7300 | 6000

Neutrofilos /mm3 | 920 288 | 840 | 288 | 216 | 193

350 - - - - 120 9940 | 4000 | 4000

Plaquetas x103/ | 30 4 10 8 9 6
mm3

6 42 8 20 | 19 | 110 60 234 | 250

Terapias CPM

P | P [IGV]|IGV G-CSF
CPM | ATG

estimulante colonias granulociticas.

ICM= infusion células madre, Hb= hemoglobina, CPM= ciclofosfamida, P= plasmaféresis, ATG= globulina anti-timocito, G-CSF= factor

Se encuentra con profilaxis (cotrimoxazol, aciclo-
vir, fluconazol) segun protocolo, ciclosporina se-
gun peso y niveles en sangre, dia +15, con datos
de injerto con biometria hematica con recuperacion
de neutréfilos >1500/mm?, hemoglobina >9 g/dl, y
plaquetas >100.000/ mm?, sin transfusiones. Estu-
dio de quimerismo dia 17, en base a 24 locus, con
100% idéntico, en seguimiento por especialidades.

Discusion:

El sindrome de falla medular caracterizado por ci-
topenias que evolucionan a pancitopenia, se sub-
clasifica en adquirido (85%) y hereditario (15%)
caracterizado por anomalias que tienden a generar
neoplasias asociadas a un 70% con Hb fetal ©; en
el caso de los adquiridos solo son dos opciones tera-
péuticas, la inmunosupresion o el trasplante ©; res-
pecto al trasplante, puede clasificarse la respuesta
en tres clases: a) Respuesta completa con recuento
de Hb >11 g/dL, plaquetas >100.000/mm® y neu-
trofilos >1500/mm?°. b) Respuesta parcial, donde es
independiente de transfusiones, con 2 controles con
diferencia de 4 semanas. c) Sin respuesta, cuando
depende de transfusiones ©. Colombia reporta que
es mas frecuente la falla en nifios (60%), siendo el
rango (en meses) entre diagndstico y trasplante, de
1 a 8 (media 5), presentando enfermedad injerto
contra huésped (EICH) agudo en 30% y cronico en

30%; la sobrevida global de este grupo es del 70%.
Aunque la primera linea de tratamiento es el uso de
terapia inmunosupresora, ATG y ciclosporina, mas
del 70% requiere la segunda linea que es el trasplan-
te de células madre de medula 6sea por presentar
menor incidencia de EICH. Las causas infecciosas
micdticas, virales y bacterianas son las principales
causas de muerte ©®. Aunque la respuesta completa
se logra en menos del 50%, se espera que esta res-
puesta se presente entre los 3 a 6 meses ©7.

Las dificultades mas grandes de este paciente fue-
ron la sobrecarga de hierro post-transfusional, los
anticuerpos antiplaquetarios y la fuente de las célu-
las madre. Para el primer aspecto hay reportes que
dicen que la posibilidad de EICH crénico es mas
elevado en menores de 20 afios, no afectando el in-
jerto &9, pero que en paises en vias de desarrollo
puede ser una alternativa en casos de anemia apla-
sica con alto riesgo de fracaso de injerto debido a
que en estos paises se reporta mayor probabilidad
de rechazo (ya que son pacientes multitransfundi-
dos, o por dosis de células madre <3x108 células/kg)
y mortalidad por infecciones (motivo por el cual se
inicié G-CSF en este paciente) ©. La fuente perifé-
rica o médula dsea no afecta la sobrevida global en
estos paises, también existiendo diferencia en el as-
pecto de rechazo primario o pérdida del injerto (am-
bos 1.3%), reportandose mayor mortalidad cuando
la fuente es médula 6sea, porque el uso de células de

PRIMER TRASPLANTE DE PROGENITORES... / Riveros A. y col. 16



sangre periférica se relaciona con injerto mas tem-
prano (injertos neutrofilicos y hospitalizacion corta)
y confiabilidad con supervivencia del 80% (pacien-
tes con anemia aplésica severa tienden a rechazar el
injerto) 10,

El ATG reduce el riesgo de EICH agudo (16 al 8%)
y cronico (17 a 12%) elevando incluso la supervi-
vencia; sobrevivencia influida incluso con el uso de
ciclofosfamida (sube del 74 al 84%) y el uso de ci-
closporina + metotrexate %,

Factores considerados de buen prondstico son un
tiempo bajo de diagndstico y trasplante, pacientes
sin transfundir, uso de sangre leucodepletada, mejor
acondicionamiento y mejor inmunosupresion ©).

La leucodeplecion, irradiacion e identificacion de
hemocomponentes CMV negativos, no se realizan
actualmente en las donaciones de sangre en nuestro
pais; lo que conlleva especialmente a la formacion
de refractariedad plaquetaria, reportada en el 50% de
pacientes multitransfundidos, dada por al aloinmuni-
zacion contra HLA o antigenos plaquetarios (evento
menos frecuente) especificos, donde los métodos para
evitar esto son el uso de aféresis, radiacion UV-B y
leucodeplecion, que incluso tiene el beneficio de re-
ducir la transmision de CMV y EBV (112,

Aunque se reporta que es mas efectiva la leucode-
plecion antes de su almacenamiento que el realizado
en la cama del paciente, es dudoso el aspecto de re-
activacion de CMV (12). E1 CMYV es relevante debi-
do a que genera predisposicion a infecciones bacte-
rianas y micoticas (conocidas como efectos indirec-
tos del CMV), pero los antivirales pueden generar
etapas de mielosupresion que ayuden también a este
evento infeccioso, ademas que estan en relacion a la
aparicion de EICH agudo o cronico, reportandose
que por estos motivos los pacientes con trasplante
de CMV seropositivos tienen peor prondstico que
los CMV seronegativos (%,

En este caso el paciente se considerd de riesgo in-
termedio (donante y receptor CMV positivos que
representan el 50% de los casos).

Respecto a la sobrecarga de hierro (>1000 u/L) por
las transfusiones de paquetes globulares, el riesgo
de patologias hepaticas o endocrinas es elevado
cuando se reciben mas de 10 unidades ¥; se ha des-
crito que en muchos pacientes los niveles de ferriti-
na bajan espontaneamente dentro de un periodo de
3 afios, por el consumo en el crecimiento de pacien-
tes pediatricos, debiendo controlarse para decidir el
inicio de terapias . El tratamiento consiste en la
administracion de quelantes de hierro, que no estan
disponibles actualmente en Bolivia, siendo una al-
ternativa el uso de plasmaféresis (¥,
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CASO CLINICO

Hemangioendotelioma kaposiforme (HEK)
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Resumen:

Describimos el caso de una lactante de dos meses de
edad atendida por presentar equimosis persistente, de
color rojo violaceo, asociada a edema en brazo derecho.
Inicialmente se diagnosticd celulitis y sospecha de be-
cegeitis, por la administracion de la vacuna BCG. Fue
sometida a 21 dias de tratamiento antibiotico sin mejo-
ria. La angiotomografia informé hallazgos sugestivos de
malformacion vascular congénita hemolinfatica mixta
con derivacion versus sindrome de Parker Weber. Se evi-
dencid trombocitopenia severa y coagulopatia de consu-
mo, ademads de elevacion del dimero D y ferritina.

En junta médica se decidio practicar biopsia diagnos-
tica. La paciente empeord, aumentando el volumen del
brazo y presentando sindrome compartimental progresi-
vo. Se realizo fasciotomia y revision de hemostasia del
hemangioma mas biopsia, cuyos resultados confirmaron
la sospecha clinica de HEK. La lactante fue derivada al
Instituto Oncoldgico del Oriente Boliviano para iniciar
quimioterapia.

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 19-21: Celulitis, bece-
geitis, hemangioendotelioma kaposiforme.

Introduccion:

El Hemangioendotelioma kaposiforme (HEK)
es un tumor vascular raro cuya incidencia es de
0,07/100.000 nifios por afio; por lo general se asocia
con el fenomeno de Kasabach Merrit o FKM (tu-
mores vasculares y trombocitopenia severa asocia-

Abstract:

We describe the case of a two-month-old infant who
was treated for a persistent purple-red ecchymosis asso-
ciated with edema in the right arm. Cellulitis was initially
diagnosed and suspicion of becegeitis, due to the admi-
nistration of the BCG vaccine. She underwent 21 days
of antibiotic treatment without improvement. CT angio-
graphy reported findings suggestive of congenital mixed
hemolymphatic vascular malformation with shunt versus
Parker Weber syndrome. Severe thrombocytopenia and
consumptive coagulopathy were evidenced, in addition
to elevated D-dimer and ferritin levels.

In a medical meeting it was decided to perform a diag-
nostic biopsy. The patient worsened, increasing the volu-
me of the arm and presenting progressive compartment
syndrome. Fasciotomy and review of hemostasis of the
hemangioma plus biopsy were performed, the results of
which confirmed the clinical suspicion of HEK. The in-
fant was referred to the Eastern Bolivian Cancer Institute
to start chemotherapy.

Key words:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 19-21: Cellulitis, Be-
cegeitis, Kaposiform Hemangioendothelioma.

da a coagulopatia de grados variables de consumo
de fibrindgeno y aumento de dimero D); la mayoria
afecta la piel y la musculatura.

Puede desarrollarse en el parto o en la primera in-
fancia; se han informado casos aislados en adultos.
Puede presentarse como una mancha rojiza al nacer,

(1) Unidad de Terapia Intensiva Pediatrica. Hospital Municipal de Nifios “Dr. Mario Ortiz Suarez”. Santa Cruz de la Sierra.

Conflicto de intereses: Los autores indican que el presente trabajo no tiene conflicto de intereses.

Articulo aceptado el 11/11/22.

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 19 - 21



que evoluciona a presentar color pirpura y ser mas
gruesa, o como placa o nodulo similar a un angio-
ma en penacho; puede haber compromiso de los
ganglios linfaticos regionales, pero no metastasis a
distancia.

La histologia del HEK se caracteriza por células fu-
siformes con atipia minima y mitosis infrecuentes
que revisten vasos similares a ranuras o medialunas
que contienen hemosiderina. El aumento de espa-
cios linfaticos sugiere un origen linfatico similar al
del sarcoma de Kaposi.

Caso clinico:

Lactante menor de dos meses de edad, con histo-
ria de eritema, calor, y aumento de volumen en cara
antero-interna de brazo y codo derecho, no depen-
diente de la zona de vacuna (figura 1).

Figura 1: Equimosis rojo-violacea en cara
antero-interna de brazo y codo derecho.

Examen fisico: macula eritematosa, después del
segundo dia de nacimiento se extendio de forma
gradual, asociandose a signos de flogosis, hasta al-
canzar 15 cm de diametro. Sin mejoria con el trata-
miento antibiotico (cefotaxima, amikacina y cloxa-
cilina, durante 7 dias; vancomicina por 14 dias).
La ecografia de partes blandas reportd celulitis en
formacion. Traumatologia descartdé compromiso
6seo. Fue remitida a nuestro hospital para conti-
nuar tratamiento, con los diagnoésticos de celulitis
en brazo derecho, becegeitis y tuberculosis cutanea
secundaria.

En el ecodoppler de miembro superior derecho se
observo arteria axilar, vena axilar, arteria humeral,
vena humeral, vena basilica y cefalica con adecuada
morfologia de la onda arterial y venosa, si bien el
flujo con el color se encontrd incrementado en los
planos del tejido celular subcutaneo; no impresiond
tener caracteristicas de hemangioma cavernoso. El
ecocardiograma report6 insuficiencia mitral leve sin
repercusion hemodinamica, buena funcién ventri-
cular y foramen oval minimo. La angiotomografia
informo hallazgos sugestivos de malformacion vas-
cular congénita hemolinfatica mixta, con derivacion
versus sindrome de Parker Weber.

En la analitica sanguinea se observo tiempo de pro-
trombina alargado, plaquetopenia, dimero D 10.000
ng/ml, ferritina 649.20 ng/dl, extendido de sangre pe-
riférica sin alteraciones morfologicas, Coombs directo
negativo, deteccion de anticuerpos TORCH negativo,
prueba de VIH negativa, ningtn cultivo positivo.

Ingres6 a quir6fano; se realizd biopsia de tejido
comprometido y sano, brazo y antebrazo derecho.

Al quinto dia de internacion, la lesion aumento abrup-
tamente de volumen, se tornd de intensidad violacea,
con perimetro de brazo derecho de 19 cm y antebrazo
de 14 cm, que se expandi6 a zona pectoral ipsilate-
ral (figura 2), pulso débil y llenado capilar de 2 a 3
segundos, saturacion 89-91%. En el ecodoppler y la
angiotomografia se observd malformacion vascular
congénita mixta con hipervascularizacion. El pacien-
te presentd descompensacion hemodinamica.

Figura 2: Lesion violacea extendida hasta
zona pectoral.
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El cirujano cardiovascular identificé sindrome com-
partimental por tumor vascular y hemangioma. Por
el riesgo de complicaciones inherentes a la patolo-
gia, ingresd a quir6éfano para la realizacion de fas-
ciotomia. Hallazgo transoperatorio: tumor de origen
vascular que infiltra tejido celular subcutaneo y te-
jido muscular. Por hemorragia abundante (aproxi-
madamente 250 cc), requirid transfusion de paquete
globular. Se colectd muestra para estudio histopa-
tologia. El estudio anatomopatoldgico confirmé la
sospecha clinica de hemangioendotelioma kaposi-
forme, por lo que se refirio la paciente al Instituto
Oncologico del Oriente Boliviano, para iniciar la
quimioterapia.

Discusion:

El hemangioendotelioma kaposiforme (HEK) es
una neoplasia fusocelular de células de derivacion
endotelial que ha recibido diferentes denomina-
ciones por la presentacion clinica tan discordante.
Se define como un tumor con un comportamiento
intermedio entre el hemangioma benigno y el an-
giosarcoma altamente agresivo. Se ha comprobado
que se trata de un grupo heterogéneo con diferente
potencial maligno por su capacidad de crecimiento
local y produccion de metastasis.

