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Editorial

Los nuevos retos
The new challenges

Oscar Gerardo Banegas Gonzdles.*

Cuando preparamos el tiraje de un nuevo ejem-
plar de nuestro bien amado érgano de difusion
del posgrado de pediatria, nos esforzamos por
alcanzar los requisitos que nos den final cabida
en el singular grupo de los escritos médicos
reconocidos y publicados en los buscadores
cibernéticos y finalmente indexados. La selec-
cién de los autores no es dificil ya que ésta es la
tribuna de quienes se preparan para ejercer la
pediatria como su vocacién profesional y de
servicio en la Universidad Nacional Auténoma
de Honduras en el Valle de Sula; sus ofertas
crecen en la medida que el trabajo cientifico
madura y consigue no sélo plantearse los
problemas, definir las hipotesis y sus variables,
escoger la metodologia y recolectar los datos;
para finalmente, compartir los resultados con la
comunidad médica y asociada.

El presente niumero le ofrece bajo el epigrafe
Sistema Neuroenddcrino, tres investigaciones
originales acerca de sendos problemas que
aquejan a nuestra poblacion y a nuestros servi-
cios de salud; la primera convulsién en Nifos,
una inusitada y frecuente neuro emergencia
que no deja a pesar de los protocolos bien esta-
blecidos de causar ansiedad a profanos vy
expertos; la Cetoacidosis Diabética, complica-
cion frecuente del creciente nimero de pacien-
tes con Diabetes Mellitus en la edad pediatrica
y; la Trombosis de Senos Venosos Cerebrales,
entidad de reciente hallazgo entre nosotros y
de importante impacto para pacientes y sus
familias. También se da a conocer un trabajo

* Director Administrativo APH
Dirigir correspondencia a: drobanegaspediatra@gmail.com
Recibido: 22 de enero 2016  Aprobado: 01 de abril 2016
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cientifico elaborado en el Instituto Hondureno
de Seguridad Social sobre cardiopatia en el
paciente pediatrico.

Recoge ademads los interesantes reportes de
Enfermedad de Orina olor a jarabe de arce, enti-
dad endécrina poco conocida y de menor
frecuencia de notificacién; el Sindrome de Rett y
el Retraso Puberal igualmente presentes en
nuestra poblaciéon con quiza un sub diagnésti-
co.Todo producto de la casuistica autdctona y
el interés investigativo de sus autores que
descubren, enriquecen y comparten sus hallaz-
gos en el diario quehacer de la practica pediatri-
ca en nuestros centros de atencién y formacion
locales.Para concluir se ofrecen las imagenes de
un mielo meningocele plano y un lipoma de
cono medular, vistas logradas con la anuencia
responsable y ética para compartir con el lector
algo mas de la realidad nuestra; en fin un esfuer-
zo por superar las entregas previas con temario
relacionado: Neuro Endocrinologia y a la vez
diverso, pulcritud literaria y apego cientifico.

Lo que nos resta es invitarlos a nuestra tribuna,
a través de la direccion de correo electrdnica,
actapediatrica@unah.edu.hn, esperamos sus
comentarios y criticas, sus aportes cientificos y
por qué no su préoxima participacion como
asesor, co autor o par revisor. Nuestra empresa
estd en marcha a la busqueda de la excelencia
en la formacién de pediatras y de una publica-
cion médica de 6ptimo nivel fruto de nuestro
acervo cientifico y el denodado empefio de
nuestros profesores, ex alumnos, colegas insti-
tucionales y nuestros apreciados residentes de
pediatria.
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Primera convulsion en ninos

First seizure in children

Sergio Daniel Quintanilla,* Mario Veldsquez.**

RESUMEN

Introduccion: Las convulsiones son la urgencia
neuroldégica mas frecuente en pediatria. 10% de
la poblacién tendra un episodio convulsivo en
algun momento de su vida. Objetivo: Determi-
nar mediante la relacién clinica, laboratorial, elec-
troencefalografica e imagenolégica las causas de
la primera convulsién en nifos del Instituto Hon-
durefio de Seguridad Social (1.H.S.S.) de San
Pedro Sula, Honduras, durante el periodo junio
2013 a septiembre 2014. Pacientes y Métodos:
Se realiz6 un estudio descriptivo longitudinal en
el LH.S.S.,con un universo de 16930 nifios atendi-
dos en area de emergencia en el periodo descri-
to, la muestra fueron 40 niflos que asistieron por
primera convulsién, con edades comprendidas
entre un mes y 12 afos. Los pacientes fueron
valorados por neurdlogo pediatra o pediatra, en
emergencia y/o sala de Hospitalizacién.Resulta-
dos: La primera convulsién se presentd en
menores de dos afos en el 72.5% de los casos
(n=29). Los principales diagnoésticos fueron el
sindrome convulsivo febril en 45% (n=18) y
epilepsia en 35% (n=14) de los casos. Se realiza-
ron 19 electroencefalogramas obteniendo 4 con
hallazgos anormales y 20 tomografias cerebrales,
5 con hallazgos anormales. Se hospitalizaron
85% de los nifos con primera convulsion y en
65% (26) de los nifos se inicio terapia anticomi-
cial oral de mantenimiento. Conclusiones: La
poblacion con riesgo de presentar primera
convulsion son los menores de 2 afos. Las
causas principales de primera convulsién son las
convulsiones febriles y la epilepsia.

PALABRAS CLAVE
Convulsiones, convulsiones febriles, estado
epiléptico.

*Residente de Tercer afo, Posgrado de Pediatria, Universidad Nacional
Auténoma de Honduras en el Valle de Sula.

**Neurdlogo Pediatra. Hospital Regional del Norte, Instituto Hondure-
fio de Seguridad Social.

Dirigir correspondencia: dr.sergioquintanilla@hotmail.com

Recibido: 14 de diciembre 2015, Aprobado: 25 de mayo 2015
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ABSTRACT

Introduction: Seizures are the most common
pediatric neurological emergency. 10% of the
population will have a seizure episode at some
point in their lives. Objective: To determine by
the causes of the first seizure in children at the
Honduran Social Security Institute (1.H.S.S.) in
San Pedro Sula during the period between
June 2013 and September 2014. Patients and
Methods: A longitudinal descriptive study was
conducted. 16930 children attended the emer-
gency area in the described period.The sample
were 40 children between 1Tmonth to 12 years
who attended with their first seizure. Patients
were evaluated by a pediatric neurologist or
pediatrician. Results: The age onset of the first
seizure was under two years 72.5% (n=29).The
main diagnoses were febrile seizure syndrome
in 45% (n=18) and epilepsy in 35% (n=14)
cases. 19 EEG were obtained, 4 EEG were abnor-
mal. Of the 20 brain scans obteined, five were
abnormal. 85% of children were hospitalized
due to their first seizure and 65% (n=26) of
children recieved oral anticonvulsant therapy.
Conclusions: The population at risk of first
seizure are children under two years.The main
causes of first seizure are febrile seizures and

epilepsy.

KEYWORDS
Seizures, Seizures Febirile, status epilepticus.

INTRODUCCION

Las convulsiones son la urgencia neurolégica
mas frecuente en pediatria. Aproximadamente
120.000 nifios tienen su primera crisis convul-
siva en los Estados Unidos cada afio; ademas,
cerca del 10% de la poblaciéon tendrd un
episodio convulsivo en algin momento de su
viday del 2 al 4 % tendra recurrencia o presen-
tara epilepsia. "
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Las crisis convulsivas son descargas eléctricas
anormales que tienen manifestaciones clini-
cas variadas, de origen multifactorial, y que se
asocian a trastornos clinicos. Anteriormente,
se consideraba como estatus convulsivo
aquella convulsién que duraba mds de 30
minutos; en algunos estudios posteriores se
consideraba estatus a la duracién mayor de 15
minutos. Recientemente se ha propuesto que
se considere status tras 5 minutos de crisis
continua o si se producen dos crisis seguidas
sin recuperacion entre ellas.”

Las primeras convulsiones se pueden clasificar
como provocada y no provocada. La Primo
convulsién no provocada es aquella que se
presenta en un nifRo por primera vez y que
no estd relacionada a fiebre, desdérdenes
hidroelectroliticos, traumatismo de craneo
reciente, u otra causa reconocida.Puede ser de
causa genética, estructural/metabdlica, o
desconocida.® En la Primo convulsién provoca-
da la crisis puede ocurrir en sujetos no epilép-
ticos bajo la influencia de factores provocado-
res extra cerebrales, como hipertermia, hipo-
glicemia, u otras alteraciones esporadicas,
transitorias y en que no esta indicado dejar
tratamiento crénico.® El abordaje del nifo
que convulsiona por primera vez es muy varia-
ble,a menudo se somete al nifio a una serie de
examenes que resultan incomodos, molestos,
pueden acarrear altos costos, o conllevar
alguin riesgo (como la puncion lumbar); siendo
en la mayoria de los casos innecesarios y no
proporcionan ninguna utilidad para todos los
casos. No existen criterios universales en
cuanto a la decisién de cuando iniciar medica-
mentos anticomiciales de mantenimiento
para el nino que convulsiona por primera vez.

El presente estudio, se realizé con el objetivo
de determinar mediante la relacion clinica,
laboratorial, electroencefalogréifica e image-
noldgica las causas de la primera convulsiéon
en nifos del Instituto Hondurefio de Seguri-
dad Social (I.H.S.S.) de San Pedro Sula, Hondu-
ras, durante el periodo junio 2013 a septiem-

Primera convulsion en nifios
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bre 2014. Durante el proceso, se observo la
necesidad de realizar un algoritmo para el
abordaje estandarizado del nifio con primera
convulsion.

PACIENTES Y METODOS

Se realizé un estudio de tipo descriptivo longi-
tudinal, con un universo de 16,930 nifios aten-
didos en area de emergencia del .LH.S.S. en el
periodo de junio 2013 a septiembre del 2014;
la muestra fueron 40 niflos que asistieron por
primera convulsién, con edades comprendi-
das entre un mes y 12 afios. Se tomaron nifos
de estas edades debido a que 12 afos es la
edad limite de afiliacién de nifios; no se inclu-
yeron menores de un mes pues la patologia en
este grupo de edad es muy variada y las con-
vulsiones neonatales son tema de estudio
aparte. Todos los pacientes fueron valorados
por Neurdlogo Pediatra y/o Pediatra,en emer-
gencia o sala de hospitalizacion. Los criterios
de inclusién en el estudio fueron tener edad
entre 1 mes y 12 afos, asistir a consulta por
presentar primer episodio de convulsién,
paciente captado en emergencia u hospitali-
zado por primera convulsion y que los
padres/tutor brindaran consentimiento infor-
mado. Los criterios de exclusion fueron nifos
menores de 1 mes de edad o mayor de 12
anos; diagndstico previo de epilepsia, pardlisis
cerebral infantil, tumor cerebral, hidrocefalia o
microcefalia; tampoco se incluyeron pacientes
que utilizaban previamente anticonvulsivan-
tes por cualquier causa. (Ver Diagrama No. 1.)

Diagrama No. 1: Diagrama de flujo de
pacientes enrolados en el estudio.

Evaluados por
primera convulsién
(n=100)

excluidos (n=60)
no acepto participar
(n=35) no cumple
criterio inclusiéon (n=25)

Incluidos(n= 40)
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Tabla No. 1: Duracion de la convulsion en
relacion a la edad.

Este trabajo fue aprobado por el comité de
docencia e investigacion y por el comité de

bioética del IH.S.S. La recoleccién de la —
informacion se realizé mediante la aplicacion DDIEER) - Eh 610 qoraL
. . , /convulsibn meses  meses afos afos

de un instrumento elaborado, que incluyé las . 1 .

variables a estudiar. El instrumento que fué <1 minuto 0 ;
T 400%  20.0%  40.0%  0.0% 12.5%

llenado al momento de la valoracion inicial,

por médico residente de posgrado de pedia- Z:ifwtos :6 » ;; o ;30/ ?0 » 13 »

tria de 1,2 y 3 afo que estuviese asignado al o gR R o o

lLH.S.S. >de5 9 1 S 1 16

minutos  563%  63%  31.3%  6.3%
El seguimiento del paciente lo realiz6 el neu- TOTAL 16 13 8 3 40

40.0%  325% 200%  75% 100%

rélogo pediatra en consulta externa, y estu-
dios realizados de forma ambulatoria, fueron
adicionados a los aplicado.

Fuente: Investigacion; primera convulsién.

En (n=24) 60% de los casos hubo mas de un
episodio convulsivo; de estos nifos que
presentaron una segunda convulsién, 96% se
presenté dentro de las primeras 24 horas de
haber convulsionado por primera vez.

Una vez recolectada la informacién, el proceso
y diseno de la base de datos se realiz6 en el
programa Epi info versién 3.5.4.

Para el analisis estadistico se aplicaron medi-
das de tendencia central. Para presentar los
datos se utilizé el software Microsoft Excel
2013.

Se encontré que 4 (10%) tenian antecedente
de patologia perinatal, principalmente encefa-
lopatia hipoxia isquémica e infeccion neona-
tal. Ademas, se encontré que 18 (45%) tenian
un familiar con antecedente de convulsiones
(unos por fiebre, otros epilepsia, otros de
origen desconocido). A 17 (42.5%) nifos se les
realizé glucometria, encontrandose normal en

La revision metodolégica estuvo a cargo
del departamento de Salud Publica de la
Escuela de Ciencias de la Salud del Valle de
Sula, Universidad Nacional Auténoma de Hon-

duras. 15 (88.2%), hiperglicemia en 1 nifo e hipogli-
cemia en el otro caso. Se le realizo electrolitos
RESULTADOS séricos a 25 (62.5%) nifos, encontrandose la

hiponatremia como unica alteracién electroli-
tica en 5 (20 %) de los casos.

La distribucién por sexo fue: 21 nifias (52.5%) y
19 nifos (47.5%). 29 pacientes (72.5%) de los
gue convulsionaron por primera vez eran
menores de 2 anos. Se encontré que previo al
evento convulsivo, se refirieron sintomas
sugestivos de aura en 5 (12.5%) de los nifos
estudiados; de estos, se presenté la cefalea en
16 (40%).

Se realizaron diferentes estudios de gabinete;
19 electroencefalogramas, 4 de ellos con
hallazgos anormales (actividad irritativa,
epilepsia), se realizaron 20 tomografias cere-
brales, 5 de ellas con hallazgos anormales
(lesiones, dilatacidon ventricular, otros). Unica-
mente se realizaron dos IRM cerebral, siendo
una anormal; se realizaron cuatro radiografias,
en una de las cuales se reporté derrame pleu-
ral como apoyo al diagnéstico de dengue en

La duracién de la primera convulsiéon fué
menos de un minuto en 5 nifios, entre unoy
5 minutos en 19 nifos. 16 nifos debutaron
con estatus convulsivo, de los cuales 10

(62.5%) eran menores de 2 anos.
(Ver Tabla No.1.)

uno de los niflos que convulsioné.
(Ver Tabla No.2.)
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Tabla No. 2: Estudios de imagen realizados.

Estudios deimagen EEG TAC IRM
Anormal 4 3 1
(21%) (40%) (50%)
Normal 15 15 1
(79%) (60%) (50%)
19 20 2
Total (100%)  (100%)  (100%)

Fuente: Investigacion; primera convulsion.

Se realizé punciéon lumbar para estudio de
Liquido Cefalorraquideo en 8 (20%) de los
ninos encontrando uno compatible con
meningitis bacteriana.