Presenta un crecimiento local con invasion de
estructuras vecinas, pero no se han descrito me-
tastasis a distancia. El prondstico depende direc-
tamente de la localizacion de la lesion e indirec-
tamente de la extension y desarrollo de compli-
caciones, ya que los proximales y retroperitonea-
les tienden a ser de mayor tamafio, desarrollan

complicaciones mas a menudo, son dificilmente
accesibles a la cirugia y pueden afectar a orga-
nos vitales. La sobrevida es variada de acuerdo al
diagndstico oportuno.

Casi todos los HEK son diagnosticados retrospec-
tivamente, resulta imprescindible en estos casos
establecer el diagnodstico diferencial correcto con
la coagulopatia de consumo por estasis venosa que
aparece en las malformaciones venosas. Sin embar-
go, en presencia de coagulopatia, la biopsia puede
ser de alto riesgo. En estas circunstancias, se debe
evaluar el aspecto violdceo con margenes equimo-
ticas, el curso clinico caracteristico y los hallazgos
radioldgicos en la resonancia magnética. En nuestro
medio, al no tener resonancia magnética se vuelve
dificil establecer el diagnostico preciso.
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CASO CLINICO

Miocardiopatia hipertrofica neonatal

Neonatal hypertrophic cardiomyopathy

Dr. Juan Humberto Rojas Noya®, Dra. Pamela Negron Barrios'”, Dra. Mary Luz Salazar Guzman‘?,
Dr. Limber Vasquez Rivera®.

Resumen:

Describimos el caso de un neonato de sexo femenino,
macrosémico, cuya madre niega antecedentes familiares
patolégicos, antecedentes patologicos durante el embarazo
y otras complicaciones. Durante las primeras horas de vida
presento6 signos y sintomas de dificultad respiratoria con
requerimiento de oxigeno suplementario que se mantuvo
las primeras 48 horas de vida, motivo por el cual se decidié
su internacion en Neonatologia. El monitoreo clinico y de
laboratorio al nacimiento, a las 24 horas y a las 72 horas de
vida fueron normales, descartandose procesos infecciosos.
Durante el examen fisico de ingreso se descubrié un so-
plo cardiaco que afiadi6 a los diagnosticos la probabilidad
de una cardiopatia congénita; en la radiografia de torax se
evidenci6 cardiomegalia. El laboratorio de control reflejo
leucocitosis en aumento progresivo, por lo que se inicid
tratamiento con antibioticos. La paciente se mantuvo asin-
tomatica y los resultados de los cultivos fueron negativos.
Cardiologia pediatrica realizé una ecocardiografia, la cual
informé miocardiopatia hipertrofica severa.

Palabras Clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 22-5: Miocardiopatia
hipertrofica, neonato, cardiomegalia.

Introduccion:

La miocardiopatia hipertrofica es una condicion
cardioldgica poco frecuente en la edad neonatal. La
miocardiopatia hipertrofica (MCH) es un trastorno
heterogéneo del musculo cardiaco. En aproximada-
mente 50% de los casos se hereda de forma auto-
sémica dominante; se debe a mutaciones en uno de
los 11 genes que codifican la sintesis de los com-

(1) Servicio de Neonatologia. Hospital Municipal Francés. Santa Cruz de la Sierra.

Abstract:

We describe the case of a macrosomic female neo-
nate whose mother denies pathological family history,
pathological history during pregnancy and other com-
plications. During the first hours of life, he presented
signs and symptoms of respiratory distress with a need
for supplemental oxygen that lasted the first 48 hours
of life, which is why it was decided to hospitalize him
in Neonatology. Clinical and laboratory monitoring at
birth, 24 hours and 72 hours of life were normal, ruling
out infectious processes. During the physical exami-
nation on admission, a heart murmur was discovered
that added the probability of congenital heart disease to
the diagnoses; The chest X-ray showed cardiomegaly.
The control laboratory showed progressively increasing
leukocytosis, for which treatment with antibiotics was
started. The patient remained asymptomatic and culture
results were negative. Pediatric cardiology performed
an echocardiography, which reported severe hypertro-
phic cardiomyopathy.

Key words:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 22-5: Hypertrophic
cardiomyopathy, neonate, cardiomegaly.

ponentes proteinicos del sarcomero cardiaco. Estas
mutaciones dan lugar a una alteraciéon de la fun-
cionalidad del sarcomero cardiaco, provocando un
incremento de la masa muscular y desorganizacion
miofibrilar y, como consecuencia, un importante
riesgo de muerte stbita. Los casos restantes se atri-
buyen a otras causas, entre las mas frecuentes se en-
cuentra la diabetes mellitus. Se calcula que cada afo

Conflicto de intereses: Los autores indican que el presente trabajo no tiene conflicto de intereses.
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nacen aproximadamente 150.000 neonatos hijos de
madres diabéticas. Una complicacion frecuente en
estos pacientes es la presencia de miocardiopatia
hipertrofica; clinicamente puede presentarse con di-
ficultad respiratoria, cianosis, insuficiencia cardiaca
y dependiendo del grado de obstruccion al tracto de
salida del ventriculo izquierdo, puede presentarse
muerte subita. Esta demostrado que a medida que se
optimiza el manejo de la diabetes gestacional, dis-
minuye la incidencia y severidad de esta patologia.

El diagnostico se realiza mediante la ecocardiogra-
fia, estudio que pone en evidencia la presencia de
hipertrofia del musculo cardiaco.

El tratamiento médico se realiza con el objetivo
de disminuir la obstruccion del tracto de salida del
ventriculo izquierdo; la primera linea de tratamiento
son los agentes beta bloqueadores como el propano-
lol y el atenolol; la segunda linea, los bloqueantes
de los canales de calcio como el verapamilo y los
antiarritmicos como la disopiramida.

Caso clinico:

Se presenta el caso de un neonato de sexo feme-
nino, parto por cesarea debido a cesarea anterior y
desproporcion céfalo pélvica, peso 5.290 g, talla 55
cm, perimetro cefalico 38 cm, perimetro toracico 39
cm, perimetro abdominal 39 cm, Apgar 8-10. Apro-
ximadamente a los 10 minutos de nacido presentd
quejido audible, aleteo nasal leve, retraccion sub-
costal leve, requiriendo oxigeno hiumedo por canula
nasal e internacion en el Servicio de Neonatologia.

Antecedentes prenatales: Madre de 29 afios, gestas
2, partos 1, abortos 1; refiere haber realizado 6 con-
troles prenatales; niega enfermedades e infecciones
durante el embarazo. Laboratorio: Grupo sanguineo
O, Rh (+), VIH (-), Sifilis (-), Chagas (-).

Antecedentes familiares: Abuelos diabéticos, madre

y padre con obesidad.

Examen fisico: Regular estado general, vigil, activo,
reactivo, irritable, ventilando espontdneamente con
apoyo de oxigeno suplementario, taquipneico, afe-

bril. Signos vitales: frecuencia cardiaca 150 latidos
por minuto, frecuencia respiratoria 70 respiraciones
por minuto, temperatura 37,2 grados centigrados, Sa-
turacion de oxigeno sin oxigeno suplementario 88%,
con oxigeno suplementario 93-94%. Piel y mucosas,
rosadas e hidratadas. Cabeza: normocéfalo, fonta-
nelas normotensas, cara simétrica, 0jos con pupilas
isocoricas y fotorreactivas, fosas nasales permeables
con aleteo nasal leve y presencia de canula nasal con
oxigeno suplementario, boca simétrica con mucosa
oral huimeda e hidratada. Cardiopulmonar: Térax si-
métrico, con presencia de retraccion subcostal leve;
a la auscultacion, quejido respiratorio audible sin es-
tetoscopio, buena entrada de aire en ambos campos
pulmonares, en toérax anterior presencia de ruidos
cardiacos ritmicos, con soplo sistolico audible.

Abdomen: globoso por abundante tejido celular
subcutaneo, cordon umbilical grueso clampeado,
con 2 arterias y 1 vena. A la auscultacion, ruidos
hidroaéreos normoactivos; a la palpacion, blando
y depresible. Genitales: sexo femenino, labios ma-
yores que recubren los menores, tamafio y aspec-
to acorde a la edad gestacional. Extremidades: si-
métricas, moviles con buen tono muscular, pulsos
periféricos presentes, llenado capilar menor a 2
segundos. Neurologico: reflejos arcaicos presentes;
activa, reactiva, irritable a su ingreso.

Diagnosticos de ingreso: Recién nacido a término,
38 semanas de edad gestacional; grande para la
edad gestacional, macrosomia; distrés respiratorio;
cardiopatia congénita.

Manejo inicial: Servocuna, oxigeno por canula na-
sal, nada por via oral mas sonda orogéstrica abierta,
hidratacion endovenosa con dextrosa al 10%, gluco-
nato de calcio, monitoreo clinico, solicitud de labo-
ratorios y radiografia de torax.

Resultados de los examenes a las 8 horas de vida: Gru-
po sanguineo O, Rh (+); VDRL no reactor; micromé-
todo Chagas no reactor; serie roja normal, leucocitos
18.000; plaquetas 246.000; Rodwel 1; glucemia 47;
calcio 7.4; proteina C reactiva negativa. Radiografia
de torax: Indice cardio-toracico 0,7 (figura 1).
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Figura 1: indice cardio-toracico 0,7.

Resultados del laboratorio a las 24 hr de vida: leu-
cocitos 32.200; cayados 2%; segmentados 84%;
plaquetas 265.000; proteina C reactiva positiva 6
mg; Rodwell 2.

Entre las 24 y 72 hr de vida la paciente presentd
evolucion favorable, frecuencia respiratoria de 60
por minuto, saturacion de oxigeno de 94% sin re-
querimiento de oxigeno suplementario, resto de los
signos vitales estables, al examen fisico tinte ictéri-
co en cabeza cuello y torax (Kramer II), cese de ale-
teo nasal, del quejido respiratorio y de la retraccion
subcostal, buena entrada de aire en ambos campos
pulmonares; se mantuvo audible el soplo cardiaco
sistolico; abdomen con ruidos hidroaéreos presen-

tes normofonéticos, diuresis positiva y aumento de
la frecuencia de la catarsis con consistencia semi-
liquida. Se inici6 la via oral de manera progresiva
con buena tolerancia y buen reflejo de succion. Car-
diologia pediatrica solicito laboratorio (72 horas de
vida): Leucocitos 35.000, cayados 1%, segmenta-
dos 75%, plaquetas 331.000, Rodwel 2, bilirrubinas
totales 14,8, bilirrubina indirecta 14,33, bilirrubina
directa 0,48. Se administraron antibidticos por 7
dias, ampicilina y gentamicina, ademas de lumino-
terapia que fue suspendida después de 48 horas. Los
cultivos fueron negativos. La ecocardiografia (figu-
ra 2) reportdé comunicacion interatrial tipo fosa oval
de 2.0 mm (shunt I-D), septo interventricular con
hipertrofia severa (16 mm), ventriculo derecho con
hipertrofia severa, ventriculo izquierdo con funcioén
sistolica cuantitativa y cualitativamente preservada;
conclusion: miocardiopatia hipertrofica de grado se-
vero, comunicacion interatrial.

La conducta terapéutica fue la administracion de
propanolol a dosis de 0,5 mg/kg/dosis por dos dias,
con monitorizacion de la presion arterial, para pos-
teriormente subir la dosis a 1 mg/kg/dosis.

Las presiones arteriales se mantuvieron estables
dentro de los percentiles 10 y 50, por lo que se ajus-
to la dosis a 1mg/kg/dosis. Se le dio alta hospitala-
ria con tratamiento ambulatorio y control pediatrico
semanal.

Los diagnosticos de egreso fueron: Recién nacido a
término, +/- 38 semanas, grande para la edad gesta-

Figura 2: Miocardiopatia hipertrofica de grado severo, comunicacién interatrial.
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cional, macrosomia, taquipnea transitoria del recién
nacido (resuelta), sospecha de sepsis descartada, ic-
tericia neonatal (resuelta), miocardiopatia hipertro-
fica severa (en tratamiento).

Discusion:

No se cuenta con pruebas de que la madre de la pa-
ciente haya realizado un correcto control prenatal,
solo su carnet de control prenatal que aporta datos
incompletos; ella niega diagnostico de diabetes o
de cualquier otra patologia antes o durante el em-
barazo; niega o desconoce la presencia de alguna
patologia de importancia en la familia; sélo se pudo
evidenciar que ambos padres tienen obesidad.

La paciente presento el cuadro de distrés respiratorio
tipico que describe la literatura en la miocardiopatia
hipertroéfica al nacimiento, razén que determind su
internacion y el descubrimiento del soplo cardiaco,
realizdndose por tal motivo, examenes complemen-
tarios con los cuales se diagnostico la cardiopatia.

La paciente tiene que realizar tratamiento y control
cardiologico regularmente, para evitar cualquier
complicacion propia de la enfermedad, entre las
cuales la muerte subita es la mas temida.
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CASO CLINICO

Hemimelia fibular en paciente neonatal

Fibular hemimelia in a neonatal patient

Dr. Juan Humberto Rojas Noya®™, Dr. Marcelo Américo Aguirre Quispe®,
Dr. Limber Vasquez Rivera”, Dra. Pamela J. Negron Barrios™".

Resumen:

La hemimelia fibular es un defecto de los huesos lar-
gos que cursa con un amplio espectro de manifestaciones
clinicas, que van desde una hipoplasia leve de peroné
hasta la ausencia total del mismo. Este padecimiento pue-
de acompafiarse de otras manifestaciones como ausencia
de falanges y curvatura de la tibia ipsilateral; se han re-
portado casos de asociacion con multiples malformacio-
nes. El diagnostico es radioldgico y puede realizarse en
forma prenatal por ultrasonografia y en forma posnatal
por radiografias. Existen varias clasificaciones segun el
grado de afectacion, lo que determina el tratamiento de la
enfermedad, ya sea con amputacion o con alargamiento
de la extremidad.

Describimos el caso de un neonato de sexo femenino
con el diagnostico de hemimelia fibular asociada a adac-
tilia; la evaluacion fue multidisciplinaria; la conducta,
expectante.

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 26-9: Hemimelia fibu-
lar, anomalia esquelética, peroné.