Se hospitalizaron (n=34) 85% de los nifios, y
(n=6) 15% fueron manejados de forma ambu-
latoria. El tiempo de hospitalizacién fue de 1a 2
dias en 18 (45%) nifos, menos de 24 horas 11

(27.5%) y mas de 2 dias en 11 (27.5%) de ellos.

En (n=26) 65% de los nifos se inicid terapia anti
comicial oral de manera permanente, siendo el
acido valproico el anticonvulsivante utilizado
en 15 (57.6%) de los nifos, seguido por la feni-
toina en 9 (34.6%) de los casos. El diagnéstico
mas frecuente fue el sindrome convulsivo febril
en 18 (45%) de los ninos, de los cuales 11
fueron sindrome convulsivo febril complejoy 7
con sindrome convulsivo febril simple.

(Ver GraficoNo 1.)

Grafico No. 1: Diagnadsticos en los nifios con
primera convulsion.

Otros

Encefalitis por
influenza HIN1

Encefalopatia
por dengue 1

Meningitis
bacteriana

Epilepsia 14

Sindrome

convulsivo febril 18

0 2 4 6 8 10 12 14 16 18 20

Fuente: Investigacion; primera convulsion.

Primera convulsion en nifios
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DISCUSION

Una convulsion es un sintoma; cuando ocurre
por primera vez se deberdan emplear todos los
recursos clinicos y paraclinicos para encontrar
una patologia especifica etioldgica. Este proce-
so de investigacién es a veces prolongado,
dificil y en ocasiones imposible. La base para
llegar a un diagndstico etiolégico correcto, es la
clinica; sin ésta, es imposible definir el diagnds-
tico.

En una crisis convulsiva existen multiples com-
ponentes clinicos que deberan ser investigados,
entre los cuales podemos mencionar: sexo,
edad, presencia de fiebre, forma de inicio, vigilia
o sueno,duracién de crisis y del estado postictal.

En la literatura se menciona que el 8 al 10 % de
la poblacién tiene el riesgo de presentar un
episodio convulsivo, constituyendo el motivo
de consulta en la sala de urgencias en 1-2% de
las atenciones.”’ En los pacientes con primera
convulsién atendidos en el I.H.S.S. no se encon-
tré predominio de sexo para presentar convul-
siones.La edad de aparicion de primera convul-
sion fue en los primeros dos afios de vida. Este
ultimo dato discrepa de lo reportado por Hans
Stroink y col, donde el rango de edad en el que
es frecuente la primera convulsién es entre 6-7
afos.®

En un estudio realizado en el hospital Escuela
de Tegucigalpa,” se encontré antecedentes de
convulsion en la familia en el 15% de los
pacientes, a diferencia de nuestros resultados
en los cuales el 45% de los nifos tenian un
familiar con historia de convulsion.

Existen cambios en cuanto a la clasificacion de
la convulsién de acuerdo a su duracién vy
estado postictal. Se ha propuesto que una
duracion de 5 minutos de la crisis convulsiva es
suficiente para definir el estado epiléptico. Se
recomienda que las crisis convulsivas que se
prolongan por mas de 5 minutos se traten lo
mas tempranamente posible.*'? En este estu-
dio se encontré que el 40% de las convulsiones
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duraron mas de 5 minutos, por lo cual se catalo-
garon dentro de la definicion de estatus
convulsivo. El 62.6% de los nifios que debuta-
ron con estatus convulsivo tenian menos de 2
anos. Esta proporcién es mayor a lo reportado
en el Hospital Escuela de Tegucigalpa donde el
49.2% de los afectados eran menores de 3
afos. M

Sogawa y Maytal en el 2006 reportaton que el
20% de los casos de primera convulsién recu-
rren en las primeras 24 horas,'? en el presente
estudio, el 96% de los niflos que presentaron
recurrencia del episodio convulsivo lo presen-
taron dentro de las 24 horas siguientes al
primer evento. La mayor interrogante de una
primera crisis es, si habrad una segunda crisis o
mas. Este serda un reto al que el médico se
enfrenta y el resultado dependera de la forma
como haya sida evaluada una primer crisis.

Al ocurrir una primera crisis debemos poner en
marcha todo un esquema de diagnéstico,
donde deberan usarse todos los recursos clini-
cos y paraclinicos de la mejor calidad, y se debe
tener en consideraciéon un apoyo logistico y
humano que lo garantice. En cuanto a los estu-
dios paraclinicos como la puncién lumbar (PL),
no existe evidencia cientifica que respalde la
practica rutinaria de PL en pacientes pediatri-
cos con una primera crisis convulsiva.’™® Las
Unicas excepciones son la aparicién de crisis
convulsivas en lactantes cuando hay signos
clinicos que sugieran la presencia de una infec-
cion en el sistema nervioso central o en los
menores de seis meses."%'¥ En este estudio,
Unicamente el 20% (8 niflos) amerité puncién
lumbar, encontrando citoquimica de LCR com-
patible con meningitis bacteriana en un caso.

El valor del EEG es sefalar lesiones focales,
predecir la recurrencia e indicar un sindrome
de epilepsia especifico. No hay evidencia que
apoye que el EEG deba ser realizado antes del
alta del departamento de Emergencia. El estu-
dio puede ser coordinado ambulatoriamen-
te.’® En este estudio, debido a dificultades
institucionales, los electroencefalogramas
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fueron realizados de manera ambulatoria,
encontrandose anormalidades en el 21% de los
estudios. El 20% de las tomografias cerebrales
fueron anormales, ninguna tomografia influyé
en el manejo posterior, lo cual unicamente
llevd a incrementar costos, por lo que su uso
debe limitarse a criterios ya establecidos para
solicitar estudios de neuroimagen.!'*'®

En estudios realizados en adultos y nifos, se
encontré que el 30% de las primeras convulsio-
nes fueron consecuencia de injuria cerebral y
alteraciones metabdlicas toxicas."” En contras-
te con este estudio, que se encontr6 como
diagndstico mas frecuente el sindrome convul-
sivo febril en (18) 45% de los nifios seqguido de
la epilepsia en 35% de los casos. Dentro de las
causas infecciosas, se obtuvo un caso de
meningitis bacteriana, un caso de encefalopa-
tia por dengue, y un caso de encefalitis por
influenza H1N1, la cual, aunque de forma poco
comun, se describe en la literatura como causa
de convulsiones.™®

Es recomendable que desde el primer evento
convulsivo el nino sea evaluado a la brevedad
posible en el servicio de urgencias de un hospi-
tal de segundo nivel.’ Permaneceran hospita-
lizados los niflos que convulsionan por primera
vez cuando sean menores de un ano de edad,
gue tengan afeccién del estado general, datos
de hipertensién endocraneana, meningismo,
duracion de la convulsién mayor de 15 minu-
tos, recurrencia de convulsién en siguientes 12
horas, presenten crisis convulsivas parciales o
Glasgow menor de 15.

En este estudio se observé el ingreso hospitala-
rio en 85% de los ninos con primera convulsion,
con un tiempo corto de hospitalizacion (<48
horas en el 70.6% de los pacientes), lo que
ayuda a disminuir los costos de hospitalizacion
en un hospital de tercer nivel.

El tratamiento con medicamentos después de
una primera crisis es controversial. En 65% de
los niflos con primera convulsion se inicio tera-



Acta Pediatrica Hondureiia, Vol. 6, No. 1 / Abril 2015 a Septiembre 2015

pia anti comicial oral de manera permanente,
siendo el acido valpréico el anticonvulsivante
mas utilizado seguido por la fenitoina. La deci-
sion de iniciar el tratamiento debe sopesar el
riesgo de otro ataque contra los riesgos de
efectos secundarios del tratamiento crénico de
farmacos.?? Se deben definir criterios para
establecer en cual nifio debera iniciarse terapia
anticomicial de mantenimiento, como los si-
guientes: menores de un ano, crisis convulsivas
parciales, déficit neurolégico, estado epiléptico,
convulsion por mas de 15 minutos, estado
postictal por mas de 30 minutos, mas de 2
convulsiones en 24 horas.

En conclusion;la poblaciéon infantil con mayor

Primera convulsion en nifios

riesgo de presentar primera convulsion son los
menores de dos afos, presentandose como
estatus convulsivo en un alto porcentaje. En
nuestro medio el estudio de una primer crisis
convulsiva puede ser muy dificil por las limitan-
tes del apoyo paraclinico en cantidad y calidad,
teniendo en cuento que a veces la limitacion
también es clinica.

Se recomienda poner en marcha una estrategia
que permita evaluar todas las probables causas,
para poder encontrar con propiedad la etiolo-
gia de una primera crisis. En una poblacién
escogida, para un estudio de primera crisis,
deberd hacerse un seguimiento por lo menos
de un periodo minimo de dos afos.
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Caracteristica Clinico-epidemioldgica de los pacientes pediatricos con
Cetoacidosis Diabética

Clinical and epidemiological characteristics of pediatric patients with diabetic ketoacidosis

Sofia Alejandra Gutiérrez,* Oscar Francisco Zuniga Giron.**

RESUMEN

Antecedentes: La Cetoacidosis diabética
(CAD) es una complicacion de la Diabetes
Mellitus, cuya importancia va cada vez en
aumento. Es el trastorno metabdlico que causa
mas ingresos a las unidades de cuidado inten-
sivo pediatrico con una tasa de hospitalizacién
que se ha mantenido alrededor de 10 por
100.000 ninos/ano. Objetivo: Describir las
caracteristicas clinico-epidemioldgicas de la
cetoacidosis diabética en los pacientes meno-
res de 18 afos. Pacientes y métodos: Se reali-
z6 un estudio descriptivo. La informacion fue
recopilada mediante encuesta sobre caracte-
risticas socio-demograficas, epidemiolégicas y
diagnoéstica en nifos con CAD que fueron
ingresados en la emergencia de pediatria del
Hospital Nacional Dr. Mario Catarino Rivas
(HNMCR), durante el periodo de agosto 2013 a
agosto del 2015 (n=30). Resultados: Se en-
contr6 18 (60%) mujeres y 12 (40%) varones
con CAD.El promedio de edad de los pacientes
diagnosticados con CAD fue de 12 anos, con
una mediana de 13 afos. El 50% de los pacien-
tes con CAD eran debutantesy el 20% tenian
2 anos de diagndstico. Las infecciones de
tracto urinario estuvieron presentes en el 40%
de los casos. El promedio de glicemia sérica en
los pacientes con CAD fue de 500 mg/dl. El
edema cerebral fue la principal complicacion
encontrada en un 33.3% de los casos. Fallecie-
ron el 7% de los pacientes con CAD.Conclusio-
nes: La CAD es frecuente en mujeres adoles-
centes y es desencadenado principalmente
por infecciones del tracto urinario.
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PALABRA CLAVE
Cetoacidosis Diabética,
hiperglicemia.

Diabetes Mellitus,

ABSTRACT

Background: Diabetic ketoacidosis (DKA) is a
complication of Diabetes Mellitus, whose
importance is ever increasing. It is the metabo-
lic disorder that causes more admissions to the
pediatric intensive care units, with hospita-
lization rates around 10 per 100,000 children
per year.Objective: To describe the clinical and
epidemiological characteristics of diabetic
ketoacidosis in patients under 18 years.
Patients and methods: A descriptive study
was conducted. The information was collected
through a survey on socio-demographics,
epidemiology and diagnosis in children with
DKA who were admitted to the pediatric emer-
gency at the National Hospital Dr. Mario Catari-
no Rivas (HNMCR) during the period August
2013 to August 2015 (n = 30). Results: 18 (60%)
women and 12 (40%) men with DKA were
found .The average age at which patients were
diagnosed with DKA was 12 years, with a
median of 13 years. 50% of patients with DKA
were newly onset and 20% were diagnosed 2
years before. Urinary tract infections were
present in 40% of cases. The average of serum
glucose in patients with DKA was 500 mg/dl.
The cerebral edema was the main complication
found in 33.3% of cases. 7% of patients with
DKA died. Conclusions: DKA is the most
common complication of diabetes with higher
incidence in adolescent girls and it is triggered
primarily by “urinary tract infections”.

KEYWORDS
Diabetic ketoacidosis, diabetes mellitus, hyper-
glycemia
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INTRODUCCION

La Diabetes mellitus infantil es una de las patolo-
gias cronicas mas frecuentes de la edad pediatri-
ca. La incidencia anual de la CAD variade 4,6 a 8
episodios por 1.000 pacientes con diabetes y es
la principal causa de morbilidad y mortalidad en
casos de diabetes mellitus tipo 1.!" Se caracteriza
por la existencia de hiperglucemia en ayunas y
post ingesta, y es secundaria al déficit absoluto
de lainsulina. La diabetes no es una enfermedad
Unica, sino que engloba a un grupo heterogéneo
de alteraciones del metabolismo de los hidratos
de carbono con distinto patrén genético, asi
como diferentes etiologias y mecanismos fisio-
patolégicos.?

La complicacion aguda mas frecuente en nifos
con Diabetes Mellitus tipo 1 es la Cetoacidosis
Diabética (CAD); se debe a una descomposi-
cién metabdlica grave manifestada por la
sobreproduccion de cuerpos cetdnicos y cetdci-
dos que se desplazan al torrente sanguineo y
resultan en cetoacidosis metabdlica.?’

La cetosis y la acidosis contribuyen a producir
alteraciones hidroelectroliticas, vémitos y deshi-
dratacion. La hiperglucemia puede ser relativa-
mente leve, (no tan pronunciada como el coma
hipersomolar), y estd asociada también con
cetonemia. La CAD es la complicaciéon aguda
que requiere mas hospitalizaciones (15%) y mas
ingresos a la unidad de cuidados intensivos
(10%). Los principales factores generadores y
desencadenantes de la CAD; son la neumonia
y la infeccién urinaria (30% a 40% de los casos)
seguidas por gastroenteritis e infecciones del
tracto respiratorio superior.®) El tratamiento de
la CAD es una emergencia y se basa en la admi-
nistraciéon de liquidos, restablecer el déficit de
electrolitos, revertir la acidosis, la deshidrata-
cién y reducir la hiperglicemia. La mayoria de las
muertes por CAD son prevenibles con un buen
manejo inicial: reposicion gradual de liquidos,
adicion oportuna de dextrosa a la hidratacion y
terapia con insulina.®”

La mortalidad predominantemente se asocia al
edema cerebral y s6lo una minoria de las muer-
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tes se atribuye a otras causas. El edema cerebral
ocurre en cerca de un 0,3-1% de todos los
episodios de CAD, pero causa el 57 al 87% de las
muertes por CAD.®® Otras causa posibles de
mortalidad y morbilidad incluyen hiperpotase-
mia, hipoglucemia, complicaciones en el siste-
ma nervioso central (SNC), como hematomas,
trombosis, sepsis y edema pulmonar, entre
otras. Las secuelas tardias asociadas a edema
cerebral y otras complicaciones del SNC inclu-
yen la insuficiencia hipotalamo-hipofisaria, la
deficiencia de somatotropina (GH) y la deficien-
cia combinada de GH y tirotropina (TSH).©

En Honduras representa el 85% de las patolo-
gias endocrinologicas en el adulto, la 11va
causa de ingresos en los hospitales publicos, y la
14va causa de mortalidad; en el area pediatrica
se cuenta con pocos estudios sobre esta pato-
logia.”) Existen pocos datos estadisticos sobre
la situacion epidemiolégica actual de la CAD en
pediatria en la zona norte del pais, particular-
mente areas de influencia del HNMCR, por lo
que se decide realizar este estudio con el fin de
identificar la forma de presentaciéon clinica mas
frecuente de los niflos CAD vy las caracteristicas
epidemiolégicas de la poblacién en estudio.