Introduccion:

La hemimelia fibular (HF) es una deficiencia longi-
tudinal congénita de las extremidades caracterizadas
por la ausencia parcial o completa del peroné. La
prevalencia de la enfermedad se estima en 1/50.000.
En algunos estudios se ha descrito un predominio en
hombres, pero en otros se describe una distribucion
equitativa por sexos. Dos tercios de los casos pre-
sentan afectacion unilateral, con el peroné derecho

(1) Servicio de Neonatologia. Hospital Municipal Francés. Santa Cruz de la Sierra.

Abstract:

Fibular hemimelia is a defect of the long bones that
presents with a wide spectrum of clinical manifesta-
tions, ranging from mild hypoplasia of the fibula to
its total absence. This condition can be accompanied
by other manifestations such as absence of phalanges
and curvature of the ipsilateral tibia; cases of associa-
tion with multiple malformations have been reported.
Diagnosis is radiological and can be made prenatally
by ultrasonography and postnatally by radiography.
There are several classifications according to the de-
gree of involvement, which determines the treatment
of the disease, either with amputation or lengthening
of the limb.

We describe the case of a female neonate with a diag-
nosis of fibular hemimelia associated with adactyly; the
evaluation was multidisciplinary; expectant manage-
ment.

Key words:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 26-9: Fibular hemime-
lia, skeletal anomaly, fibula.

afectado mas frecuentemente que el izquierdo. La
agenesia de ambos peronés ocurre raramente.

La HF puede variar desde la ausencia parcial de pero-
né, con apariencia de una extremidad aparentemente
normal (10% de los casos), hasta la ausencia total de
peroné, con acortamiento grave del fémur, tibia cur-
vada, arqueamiento de las piernas, inestabilidad de
la articulacion de la rodilla y del tobillo, ademas un
déficit significativo de los tejidos blandos.

Conflicto de intereses: Los autores indican que el presente trabajo no tiene conflicto de intereses.
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La deficiencia funcional principal estd provocada
por la diferencia en la longitud de las piernas, en los
casos unilaterales, o por enanismo asimétrico en los
casos bilaterales. En general, los pacientes presen-
tan pie equino valgo. La magnitud de la deforma-
cion tiende a incrementarse con el crecimiento, por
una importante limitacion de crecimiento dentro del
hueso afectado. En ocasiones, la HF se asocia con
el acortamiento congénito de fémur. Pueden presen-
tarse otras anomalias esqueléticas.

La HF también puede encontrarse en varias displa-
sias y disostosis esqueléticas generalizadas. En raras
ocasiones, la HF se asocia a otras malformaciones:
anomalias del ojo como anoftalmia o anomalias de
la camara anterior del ojo, anomalias cardiacas, dis-
plasia renal, trombocitopenia, esquisis toracoabdo-
minal, espina bifida y raramente, déficit intelectual.
La deficiencia fibular es una de las manifestaciones
del sindrome fémur-peroné-cubito, y puede estar
presente en algunos trastornos asociados a anoma-
lias cromosémicas.

Clasificacion:

1: Clasificacion de Achterman y Kalamchi:

Tipo IA: | Peroné completo pero corto

Tipo IB: | Ausencia parcial del peroné de entre un
tercio y la mitad del hueso

Tipo II: Ausencia completa del peroné o un
fragmento distal no funcional

Tipo llI: Ausencia bilateral del peroné

ik
i

2: Clasificacion de Lett:

Tipo A Discrepancia entre extremidades menor
de 6 cm unilateral

Tipo B Discrepancia entre extremidades entre 6 y
10 cm unilateral

Tipo C Discrepancia mayor de 10 cm unilateral

Tipo D Discrepancia de cualquier longitud
bilateral

3: Clasificacion de Stanitski:

Segun la longitud o tamafio del peroné:
Tipo I: Peroné casi normal.

Tipo II: Peroné pequefio o miniatura.
Tipo III: Ausencia completa del peroné.

Segun la articulacion tibiotalar y la morfologia de la
epifisis distal de la tibia:

H: Horizontal.

V: Valgus (epifisis distal de la tibia triangular).

S: Esférico.

C: Si existe afectacion del tarso; el nimero de meta-
tarso afectado, del 1 al 5 de medial a lateral.

Etiologia:

La etiologia de la enfermedad no esta clara. Pro-
bablemente, la deformacion esta provocada por
interrupciones durante el periodo critico del de-
sarrollo embrionario de las extremidades, entre
las semanas 4 y 7 del embarazo. Como posibles
causas se han sugerido: disgenesia vascular, in-
fecciones virales, traumatismos, asi como in-
fluencias ambientales. Muchos casos son espora-
dicos; en un porcentaje muy pequeiio de casos se
ha descrito un historial familiar con un modo de
herencia autosémico dominante y una penetran-
cia incompleta.

Diagnéstico:

El diagnostico se puede realizar desde el segundo
a tercer mes de gestacion por ultrasonido tridimen-
sional, al nacimiento a través del examen clinico y
con rayos X.
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El diagnostico diferencial incluye el sindrome de
bandas amnioticas, la embriopatia por talidomida
y las displasias y disostosis esqueléticas graves
con afectacion asimétrica de las extremidades in-
feriores.

Tratamiento:

El manejo requiere un enfoque multidisciplinario.
El tratamiento ortopédico ayuda a corregir la di-
ferencia de longitud de las piernas, y en los casos
bilaterales corrige el enanismo asimétrico. En los
casos menos graves, con hipoplasia minima del pe-
roné y diferencia leve en la longitud de las piernas,
pueden utilizarse zapatos especiales y/o plantillas
de acomodacion para igualar la longitud de las ex-
tremidades. En los casos leves, la epifisiodesis en el
lado contralateral (normal) es también una opcion
de tratamiento. En los casos de desigualdad mode-
rada de piernas, es posible realizar un alargamiento
de extremidades, pero esta opcion tiene riesgo de
complicaciones y puede requerir multiples procesos
reconstructivos.

En raras ocasiones, para casos de discrepancia lon-
gitudinal grave de las extremidades o ausencia com-
pleta de peroné cuando el pie no es funcional, puede
considerarse la amputacidon con protetizacion en la
infancia temprana.

Habitualmente, la deficiencia fibular es una con-
dicion benigna, aunque en casos graves puede ser
debilitante. Con la cirugia pueden conseguirse re-
sultados aceptables. En el caso de presentacion sin-
dromica, el prondstico dependera de la naturaleza
de las anomalias asociadas.

Caso clinico:

Neonato de sexo femenino que ingreso al Hospital
Municipal Francés, referido de otro centro médi-
co. Antecedente de nacer por parto abdominal con
Apgar de 8/9, peso 2.550 g, talla 47 cm, perimetro
cefalico 34 cm, con presencia de malformaciones
de extremidades inferiores. Posterior al nacimien-
to presento aleteo nasal, quejido y retracciones, se

administré oxigeno por canula nasal. No existiendo
remision del cuadro, se decidio referirlo a hospital
de tercer nivel, donde se mantuvo la conducta. Se
realizaron estudios complementarios y valoracion
multidisciplinaria: cardiologia evidencio hiperten-
sion pulmonar leve y foramen oval que no requiere
tratamiento; traumatologia diagnostic6 hemimelia
fibular grado III asociado a adactilia.

Antecedentes familiares: Madre de 30 afios Gestas
4, Partos 1, Abortos 1, Cesareas 2; controles prena-
tales regulares, vulvovaginitis e infeccion urinaria
al inicio de la gestacion con tratamiento; Grupo O,
Rh +, toxoplasmosis (-), VIH (-), VDRL (-), Chagas
(-); padre de 31 anos de edad, aparentemente sano;
hermanos aparentemente sanos.

Examen fisico general: regular estado general, nu-
trido, facies compuesta, con signos vitales: frecuen-
cia cardiaca 110 lpm, frecuencia respiratoria 55
rpm, temperatura 36,8°C, SpO2 93%.

Examen fisico segmentario: piel y mucosas hiime-
das, con tinte ictérico Kramer IV; normocéfalo con
perimetro cefalico de 34 cm, fontanelas normoten-
sas; torax simétrico, eupneico, murmullo vesicular
conservado, presencia de soplo cardiaco intensidad
I/VI; abdomen semigloboso con ruidos hidroaéreos
(+), blando, depresible, no doloroso, sin viscerome-
galia; extremidades superiores simétricas, inferiores
asimétricas, con deformidad bilateral en el tercio me-
dio de las piernas, con arqueamiento e inestabilidad
en la articulacion de la rodilla y el tobillo; en pies con
presencia de adactilia, pie derecho con 3 dedos y pie
izquierdo con 4 dedos, llenado capilar menor de 2
segundos, con pulsos periféricos presentes.

Rayos X de extremidades: agenesia bilateral de peroné.
Ecocardiografia: Hipertension pulmonar del recién na-
cido, comunicacion interventricular tipo foramen oval
sin repercusion hemodinamica. Ecografias cerebral y
abdominal normales. Serologia TORCH negativa, a
excepcion de toxoplasmosis IgG 1/256. Laboratorios:
Grupo sanguineo O, Rh +, VDRL (), Strout (-), PCR
negativa; hemograma: leucocitos 6.300/mm3, segmen-

HEMIMELIA FIBULAR EN PACIENTE NEONATAL / Rojas J. y col. 28



tados 41%, linfocitos 59%, hemoglobina 11,4 mg/dl,
hematocrito 31,9%, plaquetas 296.000/mm3. Bilirrubi-
na total de 12,6 mg/dl, indirecta de 11,22 mg/dl, directa
de 1,44 mg/dl; calcio, 8 mg/dl; glucemia, 76 mg/dl.

Diagnosticos de ingreso: 1) RNT AEG, +/-37 se-
manas. 2) Hemimelia fibular grado III. 3) Adacti-
lia bilateral. 4) Ictericia neonatal. 5) Hipertension
pulmonar persistente del RN. 6) Comunicacion
interventricular tipo foramen oval, sin repercusion
hemodinamica. 7) Anemia neonatal.

Tratamientos realizados: Monitorizacion continua
por 72 horas con destete del oxigeno al 2° dia, lumi-
noterapia continua con proteccion ocular por 24 ho-
ras. Traumatologia decidié conducta expectante. La

Figura 1: Deformidad de extremidades, con
angulacion de tibia ipsilateral.

paciente fue dada de alta al 6° dia de vida con contro-
les por consulta externa en pediatria y traumatologia.
Discusion:

La hemimelia fibular se describe como la falta de
desarrollo o ausencia del peroné y es la enferme-
dad mas comun de los huesos largos de las extre-
midades inferiores. El diagnostico puede realizarse
desde la edad prenatal con el ultrasonido de alta re-
solucidn, en el segundo a tercer trimestre de gesta-
cion; al nacimiento, de forma clinica y radiologica.
El tratamiento es variable, desde el alargamiento
de la extremidad hasta la amputacién del miembro
afectado. El pronostico para la funcion se deter-
mina segun la gravedad y la posibilidad que tenga
de tratamiento quirdrgico, para la vida es bueno y
no se han reportado pacientes con restriccion del
neurodesarrollo, por lo que pueden llevar una vida
productiva.
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CASO CLINICO

Miocardiopatia no compactada en pediatria

Non-compaction cardiomyopathy in pediatrics

Dr. Ricardo Javier Aranibar Céspedes”, Dra. Carla Ines Simon Pinto®,
Dr. Mario Ronald Pérez Martinez®.

Resumen:

La miocardiopatia no compactada es una miocardio-
patia congénita muy infrecuente, resultado de la interrup-
cion del desarrollo embrionario endomiocardico normal,
que consiste en la presencia de una capa endocardica
gruesa de aspecto esponjoso, con trabéculas y recesos in-
tertrabeculares prominentes, produciendo la no compac-
tacion del miocardio ventricular. Describimos el caso de
un paciente escolar masculino de 10 afios de edad que fue
atendido por presentar shock cardiogénico secundario a
insuficiencia cardiaca descompensada, Ross clase IV,
NYHA IV/IV; luego de estabilizar su estado critico, se
realizé ecocardiografia y resonancia magnética cardiaca,
diagnosticandose miocardiopatia no compactada, segin
criterios de Jenni, Petersen y Jacquier, ademds de hipo-
quinesia difusa y severa biventricular, dilatacion biven-
tricular y trombo mural apical en ventriculo izquierdo.

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 30-5: Miocardiopatia
no compactada, miocardiopatia dilatada, miocardiopatia
congénita, trombo mural apical, hipoquinesia biventricu-
lar, insuficiencia cardiaca congestiva descompensada.

Introduccion:

La miocardiopatia no compactada denominada
también miocardiopatia espongiforme, miocardio
esponjoso, hipertrabeculacion, entre otros, es una
patologia congénita infrecuente, cuya prevalencia
oscila entre 0,05 y 0,24%; se asocia a la mutacion
de varios genes, mismos que intervienen en la codi-
ficacion de proteinas del sarcémero, citoesqueleto,

Abstract:

Non-compaction cardiomyopathy is a very rare con-
genital cardiomyopathy, resulting from the interruption
of normal endomyocardial embryonic development,
which consists of the presence of a thick, spongy-loo-
king endocardial layer, with prominent trabeculae and
intertrabecular recesses, producing non-compaction of
the ventricular myocardium. We describe the case of
a 10-year-old male school patient who was treated for
cardiogenic shock secondary to decompensated heart fai-
lure, Ross class IV, NYHA IV/IV; After stabilizing his
critical condition, echocardiography and cardiac mag-
netic resonance imaging were performed, diagnosing
non-compaction cardiomyopathy, according to Jenni, Pe-
tersen, and Jacquier criteria, in addition to diffuse and se-
vere biventricular hypokinesia, biventricular dilatation,
and apical mural thrombus in the left ventricle.

Key words:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 30-5: Noncompaction
cardiomyopathy, dilated cardiomyopathy, congenital car-
diomyopathy, apical mural thrombus, biventricular hypo-
kinesia, decompensated congestive heart failure.

mitocondrias y membrana nuclear, que en general
representa la detencion del proceso de maduracion
normal del miocardio, obteniéndose una capa delga-
da de epicardio compacto y correctamente desarro-
llado, y otra capa de endocardio grueso con aspecto
espongiforme, con trabéculas y recesos intertrabe-
culares prominentes. Esta enfermedad puede pre-
sentarse a lo largo de la vida con disfuncion sistolica
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progresiva del ventriculo izquierdo -¥. Los pacien-
tes con esta patologia pueden llevar una vida nor-
mal a medida que funciona el ventriculo izquierdo,
por lo que el inicio de las manifestaciones clinicas
puede presentarse a cualquier edad, desde la infan-
cia hasta la vejez . El cuadro clinico podria incluir
insuficiencia de la bomba cardiaca, arritmias, feno-
meno tromboembdlico y muerte subita, siendo la
primera la mas comtin ©%. Su diagndstico va en au-
mento gracias al avance tecnologico, el cual se basa
en la visualizacion ecocardiografica de una capa
fina epicardica compactada, bien desarrollada y otra
capa endocardica gruesa de aspecto esponjoso, con
trabéculas y recesos intertrabeculares prominentes
79 A partir del afio 2006, la American Heart Asso-
ciation (AHA) la incluye en la clasificacion de las
miocardiopatias.

El tratamiento se basa en el manejo de las compli-
caciones y su éxito determinara el prondstico del
paciente; como en el caso de la insuficiencia cardia-
ca primara el uso de inhibidores de la enzima con-
vertidora de angiotensina (IECA) y betabloqueantes
que mejoran la sobrevida del paciente; ademas de
diuréticos 112, En aquellos pacientes que tienen
alto riesgo de muerte stbita por arritmia, se requiere
implantacion de un cardiodesfibrilador y trasplante
cardiaco con el fin de disminuir el riesgo.

Caso clinico:

Escolar masculino de 10 afos de edad, que ingre-
s6 al Servicio de Emergencias de la Clinica Angel
Foianini, por presentar consulta dificultad respira-
toria, cuadro clinico de +/- 2 semanas de evolucion
caracterizado por accesos de tos seca persistente,
asociados a disnea a moderados esfuerzos, afebril;
previamente fue derivado a cardiologia pediatrica
con el diagnostico de cardiomegalia, evidenciada
en una radiografia de torax. En las ultimas 24 ho-
ras el cuadro se exacerbd con la presencia de disnea
a leves esfuerzos, dificultad respiratoria, dolor tipo
punzante de moderada intensidad a nivel de hipo-
gastrio, hipocondrio derecho y brazo izquierdo, aso-

ciados a mareos, sin vomitos ni oliguria. Entre los
antecedentes perinatales madre, con serologias ne-
gativas, controles prenatales peridédicos, nacimiento
por cesarea, embarazo gemelar dicigético, con 0bito
fetal de melliza; de 32 semanas de edad gestacional,
peso de 2.050 g, talla de 44 cm, Apgar 4-7, con re-
querimiento de cuidados intensivos neonatales, por
prematuridad y sindrome de dificultad respiratoria.
Antecedentes patologicos: Infecciones respiratorias
altas y diarreicas propias de la edad, sin interna-
ciones; sin contactos proximos con pacientes con
SARS-CoV2; sin alergias conocidas. Anteceden-
tes familiares: Tia materna fallecié a los 7 afios por
aparente muerte subita; tios paternos de la madre
fallecieron a temprana edad, por muerte subita de
aparente origen cardioldgico, sin seguimiento por
cardiologia.

Al ingreso, temperatura de 35,5°C, frecuencia car-
diaca de 60-70 x minuto, frecuencia respiratoria de
32 x minuto, PAM 25, por debajo del percentil 5
para la edad, saturacion de 0, de 88%. Antropome-
tria: Peso 31 kg, talla 148 cm, peso y talla dentro
de percentiles para la edad. Examen fisico: piel y
mucosas con marcada cianosis generalizada, cuello
cilindrico sin ingurgitacion yugular ni adenopatias
palpables, torax sin deformaciones ni distrofias, con
ruidos cardiacos arritmicos, soplo sistdlico II/VI en
foco mitral y tricispide, murmullo vesicular con-
servado en ambos campos pulmonares sin ruidos
agregados, abdomen no distendido, blando depresi-
ble con hepatomegalia 4 cm por debajo de reborde
costal, RHA + normoactivos, extremidades inferio-
res con frialdad distal, edema Godet ++, con relleno
capilar menor a 3 segundos; neurologico activo y
reactivo a estimulos externos, con Glasgow 14/15.

Laboratorios de ingreso: Hemoglobina 14,4 g/
dl, hematocrito 46 %, plaquetas 285.000 x mm3,
globulos blancos 11.300 x mm3, neutréfilos 55 %
(6.215), linfocitos 40 % (4520), PCR 2,5 mg/1, VSG
1 mm/hora, urea 25 mg/dl, creatinina 0,73 mg/dl,
CPK 237 U/L, CK-MB 6 U/L, troponina I 0,26 ng/
ml, NT- pro BNP 2.512 pg/ml, GOT 120 mg/dl,
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GPT 91 mg/dl, Na 129 mmol/l, K 3,8 mmol/l, Ca
9,1 mg/dl, glicemia 96 mg/dl, TP 20,6 s, ACT 36,8
%, INR 1,83, ferritina 26 ng/ml, dimero D 4.321
ng/ml, fibrindogeno 159 mg/dl, albamina 3,3 g/dl,
proteinas totales 5,85 g/dl, COVID anticuerpos IgG
0,24, COVID anticuerpos IgM 0,27, PCR COVID
negativo, panel de patdégenos respiratorios negativo;
en la radiografia de torax se observo cardiomegalia
grado 111, sin afeccion alveolo intersticial.

Se internd en Terapia Intensiva Pediatrica con los
diagnosticos de shock cardiogénico, insuficiencia
cardiaca congestiva descompensada y sospecha de
miocardiopatia.

El paciente fue estabilizado con soporte de oxige-
no por mascarilla con reservorio, apoyo inotropi-
co con dobutamina, diurético de asa furosemida
y diurético ahorrador de potasio espironolactona.
El electrocardiograma registrdo bloqueo auriculo-
ventricular de segundo grado irregular, con hiper-
trofia de camaras izquierdas y ecocardiograma que
impresiona miocardiopatia dilatada con ventriculo
izquierdo no compactado, de acuerdo a criterios
de Jenni y cols, compromiso severo de la funcion
contractil del ventriculo izquierdo; se mantuvo
conducta e indic6 Holter y resonancia cardiaca
magnética. El monitoreo con Holter en 24 horas
reporto salvas de fibrilacion auricular, episodios de
ritmo auricular ectdpico y extrasistoles ventricu-
lares. La resonancia cardiaca magnética concluy6
hipoquinesia difusa y severa de todos los segmen-
tos ventriculares izquierdos en sistole.

La relacion entre las trabéculas y el miocardio com-
pacto se basan en los siguientes criterios: a) rela-
cion NC/C de trabéculas >2.3 en diastole (Petersen -
JACC), b) relacion NC/C de trabéculas >2.0 en sis-
tole (Jeni-Heart) y ¢) masa trabeculada del VI >20%
en diastole (Jaquier-Eur Heart); hipertrabeculacion
subendocardica de los segmentos apico-lateral y
antero-lateral medial del ventriculo izquierdo, cum-
pliendo los criterios para no compactacion, por las
tres técnicas mencionadas previamente (figura 1-3);
después de la infusion endovenosa de gadolinio se

Dilatacion biventricular y atrial izquierda con
ventriculo izquierdo no compactado.

Figura 2.- Resonancia magnética cardiaca:
Ventriculo izquierdo con una relacion entre la
capa no compactada y la compactada >2,3.

Figura 3.- Resonancia magnética cardiaca:
Aumento del miocardio no compactado.
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observo una imagen de bordes lisos, no pediculada,
adherida al apex del VI, estimada en 23 mm x 13
mm de diametros maximos, concordante con trom-
bo intracavitario (figura 4). La perfusion tisular de
reposo fue normal, no se puso en evidencia hiperse-
nal sugestiva de miocarditis. Se inici6 anticoagula-
cién con enoxaparina y acido acetilsalicilico.

Figura 4.- Resonancia magnética cardiaca:
Trombo mural apical en ventriculo izquierdo.

Paciente con evolucion clinica y laboratorial favo-
rable, buen estado general, afebril, hidratado, con
buena tolerancia y conducta alimentaria, hemodina-
micamente estabilizado con presion arterial dentro
de percentil 50 para la edad, frecuencia cardiaca
estable aun con extrasistoles ventriculares aisladas,
sin uso de soporte inotropico, pulsos presentes, re-
lleno capilar conservado, buena mecanica ventila-
toria sin apoyo suplementario de oxigeno ni signos
de dificultad respiratoria, hepatomegalia y edemas
periféricos en resolucion, flujo urinario conservado
con buen ritmo diurético, orientado, activo y reacti-
vo a estimulos externos con Glasgow 15/15.

Se decidio alta hospitalaria luego de 13 dias de in-
ternacion, con tratamiento oral especifico, control
ambulatorio por consulta externa de cardiologia y
hematologia pediatrica y orientacion en derivacion

a centro de cardiologia pediatrica de alta compleji-
dad, para programar trasplante cardiaco por el pro-
nostico de su patologia.

Discusion:

La miocardiopatia no compactada es una miocardio-
patia congénita, caracterizada por el aspecto espon-
giforme del miocardio, debido a una hipertrabecu-
lacion, con nichos intratrabeculares profundos que
comunican con la cavidad del ventriculo izquier-
do. Es una enfermedad reconocida recientemente;
el primer caso se describio en 1984 2. En 2006
fue clasificada por la American Heart Association
(AHA) como una miocardiopatia primaria genética.
Su prevalencia varia, segun diferentes estudios, en-
tre 0,05%-0,24%, siendo mas frecuente en hombres
y describiéndose formas familiares (33%) y espora-
dicas. Los familiares estan vinculadas a mutaciones
de diferentes genes, como el de la tafazzina (G4.5),
asi como a alteraciones gendmicas a nivel mito-
condrial, citoesqueleto (distrobrevina) y proteinas
de sarcomero 12, El acortamiento de la tafazzina
ligado al cromosoma X (Xg28) se encuentra aso-
ciado con ventriculo izquierdo no compactado, en
la poblacion pediatrica, derivando en el sindrome
de Barth (cardiomiopatia, miopatia esquelética y
neutropenia). La etiopatogenia es controvertida. Se
considera una anormalidad congénita resultado de
la interrupcion del proceso de compactacion normal
intrattero, de una alteracidon adquirida secundaria a
la afeccion de la microcirculacion o de un desorden
metabdlico que podria inducir isquemia o miocardi-
tis con aumento de la trabeculacion 'V, La forma
de presentacion clinica es variable; los pacientes
pueden permanecer asintomaticos por mucho tiem-
po, pudiendo comenzar con sintomas en la infan-
cia o en la edad adulta. Es frecuente su diagndstico
durante un cribado familiar o por un hallazgo en el
ecocardiograma doppler @,

El caso analizado se presenta como insuficiencia
cardiaca congestiva descompensada asociada a
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trombosis intraventricular izquierda, la forma de
presentacion mas frecuente. Otras manifestaciones
clinicas son dolor toracico y arritmias . Las arrit-
mias ventriculares pueden verse hasta en un 47% y
la fibrilacion auricular entre 7% a 23% de los pacien-
tes. La muerte stbita es una complicacion frecuente
debido a arritmias ventriculares, siendo responsable
del 50% de las muertes ®. El diagndstico se basa
en estudios de imagen. El ecocardiograma doppler
es el método de eleccidn inicial, ya que evidencia
alteraciones morfologicas del ventriculo izquierdo,
hipertrabeculacion del miocardio, asi como signos
de falla sisto-diastolica ©. Se ha visto que hasta un
63% de los pacientes se presenta con una FEVI en-
tre 10%-33% y hasta un 86% con una FEVI < 59%.

Existen multiples criterios diagnodsticos. Los crite-
rios de Jenni y colaboradores son los més utilizados
en la practica clinica diaria ©. En el caso clinico
presentado el ecocardiograma doppler no fue con-
cluyente para el diagnostico de miocardiopatia no
compactada, por lo que se solicitd resonancia mag-
nética cardiaca, obteniendo el diagnostico correcto.
La resonancia magnética cardiaca tiene un poder
superior al ecocardiograma para el diagnostico y
la valoracion del compromiso anatdémico, asi como
para detectar la presencia de trombos intramura-
les y apicales 9. Segun los criterios de Peterson y
Jacquier, una relacion de miocardio no compactado
versus compactado >2,3 medido en diastole tiene
una sensibilidad de 86% y una especificidad de 99%
para el diagnostico (9. Recientemente, el Colegio
Americano de Cardiologia recomendo que para rea-
lizar el diagnostico de miocardiopatia no compacta-
da deben cumplirse los criterios ecocardiograficos
de Jenni mas los criterios de resonancia magnética
cardiaca de Peterson y Jacquier.

En cuanto al manejo terapéutico, los pacientes asin-
tomaticos, que fueron diagnosticados durante criba-
do familiar o ecocardiograma doppler, y que presen-
tan FEVI normal, no requieren tratamiento, pero se
debe realizar seguimiento !9, El tratamiento de la
falla cardiaca en pacientes con miocardiopatia no

compactada no difiere de las pautas de tratamiento
habitual para pacientes con insuficiencia cardiaca de
otra etiologia, al igual que el manejo de las arritmias
supraventriculares asociadas a miocardiopatias (¥,
Algunos autores proponen anticoagular a todos los
pacientes con miocardiopatia no compactada y com-
promiso de la FEVI, y otros solo a pacientes con fi-
brilacion auricular, fendmenos embolicos previos o
trombos documentados intracavitarios . En los ca-
sos de insuficiencia cardiaca severa debe considerar-
se el trasplante cardiaco. Una serie publicada reunio
un total de 113 pacientes en el periodo 2000-2020,
siendo el 71% sometido a trasplante cardiaco. La ma-
yoria ingreso a la lista de trasplante en la infancia-
adolescencia, siendo la edad promedio de 10 afios,
predominando el sexo masculino (55%). Las tasas de
supervivencia postrasplante son similares a los tras-
plantados cardiacos por otras etiologias !”; se orien-
ta a familia de paciente la necesidad de derivacion a
centro cardioldgico de mayor complejidad para pro-
gramar trasplante cardiaco. El prondstico de la enfer-
medad depende de la clase funcional de la cardiopa-
tia. A los 3,7 afios de diagnosticado, el 47% de los pa-
cientes fue trasplantado o fallecié . Son factores de
mal prondstico: bloqueo completo de rama izquierda,
mayor grado de compromiso del volumen de fin de
sistole/diastole y falla cardiaca en clase funcional 111/
IV de la New York Heart Association ®,
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CASO CLINICO

Miopatia de Bethlem

Bethlem myopathy

Dra. Ménica Fabiana Burgos Rosado”, Dra. Lourdes Nuiiez Antelo®.