PACIENTES Y METODOS

Se realizé un estudio descriptivo, observacional,
transversal y con un componente prospectivo.
La poblacién en estudio fue conformada por
ninos ambos sexos menores de 18 afos que
acudieron a la emergencia de pediatria del
HNMCR, durante el periodo de agosto 2013 a
agosto del 2015, con el diagndstico de Cetoaci-
dosis Diabética. El diagnostico se realizé al
presentar la clinica y hallazgos laboratoriales de
CAD que son los siguientes: hiperglucemia (glu-
cosa en sangre (BG)>11Tmmol/L(200mg/dl),
Ph<7.3 y bicarbonato <15mmol/L, cetonemia y
cetonuria. Los signos clinicos de la CAD inclu-
yen: la deshidratacién, taquicardia, taquipnea
(respiracion de Kussmaul), aliento ceténico
(olor a acetona o fruta podrida), nauseas, vomi-
tos, dolor abdominal, confusidén, somnolencia,
reduccién progresiva del nivel de conciencia y
la pérdida de conciencia.®
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Se excluy6 del estudio los pacientes diabéticos
con pancreatitis, con crisis de asma, acidosis
respiratoria, con trauma, con quemadura, y con
fibrosis quistica, o si no se obtuvieron los datos
completos de los expedientes. El instrumento
constoé de 20 preguntas cerradas, fue llenado por
el médico residente a cargo de la investigacion, a
través de la revision de expedientes clinicos con
aprobacién de las autoridades del hospital. Los
datos obtenidos fueron: datos sociodemografi-
cos (edad, género y procedencia), antecedentes
de DM, tiempo de diagndstico, signos y sintomas
de presentacion, factores desencadenantes,
estadia hospitalaria. Se registré el método diag-
nostico clinico y laboratorial (gases arteriales,
electrdlitos séricos, setonuria). Se revisaron 45
expedientes con pacientes con CAD que cum-
plieron los criterios de inclusion, pero se excluye-
ron 15 que no tenian exdmenes de laboratorio.
Se captaron un total de 30 pacientes.

Los datos obtenidos fueron tabulados median-
te el programa estadistico SPS 22.0 y Microsoft
Excel 2010. Para el analisis de datos se utilizaron
medidas de tendencia central (promedio, moda
y mediana), frecuencia (porcentaje), medidas
de dispersion (desviacién estandar).

RESULTADOS

En la tabla No. 1 se presentan los resultados
sobre las caracteristicas socio demograficas de
la poblacion en estudio. El promedio de edad
de los pacientes diagnosticados con CAD fue de
12 anos, con una mediana de 13 afos con la
edad moda de 14 anos. El 60% de los pacientes
con diagnéstico de CAD que acudieron al servi-
cio de emergencia de pediatria corresponden al
sexo femenino.

El 50% de los pacientes residen en el drea rural.
Los pacientes con CAD procedian del departa-
mento de Cortes (60%), y del departamento de
Yoro (20%).

En la tabla No. 2 podra encontrar informacion
relevante sobre la historia del paciente con
CAD. EI 50% de los pacientes con CAD eran

Caracteristica clinico-epidemioldgica de los pacientes pediatricos
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debutantes para diabetes mellitus. Y el 20%
tenfan 2 afos de diagndstico. Las infecciones
del tracto urinario desencadenaron el 68% de
las CAD 16.6% por abandono del tratamiento, el
16.5% por uso de dosis inadecuadas de insulina
y el 6.7% por trastornos en la dieta.

Tabla No. 1: Caracteristicas socio-Demogra-
ficas de pacientes con CAD.

Caracteristicas Socio-

e n(%)
Demograficas

Edad (promedio (DEY) 12(3-16)

1-3anos 12 (40%)

4-7 anos 1(3.3%)

8-10 anos 2 (6.6%)

Género Femenino. 18 (60%)
Procedencia

Rural 15 (50%)

Cortés 18 (60%)

Yoro 6 (20%)

Santa Barbara 2 (6.7%)

Colén 1(3.3%)

Comayagua 1(3.3%)

tDE: Desviacion estandar
Fuente: Instrumento caracteristicas clinico-epidemioldgicas
enla CAD

Los signos y sintomas reportados en los pacien-
tes con CAD evaluados de acuerdo al orden de
frecuencia en esta investigacion fueron: la
poliuria (76.7%), polidipsia (73.3%), deshidrata-
cion (66.7%), pérdida de peso (56.5%), dolor
abdominal (53.3%), anorexia (50%) y respira-
ciéon kussmaull (36%).

Elinicio de sintomas previa atencién médica de
los pacientes con CAD fue de un rango de 1-5
dias (57%), y solo un 30% los presentd entre
6-10 dias. (Ver tabla No. 2).

Al momento de su ingreso al hospital el 77%
tenia una escala de Glasgow de 13-15 puntos y
el 7% presenté una puntuacion menor de 9
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puntos. (Ver tabla No. 3). El promedio de glice-
mia sérica en los pacientes con CAD fue de 500
mg/dl al igual que la moda.Con un rango entre
315mg/dl a 680 mg/dl. La mayoria de los
pacientes con CAD presenté acidemia severa
(57%). El promedio de los electrolitos en los
pacientes con CAD de sodio, Potasio y cloro se
encontré dentro de pardmetros normales, con
una osmolaridad promedio de 310 mOsm/L.

Todos los nifios con CAD que ingresaron en el
estudio presentaron cetonuria +++.

Tabla No. 2: Historia clinica en los pacientes
con CAD.

Historia clinica n(%)
Tiempo de diagnéstico DM +
Debutante 15 (50%)
Diagnéstico previo
1 ano 2 (7%)
2 anos 6 (20%)
3 anos 4 (14%)
5 anos 1 (3%)
9 anos 1 (3%)
10 anos 1 (3%)
Inicio de sintomas previo al ingreso
1-5 dias 17(57%)
6-10 dias 9 (30%)
Mayor de 10 dias. 4 (13%)

tDM: Diabetes Mellitus
Fuente:Instrumento caracteristicas clinico-epidemioldgicas en
la CAD

Entre las complicaciones de la CAD, se encontré
el choque hipovolémico en un 16.6%, edema
cerebral en un 10% e insuficiencia pre-renal en
un 6.6%.

La mitad de los pacientes permanecié en el
hospital por mas de 10 dias (n=15), mientras un
36.7% (n=11) presentd una estadia intrahospi-
talaria de 6-10 dias, y el 16.6% restante (n=>5)
entre 1 a 5 dias.

Las recaidas de los pacientes con CAD en nues-
tro estudio representaron el 30% de los casos.
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Se encontré que 17 (57%) pacientes tenian
acidemia severa y 10 (33%) teniam acidemia
moderada. (Ver tabla No. 3)

Tabla No. 3: Hallazgos Clinico-Laboratoria-
les en pacientes con CAD.

Hallazgos Clinico n(%)
laboratoriales
Glasgow al ingreso
(puntuacion 13-15) 23(77%)
Puntuacién 9-12 5 (16%)
Puntuacién <9 2 (7%)

Glicemia al ingreso (x* 500(315-680)

(DE 1)) (mg/dL)
Acidemia
severa (pH <7.1) 17(57%)
moderada (pH 7.1- 7.2) 10(33%)
leve (pH 7.2 -7.3) 2(7%)
no consignado 1(3%)
Sodio (x; mg/dL) 139
Potasio (x; mg/dL) 44
Cloro (x; mg/dL) 109

tDE: desviacion estandar, *x: promedio
Fuente: Instrumento caracteristicas clinico-epidemioldgicas
enla CAD

Dos pacientes con diagnéstico CAD fallecieron.
El rango de edad de fallecidos por CAD corres-
ponde entre 6-15 anos. La tasa de letalidad de
los pacientes con CAD fue de un 6.6%.

(Ver tabla No.4)

Tabla No. 4: Tasa de letalidad en los Pacien-
tes con CAD.

Sexo Numero Numerode Letalidad
de casos fallecidos (%)
Mujer 18 1 8.3
Hombre 12 1 5.6
Total 30 2 6.6

Fuente: Instrumento caracteristicas clinico-epidemiolégicas
enla CAD
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DISCUSION

La estadistica sobre la presentacién de la CAD es
muy variable en la literatura. Los resultados
concuerdan con estudios realizados por Marti-
nez Garcia y col.en México en el 2009, donde
la CAD se present6 en mujeres (60%), y la edad
promedio de los pacientes fue de 12 afios (2-16
anos en el HNMCR y 3-16 afnos en México). Sin
embargo, difiere a resultados obtenidos en
Colombia (2010) donde la edad promedio fue
de 8,75 anos siendo mas baja que la encontrada
en esta investigacion.®

En el HNMCR no se encontré diferencia entre la
procedencia de zona rural y zona urbana, (50%
respectivamente).Sin embargo en investigacio-
nes realizadas por Discua Flores y colaborado-
res'"” en Tegucigalpa y Ballesteros® en Colom-
bia respectivamente, encontraron que la mayo-
ria de los pacientes provenian de la zona urbana
en un 86.6%. El 50% presentaron antecedentes
familiares de primer y segundo grado de
consanguinidad para diabetes, correlacionan-
dose con el estudio realizado en México en el
ano 2009,donde el 43% delos casos presenta-
ba antecedentes de diabetes familiar. ©

En esta investigacion la mitad de los pacientes
eran debutantes al igual que en investigaciones
realizadas en Colombia (2010), a diferencia del
estudio realizado por Discua Flores 2006, en el
cual el 36.7% fueron debutantes.”’

Se encontré que los signos y sintomas en esta
investigacion son similares a los encontrados en
la literatura siendo asi la poliuria, polidipsia y
deshidratacién. En un estudio realizado por
Carlotti (2009) el signo mas frecuente fue la
poliuria y los vémitos."”

Los factores desencadenantes de mayor rele-
vancia encontrados fueron las infecciones,
especificamente las infecciones urinarias, segui-
do de la no aplicacion de insulina y el abando-
no de tratamiento. Sin embargo en el estudio
realizado en Honduras en el afno 2006 las
infecciones mas frecuentes fueron las respira-
torias (56.6%).

Caracteristica clinico-epidemioldgica de los pacientes pediatricos
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En relacion al inicio de los sintomas previa aten-
cion médica en este estudio se encontrd una
mediana de 5 dias, correlaciondndose con el
estudio realizado en Honduras en donde la
mitad de los pacientes asistio al hospital antes de
los 5 dias de iniciado los sintomas de CAD.”’ Los
dias intrahospitalario de los pacientes con CAD
en este estudio fue mayor de 10 dias al igual que
en los tres estudios antes mencionados.

En cuanto al nivel de conciencia de los pacien-
tes con CAD en este estudio el 25% tenian una
escala de Glasgow menor 12 puntos. Segun la
literatura los pacientes presentan algun tipo de
déficit neurolégico evidenciado por el puntaje
menor de 15 en la escala de Glasgow.? El
promedio de glicemia sérica en los pacientes
con Cetoacidosis Diabética fue de 500 mg/dl
comparandose con varios estudios en donde la
glucemia al ingreso fue de 428 mg/dL."”

La mayoria de los pacientes con CAD present6
en el primer andlisis gasométrico acidemia
severa (57%), moderada (33%), leve (7%) y no
consignada (3%).

En relacion al equilibrio hidroelectrolitico en
este estudio se conté unicamente los niveles de
electrolitos los cuales estaban dentro de los
rangos normales, sin embargo no se descarta
que existieran alteraciones electroliticas duran-
te el manejo de los pacientes con CAD, ya que
solamente se realizd una medicién. La literatura
reporta alteraciones como hipokalemia, hipo-
calcemia e hiponatremia.""

El choque hipovolémico y el edema cerebral
fueron las complicaciénes de mayor importan-
Cia respectivamente; en un estudio de Wolfs-
dorg (2006), reportaron que el edema cerebral
se presentd en 46.6% de los pacientes. % La
frecuencia de edema cerebral en nifios con
CAD ha sido reportada alrededor del 1% al 3%
en el mundo,">"”) pero en este estudio fue del
10% lo cual puede estar relacionado con el
mayor porcentaje de cetoacidosis grave al
ingreso. En esta investigacion fallecieron 2
pacientes del sexo femenino y masculino con
edades de 6y 14 afios y con una tasa de letali-
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dad de 6.6% siendo mas alto este porcentaje
que el encontrado en el estudio realizado en el
Hospital Escuela de Honduras, entre 2004 y
2006. "0

Cabe mencionar que este estudio tiene un
universo de casos limitado a 30 durante el
periodo de observacién. Esto limita conclusio-
nes estadisticas.Se espera que se vuelva a repli-
car el estudio para aumentar casuistica para
obtener un reflejo mas fidedigno de datos. Sin
embargo, es evidente que el pais requiere un
protocolo de manejo de los casos de CAD en

menores de 18 anos enfocado en las activida-
des de deteccién, diagnodstico, tratamiento que
pueda ser aplicado por médicos generales y
médicos en servicio social formativo en areas
regionales. Se debe de garantizar la disponibili-
dad de pruebas basicas para el diagnostico de
CAD, como son la gasometria arterial, electroli-
tos séricos, tiras reactivas, para asi poder ofre-
cer la posibilidad de un seguimiento oportuno.

En conclusién la CAD es frecuente en mujeres
adolescentes desencadenado principalmente
por infecciones del tracto urinario.
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Trombosis de senos venosos cerebrales en menores de dos meses de edad
y sus secuelas

Cerebral sinovenous thrombosis in children under two months old and sequels

Jorge Eduardo Ortega,* Angel Federico Veldsquez Castillo,* Lidia Maria Prado Lépez.**

RESUMEN

Antecedentes: La trombosis de senos venosos
cerebrales (TSVC) es un padecimiento infre-
cuente que puede tener alta mortalidad y
secuelas neurolégicas severas, por su variada
sintomatologia puede ser mal diagnosticada.
Objetivo: Determinar la presentacion clinica,
laboratorial y tomogréfica, asi como las secue-
las en nifos menores de 2 meses de edad con
trombosis de senos venosos cerebral atendi-
dos en el Hospital Nacional Mario Catarino
Rivas (HNMCR) de enero del 2009 a febrero del
2013. Pacientes y Métodos: estudio descripti-
vo con disefo longitudinal. La muestra fue de
14 niflos menores de 2 meses de edad a quie-
nes se diagnostico TSVC y se obtuvieron datos
clinicos, laboratoriales y tomogréficos. Se les
realiz6 seguimiento para determinar las secue-
las psicomotoras. Resultados: las manifesta-
ciones clinicas reportadas fueron fontanela
tensa en todos los pacientes, convulsiones en
el 86% y deshidratacion en el 71%. Todos
presentaron anemia con niveles de hemoglobi-
na promedio de 6.7 g/dl. La tomografia cere-
bral mostré afectacion de los senos: sagital
superior 100%, lateral izquierdo 78.6%, lateral
derecho 71.4% y recto 50%. 7 nifios tuvieron
retraso psicomotor, 4 tuvieron desarrollo
normal y 3 fallecieron. Conclusion: La TSVC
sigue siendo una patologia vascular poco com-
prendida y posiblemente sub diagnosticada
que amerita mayor atencion del cuerpo
médico.

PALABRAS CLAVE:
Trombosis intracraneal, lactante, Tomografia.