Resumen:

La miopatia de Bethlem es una forma benigna, au-
tosdmica dominante, de la distrofia muscular de progre-
sion lenta. Hasta la fecha, se han descrito menos de 100
casos en la literatura, demostrando asi su rareza. Los
rasgos clinicos no difieren marcadamente de los de otras
formas de distrofia muscular progresiva, con la excep-
cion de las contracturas de los dedos, que a veces son
sugestivas del diagnostico. Mutaciones en una de las
tres subunidades del colageno VI son responsables de
la enfermedad.

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 36-9: Miopatia de
Bethlem, distrofia muscular, colageno VI.

Introduccion:

La miopatia de Bethlem es una forma benigna, auto-
somica dominante, de la distrofia muscular de pro-
gresion lenta. Hasta la fecha, se han descrito menos
de 100 casos en la literatura, demostrando asi su ra-
reza. Los rasgos clinicos no difieren marcadamente
de los de otras formas de distrofia muscular progre-
siva, con la excepcion de las contracturas de los de-
dos, que a veces son sugestivas del diagnostico. Los
niveles de creatina quinasa (CK), y las pruebas his-
tologicas no son concluyentes. Mutaciones en una
de las tres subunidades del colageno VI son respon-
sables de la enfermedad. Sin embargo, los estudios
moleculares estdn obstaculizados por el tamafio y el
patron de expresion de los genes. El tratamiento es
puramente de apoyo.

(1) VITAE Medicina y Diagnoéstico. Santa Cruz de la Sierra.

Abstract:

Bethlem myopathy is a benign, autosomal dominant
form of slowly progressive muscular dystrophy. To date,
less than 100 cases have been described in the literature,
thus demonstrating its rarity. The clinical features do not
differ markedly from those of other forms of progressive
muscular dystrophy, with the exception of contractures
of the fingers, which are sometimes suggestive of the
diagnosis. Mutations in one of the three subunits of co-
llagen VI are responsible for the disease.

Key words:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 36-9: Bethlem myo-
pathy, muscular dystrophy, collagen V1.

Caso clinico:

Describimos el caso de un paciente de 7 afos de
edad, sexo masculino, que fue atendido por presen-
tar debilidad en miembros inferiores y caidas fre-
cuentes; cuadro clinico de 4 afios de evolucion, mis-
mo que se inicid con dificultad en la marcha, caidas
frecuentes y cansancio al caminar mas o menos 2
cuadras; dicho cuadro fue progresando lentamente.

Segundo hijo de una pareja no consanguinea; mo-
vimientos fetales desde los 4 meses de gestacion;
nacimiento por cesarea, por dilatacion estacionaria;
sin antecedentes familiares de relevancia. Desarro-
llo psicomotor: sedestacion a los 8 meses de edad,
caminé a los 15 meses, primera palabra a los 17
meses, fluidez del habla desde los 3 afios; siempre
presentd problemas con la marcha; muchas caidas

Conflicto de intereses: Los autores indican que el presente trabajo no tiene conflicto de intereses.

Articulo aceptado el 14/11/22.
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frecuentes, mismas que fueron aumentando con el
paso del tiempo.

Examen fisico: Paciente activo, orientado, cola-
borador, facies sin asimetrias, cicatriz con bordes
sobreelevados en region frontal (figura 1), pares
craneales sin alteraciones. En miembros superiores,
hipotrofia de cintura escapular con tendencia a la
retraccion en hombros y codos, fuerza proximal de
3/5, distal de 4/5; hiperlaxitud de dedos de la mano
(figura 2) y retraccion de falanges distales (figura

Figura 1: Cicatriz hipertrofica frontal.

Figura 2: Hiperlaxitud distal.
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3); reflejos osteotendinosos Y. En térax posterior,
escapulas aladas (figura 4). Miembros inferiores: re-
traccion isquiotibial bilateral y de tendon de Aquiles
(figura 5); fuerza muscular proximal 3/5, distal 4/5.
Reflejos osteotendinosos: hiporreflexia, trofismo:
hipotrofia de miembros inferiores, tono disminuido
de forma global, con tendencia a las retracciones,
Gowers positivo.

Figura 3: Retracciones en falanges.

Figura 4: Hipotrofia generalizada, escapulas
aladas.

37



Figura 5: Retraccion de codos, isquiotibial y
aquilea.

Evaluacion cognitiva: Nifio que asiste a escuela re-
gular cursando actualmente cuarto de primaria con
buen rendimiento, obedece muy bien a todas las or-
denes y a las consignas solicitadas, tiene muy buen
relacionamiento con otras personas, aunque a veces
se siente excluido debido a que no puede hacer las
mismas cosas que sus compaiieros.

Examenes de laboratorio: CPK 625 U/L, LDH 22
U/L, TGO 28 UI/L, TGP 38 UI/L.

Panel de distrofias musculares, miopatias y mias-
tenia: Fue identificada, en heterocigosis, en el gen
COLG6AL1, la variante chr21:45.989.121, variacion
G>A, promueve la sustitucion del aminoacido glici-
na en el codon 281, por glutamato. Variante descrita
como “patogénica”.

Discusion:

Las miopatias relacionadas a colageno VI (M-COL-
VI) son causadas por mutaciones en alguno de los
tres genes (COL6A1, COL6A2 y COL6A3) que
codifican las cadenas alfa principales del colageno
tipo VL. El colageno VI es uno de los componentes
principales de la matriz extracelular, formando una
red microfibrilar estrechamente relacionada con la

MIOPATIA DE BETHLEM / Burgos M. y col.

célula y la membrana basal de multiples tejidos, in-
cluidos musculos, piel, tendones, cartilagos, discos
intervertebrales, lentes, 6rganos internos y vasos
sanguineos. Fisiopatolégicamente, las mutaciones
del COL6 generan una disfuncion mitocondrial y
fendmenos apoptoticos de la fibra muscular, los que
se ven amplificados por defectos en los mecanismos
de autofagia.

Clinicamente, las M-COLVI son un espectro de en-
fermedades que comparten en mayor o menor gra-
do una serie de caracteristicas fenotipicas como la
hiperlaxitud y contracturas articulares. Otro érgano
comprometido es la piel, con hallazgos que inclu-
yen la hiperqueratosis pilar, presente habitualmente
en la superficie extensora de muslos y brazos; cica-
trizacion queloide y en “papel de cigarro”; piel seca
0 rugosa y piel suave con exceso de pliegues pal-
mares y plantares en pacientes jovenes con DMCU
(Distrofia Muscular Congénita de Ullrich). Ninguna
de las M-COLVI se ha asociado a discapacidad in-
telectual o trastornos del aprendizaje, asi como tam-
poco hay evidencia de compromiso cardiaco, ain en
las formas de mayor severidad.

El fenotipo clasico de Distrofia Muscular Congénita
de Ullrich (DMCU) se presenta desde el nacimien-
to, con hipotonia y debilidad muscular generaliza-
da, asociada en forma caracteristica a una marcada
hiperlaxitud de las articulaciones distales de las ma-
nos y pies. Pueden coexistir contracturas articulares
en codos, rodillas, columna (cifoescoliosis), cuello
(torticolis congénito), ademas de presentar trastor-
nos en la alimentacion, requiriendo de sonda naso-
gastrica o gastrostomia en los casos mas severos.
Puede existir debilidad facial, pero los movimientos
oculares se encuentran conservados. Los pacientes
con fenotipo severo de inicio precoz nunca logran
marcha independiente, pudiendo lograr s6lo control
sedente y desplazamiento por arrastre. Por el con-
trario, los pacientes con fenotipo moderado, que es
el mas frecuente, lo gran la marcha independiente
alrededor de los 2 afios de vida, con pérdida poste-
rior de habilidades motoras durante la adolescencia
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o adultez temprana. La debilidad muscular es pro-
gresiva, sin embargo, son las contracturas de gran-
des articulaciones, las que mas interfieren con la
capacidad motora y la deambulacion; asociada ge-
neralmente a una escoliosis de inicio pre coz (etapa
escolar) que con mucha frecuencia requiere cirugia.
La debilidad de la musculatura respiratoria asocia-
da a escoliosis progresiva favorece el desarrollo de
insuficiencia respiratoria de tipo restrictiva. Esta, si
bien se desarrolla una vez que se pierde la marcha,
pue de manifestarse antes con hipoxemia nocturna,
que se acompafia de somnolencia diurna y cefalea
secundaria a la hipercapnia y disminucion progre-
siva de la capacidad vital forzada. En esta etapa es
necesario el apoyo ventilatorio no invasivo, lo que
debe ser supervisado de manera periddica y precoz.

Las miopatias intermedias relacionadas a colageno
VI constituyen un grupo de pacientes con M-COLVI
que no son facil mente clasificables como DMCU
ni como MB. Algunos de estos pacientes han sido
clasificados por diversos autores como miopatia re-
lacionada a Colageno VI, de caracter leve e inicio
precoz, puesto que, si bien se inician en el periodo
neonatal, logran la marcha independiente que man-
tienen incluso mas alla de la adultez temprana, des-
pués de los 20 afios. La caracteristica clinica mas re
levante es el desarrollo de contracturas progresivas
des de la nifiez, especialmente de codos, tobillos y
rodillas, ademas de escoliosis y espina rigida, pu-
diendo requerir asistencia y ayudas técnicas para
mantener la movilidad. También pueden presentar
insuficiencia respira toria, con disminucion en la ca-
pacidad vital forzada en la adolescencia temprana.
Dentro de los reportes de series de casos relaciona-
dos con fenotipos intermedios se describe una for-
ma de distrofia muscular de cinturas autosémica do-
minantel9 y una forma de mioesclerosis-miopatia
autosOmica recesiva.

La miopatia de Bethlem (MB) es el fenotipo mas
leve y es extremadamente variable en su presen-
tacion clinica. Frecuentemente se presentan otros
miembros afectados en la familia junto al caso in-
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dice. Si bien el diagnostico de MB suele realizarse
en adultos, la edad de inicio de los sintomas en la
mayoria de los casos es al final de la primera década
de la vida, con debilidad leve y algin grado de hi-
perlaxitud distal, que puede evolucionar posterior-
mente a contracturas aquilianas, de codos, mtsculos
pectorales, flexores de los dedos y articulaciones in-
terfalangicas, que imposibilitan la extension de los
dedos. Destaca también al interrogar en forma di-
rigida a adultos, la existencia desde la infancia de
signos como hipotonia, laxitud articular con luxa-
cion de caderas, luxaciones recidivantes de rétula o
malformaciones del pie. La instauracion de la enfer-
medad también puede ser congénita, pero los nifios
tienen menor compromiso que en DMCU, encon-
trando deformidad en equinovaro o mas frecuente-
mente, torticolis y contracturas en dorsiflexion de
los pies. Los pacientes con MB pueden desarrollar
escoliosis con espina rigida, que comparada con la
DMCU es moderada y requerir ayudas técnicas para
deambular por las contracturas. Otra complicacion
potencial, asociada a la progresion de la enferme-
dad, es el desarrollo de algin grado de insuficiencia
respiratoria de tipo restrictivo, secunda rio a la com-
binacion de rigidez de la caja toracica con debilidad
de la musculatura respiratoria.
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ACTUALIZACION

Manejo multidisciplinario del sindrome de Turner

Multidisciplinary management of Turner syndrome

Dr. Juan Pablo Hayes Dorado™.

Resumen:

El sindrome de Turner resulta de la pérdida comple-
ta o parcial del segundo cromosoma X en mujeres; el
sindrome se asocia casi siempre a talla baja e insuficiencia
ovarica; otros hallazgos incluyen anormalidades esque-
Iéticas, linfedema, cuello alado y defectos cardiacos
congénitos. El tratamiento con hormona de crecimiento
durante el periodo pediatrico esta recomendado para au-
mentar la talla final de las pacientes; la induccion puberal
se consigue con dosis bajas de estrogenos, continuando
con terapia de reemplazo hormonal, al combinar estroge-
nos y progesterona / progestagenos, por la insuficiencia
ovarica prematura. Es importante considerar que el sin-
drome de Turner aumenta el riesgo de malformaciones
congénitas y condiciones comoérbidas (cardiacas, vascu-
lares, renales, 0seas, metabdlicas, endocrinas, autoinmu-
nes, hepaticas, gastrointestinales, otorrinolaringoldgicas
y psicologicas).

Palabras clave:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 40-50: Sindrome de
Turner, talla baja, insuficiencia ovarica.

Introduccion:

El sindrome de Turner resulta de la pérdida comple-
ta o parcial del segundo cromosoma X en mujeres.
Henry Turner describi6 los hallazgos fisicos del sin-
drome en 1938. La patogenicidad de la monosomia
del cromosoma X se identificd en 1959. La mono-
somia esta presente en el 45% de los casos, mientras
que el resto de las pacientes presentan otras anorma-
lidades estructurales .

Abstract:

Turner syndrome results from complete or par-
tial loss of the second X chromosome in females;
the syndrome is almost always associated with short
stature and ovarian failure; other findings include
skeletal abnormalities, lymphedema, webbed neck,
and congenital heart defects. Growth hormone
treatment during the pediatric period is recommen-
ded to increase the final height of patients; pubertal
induction is achieved with low doses of estrogens,
continuing hormone replacement therapy, combi-
ning estrogens and progesterone/progestogens, for
premature ovarian failure. It is important to con-
sider that Turner syndrome increases the risk of
congenital malformations and comorbid conditions
(cardiac, vascular, renal, bone, metabolic, endocri-
ne, autoimmune, hepatic, gastrointestinal, otolaryn-
gological, and psychological).

Keywords:

Rev Soc Bol Ped 2023; 61 (1): 40-50: Turner syndro-
me, short stature, ovarian failure.