* Neurocirujano Hospital Nacional Dr. Mario Catarino Rivas (HNMCR)
** Pediatra, HNMCR

Dirigir correspondencia a: neurortega@hotmail.com

Recibido: 15 de octubre 2015 Aprobado:31 de marzo 2016

ABSTRACT

Background: cerebral venous thrombosis
(CVT) is a rare condition with varied symptoms
that can be misdiagnosed. It can have a high
mortality rate and severe neurological seque-
laes. Objective: To determine the clinical, labo-
ratorial and tomographic presentation and
sequelaes in children younger than 2 months
old with cerebral venous thrombosis at the
National Hospital Mario Catarino Rivas
(HNMCR) from January 2009 to February 2013.
Patients and Methods: a descriptive study
with a longitudinal design was. The performed
sample consisted of 14 children younger than 2
months of age who were diagnosed with. CVT
Clinical, laboratory and tomographic data were
obtained. They were followed up to determine
psychomotor sequelaes. Results: The clinical
manifestations reported were tense fontanelle
in all patients, seizures in 86% and dehydration
71%. All had anemia with average hemoglobin
levels of 6.7 g / dl.The brain scan showed invol-
vement of the following sinuses: superior sagit-
tal 100%, left side 78.6% , right side 71.4% and
straight sinus 50%. 7 children had severe
psychomotor retardation, 4 had a normal deve-
lopment and 3 died. Conclusion: CVT remains a
poorly understood and possibly sub diagnosed
vascular pathology that deserves greater
attention from the medical profession.

KEYWORDS
Intracraneal thrombosis, infant, tomography.

INTRODUCCION

Las trombosis de senos venosos cerebrales es
una enfermedad caracterizada por la coagula-
cion espontanea de uno 0 mas senos venosos y
las venas que drenan el flujo sanguineo cere-
bral produciendo una congestién venosa que
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se traduce en la presentacién de sintomas ines-
pecificos, muy variados, que pueden ir desde
irritabilidad hasta el coma, o incluso la muer-
te."

La incidencia de la TSVC ha sido estimada en
2.6 casos por 100,000 neonatos por afo." Se
desconoce la incidencia a nivel local, muchos
casos pasan desapercibidos y los que son
detectados son por hallazgos incidentales al
interconsultar con el servicio de neurocirugia
por sospechas de hemorragias cerebrales. Por
este motivo se plantea el objetivo de describir
la presentacién clinica, laboratorial y tomogra-
ficade laTSVCYy sus secuelas en niflos menores
de dos meses en el HNMCR en el periodo com-
prendido entre enero del 2009 a febrero del
2013.

PACIENTES Y METODOS

Se trata de un estudio descriptivo con disefio
longitudinal. El universo lo conforman los
pacientes que acudieron al servicio de emer-
gencia de Pediatria y fueron presentados al
Servicio de Neurocirugia del HNMCR con diag-
nosticos de hematoma subdural o intraparen-
quimatoso de etiologia no determinada. La
muestra la conformaron los pacientes a quie-
nes se confirmé el diagnéstico de TSVC
mediante TAC, en el periodo antes definido
(n=14).

Los criterios de inclusién fueron: nifios con
diagndstico comprobado por tomografia de
TSVC durante el periodo del estudio. No se
excluyeron casos.

Se obtuvo el consentimiento de los tutores
legales para participar en este estudio.Se reca-
baron los datos de los pacientes al momento
de hacerse el diagnéstico de TSVC y se busca-
ron factores de morbilidad tales como deshi-
dratacion, sepsis o defectos congénitos.

Se obtuvieron los resultados de laboratorio de
recuento leucocitario en cel/ml, hemoglobina
en g/dl y recuento plaquetario en plt/ml. Por

Trombosis de senos venosos cerebrales

-407-

limitaciones de laboratorio en ninguno de los
pacientes se realizd estudios especiales de
factores de riesgos protrombdticos. A partir
de las placas de tomografia cerebral se de-
terminaron los senos afectados. Se registraron
las defunciones y en los sobrevivientes se les
practicé al menos un estudio tomografico 15
dias después de realizado su primera tomo-
grafia y un seguimiento clinico entre 6 y 30
meses para determinar las secuelas neurol6-
gicas.

Para el andlisis de datos se utiliz6 el programa
EPI INFO 7.5.1.2 donde se calcularon medidas
de frecuencia, tendencia central y medidas de
dispercién. Para la presentaciéon de datos se
utilizé el programa de Microsoft Office Excel
2007.

RESULTADOS

Entre los hallazgos demogréficos se captaron 6
recién nacidos masculinos y 8 recién nacidos
femeninos con una relaciéon hombre:mujer de
1:1.3. No se encontré pacientes con TSVC
menores de 15 dias de edad. El 43% de los
pacientes (n=6) tenian entre 16 y 30 dias de
vida al presentar el evento de TSVCy otro 43%
de los pacientes tenian entre 46 y 56 dias de
vida, 14% de los nifos (n=2) tenian entre 31y
45 dias de vida.

7 (50%) pacientes tenian el antecedente de
infeccion respiratoria o gastrointestinal recien-
te o presente al momento de su ingreso.

La presentacion clinica del cuadro de TSVC se
caracterizd por convulsiones en 12 pacientes
(86%), deshidratados 9 (64%) y 14 (100%)
presentaron fontanela anterior tensa.

Todos los pacientes presentaron anemia con
niveles de Hb promedio de 6.7 g/dl. El prome-
dio del recuento de leucocitos fue de 9,900.
(Ver tabla No.1) Tres pacientes se presentaron
con leucocitosis (21.4%), un paciente tenia
trombocitopenia (7%), y uno trombocitosis
(7%).
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Tabla No.1: Estudios de gabinete en pacien-
tes con TSVC.

.. Valor De*

Caracteristicas promedio
Leucocitos 9,900 + 3,836
(cel/ml)
Hemoglobina 6.7 +2.1
(g/dL)
Plaquetas 282,571 + 134,607
(pla/ml)
NuUmero de senos 34286 +1.3
afectados

Fuente: Instrumento TSVC en emergencia pediatrica
*DE: Desviacion estandar

Tres pacientes fallecieron (21.4%) durante las
primeras 72 horas de estancia hospitalaria. A
estos se encontrd con niveles de hemoglobina
bajos (6.8,4.1y 1.6 mg/dl) y recuentos variables
de leucocitos (7,400, 8,400 y 13,700 cel/ml) y
plaquetas (187,000, 39,000 y 533,000 pla/ml).

Al revisar las tomografias iniciales se encontré
que el Seno Sagital Superior estuvo afectado
en todos los pacientes (n=14, 100%), seguido
por los senos laterales izquierdo (n=11, 78.6%)
y lateral derecho (n=10, 71.4%). El seno recto
se vio afectado en 7 pacientes (50%), el seno
sigmoideo derecho e izquierdo en 3 casos
(21.4) cada uno. 13 pacientes (92.8%), tuvieron
trombosis en mas de un seno venoso. En los
pacientes que fallecieron, dos tenian los 6

senos afectados y uno 4 senos. (Ver tabla No.

2).

Todos los pacientes fueron manejados en
forma médica con antibiéticos por cuadro
infeccioso, correccién de la deshidratacion y de
la anemia. Tres pacientes fueron sometidos a
cirugia, dos para drenaje de hematoma mas
craniectomia descompresiva y uno para drena-
je de hematoma subdural por trépano. Ningun
paciente recibié anticoagulantes.

El seguimiento a los sobrevivientes en consulta
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externa se realizé durante un promedio de 10.7
meses (+8 meses), con un rango entre 6-30
meses y una moda de 6 meses. En la Tabla No. 2
se muestran las secuelas en relacion con el
numero de senos afectados. Se encontré que
el 50% (n=7) del total tenia retraso psicomo-
tor severo y 29% (n=4) present6 desarrollo
normal.

Los estudios tomograficos con las caracteristi-
cas mas relevantes se muestran en las Imagenes
de las Figuras 1-5.En las figuras 1-4 se presentan
las secuencias tomograficas de 4 pacientes
sobrevivientes con retraso psicomotor severo,
se muestran las imagenes tomogréficas al
momento del diagnéstico, donde se identifica
las zonas hiperdensas de trombosis venosa y
también se muestra las secuencias de controles
tomogréficos hasta el momento del alta.

Tabla No. 2: Secuelas segun el numero de
senos afectados.

o . retraso  desarrollo
2 -rgc fallecieron psicomotor normal
C
€& n % n % n %
(]
1 0 0 1 7 0 0
2 0 0 0 0 1 7
3 0 0 5 36 2 14
4 1 7 1 7 1 7
6 2 14 0 0 0 0
Total 3 21 7 50 4 28

Fuente: Instrumento TSVC en emergencia pediatrica

Como se observan en las figuras, se encontra-
ron lesiones parenquimatosas asociadas a la
TSVC. Estos incluyen dareas focales de edema,
trombosis venosa cerebral,infarto venoso cere-
bral hemorragico, edema cerebral difuso, y
hemorragia subaracnoidea aislada. En lafigura
5 se muestran lesiones cerebrales encontradas
asociadas a la trombosis venosa cerebral como
lo son el infarto cerebral hemorragico y los
hematomas.
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Figura 1.En la imagen A se observa trombosis
de los senos laterales como una zona hiperden-
sa sefalada por la flecha blanca y trombosis de
los senos esfenoparietales (flechas blancas
delgadas). B hematoma subdural laminar
bilateral (flechas largas) y la medicion de la
densidad cerebral de 16 U Hounsfield. C tomo-
grafia tomada un mes después que muestra

dano cerebral y aumento compensatorio del
tamano de los ventriculos laterales. bilateral
(flechas largas) y la medicién de la densidad
cerebral de 16 U Hounsfield. C tomografia
tomada un mes después que muestra dano
cerebral y aumento compensatorio del tamano
de los ventriculos laterales.

A

Figura 2.En la imagen A se aprecia la hipoden-
sidad de los hemisferios cerebrales, medida en
17 y 21 unidades Hounsfield. En la imagen B se
observa un hematoma subdural laminar
izquierdo (flechas gruesas), desplazamiento
cerebral hacia el lado derecho y el signo delta
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vacio (flecha delgada).La imagen C es obtenida
dos meses después, se observa la gran dilata-
cion ventricular por pérdida de tejido cerebral,
el cabalgamiento 6seo de la sutura coronal
derecha y sagital, y el agujero de trépano
quirdrgico senalado con la flecha.
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Figura 3. En la imagen A se observa un hema-
toma subdural laminar temporal derecho
(flecha delgada) e hipodensidad del l6bulo
temporal derecho, el seno lateral derecho con
trombosis de 5 mm y con densidad de 66
unidades Hounsfield (sefalado con flecha
gruesa). Imagen B con hematoma subdural
laminar derecho (flecha gruesa) y medicién de
densidad cerebral de 12 unidades Hounsfield
(flechas delgadas). Imagen C desplazamiento
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cerebral hacia la izquierda de 7mm.Ilmagenes D,
E, y F de tomografia realizada 15 dias después.
En laimagen D la flecha blanca indica el sitio de
la craniectomiay en lasimagenes Ey F se obser-
va la amplia craniectomia derecha con hernia-
cion cerebral, la presencia de hipodensidad
cerebral y aumento del tamafo ventricular
como consecuencia del dafo cerebral. Puede
también observarse el cabalgamiento de las
suturas coronal izquierda y sagital.
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Trombosis de senos venosos cerebrales

Figura 4. En la imagen A se observa la trombo-
sis de ambos senos laterales e hipodensidad
cerebral generalizada. En la imagen B y C se
observa hematoma subdural (flecha negra) y
mayor edema en hemisferio derecho. En la
imagen D, E y F se observan Tomografia control

obtenida 40 dias después del caso en la cual se
observa integridad imagenolégica de estructu-
ras de la fosa posterior (cerebelo y tallo cere-
bral) pero dafio de todos los hemisferios cere-
brales con aumento compensatorio del
tamano de los ventriculos laterales.
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Figura 5. Imagen corresponde a lesiones
adicionales ala TSVC encontradas en uno de los
pacientes mostrando un infarto hemorragico
(flecha gruesa) y la presencia de hematoma
subdural (flechas delgadas).
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DISCUSION

La incidencia anual de TSVC es de 0.67 casos
por 100,000 nifios, de los cuales la mitad de los
casos se presenta en neonatos, por lo que en
esta poblacidn se alcanza una incidencia de 2.6
a 12 casos por 100,000 neonatos." deVeber y
colaboradores reportaron 160 casos de TSVC
en Canada en el periodo de 1996 al 2001. De
estos el 54% eran menores de un afo y el 43%
de los casos eran neonatos. En este estudio 6
pacientes (43%) eran neonatos, menores de 28
dias, y el resto, 8 pacientes (57%) menores de 2
meses. No se tuvo ningun paciente mayor de 2
meses.

Aunque hay pocos estudios de poblacion
menor de 2 meses se debe considerar como
una poblacién especial propensa a desarrollar
esta patologia.””) Los sintomas mas frecuente-
mente observados en los pacientes que sufren
TSVC son irritabilidad, somnolencia, letargia,
disminucion en la fuerza de succiéon, convulsio-
nes, paresias, signos de hipertensiéon endocra-
neana como abombamiento de la fontanela

anterior, vomito, hipotonia y distres respirato-
rio.®:89

El diagnoéstico puede alcanzar un cierto grado
de dificultad por la sintomatologia inespecifica,
la similitud clinica a un cuadro de encefalitis o
meningitis, y por la falta de sospecha clinica
sobre ésta patologia vascular cerebral.36°) Los
hallazgos clinicos encontrados fueron fontane-
la anterior tensa (100%), convulsiones (86%),
deshidratacion (50%). Una de las limitaciones
encontradas fue que no se registro la escala de
Glasgow al ingreso o la presencia de otros
sintomas distintos a los ya descritos.

Dentro de los factores asociados al desarrollo
de TSVC se han reportado infeccion, deshidra-
tacion, trauma, mala nutricién, alteraciones
hematolégicas como anemia con o sin microci-
tosis, deficiencia de hierro, trombocitosis, nive-
les elevados de factor VIlI, B-talasemia, muta-
cion del factor V de Leiden, mutacién 20210A
de la protrombina, y otros factores protrombé-
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ticos. En poblacion pediatrica mayor se ha
relacionado ademds con enfermedades congé-
nitas cardiacas ciandticas, mastoiditis, falla
renal, cancer, diabetes, celulitis orbitaria
preseptal y otras enfermedades crénicas.”- 1013
Por limitaciones de laboratorio en ninguno de
los pacientes se realizé estudios especiales de
factores de riesgos protrombéticos.

El diagndstico se basa en estudios de neuroi-
magen, y dentro de estos el mas rapido, barato
y mas frecuentemente utilizado es la Tomogra-
fia Computarizada de cerebro, no obstante
debe existir un alto grado de sospecha clinica
para realizar cortes y reconstrucciones que
faciliten la visualizacion de los senos veno-
50s.19 La tomografia simple tiene una sensibili-
dady especificidad de 64.6 y 97.2% respectiva-
mente para detectar la TSVC."" Hasmi et al
reportan un rango de error de 10 a 26% en las
tomografias simples.?) El estudio con mayor
rango de sensibilidad y especificidad es la
Resonancia Magnética, pero debe considerarse
el tiempo de evolucion de la trombosis porque
las senales de la trombosis venosa van a variar
con la edad del trombo. Algunas veces sera
necesaria la realizacién de tomografia con
medio de contraste para visualizar los senos
venosos o angiotomografia en fase venosa. La
venografia por Resonancia Magnética puede
realizarse sin medio de contraste en la fase
Time Of Flight (TOF) o con la administracion de
medio de contraste.'%319) En los resultados
presentados, el diagndstico se establecié por
tomografia simple, en ningun paciente se reali-
z6 reconstruccién o administracion de medio
de contraste para realizar la fase venosa, ni
estudios por Resonancia Magnética.

El tratamiento de la TSVC dependera del factor
desencadenante o predisponente, del tiempo
de evolucién y del estado del paciente al
momento de su evaluacién. En el estudio de
DeVeber et al, Johnson et al y Bames et al,
citados por Sébire en su publicacién del 2005,
se demostré que los pacientes tratados con
anticoagulantes tenian menor mortalidad, lo
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qgue dio un respaldo para utilizar la anticoagu-
lacion en neonatos.” No obstante aun no se
cuenta con suficiente evidencia para recomen-
dar su uso rutinario.®6° Los estados de altera-
cién hidro-electrolitica deberan ser corregidos
y la infeccion, de existir, debera ser tratada. El
100% de los pacientes tenian anemia que
requirié transfusion y ninguno recibié terapia
anticoagulante.

Se encontré una mortalidad de 21%, superior a
la reportada en otros estudios (6 a 19%),' y
esto puede deberse a que los pacientes fueron
aquellos que por el edema cerebral y hemato-
mas subdurales se presentaron al Servicio de

Trombosis de senos venosos cerebrales

Neurocirugia, lo que representa una subpobla-
cién con mayor compromiso neurolégico. Un
50% del total de los pacientes tuvo secuelas
neuroldgicas y sélo el 28.6% tuvo un desarrollo
normal.

La TSVC es una entidad vascular con alta tasa
de mortalidad y de severas secuelas neurolégi-
cas, por lo que la comunidad pediatrica debe
reconocerla en sus etapas tempranas para esta-
blecer un pronto tratamiento y evitar, en lo
posible, sus devastadoras consecuencias. Es
recomendable realizar estudios mas controla-
dos de esta patologia a nivel nacional para
poder establecer protocolos de manejo.
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Caracterizacion clinico epidemiolégica de las cardiopatias congénitas en nifos.
Instituto Hondureno de Seguridad Social.

Clinical epidemiological characterization of congenital heart disease in childrenat the
Honduran Social Security Institute

Paola Sophia Bonilla Medina,* Christian Leonel Breuillet Barrera,* Juan Rafael Guerrero Manueles.**

RESUMEN

Antecedentes: Las malformaciones congéni-
tas que mas frecuentemente determinan
malformaciones infantiles son las cardiopatias,
producen 30% de las muertes en pacientes
pediatricos. Desde que en 1939 Robert Gross
realizé la primera intervencion quirdrgica de
un paciente con cardiopatia congénita (CC),
éstas han cobrado gran importancia para la
medicinay la salud publica. Objetivo: del estu-
dio fue caracterizar clinica y epidemioldgica-
mente los pacientes que presentaron cardiopa-
tias congénitas en la consulta externa de
cardiologia del Hospital Regional del Norte-
Instituto Hondureno de Seguridad Social (HRN-
IHSS) durante el periodo de enero a octubre del
2015.Pacientes y Métodos: Se realizé un estu-
dio de enfoque cuantitativo, descriptivo trans-
versal en la consulta externa HRN-IHSS, la
poblacién fue de 859 pacientes atendidos y la
muestra 551 pacientes en quienes se confirmé
la presencia de cardiopatia. Los datos se obtu-
vieron de los informes de atenciones diarias
entre los meses de enero a octubre del 2015.
Resultados: Se obtuvieron 551 pacientes con
cardiopatias congénitas. 294 (53.35%) de los
pacientes eran del género masculino y 257
(46.65%) del género femenino. 265(48.1%)
estaban en edades comprendidas entre 1-2
anos. 191 (34.66%) de los nifos tenian comuni-
cacion interauricular (CIA). Conclusiones: El
género masculino y los lactantes fueron los
mas afectados por cardiopatias congénitas.
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ABSTRACT

Background: Congenital malformations that
most frequently determine infant malforma-
tions are heart malformations, which cause
30% of deaths in pediatric patients. Robert
Gross performed the first surgery in a patient
with congenital heart disease (CHD) in 1939.
Since then, it has become a very important
procedure in medicine and public health. The
objective of the study was to characterize clini-
cally and epidemiologically patients who had
CHD at the Northern Regional Hospital of the
Honduran Social Security Institute (IHSS-HRN)
from January to October 2015. Patients and
Methods: a descriptive study was conducted at
the HRN- IHSS, the universe was 859 patients
seen and the sample was 551 patients in whom
the presence of CHD was confirmed. The data
was obtained from daily reports attentions
between the months of January to October
2015. Results: There were 551 patients with
CHD. 294 (53.35%) patients were male and 257
(46.65%) were female. 265 (48.1%) had 1-2
years of age. 191 (34.66%) of the children had
atrial septal defect (ASD). Conclusions: CHD
affects males and the diagnosis is made in the
first two years of life.

KEYWORDS
Children, Congenital anomalies, Heart disease.

INTRODUCCION

Cardiopatia congénita se define como una
anormalidad en la estructura y/o funcién del
corazon en el recién nacido, establecida durante
la gestacion. En general, las cardiopatias congé-
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nitas corresponden a malformaciones del cora-
z6n resultantes de un desarrollo embrionario
alterado."® Las malformaciones congénitas
abarcan una amplia variedad de alteraciones del
desarrollo fetal. La herencia multifactorial es
responsable de la mayoria de las malformaciones
mayores. Afectan al 2-3% de los recién nacidos al
momento del parto, aunque al final del primer
afno de vida se detectan hasta en un 7%.“” La
incidencia mundial de defectos congénitos
oscila entre 25 y 62/1,000 al nacimiento, y al
menos 53/1,000 individuos tienen una enferme-
dad con vinculo genético que se manifiesta
antes de los 25 afios.>®

Las malformaciones congénitas que mas
frecuentemente determinan malformaciones
infantiles son las cardiopatias congénitas, que
producen 30% de las muertes.”’ Desde que, en
1939, Robert Gross realizé la primera interven-
Cién quirdrgica de un paciente con cardiopatia
congénita (CC), éstas han cobrado gran impor-
tancia para la medicina y la salud publica.®

En este sentido, resulta necesario conocer las
caracteristicas epidemiolégicas de las cardiopa-
tias congénitas, a fin de determinar cudntos
cardiélogos pediatras, servicios asistenciales y
demas recursos son necesarios para afrontar
adecuadamente la atencién que requieren los
pacientes con estas afecciones. No existen en la
Institucion estudios de base poblacional o epide-
mioldgica que permitan una aproximacion al
conocimiento de la magnitud y distribuciéon por
tipo de cardiopatias congénitas. Mas alld de la
utilidad de este trabajo, el propésito es alertar
acerca de la importancia de las cardiopatias
congénitas en nuestro pais, asi como impulsar al
desarrollo de investigaciones que permitan un
conocimiento mas exacto y directo de nuestra
realidad en este campo.

PACIENTES Y METODOS

Se realizé un estudio de enfoque cuantitativo, en
la consulta externa de cardiologia pediatrica del
Instituto Hondureno del Seguro Social, de la
ciudad de San Pedro Sula, Cortés, Honduras,
durante el periodo de enero a octubre del 2015.

Acta Pediatrica Hondurefia, Vol. 6, No. 1 / Abril 2015 a Septiembre 2015

Estudio con disefio no experimental y alcance
descriptivo. La poblacion estuvo constituida
por 859 pacientes atendidos en la consulta
externa de cardiologia pediatrica, en el periodo
descrito. EIl muestreo fue por conveniencia,
incluyéndose a 551 pacientes en quienes se
confirmé la presencia de cardiopatia. Los datos
incluidos de la caracterizacién fueron obtenidos
de las atenciones diarias, comprendian; total de
pacientes, tipos de cardiopatias, edad, género,
casos nuevos y subsiguientes. Los criterios de
inclusion comprendieron todos los pacientes
con cardiopatias; los criterios de exclusiéon com-
prendian los pacientes que se presentaron por
sospecha de cardiopatia pero resultaron sin
alteracion. El andlisis estadistico se realizd
aplicando las medidas de frecuencia, tasas y
proporciones. Se utilizd el programa Microsoft
Excel 2010.

RESULTADOS

Se encontr6 que de los 551 pacientes con
cardiopatias congénitas, 294 (53.35%) eran del
género masculino y 257 (46.65%) del género
femenino. En cuanto a la edad, se encontré que
265 (48.1%) pacientes tenian entre 1 mes y 2
anos, 126 (22.86%) tenian entre 3- 5 anos. (Ver
Grafico No. 1)

Grafica No. 1: Distribucion de los pacientes
segun edad.
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Fuente: Investigacion cardiopatias congénitas.
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En cuanto a los tipos de cardiopatia encontra-
das; comunicacién interauricular (CIA) 191
(34.66%) pacientes, comunicacion interventri-
cular (CIV) 125 (22.7%), persistencia del
conducto arterioso (PCA) 117 (21.23%) pacien-

tes, y tetralogia de Fallot 39 (7.07%) pacientes.

(Ver tabla No. 1.)

Tabla No. 1: Distribucion de los pacientes
segun tipo de cardiopatia.

Cardiopatia n Porcentaje
-CIA 191 34.66
*Clv 125 22.7
+PCA 117 21.23
TETRALOGIA DE FALLOT 39 7.07
COARTACION DE LA AORTA 32 5.8
DOBLE TRACTO DE SALIDA DEL 9 1.63
VENTRICULO DERECHO

CANAL AURICULO VENTRICULAR 8 1.45
COMPLETO

ESTENOSIS DE VALVULA AORTICA 6 1.1
ATRESIA TRICUSPIDEA 6 1.1
ESTENOSIS VALVULA PULMUNAR 5 0.9
DEXTROCARDIA 4 0.72
VENTRICULO UNICO 2 0.36
HIPERTENSION ARTERIAL 2 0.36
PULMONAR

FORAMEN OVAL PERMEABLE 2 0.36
MEMBRANA SUBVALVULAR 2 0.36
AORTICA

SITUS INVERSO 1 0.2
TOTAL 551 100%

*CIV: Comunicacion interventricular, + PCA: persistencia del
conducto arterioso, - CIA: comunicacién interauricular
Fuente:Investigacion cardiopatias congénitas

En relacion al numero de consultas, se encon-
tré que 137 (24.80%) de los pacientes eran
atendidos por primera vez y 414(75.2%) eran
subsiguientes. Se determind la distribucién de
la cardiopatias en los 27 pacientes con Sindro-
me de Down, encontrando que 11 (40.7%)
tenian comunicacion auricular junto con per-

sistencia del conducto arterioso (Ver tabla No.

2). Se realizé intervenciéon quirdrgica en

35(6.35%) de los 551 pacientes. (Ver tabla No.

3)
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Tabla No. 2: Distribucion de las cardiopatias
en pacientes con Sindrome de Down.

TIPO DE n Porcentaje
CARDIOPATIA

*CIvV 7 26%
+PCA 1 3.7%
-CIA 4 14.8%
CIA+ PCA 11 40.7%
CIV+ TETRALOGIA DE FALLOT 3.7%
CANAL AURICULOVENTRICULAR COMPLETO 2 7.4%
HIPERTENSION ARTERIAL PULMONAR 1 3.7%
Total 27 100%

*CIV: Comunicacion interventricular, + PCA: persistencia del
conducto arterioso, - CIA: comunicacién interauricular
Fuente: Investigacion cardiopatias congénitas

Tabla No. 3. Pacientes con correccion
quirurgica de cardiopatia.
Cardiopatias operadas Operados Porcentaje
*CIV 8 22.8%
+PCA 7 20%
-CIA 7 20%
TETRALOGIA DE FALLOT 7 20%
COARTACION DE LA AORTA 4 11.5%
CIA + PCA 2 5.7%
Total 35 100%

*CIV: Comunicacion interventricular, + PCA: persistencia del
conducto arterioso, - CIA: comunicacién interauricular
Fuente: Investigacion cardiopatias congénitas

DISCUSION

Es imprescindible, como quedé patentado en
la ultima Conferencia de Bethesda (32nd
Bethesda Conference: Care of the Adult with
Congenital Heart Disease), conocer la exten-
sion del problema de las cardiopatias congéni-
tas y para ello es basico, antes de realizar cual-
quier tipo de calculo, identificar el nimero de
ninos con una cardiopatia congénita que
nacen cada afo en una poblacién determina-
da. Debemos conocer la incidencia de las
cardiopatias congénitas en nuestra poblacién,
y no sélo de forma global, sino desglosada por
el tipo y severidad del defecto, lo que nos
permitira determinar los recursos necesarios y
planificar su distribucién de forma no sélo
intuitiva. Si acudimos a la bibliografia, consta-
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taremos lo dificil que resulta obtener dichos
datos. Los valores comunicados, procedentes
de diversos estudios, son extraordinariamente
variables.®

Se encontrd en este estudio que el sexo mascu-
lino fue el mas afectado por cardiopatias

congénitas representando el 53% de los casos.

Resultados similares se presentaron en investi-
gacion realizada en el Hospital Materno Infan-
til, Honduras en octubre del 2001 a mayo del
2003 donde el predominio de cardiopatias
congénitas para el sexo masculino fue del
57.8%.% Difiere de datos estadisticos obteni-
dos en 2010 en Estados Unidos y Canada
donde las cardiopatias congénitas se presenta-
ron con ligera predominancia en el sexo feme-
nino.™”

En este estudio la CIA constituy6 el grupo mas
numeroso de cardiopatias congénitas, presen-
te en 34% de los pacientes; estos datos
concuerdan con los reportados a nivel mundial
donde la CIA ha alcanzado alrededor del 50%
de ellas."? Estudios realizados en el Hospital
Nacional de nifios de Costa Rica en 2006 repor-
taron que las cardiopatias mas frecuentes
fueron CIV (36%) y CIA (20%)."® Similar a los
resultados de este estudio donde la segunda
cardiopatia mas frecuente fue CIV encontrada
en 22.7% de los pacientes.

El 5% (27) de malformaciones congénitas
cardiovasculares presentaron relacion con
Sindrome de Down, coincidiendo con lo repor-
tado en la literatura médica, incluso algunos
autores plantean que estas cardiopatias son
mas frecuentes en pacientes con Sindrome de
Down que en la poblacion general. Ademas, la
mitad de los pacientes presentaron cardiopatia
congénita, con mayor frecuencia de canal auri-
culoventricular, comunicacion interventricular
y comunicacién interauricular mas comunica-
cién interventricular, que se asociaron princi-
palmente al sindrome de Down.!"*"®
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En este estudio, se encontré que en los pacien-
tes con Sindrome de Down la comunicacién
interauricular en conjunto con la persistencia
del conducto arterioso estuvo presente en
40.7% y la comunicacion interventricular en
26%, dichos datos concuerdan con los resulta-
dos del estudio realizado en el Instituto
Nacional de Pediatria de la ciudad de México
en 2003, donde se estudiaron 275 nifios con
Sindrome de Down de los cuales las cardiopa-
tias que se presentaron con mayor frecuencia
fueron; la comunicacion interauricular, comu-
nicacién interventricular y persistencia del
ductus arterioso. 1617

En conclusidn las frecuencias de las malforma-
ciones congénitas encontradas en el estudio
fueron similares a los reportados en otros
paises. El género masculino y los preescolares
fueron los mas afectados por cardiopatias
congénitas, la comunicaciéon interauricular
correspondio a la cardiopatia mas prevalente.
Las anomalias cromosémicas tienen fuerte
asociacion con cardiopatias congénitas.