Epidemiologia:

La prevalencia del sindrome es de 1/2.000 - 1/2.500
nacidos vivos de sexo femenino. La prevalencia real
es desconocida ya que muchas pacientes con fenoti-
po leve permanecen sin diagnostico o son diagnos-
ticadas en la edad adulta ™.

(1) Pediatra endocrinélogo. Hospital Santa Cruz. Caja Petrolera de Salud. Santa Cruz de la Sierra.

Conflicto de intereses: El autor indica que el presente trabajo no tiene conflicto de intereses.

Articulo aceptado el 30/11/22.
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Etiologia:

El sindrome de Turner es causado por la deleccion
de uno de los cromosomas X o ser un cromosoma
no funcional, en las mujeres. Aproximadamente el
50% de la poblacion con sindrome de Turner tiene
monosomia X (45, X0); la otra mitad presenta mo-
saicismo (45, X con mosaicismo) .

Diversas anomalias en el cromosoma X causan que
éste sea no funcional: Isocromosoma Xq (dos co-
pias del brazo largo del cromosoma), cromosoma
en anillo (rupturas terminales en ambos brazos del
cromosoma), deleccion Xp o Xq. Algunas pacientes
con sindrome de Turner pueden tener mosaicismo,
con cromosoma Y @,

Mecanismo patogénico:

La morfogénesis comprende una serie de eventos
que incluyen la division celular, la produccion de
precursores migratorios, la diferenciacién y muer-
te celular programada, ademas de su integracion
en organos y sistemas. La frecuencia de los ciclos
celulares y el nimero de células que proliferan son
esenciales en el crecimiento celular ©.

El ciclo celular es el periodo entre divisiones celu-
lares sucesivas. El proceso comprende la regulacion
de una serie de eventos en los cuales la replicacion
de DNA (fase S) y cada una de las dos copias de
DNA son segregadas apropiadamente durante la di-
vision celular (mitosis o meiosis; fase M). Los otros
dos eventos criticos acontecen entre las fases M y
S: G1 que sigue a la fase M y la G2 que sigue a la
fase S. La progresion ordenada del ciclo celular esta
principalmente mediada por proteinas reguladoras
transcripcionales ©.

Las células 45,X presentan una falla en el rango
normal de la proliferacion, disminuyendo el nime-
ro de células, en los tejidos, durante la organogéne-
sis. Se ha asociado el ciclo celular prolongado y el
fenotipo del sindrome de Turner. Los estudios han
revelado la diversidad de los hallazgos fenotipicos

del sindrome de Turner, la cual podria ser explicada
por la disminucion de la proliferacion celular ©.

Las células con 45,X tienen un ciclo celular prolonga-
do, el cual provoca la reduccion del nimero de clones
celulares por unidad de tiempo, con desventajas selec-
tivas. El ciclo celular prolongado, por la monosomia
del cromosoma X, causa hallazgos clinicos diferentes
en el sindrome de Turner: Letalidad embrionaria, talla
baja, disgenesia gonadal, osteopenia / osteoporosis,
cardiopatias congénitas, déficits neuroldgicos, pérdida
auditiva neurosensorial, funcion alterada de las células
beta pancreéticas y otros problemas somaticos. El fe-
notipo del sindrome de Turner no tiene una etiologia
aislada; es la compleja interaccion de eventos celulares
la que impacta a nivel individual ©.

Talla baja e insuficiencia ovarica:

El sindrome de Turner se asocia casi siempre a ta-
lla baja e insuficiencia ovarica. Los otros hallazgos
se presentan en algunas, no en todas las pacientes:
Caracteristicas morfologicas de diversas intensida-
des, como malformaciones congénitas y un riesgo
elevado de adquirir condiciones comdrbidas. El ren-
dimiento cognitivo es generalmente satisfactorio,
aunque algunas pacientes tienen dificultades con
ciertos tipos de aprendizaje .

Manifestaciones clinicas mas frecuentes:

Talla baja, pérdida precoz de la funcion ovarica,
infertilidad, otros sintomas: Anormalidades esque-
Iéticas, linfedema, cuello alado, defectos cardiacos
congénitos ©.

Los hallazgos clinicos mas frecuentes, presentes en
el 90% de las pacientes: Talla baja y falla ovarica
precoz O,

Hallazgos clinicos :

* Talla baja, insuficiencia ovarica / pubertad retra-
sada.
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* Anormalidades cardiacas y renales.

* Pérdida auditiva neurosensorial, problemas oftal-
mologicos.

* Alteraciones tiroideas, sindrome metabolico.

* Enfermedad inflamatoria intestinal, problemas
neurocognitivos.

* El 50% de las pacientes presenta defectos congé-
nitos cardiovasculares:
Mayor riesgo de diseccion aortica.

* Las alteraciones renales estan presentes en el 33
a 60% de las pacientes.

Otras caracteristicas, menos frecuentes: Cuello ala-
do, implantacion baja del cabello, téorax ancho, cu-
bito valgo, acortamiento del 4° metacarpiano, dis-
plasia de ufias, hallazgos faciales: ptosis palpebral,
implantacion baja de las orejas (V.

Anormalidades cardiacas:

En nifias con sindrome de Turner, se ha reportado
una prevalencia de anormalidades electrocardiogra-
ficas mayores del 2% (anormalidades de la onda T)
y de anormalidades electrocardiograficas menores
del 39%. La dilatacion de la aorta ascendente se ha
descrito en el 16% de los casos. Las anormalidades
cardiacas se han encontrado con mayor frecuencia
en mujeres con cariotipo 45,X en comparacion a
aquellas que presentan mosaicismo ©.

Anormalidades cardiovasculares:

Varios defectos cardiacos son incompatibles con la
vida, causando 6bito fetal. Las anormalidades cardio-
vasculares mas frecuentes en el sindrome de Turner:

Valvula adrtica bicuspide y coartacion de la aorta. Las
cardiopatias congénitas se diagnostican en 25-50% de
las pacientes con el sindrome, siendo la principal causa
de mortalidad del sindrome de Turner. El aneurisma
aortico y la diseccion de la aorta constituyen una im-
portante causa de mortalidad. La incidencia de hiper-
tension arterial es elevada en este sindrome ©.

Sindrome del corazon izquierdo hipoplasico:

El sindrome del corazon izquierdo es un defecto car-
diaco congénito. Constituye del 2 al 9% de las cardio-
patias congénitas. Este defecto cardiaco estructural
incluye diversos grados de un menor desarrollo del
ventriculo izquierdo, hipoplasia adrtica y estenosis o
atresia valvular mitral y adrtica. Se ha descrito este sin-
drome en pacientes con sindrome de Turner (fig. 1) .

Figura 1: Ecocardiograma.- Atresia de valvula
mitral; ventriculo izquierdo hipoplasico.

GE Healthcare
09/07/20 14:04:54
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Defecto cardiovascular Prevalencia en el sindrome Prevalencia en poblacién
de Turner general
Valvula adrtica bicuspide 15-30% 1-2%
Coartacion de |la aorta 7-18% 0,04%
Comunicacion interauricular 1-2% 0.1-0.2%
Defecto septal ventricular 1-4% 0.2-0.6%
Drenaje venoso pulmonar anémalo parcial 13-15% 0.4-0.7%
Vena cava superior izquierda persistente 8-13% 0.3-0.5%
Aneurisma aortico 23% 1-2%
Diseccidn adrtica Riesgo 100 veces mayor 5-30 casos por millon de afios-persona
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Arritmia neonatal:

La anormalidad electrocardiografica mas frecuente
en mujeres con sindrome de Turner es la prolonga-
cion del intervalo QT, pudiendo asociarse con ta-
quiarritmia ventricular. Se han descrito pacientes
con taquicardia supraventricular y arritmias auricu-
lares multiples. Se report6 el caso de una neonato
con sindrome de Turner y defectos del lado izquier-
do del corazén que presentd flutter auricular segui-
do de taquicardia supraventricular ®.

Trastornos psicoldgicos:

Las pacientes con sindrome de Turner tienen un mayor
riesgo de depresion, ansiedad, trastornos del humor,
trastorno del espectro autista, trastorno de déficit de
atencion e hiperactividad, esquizofrenia y trastornos
psicoticos. También se han descrito dificultades so-
ciales y vulnerabilidad en las mujeres con sindrome
de Turner. En general, las pacientes con el sindrome
presentan una inteligencia promedio; sin embargo se
han descrito algunas dificultades con el aprendizaje ©.

Complicaciones:

Pérdida de la audicion, hipotiroidismo, alteracio-
nes de la funcion hepatica, déficits neurocognitivos,
mayor riesgo de enfermedades autoinmunes, disec-
cion adrtica, mayor riesgo de gonadoblastoma (en
mujeres con cromosoma Y), alteraciones metaboli-
cas (obesidad, insulinorresistencia, diabetes melli-
tus tipo 2, dislipidemia) @,

Neurofibromatosis tipo 1:

La neurofibromatosis tipo 1 rara vez se observa en
pacientes con sindrome de Turner; es un trastorno
autosomico dominante; se debe a mutaciones de
pérdida de funcion del gen supresor tumoral NF-1.
Las pacientes presentan manchas café con leche y
tumores fibromatosos en la piel. La coexistencia de
neurofibromatosis tipo 1 y el sindrome de Turner es
rara. Es importante el examen fisico minucioso de

las pacientes con sindrome de Turner, pesquisando
las méaculas café con leche (figura 2). En las nifas
con el sindrome, el tratamiento con hormona de cre-
cimiento (rhGH), no estd consensuado, cuando ellas
también presentan neurofibromatosis tipo 1, por su
asociacion con un mayor riesgo de malignidad (°.

Figura 2: Sindrome de Turnery
neurofibromatosis tipo 1.

l \

Enfermedad de Graves e hiperparatiroidis-
mo primario:

Es rara la asociacion entre hiperparatiroidismo pri-
mario y enfermedad de Graves. La prevalencia de
enfermedad de Graves en las pacientes con sindro-
me de Turner es de 1.7-3%, la cual es mayor que la
evidenciada en la poblacion general. El hiperparati-
roidismo primario se caracteriza por hipercalcemia
y mayor produccion de PTH. Los hallazgos clini-
cos incluyen la disminucion de la densidad mineral
Osea, nefrolitiasis y ulcera gastrica 11,

Sindrome de Turner neonatal:

El sindrome de Turner es uno de los trastornos mas
frecuentes causados por aneuploidia. En el 45% de
los casos, la causa es la monosomia 45,X; mientras
que el porcentaje restante es causado por mosaicis-
mo o anormalidades cromosomicas. En el 98% de las
afectadas se asocia a abortos espontaneos. El sindro-
me se presenta en 1/2.000 a 2.500 nacidos vivos de
sexo femenino; solo el 20% de los casos se diagnos-
tica en el periodo neonatal (figura 3); el 80% restante
se identifica en los siguientes afios de vida 12,
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Figura 3: A: Edema de pies. B: Cuello corto y palmeado. C: Pezones muy separados.

La mayoria de los casos de sindrome de Turner se
diagnostican en la pubertad, por la disminucién de
la velocidad de crecimiento; sin embargo, es im-
portante el diagnostico durante el periodo neonatal,
para realizar una terapia hormonal adecuada para
el crecimiento y desarrollo, ademas de la posterior
induccion puberal. Se debe pesquisar, establecido
el diagnostico de sindrome de Turner, cardiopatias
congénitas, rifion en herradura, hipotiroidismo, en-
tre otras alteraciones, minimizando de esa manera
las complicaciones del sindrome 2.

Hiperplasia adrenal congénita:

El sindrome de Turner es un trastorno genético carac-
terizado, en las mujeres, por infertilidad, insuficien-
cia ovarica prematura, baja estatura y otras anormali-
dades. Cuando una paciente con sindrome de Turner
presenta virilizacion, debe descartarse la existencia
de un cromosoma Y, de tumores gonadales malignos
y de hiperplasia adrenal congénita (HAC).

La HAC por deficiencia de 21 hidroxilasa es una
de las causas mas frecuentes de virilizacion en las
mujeres (9,

Hemofilia A:

La hemofilia y el sindrome de Turner son enferme-
dades raras. La coincidencia de ambas es extrema-
damente rara. Los primeros sintomas de hemofilia

N

en un prematuro generalmente se presentan en sus
primeros dias de vida, cuando él se encuentra conec-
tado y con varios procedimientos invasivos. Cuando
el diagndstico primario se acompaia de sintomas o
hallazgos dismoérficos, los cuales no corresponden a
la condicion, debe tomarse en cuenta una segunda
enfermedad coexistente 1.

Fenotipo y trastornos asociados “:
* Signos ecograficos en el periodo prenatal:

Cuello grueso, higroma quistico, hidropesia fetal,
coartacion aodrtica, anormalidades del corazon iz-
quierdo, alteraciones renales, braquicefalia, oligoam-
nios, restriccion del crecimiento intrauterino (RCIU).

* Neonato:

Linfedema de manos/pies, cuello grueso, restriccion
del crecimiento intrauterino (RCIU).

* Nifio / Adulto:

Baja estatura, insuficiencia ovarica prematura.

* Ojos:

Anormalidades orbitopalpebrales (pliegues epican-

ticos, inclinacion antimongoloide, ptosis), estrabis-
mo, anormalidades de refraccion.

* Oidos:

Baja implantacion, malformaciones, otitis recurren-
te, hipoacusia.
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* Boca:
Micrognatia, paladar ojival, anormalidades dentales.
* Cuello:

Implantacion baja de cuero cabelludo, cuello alado,
cuello corto.

* Esqueleto:

Cubito valgo, acortamiento del 4to. metacarpiano,
genu valgum, deformidad de Madelung, escoliosis,
cifosis, retraso de la maduracion 6sea, disminucion
de la densidad mineral 6sea.

* Aparato cardiovascular:

Aorta bicuspide, coartacion adrtica, estenosis aortica,
insuficiencia aortica, prolapso mitral, hipoplasia de co-
razon izquierdo, dilatacion adrtica (aneurisma, ruptura).

* Torax:

Toérax en forma de escudo, pezones separados, pe-
zones invertidos.

* Higado y aparato gastrointestinal:

Citolisis hepatica, enfermedad celiaca, enfermedad
inflamatoria intestinal.