RECOMENDACIONES

Se recomienda implementar programas
encargados de deteccién temprana de cardio-
patias congénitas como oximetria del pulso
como prueba de tamizaje en cardiopatias con-
génitas en neonatos apoyado con ecocardio-
grafia para iniciar intervenciones oportunas
evitando progresion al deterioro cardiaco en
la poblacién pediatrica.

Capacitacion de personal médico para mejorar
el diagnéstico prenatal y postnatal de cardio-
patias congénitas favoreciendo a la derivacion
oportuna hacia los centros de referencia.

Se debe crear un registro nacional de cardio-
patias congénitas para tener informacién de
facil acceso sobre el comportamiento de estas
patologias en nuestro pais.
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Imagen Clinica

Mielomeningocele plano

Myelomeningocele

Lidia Maria Prado Lépez,* Jorge Eduardo Ortega.**

La imagen y el esquema muestran un recién
nacido con Mielomeningocele (MMC) que esta
cubierto Unicamente por la membrana arac-
noides rota. Debido a la salida del liquido cefa-
lorraquideo ha perdido su forma caracteristica
en omega y se observa plano, esto permite
visualizar el tejido neural y el arco vertebral
incompleto como lo muestra el esquema.

Se trata de un defecto congénito de la fusién
posterior del tubo neural.’ EIl MMC es la
variante mas comun de la espina bifida abier-
ta,? y estd asociado a dafno neuroldgico

*Pediatra del Hospital Nacional Mario Catarino Rivas (HNMCR), Docen-
te Escuela Universitaria de Ciencias de la Salud (EUCS)- Universidad
Nacional Auténoma de Honduras en el Valle de Sula (UNAHVS)

** Neurocirujano Hospital Nacional Dr.Mario Catarino Rivas (HNMCR)
Dirigir correspondencia a: pradolidia79@gmail.com

Recibido: 09 de marzo 2016  Aprobado: 14 de abril 2016
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Guie recubre el defecto de cierre)

e

Placa neural T
k.
X Vértebras con
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5pa por defecto de cherre

NG

como disfuncidén del esfinter vesical, disfuncion
de las extremidades inferiores, deformidades
de los pies, deformidades de la columna, hidro-
cefalia y disfuncién hipotalamo-hipéfisiaria.?

En algunos casos, y sobre todo en defectos de
mayor tamano en los que el cierre primario del
defecto se dificulta debido a la limitacion en la
elasticidad de la piel, por compromiso de su
irrigacion, se puede recurrir a técnicas de trans-
posicion de colgajo musculo-cutaneo.®
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Lipoma de cono medular

Conus Medullaris Lipoma

Pablo Cesar Guardado Ortiz,* Napoleén Urcuyo.**

\
b

Preescolar femenina de 4 anos de edad que
desde su nacimiento presenta lesién dermoide
en region lumbar el cual ha aumentado de
tamano, se realiza IRM de columna lumbar
encontrando un lipoma del cono medular.

Los lipomas de cono medular son lesiones
congénitas relativamente infrecuentes que se
estima que afectan entre 1-5% de la poblacién.
Su prevalencia estimada es de 1 caso por 1,
000,000 nacimientos.La forma de presentacién
clinica varia con la edad, en los nifos mas
pequenos suele detectarse un estigma cuta-

* Médico Residente de 3er aio del Postgrado Pediatria UNAH-VS.

** Neurocirujano en el Instituto Hondurefio de Seguridad Social
Region del Norte.

Dirigir correspondencia a: pabloguardado60@hotmail.com

Recibido: 06 de junio 2015,  Aprobado: 12 de junio 2015
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neo (seno dérmico, masa para-espinal, heman-
gioma capilar, meningocele atrésico, hirsutis-
mo local, etc.). Hasta la mitad de los casos
pueden presentar problemas urolégicos como
infecciones de repeticién, incontinencia, reten-
cion, etc. La prueba diagndstica de eleccién es
la resonancia magnética, con alta sensibilidad y
especificidad.

El tratamiento de estas lesiones es exclusiva-
mente quirdrgico. En los pacientes con sinto-
matologia y/o déficit neurolégico no existen
dudas sobre la indicacién terapéutica, sin
embargo en los pacientes con escasa sintoma-
tologia o sin ella, la decision de la intervencion
quirurgica es mas comprometida ya que existe
el riesgo de provocar lesién neurolégica.
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Caso Clinico

Enfermedad de Orina Olor a Jarabe de Arce: presentacion de caso clinico

Maple Syrup Urine Disease: A case report

Tania Soledad Licona Rivera,* Linda Yajeira Banegas Pineda.**

RESUMEN

Antecedentes: La enfermedad de orina olor a
jarabe de arce (EOJA) es un error congénito del
metabolismo de herencia autosémica recesiva,
causado por la actividad defectuosa del com-
plejo enzimatico deshidrogenasa de a-cetoaci-
dos, ocasionando que los aminoacidos de
cadena ramificada; valina, leucina e isoleucina
no puedan catabolizarse completamente.

Se trata de lactante menor, tres meses de edad,
con antecedente de vomitos frecuentes y
rechazo a la alimentacién desde la primera
semana de vida, tratado por alergia a la protei-
na de la leche de vaca y reflujo gastroesofagico
grado IV, con varios cambios de formula en su
alimentacion. Trasladado al Instituto Hondure-
no del Seguro Social, Hospital Regional del
Norte (IHSS-HRN) con historia de cinco dias de
tos, fiebre y aproximadamente nueve horas de
dificultad respiratoria. Tres horas mas tarde
presenta convulsiones ténicas y choque, por lo
que se trasladado a sala de cuidados intensivos
pediatricos, acoplandose a ventilador mecani-
co. Laboratorialmente: acidosis metabdlica
persistente que se logré controlar a las 48
horas, Anién Gap: 17, cetonuria, IRM con impor-
tante atrofia cortical. Se encontré elevacion de
los metabolitos de aminoacidos de cadena
ramificada; 2-OH isovalerico, 2- OH isocaproico,
2-ceto-3 methylvalerico, 2 cetoisocaproico
consistentes con EOJA y elevacién del acido
lactico y alfa cetoglutarato; que podrian indicar
defectos en la subunidad E3 de la enzima

*Pediatra egresada del Postgrado de Pediatria, UNAH-VS.
**Pediatra intensivista, Instituto Hondurefio de Seguridad Social.
Dirigir correspondencia a: tania_licona@yahoo.com.mx

Recibido: 13 de agosto 2014 Aprobado: 04 de abril 2015
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deshidrogenasa. Conclusiones: Los errores
innatos del metabolismo son mas frecuente-
mente diagnosticados cada dia, y deben sospe-
charse en los nifos con vémitos frecuentes.

PALABRAS CLAVE
Aminoacidos de Cadena Ramificada, Cetosis,
Enfermedad de la Orina de Jarabe de Arce.

ABSTRACT

The maple syrup urine disease (MSUD) is an
inborn error of the metabolism of autosomal
recessive inheritance. It is caused by defective
activity of the a-keto acids dehydrogenase
enzyme complex; therefore, branched chain
amino acids like valine, leucine and isoleucine
cannot be fully catabolized.

A three month old infant is presented. The child
had a history of frequent vomiting and refusal
to feed since the first week of life. The child was
treated as a cow milk protein allergy and grade
IV gastroesophageal reflux with several chan-
ges of formula according to the diagnosis.
Currently, she was admitted at the hospital
with history of five days of cough, fever and
approximately nine hours of respiratory
distress. Three hours later the child presents
tonic seizures and shock. She was then transfe-
rred tot he pediatric intensive care unit, and
she was attached to mechanical ventilator. The
patient presented ketonuria and persistent
metabolic acidosis with elevated anion gap
(17), which resolved in 48 hours. IRM showed
important cortical atrophy. Elevated metaboli-
tes levels of branched chain amino acids were
found; 2-OH isovaleric, 2-OH isicaproico, 2-ke-
to-3-methylvalerico, 2 ketoisocaproico, all of
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them consistent with EOJA and elevation of
lactic acid and Alpha-ketoglutarate; that it
could indicate defects in the E3 enzyme dehy-
drogenase subunit. Inborn errors of metabo-
lism are most frequently diagnosed every day,
and they should be suspected in children with
frequent vomiting.

KEY WORD
Amino Acids, Branched-Chain, ketosis, Maple
Syrup Urine Disease.

INTRODUCCION

Los errores innatos del metabolismo (EIM) son
un grupo amplio de enfermedades "entre las
cuales se conocen mas de 500," con una preva-
lencia global de 1/ 600 recién nacidos vivos."”
La mayoria se manifiesta en la edad pediatrica
desde las primeras horas de vida o hasta en la
adolescencia, con sintomas y signos similares a
otras patologias; no reconocerlas conduce a
secuelas importantes siendo las mas frecuen-
tesiz()llesnutricién, convulsiones y retardo men-
tal.

La enfermedad de orina olor a jarabe de arce,
también conocida como cetoaciduria de
cadena ramificada o leucinosis es un EIM, de
herencia autosémica recesiva, causado por la
actividad defectuosa del complejo enzimatico
deshidrogenasa de a-cetoacidos, ocasionando
que los aminoacidos de cadena ramificada;
valina, leucina e isoleucina (VIL) no puedan
catabolizarse completamente, produciendo un
bloqueo metabdlico que ocasiona el acimulo
de sus metabolitos; a-cetoisocaproico a-ceto-
metilvalérico a-cetoisovalérico, que son los
responsables del efecto téxico al cerebro. Fue
reportada por primera vez en 1954 por Menkes
quien detectd tres casos en una familia y se
describe como “enfermedad neurodegenerati-
va” de inicio neonatal y con desenlace letal
hacia el tercer mes de vida; los afectados
presentan olor particular en la orina, semejante
al jarabe de arce usado como alimento. ¢4

La leucina, isoleucina y la valina son aminoaci-
dos esenciales de cadena ramificada (AACR),
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sus funciones bioldégicas comprenden la sinte-
sis de proteinas,de acidos grasos y colesterol, la
restauracion del balance nitrogenado y un
freno del catabolismo que se observa en condi-
ciones como sepsis y politraumatismo. Su
metabolismo incluye incorporacién a proteinas
y procesos de degradacion oxidativa en las
mitocondrias, siendo importantes como fuente
alterna de energia en el musculo, cerebro, rifio-
nes, corazény en los tejidos grasos. Los acidos
a-cetoisocaproico, a-cetometilisovalérico 'y
a-cetoisovalérico derivados de la leucina, de la
isoleucina y de la valina, son alfa cetodcidos
ramificados que se metabolizan en el higado
para producir cuerpos ceténicos y derivados
coenzima A.®)

La prevalencia varia segun la poblacion, va
desde 1:290.000 recién nacidos (RN) en la
poblacién anglosajona,a 1:200 RN en la pobla-
cion Menonita de los Estados Unidos, debido a
la alta consanguinidad en este grupo étnico.®®
En la actualidad, el estdndar de oro para la
deteccién oportuna de esta enfermedad es el
Tamiz Neonatal Ampliado (TNA) por espectro-
metria de masas en tandem (MS/MS), también
se puede realizar el analisis de aminoacidos
plasmaticos mediante cromatografia de liqui-
dos de alta resolucion(CLAR) que muestran el
incremento en las concentraciones de leucina,
valina e isoleucina, pudiendo en ocasiones
observarse un decremento de la concentraciéon
de alanina.”’

El complejo enzimatico deshidrogenasa esta
compuesto por 3 unidades: la E1 conformada
por dos subunidades: Ela (cromosoma
19913.1-q13.2) y la E1b (cromosoma 6p21-p22)
dependiente de tiamina. La unidad E2 ubicada
en el cromosoma 1p31y la unidad E3 mapeada
en el cromosoma 7g31-g32. "2

Las manifestaciones dependeran de la clasifi-
cacion clinica:

a) CLASICA O NEONATAL: se manifiesta entre el
50y 10° dia de vida en un RN de término, con
rechazo de la alimentacion, somnolencia y
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coma. Posteriormente aparece falta de regula-
cién neurovegetativa, distres respiratorio,
apnea, bradicardia e hipotermia.

Tienen un olor caracteristico a azdcar quemada
o jarabe de arce en piel y orina. El diagnéstico
se confirma al encontrar elevacion de los
aminoacidos VIL en sangre y orina y por la
presencia del metabolito L-aloisoleucina,
patognomoénico en esta patologia. Reciente-
mente se ha demostrado que el acido a-cetoi-
socaproico derivado de la leucina causa apop-
tosis tanto en células gliales como neuronales,
lo que podria explicar el dafo neurolégico
producido por la descompensacién metabdli-
ca en cualquier momento de la vida.

b) INTERMITENTE: se manifiesta en etapa
preescolar o en la adolescencia, con episodios
recurrentes desencadenados por infecciones e
ingesta alta de proteinas. Los sintomas mas
importantes son letargia, vémitos, ataxia,
deshidratacion, cetoacidosis e hipoglicemia.La
elevacion de los aminoacidos VIL en suero se
detecta sélo en los periodos de descompensa-
cion.

¢) INTERMEDIA: presentan anorexia persistente,
vémitos crénicos, retardo de crecimiento y
retardo mental. Los aminoacidos VIL estan
elevados permanentemente pero en menor
grado que la forma cldsica. Estos pacientes son
diagnosticados entre el 5° mes y los 7 afios por
retardo en el desarrollo y por un olor especial.

d) RESPONDEDORA A TIAMINA: es similar a la
forma intermedia, y es dependiente de tiamina
(suplementacién con 10 y 1000 mg/dia). No se
ha descrito ningun paciente tratado exclusiva-
mente con tiamina, requiriéndose la comple-
mentacién con la dieta restringida en los
aminoacidos ramificados.

e) DEFICIENCIA DE DIHIDROLIPOIL DESHIDRO-
GENASA E3:es poco frecuente y el cuadro clini-
co es similar a la forma intermedia, con aumen-
to de los aminoacidos VIL, acido lactico, acido

Enfermedad de Orina Olor a Jarabe de Arce
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pirdvico y a-cetoglutarico. Entre los 2 y 6 meses
se produce una importante acidosis lactica, con
deterioro neuroldgico, hipotonia y movimien-
tos anormales. ©

Para su tratamiento es necesario diferenciar la
fase en la que se encuentra el paciente (fase
aguda o fase de mantenimiento). Los objetivos
en la fase de descompensacién metabdlica
aguda se basan en tres puntos: eliminar los
metabolitos toéxicos, soporte nutricional vy
conseguir anabolismo. El primer aspecto se
consigue con didlisis peritoneal, hemodialisis o
exanguinotransfusién. En la fase de manteni-
miento el objetivo del tratamiento es mantener
las concentraciones plasmaticas de los aminoa-
cidos VIL en los niveles proximos posible a los
valores normales. La leucina es el que se
encuentra en mayor proporcion en los alimen-
tos naturales y es el mas neurotéxico, por lo que
su estricta monitorizacion es fundamental,
debiéndose mantener su concentracién plas-
matica entre 2-6 mg/dl. Para alcanzar las nece-
sidades caldricas se anaden alimentos libres,
totalmente exentos de AACR, como aceites
(oliva, maiz, girasol,) hay que realizar controles
analiticos nutricionales periédicamente, para
prevenir y/o corregir posibles deficiencias
habiendo sido descritas anemias megaloblasti-
cas por deficiencia de acido félico, deficiencia
de selenio, carnitina, etc. Se recomienda suple-
mento de por lo menos 50 mg/dia de tiamina,
aunque deben tratarse segun tolerancia indivi-
dual de cada paciente y dosis farmacoldgicas
de tiamina, aunque estas dosis oscilan en un
amplio margen que va de 100 a 1.000 mg/dia.®

Las mejoras en el entendimiento, monitoreo,
manejo oportuno y adecuado de los pacientes
permiten disminuir la morbilidad y mortalidad
por EOJA. La edad de diagndstico y el curso de
la enfermedad siguen siendo factores indepen-
dientes, que pueden afectar el prondstico a
largo plazo. El riesgo de presentar complicacio-
nes por descompensacion aguda sigue siendo
elevado hasta los seis afos de vida, tiempo en
el que el organismo es capaz de tolerar mejor el
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estrés. Se ha observado que los pacientes que
presentan pobre desarrollo intelectual en
general, ya cursaban con otras secuelas neuro-
l6gicas.®

El objetivo de publicar este caso clinico,es dar a
conocer que en un nifo con vémitos persisten-
tes, debe considerarse dentro del diagndstico
diferencial los errores innatos del metabolismo,
su diagndstico oportuno conlleva a una dismi-
nuciéon importante en la morbimortalidad del
paciente pediatrico.

CASO CLINICO

Lactante masculino de tres meses de edad,
producto de segundo embarazo que curso sin
complicaciones, madre de 24 afios de edad,
ama de casa, casada, procedente de Puerto
Cortés, nace de término via cesarea sin compli-
caciones, con peso de 2.7kg. Con antecedente
de vémitos frecuentes y rechazo a la alimenta-
cion desde la primera semana de vida, tratado
por alergia a la proteina de la leche de vaca y
reflujo gastroesofagico grado IV (segun resulta-
do de serie esofagogastroduodenal realizado a
los dos meses de edad), evaluado por diferen-
tes médicos generales, especialista y subespe-
cialistas; alimentado con diferentes féormulas
incluyendo leche de soya, hidrolizados vy final-
mente leche de arroz desde la ultima semana,
siendo la Unica que toleraba. Referido al I.H.S.S.
con historia de cinco dias de tos humeda, no
emetizante ni cianotizante y fiebre, tratado con
claritromicina y ambroxol, llevado al Hospital
de area de Puerto Cortés por dificultad respira-
toria de aproximadamente 9 horas de evolu-
cion, siendo referido al IHSS- HRN con puntaje
de 4, en la escala de Wood Downes. Tres horas
posteriores a su ingreso presenta frialdad distal,
llenado capilar de 3 segundos y convulsiones
tonicas de dificil manejo, por lo que fue trasla-
dado a la sala de cuidados intensivos pediatri-
cos y se acoplo a ventilador mecanico.

Ingresa a UCIP del I.H.S.S. con diagnéstico de
bronquiolitis mas estatus convulsivo en estu-
dio, ante la fuerte sospecha de neuroinfeccion,
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se realiza puncién lumbar encontrando andlisis
de liquido cefalorraquideo normal. Gases arte-
riales con acidosis metabdlica severa compen-
sada (ph: 7.36, Pco2: 10.1, HCO3: 5.8, EB:-16.7)
tratado con bicarbonato en los liquidos y se
logré controlar a las 48 horas, Anién Gap: 17,
cetonuria (+++), hemograma con leve granulo-
citosis, PCR negativa, prueba rapida de influen-
za negativa, TAC cerebral normal, IRM con
importante atrofia cortical de predominio fron-
tal,y restriccion de la difusion en ganglios basa-
les y sustancia blanca en T2. Fig.No 1.

Figura No. 1: Imagen de la IRM del paciente.

Se observa la restriccion de la difusion en ganglios basales y
sustancia blanca en T2.

Ante la persistencia del cuadro emético y
convulsivo, se considerod la posibilidad de erro-
res innatos del metabolismo, sin embargo el
resultados del Tamiz metabdlico fue negativo.
Estuvo ingresado durante 13 dias, posterior-
mente egresé con formula de arroz que era la
unica que toleraba mas suplementos como
L-carnitina, sulfato ferroso, zinc. Se indica cita
con endocrinéloga pediatra del IHSS en Teguci-
galpa quien envia muestras de orina al labora-
torio Greenwood Genetic Center, de Estados
Unidos, encontrando elevacién de los metabo-
litos de los aminodacidos de cadena ramificada:
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2 OH- isovaleric, 2 OH-isocaproico, 2- ceto-3-
methylvalerico, 2-cetoisocaproico consistentes
con Enfermedad de orina olor a jarabe de arce,
simultdaneamente se encontré elevacion del
acido lactico y a cetoglutarato; que podrian
indicar defectos en la subunidad E3 de la
enzima deshidrogenasa.

También se realizé cromatografia liquida de
alta definicién (HPLC), encontrando los aminoa-
cidos esenciales VIL elevados.Ver Tabla No 1.

Tabla No. 1: Resultados de cromatografia
liquida de alta definicion, del paciente.

AA ESCENCIALES PACIENTE NORMAL

Valina 457umol/L  250-400umol/L
Leucina 739umol/L  150-250umol/L
Isoleucina 308umol/L  150-250umol/L

Notese que todos los aminoacidos estén elevados, predomi-
nantemente la leucina.

A los cinco meses, pesaba 5Kg, siendo lo ideal
para su edad 6.5kg, con irritabilidad. Para conti-
nuar su tratamiento, se trasladd con su madre, a
vivir con familia que apoyan a personas con
dicha enfermedad (Familia Menonita) en Esta-
dos Unidos y continuar su atencion medica en
Clinica especial de Lancaster Pensilvania.

El tratamiento de mantenimiento que recibe en
Honduras, consiste en alimentacién con formu-
la especial traida desde E.E.UU. SMUD-JR,
recibiendo 100-110 cal/kg/dia.

Posteriormente presento dermatitis secundaria
a deficiencia de VIL.Figura No 3.

Pese a que los niveles séricos de estos tres
aminoacidos se encuentran elevados en esta
patologia, siempre deben recibir suplemento
dietético de los mismos , en este caso el 25% de
los basales; Leucina 55-65 mg/kg-dia, Isoleucina
35-45 mg/kg/dia, Valina 50-60 mg/kg/dia. Los

Enfermedad de Orina Olor a Jarabe de Arce
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aminoacidos valina e isoleucina en tabletas de
500mg son mezclados (2tabletas=1000mg +
100ml de agua) para obtener 10mg/ml, y esta
es laforma de mantener los niveles plasmaticos
adecuados de VAL.

Figura No. 3: Paciente con dermatitis por
deficiencia de VIL.

Notese las areas de descamacioén en las extremidades.

Semanalmente se realizan controles de HPLC
en papel filtro, para asegurar un rango normal
de VAL.

DISCUSION

La Enfermedad de orina, olor a Jarabe de Arce,
es un error innato del metabolismo que de no
tratarse tempranamente, ocasiona graves
secuelas neurolégicas. En nuestro Pais, aun
estamos en panales en cuanto al diagndstico y
manejo de esta enfermedad, afortunadamente
la incidencia es baja siendo este uno de los
primeros casos en diagnosticarse; no dejando
de ser util todos los avances que de aqui en
adelante se lleven a cabo para mejorar en la
pesquisa de estas enfermedades. El diagnosti-
co y tratamiento de nuestro paciente, fue posi-
ble con la ayuda de la Clinica Especial para
nifnos con esta enfermedad en Pensilvania, que
fue creada en 1989. Antes de esta fecha, casi la
mitad de los niflos morian por hernia cerebral y
muchos de los que sobrevivieron presentaron
secuelas neurolégicas permanentes.”

La experiencia de Chile en el diagnéstico y
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seguimiento de pacientes con EOJA, comienza
también en 1989, para el afno 2005 se habian
diagnosticado 31 nifios con esta patologia con
un promedio de edad al diagnostico de 12.8
dias, de los cuales 30 fueron diagnosticados por
una descompensacién aguda en el periodo de
recién nacido.” Similar a lo que sucedié con
nuestro paciente, que fue diagnosticado
debido a su descompensacién, pero sus estu-
dios tardaron en realizarse por no haber dispo-
nibilidad en nuestro pais.

La dermatitis, la pérdida de peso vy la irritabili-
dad que presento el paciente se explica por el
déficit de isoleucina, pues el déficit prolongado
de isoleucina (menor de 50 pM/L) produce
pérdida o detencién de ganancia de peso,
decoloracién de la mucosa bucal, fisuras en la
comisura de labios, temblor de extremidades y
descamacion de la piel. El déficit de valina
(menor de 150 uM/L en suero) ocasiona anore-
xia, mareos, irritabilidad, llanto persistente,
pérdida de peso, disminucién de albumina
plasmatica. Los sintomas neurolégicos como
ataxia y dificultad para mantener la concentra-
cion en tareas especificas, pueden ser los
primeros sintomas de exceso de leucina.””)

En el momento que se le realizé el diagndstico
a nuestro paciente, presentaba niveles de leuci-
na de 739 pmol/L, lo cual es muy elevado y de
todos los aminodcidos de cadena ramificada es
el mas neurotdéxico, por lo cual se recomienda
mantenerlo en rangos normales para obtener
buen desarrollo cognitivo-psicomotor. En los
Ultimos afos, autores como Hoffmann et al. "%
recomiendan en los nifios lactantes y preesco-
lares que las concentraciones de leucina no
excedan de 200 pmol/I para conseguir el mejor
desarrollo intelectual posible.

Con los estudios genéticos que se realizoé a
nuestro paciente, se concluyé que la variante
de la enfermedad que presenta coincide con
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defectos de la subunidad E3 de la enzima
deshidrogenasa, porque ademas de estar
elevados los metabolitos intermedios del
metabolismo de los VIL, simultdneamente
presentaba elevacion del acido lactico y alfa
cetoglutarato. Esta es una forma poco frecuen-
te con aumento de los aminoacidos VIL, acido
l[actico, acido piruvico y a-cetoglutarico. Entre
los 2 y 6 meses se produce una importante
acidosis lactica, con deterioro neurolégico,
hipotonia y movimientos anormales.®'"
Hecho que coincide con la edad en que nues-
tro paciente exacerbo su sintomatologia.

Es de hacer notar que el estudio de cromato-
grafia liquida de alta definicion es de aproxima-
damente $10.00 por cada aminoacido (alrede-
dor de 200 lempiras) y sin embargo no esta
disponible en nuestro pais, por lo cual es mas
dificil realizar un diagnéstico de este tipo.

En conclusién, como parte de la pesquisa de
las enfermedades congénitas del metabolismo,
se debe incluir asesoria prenatal, donde el
ginecdlogo trasmita a los padres un mensaje
general del estas enfermedades. El pediatra o
neonatélogo debera solicitar a todo recién
nacido un tamiz neonatal, siempre teniendo a
su cargo la tarea de convencer a los padres de
invertir en la realizacién de este examen.

Se recomienda a las autoridades del LH.S.S. y
de la Secretaria de Salud, destinar presupuesto
para realizar tamiz neonatal ampliado a todo
recién nacido en las primeras 72 horas de vida.

Agradecimiento: A la Dra. Lesby Espinoza,
endocrindloga pediatra del Hospital Materno
Infantil e Instituto Hondurefo del Seguro
Social de Tegucigalpa. Médico tratante, quien
gestiono en el extranjero para que se realizaran
las pruebas necesarias para el diagnéstico defi-
nitivo,y por brindarnos los resultados de dichas
pruebas.



Acta Pediatrica Hondurefia, Vol. 6, No. 1 / Abril 2015 a Septiembre 2015

Enfermedad de Orina Olor a Jarabe de Arce

BIBLIOGRAFIA

1. Martin S. M., Legarda T. M., Dalmau S. J. Erro-

res innatos del metabolismo:aproximacion
diagnostica enAtencion Primaria. BolPedia-
tr 2007;47:111-115.

. Raimann BE.Diagnostico de errores innatos
del metabolismo. Rev. chil. pediatr. [revista
en la Internet].[citado 2013 Ago 01].Dispo-
nible en: http://www.scielo.cl/scielo. php?
script=sci_arttext&pid=50370-41062008
000700014&Ing=es. http: //dx.doi.org/10.
4067/50370-41062008000 700014.

. Gémez CJF, Espinoza GE, Barrera LA, Eche-
verry OY.Enfermedad de orina en jarabe de
arce: Mejoria clinica asociada a deteccién
precoz y manejo oportuno. Reporte de
caso y revisién de literatura. Rev. Fac. Med
[serial on the Internet]. 2008 June [cited
2013 Aug 30]; 16(1): 99-105. Available
from: http://www.scielo.org.co/scielo.php?
script=sci_arttext&pid=50121-52562008
000100013&Ing=en.

. Strauss KA, Wardley B, Robinson D, Hendric-
kson Ch, Rider NL, et al. Classical maple
Syrup urine disease and brain develop-
ment: principles of management and
formula design. Molecular Genetics and
Metabolism 99 (2010);333-45.

. Cornejo E Verdnica, Raimann B Erna. Actua-
lizacion en el tratamiento agudo y crénico
de la enfermedad orina olor a jarabe de
arce de presentacién neonatal. Rev. chil.
nutr. [revista en la Internet]. 2005 Dic [cita-
do 2013 Ago 30]; 32(3):200-206.Disponi-
ble en: http://www.scielo.cl/scielo.php?
script=sci_arttext&pid=50717-7518
2005000300004&Ing=es. http://dx.doi.
org/10.4067/50717-75182005000300004.

6. Couse Pico M.L, Castifneiras Ramos D.E.,

-429-

10.

11.

Béveda Fontan M.D., Iglesias Rodriguez A.J.,
Cocho de Juan J.A, et. al. Avances en el
diagndstico y tratamiento de la enferme-
dad de jarabe de Arce, Experiencia en Gali-
cia. An Pediatr. (Barc.).2007;67(4)337-43.

Ibarra G. |., Fernandez L. C., Belmont M. L.
Vela A. M. Elevada mortalidad y discapaci-
dad en nifos mexicanos con enfermedad
de orina con olor a jarabe de arce (EOJA).
[Citado 2013 Ago 01];GacMédMéx Vol. 143
No. 3, 2007. Disponible en: http://www.
medigraphic.com/pdfs/gaceta/gm-
2007/gm073d.pdf

. Luis Roman D. A. de, Izaola Jauregui O.

Enfermedad de jarabe de arce: una entidad
rara que debemos recordar. A propdsito de
su manejo dietético. An. Med. Interna (Ma-
drid) [revista en la Internet].2005 Oct [cita-
do 2013 Ago 30]; 22(10):493-497.Dispo-
nible en: http://scielo.isciii.es/scielo.php?
script=sci_arttext&pid=50212-7199
2005001000010&Ing=es. http://dx.doi.org/
10.4321/50212-71992005001000010.

. Strauss K.A., Wardley B., Robinson D., Hen-

drickson CH., Puffenberger E. G. et. al. Classi-
cal maple syrup urine disease and brain
development: Principles of management
and formula design. Molecular Genetics
and Metabolism 99 (2010) 333-345

Hoffmann B, Helbling Ch, Schadewaldt P,
Wendel U. Impact of longitudinal plasma
leucine levels on the intellectual outcome
in patients with classic MSUD. Pediatr Res.
2006;59:17-20.