* Rifiones - Vejiga:

Rifion en herradura, malrotacion, ectopia renal, age-
nesia renal, duplicidad renal, hipodisplasia renal, in-
fecciones del tracto urinario.

* Glandulas endocrinas:
Tiroiditis autoinmune, diabetes tipo 1, diabetes tipo 2.
* Piel y faneras:

Nevos multiples, linfedema de manos/pies, vitiligo,
alopecia, ufias hipoplasicas.

* Aspectos neuropsicologicos:

Problemas de aprendizaje, deficiencias neurocogni-
tivas, inmadurez psicologica.

Asociaciones con el sindrome de Turner:

En las nifias con sindrome de Turner se encuentra un
riesgo elevado de: Retardo del crecimiento intraute-

rino, bajo peso de nacimiento, talla baja, cardiopa-
tias congénitas, infertilidad, obesidad, dislipidemia,
hipertension arterial, resistencia a la insulina, dia-
betes tipo 2, sindrome metabolico y enfermedades
cardiovasculares (ACV e infarto del miocardio) ©.

El sindrome de Turner incrementa la frecuencia
de morbilidad y mortalidad cardiometabdlica,
en comparacion a la poblacion general. Diversas
caracteristicas multifactoriales influyen en esta
morbi-mortalidad: Epigenéticas, genéticas, esti-
lo de vida, hipogonadismo y medicamentos. Las
nifias con el sindrome presentan un mayor riesgo
de disfuncion de las células beta pancreaticas y
enfermedades cardiovasculares. El incremento de
los niveles de presion arterial sistolica y diasto-
lica, se han evidenciado en mujeres adolescentes
y adultas con sindrome de Turner. Se han descri-
to factores de riesgo (resistencia a la insulina y
dislipidemia) en las pacientes con el sindrome,
que causan anormalidades metabdlicas, como la
diabetes mellitus tipo 2 y enfermedades cardio-
vasculares. Las pacientes con el sindrome presen-
tan valores mas elevados de IMC (indice de masa
corporal), presion arterial sistolica y presion arte-
rial diastolica, que la poblacion general. Por otro
lado, los niveles de colesterol total, colesterol
LDL y triglicéridos son mas altos en las pacientes
con el sindrome. Se ha observado una correlacion
positiva entre los niveles de LH y FSH, con los
valores de IMC, presion arterial sistélica y coles-
terol total (%,

Diagnostico:

El diagnoéstico se establece al analizar los cromo-
somas sexuales, mediante el cariotipo o la técni-
ca de FISH (hibridacién fluorescente in situ), que
revelan: Monosomia 45,X en aproximadamente
el 40-50% de los casos, mosaicos (45,X/46,XX),
la presencia del crosomoma Y, alteraciones es-
tructurales del cromosoma X (45,X/46, isoXq o
45,X/46,is0Xp), cromosoma X en anillo y delec-
cion del cromosoma X @,
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Cariotipo del sindrome de Turner ©:

Tumer syndrome Karyotype

45X 46.XY 46,XX

L 1

45,X/46.XY
mosaicism

45,X/46 XX
mosaicism

Mosaicismo en el sindrome de Turner 19;

46X del(X)  46.Xr(X)
(p11.4)

&P

46,X.i(Xq)

Karyotype Numberof  Percentage
prs*
45X / 46,XX 50 45.04
45X / 46, XY 12 10.81
45X / 46,XX / 47, XXX 1 9.90
45X / 46, X (X 6 5.40
46,X,i(Xq 6 540
45X / 47, XXX 5 450
45X / 46,X,i (Xq) 5 450
45,X / 46, XX / 47, XXX / 48, XXXX 3 270
45,X / 46, X ()Y 2 1.80
45, X / 46, X, del (Xq) 1 0.90
45,X / 46, XX / 48, XXXX 1 0.90
45,X / 46, X, del (Xp) 1 0.90
45,X /46, X, 1,i (X 1 0.90
D

45, XX .t (149219 1 0.90
45, X, inv (16) (p12.2q11.1) / 46, XX, inv (16) (p12:2q11.1) 1 0.90
45, X, inv (9) (pl1q13) 1 0.90
45,X / 46, X, tas (X:X) / (p22.3; p22.3) 1 0.90
46,X,iX 1 0.90
46, XX, del (Xq) 1 0.90
Unspecific karyotype 1 0.90
Total 111

Informacion del diagndstico:

A los padres de la paciente debe proveerse infor-
macion referente a diversos aspectos del sindrome:
Riesgo de talla baja, riesgo de insuficiencia ovarica
prematura, riesgo de infertilidad, tratamiento con
rhGH (hormona de crecimiento), terapia de reem-
plazo hormonal (estrégenos y progesterona), do-
nacion de 6vulos, riesgo de enfermedad cardiaca
(vélvula adrtica bicuspide), riesgo de enfermedad

vascular (coartacion aortica, dilatacion de la aorta
ascendente), riesgo de compromiso otorrinolarin-
gologico, riesgo de enfermedades autoinmunes,
riesgos metabolicos en la edad adulta (hipertension
arterial, dislipidemias, diabetes, etc.), posible perfil
neurocognitivo particular, en ocasiones, dificultades
para el aprendizaje, puede requerir manejo especifi-
co; en general, la paciente con sindrome de Turner
presenta inteligencia normal .
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Estudios ecograficos:

Asi como el cariotipo debe solicitarse en todas las
pacientes con talla baja, incluso en ausencia de ha-
llazgos fenotipicos del sindrome de Turner, tam-
bién la ecocardiografia debe realizarse siempre, tan
pronto como el diagnostico se establezca, ya que las
alteraciones cardiacas son las mas frecuentes en el
sindrome, incrementando su mortalidad.

Por otro lado, la evaluacion nefroldgica / ecografia
renal son importantes por la frecuencia elevada de
anormalidades renales ¢ infecciones urinarias (.

En la etapa prenatal, el sindrome de Turner puede
identificarse, mediante determinados signos ecogra-

Investigaciones al momento del diagnéstico ¥:

ficos: Translucencia nucal incrementada, higroma
quistico nucal, coartacidon de la aorta, anomalias del
lado izquierdo del corazén, braquicefalia, rifién en
herradura y polihidramnios u oligohidramnios .

Diagnostico diferencial:

El sindrome de Noonan es una condicion muy pa-
recida al sindrome de Turner. Varias caracteristicas
clinicas son similares: Cuello alado (pterygium co-
11i), talla baja, anormalidades cardiacas y renales. Sin
embargo, en el sindrome de Noonan no hay anorma-
lidad cromosémica; por otro lado, este sindrome pue-
de presentarse tanto en hombres como en mujeres .

Neonatal < 6 afios 6-12 afios 12-18 afios Adulto
Detailed clinical examination, BR, x x x x x
screening for strabismus, kyphosis,
scolioiis
Standard and Turner growth curves X x x x
FSH == LH == estradiol == AMH x x x x
FSH. LH FSH, LH E2. FSH, LH, AMH E2. FSH, LH, AMH E2 FSH, LH,
AMMH
TSH, : FT4 =4 years o x x
Anti-TPO antibodies =4 years o x b4
HbA ¢ & fasting blood glucose X (> 10 years) X x
=+ fasting insulin (HOMA)
+=OGTT Before rhGH treatment  Before rhiGH treatrment Before rhGH treat-
if blood glucose and/or  if blood glucose and/or ment if blood glu-
HbAlc levels are high  HbAIC levels are high cose and/or HbAIC
levels are high
AST, ALT, Gamma-GT, alkaline x X x
phosphatase =6 years
lgA antitransglutaminases x x X *
oA total (=2 years) As a function of
SYyMpPloms
Pebvic ultrasound After puberty x
Bone densitometry After puberty x
ENT consultation and hearing X x x X
assessment (adapted to age)
Ophthalmologic consultation If suspicious signs 12-15 months and If sensory or motor If sensory or motor  If sensory or
3-4 yrs abnormality abnormality maotor abnor-
mality
Dental consultation % panoramic X If there is a clinical x x x
ray of dentition abnormality
Consultation with a dietitian If overweight, carbo-
hydrate intolerance,
diabetes, dyslipidemia
Psychological consultation Parents, if necessary x x x x
= psychometric tests
Therapeutic education Parents, il necessary x x x x
Detailed clinical examination, BR. x x x X x
screening for strabismus, kyphosis,
scoliosis
Standard and Turner growth curves X x b4 x
FSH =+ LH = estradiol &= AMH b3 x x x x
FSH. LH FSH. LH E2, FSH. LH. AMH E2, FSH. LH. AMH E2.FSH, LH,
AMH
TSH,. ®=FT4 = 4 years x x x
Anti-TPO antibodies > 4 years x * *
HbAc &+ fasting blood glucose X (> 10 years) x >
& fasting insulin (HOMA)
£ OGTT Before rhGH treatment  Before rhGH treatment  Before rhGH treat-
if blood glucose and/or  if blood glucose and/or ment if blood glu-
HbAlC levels are high HbA I C levels are high cose and/or HbAc
levels are high
AST, ALT, Gamma-GT, alkaline x x =
phosphatase > 6 years
IgA antitransglutaminases x x x x
IgA total (> 2 years) As a function of

symptoms
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Seguimiento pediatrico ¥:

< 6 afios

6-12 afios 12-18 afios

+OGTT Bafore rhGH treatment if glycemnia

or HbA1c¢ levels moderately high
AST, ALT, gamma-GT

IgA antitransglutaminases, total IgA
Total cholesterol/HDLe/LDLc/Tri-
glycerides

Creatininemia, Microalbumin/cre-
atinine in urine

>2years: 1 x every 2 years

If renal malformation or HBP

25(0H)D f2-3 years

Consultation with (pediatric) cardi- Depending on heart disease/condi-
ologist, with cardiac ultrasound tion

Aortic and cardiac MRI As advised by the cardiologist

OGTT before rhGH treatment if risk factors and if glycemia or HbA1c
levels moderately high

> 6 years:

6-10 years 1 x every 2 years
> 10 years: 1x/year

1 x every 2 years

> 10 years: 1 x every 3-4 years

1 x every 2 years
1 x every 3-4 years

/2-3 years

1x/year if cardiopathy or HBP
1 x every 5 years: systematically if no risk factors
Systematically before transition to adult care

As advised by the cardiclogist

/2-3 years

As advised by ENT, with consultation at least once every 5 years provided

Thyroid ultrasound If there is dysthyroidism, palpable nodule, and/or goiter
ENT consultation and hearing 1x/fyear if recurrent bouts of otitis
evaluation there are no risk factors

Pediatric endocrinology consulta-  /1-3 years without GH

on /6 months on rhGH
Clinical examination 1x/year

Measurement of BP 1x/year

Sereening for kyphosis, scoliosis 1x/year

(starting at 8-10 yrs++) Every 6 months on GH
Standard and Turner growth curves  1x/year

Serum IGF- determination Start of GH treatment

/12 months on rhGH treatment
Serum estradiol, FSH, LH, AMH

determinations

Anti-TPO Ab From the age of 4 years
TSH, £ FT4 From the age of 4 years
HbA1c

+blood glucose levels
+fasting insulinemia

Tratamiento:

El tratamiento con hormona de crecimiento (rhGH)
durante el periodo pediatrico esta recomendado para
aumentar la talla final de las pacientes. La induccion
puberal se consigue con dosis bajas de estrogenos,
continuando con terapia de reemplazo hormonal,
al combinar estrogenos y progesterona / progesta-
genos, por la insuficiencia ovarica prematura. Es
importante considerar que el sindrome de Turner
aumenta el riesgo de malformaciones congénitas y
condiciones comorbidas (cardiacas, vasculares, re-
nales, 6seas, metabodlicas, endocrinas, autoinmunes,
hepaticas, gastrointestinales, otorrinolaringologicas
y psicologicas) @.
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/1 year without GH /6 months

/6 months on rhGH

/6 months on rhGH (1x/year with- /6 months on rhGH (1x/year without
out rhGH) rhGH)

1xfyear Ix/year

1x/year 1xfyear

Every 6 months on rhGH Every 6 months on rhGH

At each visit At each visit

Start of GH treatment

/12 months on rhGH treatment

Check before inducing puberty or
1x/year if puberty is spontaneous

Ix/year
If treating hypo- or hyperthyroidism: TSH, FT4: every 3-12 months
> 10 years: 1x/year HbA1C/3 months if diabetic

Manejo neonatal:

El manejo neonatal puede ser organizado por el pe-
diatra neonatdlogo, el genetista y el pediatra endo-

crindlogo @:
*

gos morfologicos caracteristicos.

cos, presion arterial).
Examen de las caderas.

cromosomas sexuales.

o PCR; analisis molecular).
Evaluacion por cardiologia pedidtrica.

48

Examen fisico detallado, pesquisando los hallaz-

Pesquisa de coartacion aortica (pulsos periféri-

Cariotipo o analisis por la técnica FISH de los

Pesquisa de material del cromosoma Y (por FISH



* Ecocardiografia (pesquisa de malformaciones).

* Electrocardiograma (medicion del QT).

* Ecografia renal (pesquisa de malformaciones).

* Evaluacion por endocrinologia pediatrica.

* Determinacion de gonadotropinas.

* Andlisis del nivel de creatinina (si hay anormali-
dades renales).

Indicaciones de rhGH (hormona de creci-
miento):

Son varias las indicaciones de thGH: Deficiencia ais-
lada de GH, deficiencia hipofisaria hormonal multi-
ple, pequefio para la edad gestacional, sindrome de
Turner, falla renal cronica, deficiencia del gen SHOX,
sindrome de Prader Willi, talla baja idiopatica .

El sindrome de Turner o “sindrome de hipoplasia
ovarica”, presenta como hallazgo clinico mas fre-
cuente, la talla baja. En 1996, la FDA (Food and
Drug Administration) aprob6 el uso de hormona de
crecimiento en las pacientes con sindrome de Tur-
ner. Con la administracion de la hormona de creci-
miento mejora la talla final de las pacientes 17

Es variable el efecto del tratamiento con rhGH en
la talla final de las pacientes con el sindrome. Va-
rios factores influyen en el efecto de la terapia con
rhGH en la talla final: Polimorfismos asociados con
el receptor de GH y/o el gen IGFPB3, la edad de
inicio del tratamiento, dosis de rhGH, duracién del
tratamiento, retardo de la edad osea, respuesta en el
primer afio de terapia con thGH .

La terapia con rhGH puede iniciarse en la etapa de
lactantes. Se ha evaluado la eficacia del tratamiento
iniciado en pacientes de 9 meses a 4 anos de edad,
evidenciandose un mayor crecimiento, de 1.6 £ 0.6
desviaciones estandar, al segundo afio de tratamiento,
en comparacion al grupo de pacientes sin thGH ).

Tratamiento de la insuficiencia ovarica @9:

Estrogenos: Desde los 11-12 afios, 17 beta estradiol,
0,2 mg/dia, via oral o transcutanea. Después de 12-

24 meses, 17 beta estradiol, 0,5 mg/dia, via oral o
transcutanea. Cuando la velocidad de crecimiento
es <2 cm/afio, 17 beta estradiol, 2 mg/dia.

Progesterona / Progestagenos: Se inicia cuando la
dosis de estradiol alcanza 0,8-1 mg/dia o en caso de
metrorragia; minimo, 12 dias por mes.

Ademas de asegurar el crecimiento uterino, los estro-
genos tienen varios efectos beneficiosos en el cuerpo
entero, presentando receptores en diversos tejidos: En-
dometrio, ovarios, cerebro, corazon, rifiones, glandulas
adrenales, higado, pulmones, mucosa intestinal, huesos,
piel, células endoteliales, tejido adiposo y sistema inmu-
ne. Los estrogenos mejoran el funcionamiento hepatico,
tiroideo, la estructura 6sea de los huesos, disminuyendo
el riesgo de fracturas e hipertension arterial.

La menarca espontanea se produce en 4-12% de las mu-
jeres 45,X. En aquellas con mosaicismo, la menarca se
evidencia en 28-45% de ellas. En pocos casos las mens-
truaciones son regulares en la adultez (3-9%, dependien-
do del cariotipo). Las pacientes deben ser tratadas con
estrogenos desde los 11 a 12 afios de edad, adicionando
después progesterona para permitir que menstrien.

El hipogonadismo hipergonadotropico es una de las
principales caracteristicas del sindrome de Turner,
afectando el 95% de las mujeres con este sindrome. La
infertilidad representa uno de los principales factores
que afecta la calidad de vida de las pacientes con el
sindrome. Con nuevas técnicas de reproduccion asisti-
da se ha mejorado la fertilidad en estas pacientes.

Las concepciones espontaneas son raras en la mayo-
ria de las mujeres con sindrome de Turner, depen-
diendo de las tecnologias de reproduccion asistida.
Se han reportado gestaciones espontaneas tanto en
mujeres con cariotipo 45,X como en aquellas con
mosaicismo, siendo la incidencia del 2-7%. La do-
nacion de ovocitos constituye la opcion mas fre-
cuentemente utilizada en las mujeres con el sindro-
me. Los abortos son menos frecuentes en las gesta-
ciones por donacion de ovocitos, en comparacion a
aquellas en las que se usaron ovocitos propios. La
gestacion se evidencia en el 30-46% de los casos.
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Pronostico:

La mortalidad de las pacientes con sindrome de
Turner es tres veces mayor que la registrada en la
poblacion general. La enfermedad cardiovascular
(coronariopatia y ACV) constituye un factor impor-
tante de mortalidad en las mujeres adultas con el
sindrome. Entre las enfermedades congénitas car-
diovasculares, el aneurisma adrtico es la principal
causa de mortalidad. Las pacientes con sindrome de
Turner también demuestran un incremento de

la mortalidad, por neumonia, diabetes, epilepsia,
hepatopatias y nefropatias .
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APENDICE

Instractivo para la pablicacion de articulos en
la Revista de la Sociedad Boliviana de Pediatria

1.-Los trabajos considerados para su publicacién deberan
ser enviados al Editor de la Revista, al correo electronico
juanpablohayes@yahoo.com. Una vez recibidos, los
articulos seran propiedad de la Revista de la Sociedad
Boliviana de Pediatria.

2.-Todos los articulos enviados deberan ser originales
e inéditos, no se aceptaran trabajos presentados o
enviados a otras revistas cientificas. Los trabajos
seran sometidos a un proceso de arbitraje, donde se
los evaluara desde el punto de vista metodoldgico. Las
opiniones vertidas en los articulos, seran de absoluta
responsabilidad de los autores y no expresaran la
opinién de la Sociedad Boliviana de Pediatria.

3.-Los trabajos enviados deberan ser acompafados de
una carta de solicitud de publicacién, donde se indicara
la siguiente informacion:

a) Si hubo una publicaciéon anterior o envio por
duplicado del trabajo o cualquier parte de él a otras
revistas o medios de divulgacion.

b) Se declara que el trabajo no ha sido sometido,
antes o simultaneamente, a consideracion de otras
publicaciones.

c) Si es el caso, se declara sobre las relaciones
financieras o de otro orden que pudiesen causar
conflictos de intereses.

d) Se declara que el trabajo ha sido leido y aprobado
por todos los autores.

e) Todos los autores deberan firmar la carta de solicitud.

f) Se indica la direccién, teléfono y correo electronico
del autor principal para permitir una comunicacién
posterior.

g) Si es el caso, se acompafara de los permisos
necesarios para reproduccion de material publicado
previamente o empleo de ilustraciones sobre
personas susceptibles de ser identificadas.

4.-El orden de publicacion de los trabajos queda a criterio
de la Revista de la Sociedad Boliviana de Pediatria y nos
reservamos el derecho de su aceptacioén, asi como de
sugerir cambios, efectuar reducciones, modificaciones
del texto o del material grafico.

5.-Los trabajos enviados deberan ajustarse a las siguientes
normas generales::
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a) El trabajo debera ser escrito en computadora con
procesador de palabras Word para Windows de
Microsoft, letra “Times New Roman”, 12 puntos,
texto justificado, interlineado 1.5, sin pestafas,
numeracion de paginas: secuencial.

La extension del texto no debe sobrepasar 10
paginas, tamafio carta, para los articulos originales;
5 en los casos clinicos; 3 en las cartas al editor,
excepto los articulos de actualizacion o de revisiéon
que pueden llegar a 15 paginas de texto.

b) Los trabajos tienen caracteristicas que permiten
dividirlos en secciones tituladas segun el tipo de
manuscrito:

- Articulo original: introduccion, material y métodos,
resultados y discusion.

- Casos clinicos: introduccién, caso clinico y
discusion.

- Imagenes pediatricas inusuales: caso clinico y
discusion.

- El formato de otros tipos de articulos de gran
interés para los lectores, como revisiones de
temas, actualizacion, editoriales, comentarios,
cartas al editor, informes técnicos, etc., puede ser
diferente segun la naturaleza de su contenido y
sera aprobado por el Comité Editorial de la revista
de comun acuerdo con el autor.

6.-Los trabajos deberan contar con los siguientes
apartados:

a) Titulo:

El titulo del trabajo debe ser conciso pero informativo
sobre el contenido central de la publicaciéon y se debe
realizar su traduccion en inglés.

b) Autores:

Debe indicarse la lista de autores segun el orden
que figuraran en la publicacion. Cada autor debe
ser identificado con sus nombres y apellidos, grado
académico, cargo que ocupa y lugar de trabajo. Los
autores que no tengan el titulo de médico cirujano se
los debe sefialar como interno o alumno de la carrera
de medicina o indicar si corresponden a otras areas
de la salud.
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c) Resumen y palabras clave:

Se debe contar con un resumen en espafiol e inglés,
de no mas de 250 palabras o aproximadamente
1.625 caracteres (incluyendo espacios), que describa
los propdsitos del estudio o investigacion, material
y método basico empleados, resultados principales
y conclusiones mas importantes (no emplee
abreviaturas no estandarizadas).

El resumen debe ser estructurado de acuerdo a
las secciones que componen un articulo original
(introduccién, material y métodos, resultados y
discusion).

El resumen de los casos clinicos debera indicar de
manera sintetizada la introduccion, el caso clinico y
ademas, una colusién del trabajo.

Acontinuacion de cada resumen en espafiol e inglés,
se escriben las palabras clave del estudio, las que
no deben exceder mas de cinco palabras y con su
respectiva traduccion en inglés, bajo el titulo de “key
words”.

d) Introduccién:

Resuma la racionalidad del estudio y exprese en
forma clara el propésito del articulo. Cuando sea
pertinente en el estudio, explique la hipoétesis cuya
validez pretenda analizar, pero sin incluir datos o
conclusiones del trabajo que se esta presentando.
No revise extensamente el tema y cite solamente las
referencias bibliograficas que sean necesarias.

e) Material y métodos:

Describa claramente la seleccién de sujetos en
observacion. Identifique los métodos, instrumentos
o aparatos y los procedimientos empleados,
con la precision necesaria para permitir a otros
observadores que reproduzcan sus resultados.

Si se trata de métodos establecidos y de uso
frecuente, incluso métodos estadisticos, limitese a
nombrarlos y cite las referencias respectivas. Si los
métodos ya han sido publicados pero no son bien
conocidos, proporcione las referencias y agregue una
breve descripcion. Cuando los métodos son nuevos
se aplicaron modificaciones a métodos establecidos,
describalos con precision, justifique su empleo y
enuncie sus limitaciones.

Si se efectuaron experimentos en seres humanos,
estos deberan contar con una autorizacion por un
comité de ética de la institucién donde se efectud el
estudio.

Identifique todos los farmacos y compuestos
quimicos empleados con su nombre genérico, dosis
y vias de administracion.

En caso de ser necesario identificar a los pacientes
hagalo mediante numeros correlativos y no utilice
sus iniciales ni los numeros de historias clinicas.

Indique el nimero de sujetos, de observaciones, el
o los métodos estadisticos empleados y el nivel de
significacion estadistica establecido previamente
para juzgar los resultados.

f) Resultados:

Presente sus resultados con una secuencia légica
segun el desarrollo del texto, cuadros y figuras. Los
datos se pueden mostrar en cuadros o figuras, pero
no simultdneamente en ambos. No repita datos en el
texto, que el lector pueda conocer al analizar un cuadro
o figura, excepto aquellos resultados mas relevantes
del trabajo, deben ser siempre descritos en el texto. No
incluya en los resultados comentarios de los mismos,
ya que esto corresponde a la seccion de discusion. El
relato a desarrollar en esta seccion es solamente de
tipo descriptivo.

- Cuadros:

Numere los cuadros en orden consecutivo segun
el orden de aparicion en el texto, seguido de un
titulo breve en cada cuadro. Cuando se requieran
notas aclaratorias o indicar el significado de las
abreviaciones usadas, agréguelas al pie del cuadro
y no en el cuerpo del mismo. Cite cada cuadro en
orden consecutivo en el texto del trabajo.

- Figuras:

Denomine figuras a cualquier tipo de ilustracion que
no corresponda a un cuadro, como ser graficos,
radiografias, electrocardiogramas, ecografias, etc. El
disefio debe ser simple y su sola observacion debe
permitir su comprension, las figuras complejas no
pueden interpretarse salvo lectura en el texto, por
lo tanto deben evitarse. Cite cada figura en el texto
con un orden consecutivo segun corresponda. Si
una figura es reproduccion de material ya publicado,
indique su fuente de origen y obtenga permiso escrito
del autor o editor para reproducirla en su trabajo.

g) Discusion:

Se trata de realizar una discusion de los resultados
obtenidos en el trabajo y no de una revision del tema.
Discuta y destaque unicamente los aspectos nuevos e
importantes que aporta su trabajo y las conclusiones de
los datos que ya fueron presentados en la seccion de
resultados. Compare sus hallazgos con otras observaciones
relevantes identificandolos mediante las citas bibliograficas
respectivas. Relacione sus conclusiones con los propésitos
del estudio que destacé en la introduccion; evite proponer
conclusiones que no estan sélidamente respaldadas por
sus hallazgos, asi como apoyarse en otros trabajos que
aun no estan terminados.
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h) Referencias:

Las referencias bibliograficas deben ser numeradas
consecutivamente por orden de aparicion en el texto,
incluyendo las que se mencionan en los cuadros
y figuras. Limite las referencias a no mas de 30.
Identifique las referencias en el texto mediante nimeros
arabigos, colocados como superindice al final de la
frase o parrafo en que se las alude. Los nombres de
las revistas deben abreviarse segun el estilo usado en
el Index Médicus. Los autores seran responsables de
la exactitud de sus referencias, cite solo la bibliografia
a la que ha accedido, no es ético citar referencias que
aparecen en otros trabajos, no incluya como referencias
“observaciones no publicadas” ni “comunicaciones
personales”. Puede incluir entre referencias a trabajos
que estan oficialmente aceptados por una revista y
en tramite de publicacion; en este caso indique la
referencia completa, agregando a continuacion el
nombre abreviado de la revista, entre paréntesis la
expresion “en prensa”.

Agradecimientos:

Exprese su reconocimiento solo a personas e
instituciones que hicieron contribuciones sustantivas al
trabajo. Los autores son responsables por la mencion de
personas o instituciones a quienes los lectores podrian
asignar responsabilidad o apoyo de los resultados del
trabajo y sus conclusiones.

Las contribuciones seran clasificadas de la siguiente
forma:

1.- Trabajo original:

Trabajo en el que se trata de encontrar una respuesta
a una o varias interrogantes planteadas sobre una
determinada patologia. El esquema que debera seguir
es el siguiente: introduccién, material y métodos,
resultados y discusion.

2.- Casos clinicos:

Descripcién de uno o mas casos clinicos que supongan
una contribucién importante al conocimiento de la
enfermedad y una revision del tema en cuestion. Cuenta
con las siguientes secciones: introduccion, caso clinico
y discusién.

3.-Actualizacion:

Revision de capitulos de interés especial, realizadas
por profesionales expertos reconocidos en el tema o
invitados por el comité editorial.

4.-Imagenes pediatricas inusuales:

Presentacion de uno o mas casos clinicos, en forma
resumida, que sea de presentacion inusual e interesante
y que se acompafie de material grafico ilustrativo sobre
el caso. El formato a seguir es el siguiente: caso clinico
y discusion.

5.-Cartas al editor:

Comentario o discusion de temas que se estime de
interés general relacionados con la pediatria o de
trabajos publicados en la revista.
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