Kleopa KA, Raizen DM, Friedriech CA, Brown
MJ, Bird SJ. Acute axonal neuropathy in
Maple Syrup Urine Disease, MuscNer.2001;
24:284-287



Caso Clinico

Acta Pediatrica Hondurefia, Vol. 6, No. 1 / Abril 2015 a Septiembre 2015

Retraso Puberal. Reporte de Caso

Delayed Puberty. Case Report

Elba Campos,* Carlos Felipe Ponce.**

RESUMEN

La pubertad ocurre generalmente entre los 7 y
13 anos de edad en las ninas, y entre los 9y 15
anos en los nifos, se considera retraso puberal
cuando no ha comenzado su desarrollo luego
de esta edad.El crecimiento es el proceso fisiol6-
gico mas caracteristico de lainfanciay la adoles-
cencia, determinado genéticamente en algunos
casos y en otros dependera de la compleja
interaccion de factores ambientales; un retraso
en el diagndstico puede ocasionar el detrimen-
to no solo de la talla y maduracién sexual final
sino de su salud integral por la falta de un trata-
miento oportuno. El presente caso traté de un
paciente masculino de 18 afios de edad con
antecedente de desnutricion y diarrea crénica
mas sindrome convulsivo secundaria a hipona-
tremia, por el cual fue referido; sin embargo
desde el punto de vista de crecimiento y desa-
rrollo presentaba peso, talla e IMC por debajo
del percentil 3 para su edad y caracteristicas
sexuales secundarias no desarrolladas, durante
su hospitalizacion se realizé pruebas hormona-
les LH:1.49 mlU/ml, FSH: 8.51 mlU/ml, Testoste-
rona: 0.22 ng/ml, Factor de Crecimiento insulini-
co tipo 1: 87.30 ng/ml eimagenes Rx de mano y
muneca izquierda que mostré edad 6sea de 12
anos con 2 meses +/- 2 anos DE, los cuales
fueron necesarios para definir la enfermedad de
base, el diagnéstico clinico de un hipogonadis-
mo y retraso puberal en el adulto no son habi-
tuales en la practica médica, hecho en el cual
radica la relevancia del caso presentado.

PALABRAS CLAVE

Gonadotropinas, Pubertad tardia, Sistema

*Pediatra Endocrinéloga Hospital Nacional Mario Catarino Rivas.
HNMCR

***Médico Residente, ler afio, Postgrado Pediatria, Universidad
Nacional Auténoma de Honduras en el Valle de Sula. UNAH-VS. Dirigir
Dirigir correspondencia a: cponce_xs@hotmail.com

Recibido: 15 de enero 2015,  Aprobado: 20 de mayo 2015

-430-

Hipotalamo-Hipofisario, Trastornos gonadales.

ABSTRACT

Puberty usually occurs between 7 and 13 years
of age in girls and between 9 and 15 years in
children, delayed puberty is considered when
development has not started after this age.
Growth is the most characteristic physiological
process of childhood and adolescence, certain
genetic-mind in some cases and in others
depend on the complex interaction of environ-
mental factors, a delay in diagnosis can lead to
the detriment not only of the size and maturity
end but their overall sexual health by the lack
of timely treatment. This case was an male
patient 18 years old with a history of malnutri-
tion and chronic diarrhea more convulsive
syndrome secondary to hyponatremia, for
which he was concerned; but from the point of
view of growth and development had weight,
height and BMI below the 3rd percentile for
their age and secondary sexual characteristics
developed during his hospitalization hormone
tests LH was made: 1.49 mIU / ml FSH:8.51 mIU
/ ml Testosterone: 0.22 ng / ml, insulin growth
factor type 1: 87.30 ng / ml and pictures Rx
hand and left wrist showed bone age of 12
years 2 months +/- 2 years, which were neces-
sary to define the underlying disease, the clini-
cal diagnosis of hypogonadism and delayed
puberty in adults are not common in medical
practice,a fact in which lies the relevance of the
case presented.

KEY WORDS
Delayed puberty, Gonadal disorders, Gonado-
tropins, Hypothalamic-pituitary system.

INTRODUCCION
La maduracién normal del eje hipotalamo-hi-
pofisario-gonadal (HPG) muestra un periodo
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de actividad en el Utero y en los primeros
meses después del parto, sobre todo en los
ninos. El eje HPG luego se estabiliza a los 6
meses de edad y no se reanudara la actividad
hasta el momento de la pubertad. La secreciéon
del factor hipotalamico liberador de la hormo-
na gonadotropina (GnRH) da como resultado la
secrecion de la Hormona luteinizante (LH) y la
hormona foliculo-estimulante (FSH)." El incre-
mento de LH desencadena aumento de la
produccion de esteroides sexuales; el aumento
de FSH estimula el crecimiento y la maduracion
de los tubulos seminiferos que participan en la
produccion de esperma y los foliculos ovaricos
involucrados en la produccién de ovocitos. Sin
embargo, los cambios en el cerebro que provo-
ca el inicio de la secrecion de GnRH en el
momento de la pubertad todavia son poco
conocidos.

El estudio de un paciente con retraso puberal
(RP) y talla baja debe incluir el establecimiento
del patron de crecimiento y un estudio minu-
cioso de la funcién hipofisiaria. "

Las causas que deben descartarse en una
primera intencion, por la relativa urgencia de
tratamiento, son las adquiridas, pues incluyen
tumores invasivos, procesos infiltrativos y lesio-
nes inflamatorias. En las primeras décadas de la
vida también se presentan las causas congéni-
tas y los defectos del desarrollo del sistema
nervioso central. Los trastornos funcionales
secundarios a la desnutricion, enfermedades
crénicas y a alteraciones hormonales como
hipotiroidismo, diabetes, hipercortisolismo o
hiperprolactinemia también deben descartar-
se.En nuestro medio, la mayoria de los varones
normales han iniciado su pubertad antes de los
14 anos (edad media deinicio 11.8 + 1.44 afos);
por este motivo se considera que un paciente
presenta retraso puberal cuando no ha comen-
zado su desarrollo luego de esta edad. El retra-
so puberal puede ser considerado cuando los
caracteres sexuales secundarios no se obser-
van a una edad mayor que 2 desviacion estan-
dar (SD) de la media poblacional para cada

Retraso Puberal
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sexo0.?) Se podria generalizar el concepto de
retraso puberal en el varén cuando a una edad
de 14 anos el volumen testicular es menor de 4
ml y en la mujer cuando a los 13 afos no se
observa aparicion del desarrollo mamario. El
concepto de RP incluye también la detencion
de la pubertad ya iniciada, o si su progresion es
muy lenta y no alcanza el estadio final en
tiempo normal. La presencia o aparicion del
vello pubico no es un criterio vélido de inicio de
pubertad, debido a que su presencia puede ser
indicativa de actividad del eje hipotalamo-
suprarrenal. Es un trastorno poco frecuente, el
cual, segun literatura internacional, se presenta
en un 3% de pacientes en edad pediatrica.

Se considera que existe un desarrollo incom-
pleto de la pubertad cuando trascurren mas de
cinco anos entre los primeros signos de puber-
tad y el desarrollo genital completo en el varén
y la menarquia en la mujer.®

El retraso de pubertad suele clasificarse en

cuatro grupos:

1.- Retraso constitucional del crecimiento y
desarrollo (RCCD):es la causa mas frecuente
de RP y se considera una variante del creci-
miento normal.

2.- RP secundaria a enfermedades crénicas:
generalmente es secundaria a disfuncion
hipotalamo-hipofisaria.

3.- Hipogonadismos hipogonadotrépicos (Hh)

secundarios o terciarios: producidos por
una secrecion baja o nula de gonadotropi-
nas, como consecuencia se produce una
deficiente funcién gonadal.

4.- Hipogonadismo hipergonadotrépico (HH)
primario: debido a una lesién congénita o
adquirida de las génadas. El embalse de
esteroides gonadales es muy bajo o nulo,
por lo que no hay mecanismo de retroali-
mentacién hipofisaria con aumento de la
secrecion de gonadotropinas.®!

Los nifos con RCCD generalmente son saluda-
bles pero talla baja (a menudo muy por debajo
del percentil 3), con longitud del pene normal
para un nino prepuberal (normalmente 6-7 cm
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estirado) y los testiculos miden 2,5 cm o0 menos
de longitud (< 4 ml de volumen con un orqui-
démetro Prader).”) La edad 6sea normalmente
se retrasa por 2 0 mas afos.

El Retraso en la pubertad tiene un importante
componente genético, y el andlisis de las
genealogias de las familias se ha encontrado
qgue el patron mas comun de la herencia fue
autosémico dominante.

En cuanto al retraso de la pubertad secundaria
a enfermedades crénicas, la mayoria de los
procesos crénicos, si no estan compensados,
inducen una desceleracién del crecimiento y
ausencia o retraso de pubertad o bien una
detencion de la misma, si esta ya se habia inicia-
do.

En la mayoria de los casos la malnutricion es un
factor determinante, aunque los mecanismos
pueden ser multifactoriales. Los déficits de
macro o micronutrientes, la falta de aporte de
oxigeno a los tejidos, acimulos de sustancias
toxicas, medidas terapéuticas (corticoides),
carencia afectiva, infecciones o factores genéti-
cos, también pueden conducir a la malnutri-
cién e influyen negativamente sobre el eje
hipotalamohipofisariogonadal, que lleva al RP,
pero es transitorio y se recupera esporadica-
mente cuando se instaura tratamiento adecua-
do de la enfermedad causal, produciendo
disminucién o ausencia de actividad de GnRH
con falta de secrecion de FSHy LH que conduce
a la no activacion de las génadas (testiculo y
ovario).®

El Hipogonadismo hipogonadotrépico (Hh)
secundario o terciario como la deficiencia de
gonadotropina aislada (IGD) es relativamente
una enfermedad congénita rara causada por la
completa o parcial deficiencia de GnRH, lo que
resulta en una disminucién o ausente secrecion
de LH y FSH. Puede ser dificil en algunos casos
diferenciar entre RCCD y Hh, aunque cuando la
pubertad no se ha iniciado por la edad de 17
anos, la RCCD se vuelve menos probable.
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Una clave para el diagnéstico es que en
muchos casos, los pacientes afectados tienen
penes pequenos (< 5 cm de longitud) debido a
la baja produccién de testosterona durante el
periodo prenatal y los primeros 4 meses
después del parto los testiculos a menudo son
pequenos y dificiles de palpar.

Hipogonadismo Hipergonadotrépico (HH)
primario puede deberse a un problema intrin-
seco de los testiculos (primario), a una falla del
eje hipotalamohipdfisis (secundario) o a una
respuesta disminuida o ausente de los 6rganos
blanco a los andrégenos (resistencia androgé-
nica).®’ Los sintomas del hipogonadismo inclu-
yen la caida del vello corporal, disminucion de
la funcién sexual y cambios en la voz. De
acuerdo con la edad de aparicion puede
presentarse atrofia testicular, habito eunucoide,
y ginecomastia, a largo plazo se puede presen-
tar osteoporosis. El diagnéstico se sospecha
clinicamente y se establece con la demostra-
cion de concentraciones bajas de testosterona
sanguinea. Si existe un aumento concomitante
de las gonadotropinas circulantes (FSH y LH) se
trata de un hipogonadismo primario o hipergo-
nadotrépico.Pero sila FSH y LH estan disminui-
das el hipogonadismo es secundario o hipogo-
nadotropico, habitualmente existe historia de
radiaciéon en los testiculos, cirugia por criptor-
quidia bilateral, torsién testicular, o paperas
incluso orquitis puede sugerir el diagndstico,
estos pacientes pueden cursar con una varie-
dad de problemas de conducta y dificultades
de aprendizaje.”

Las pruebas clave son LH y FSH, con medicion
del total (no libre) de testosterona en los nifos
y estradiol en las nifas. Los niflos que tienen
retraso de la pubertad tienen generalmente
una concentracion de testosterona menos de
40 ng / dL (1,4 nmol / L). Una testosterona con
valor de mas de 50 ng / dL (1,7 nmol /L) indica
que la pubertad esta en marcha y una etapa de
crecimiento deberia ser evidente préximamen-
te.Una LH con valor de mas de 0,3 mUI/ ml (0,3
IU /L)y la concentracion de estradiol superior
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a 20 pg/ mL (73,4 pmol /L) en las nifias gene-
ralmente sugiere la aparicion de la pubertad.®
Para un niflo que tiene elevadas concentracio-
nes de LH y FSH con testiculos anormalmente
pequenos, debe solicitarse cariotipo conside-
rando una presentacion clinica compatible con
Sindrome de Klinefelter. ©

Para los nifios sanos que no tienen bocio, las
pruebas tiroideas (es decir, la tiroxina libre [T4]
y la hormona estimulante de la tiroides [TSH])
por lo general no es necesario, si se sospecha
hipopituitarismo, la mediciéon del factor de
crecimiento insulinico tipo 1 (IGF-1) puede ser
util para el diagnéstico. Una sola radiografia de
la mano y la mufeca izquierda puede determi-
nar la edad ésea ya que, como se sefal6 ante-
riormente, la edad 6sea es tipicamente un
retraso de al menos 2 afos en los nifos que
tienen RCCD.

La resonancia es innecesaria a menos que el
endocrinélogo encuentre evidencia de hipopi-
tuitarismo, que puede incluir una muy baja
concentracion de IGF-1, ademas valores bajos
de Hormona del crecimiento (GH) después de
la prueba de provocacion, y una baja concen-
tracién de T4 libre o diabetes insipida.

Hay diversas pautas terapéuticas una de ellas,
en los varones se puede comenzar con gona-
dotropina coriénica humana (hCG), en dosis
crecientes cada seis meses de 500 Ul, tres dias a
la semana, combinada con 75 Ul de FSH,
aunque actualmente se prefiere FSH recombi-
nante humana, durante dos anos,ambas admi-
nistradas por via IM. Algunos prefieren hCG
desde el principio entre 1000-2500 Ul junto
con 75 Ul de FSH, con lo que parece lograrse
una maduracién sexual normal. "9

Para los niflos que tienen RCCD y estan impa-
cientes por comenzar crecimiento y desarrollo
sin tener que esperar 1 a 2 anos hasta que se
inicie su propia pubertad, un breve curso de
terapia con testosterona puede ser ofrecido si
sus valores de testosterona todavia son prepu-
beres o en una concentracién (<50 ng / dl [1,7
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nmol / dL]), sin embargo, su uso por via oral
debe estar restringido por su alta toxicidad
hepatica. La forma mdas simple y segura de la
terapia son inyecciones mensuales de testoste-
rona que se absorben lentamente durante
varias semanas administrados 100 mg por via
intramuscular (IM) durante 4 meses. Después
de terminar el tratamiento podemos observar
cambios en la siguiente evaluacion mensual
con aumento de talla, aumento de tamano
testicular, mayor bello pubico y alargamiento
del pene.

Dosis bajas de andrégenos orales son una
opcidn para el nifo de 14 anos de edad en
quienes el efecto es mas lento y se desea la
pubertad. El farmaco de eleccion es el anabdli-
co esteroides de oxandrolona (2,5 mg /dia),
después de 8 a 12 meses, el tratamiento gene-
ralmente se pueden detener con el inicio de la
pubertad enddégeno.

Para los varones con hipogonadismo perma-
nente (ya sea debido a la insuficiencia gonadal
primaria o deficiencia de gonadotropina),
inyecciones intramusculares de testosterona se
recomiendan como tratamiento inicial de elec-
ciéon, por lo general a partir de una dosis menor
de 50 mg / mes y se aumenta aproximadamen-
te un 50% cada 6 meses hasta llegar a la dosis
total de reemplazo de un adulto 200 mg cada 2
a 4 semanas.""

CASO CLIiNICO

Se trata de paciente masculino de 18 afos y dos
meses de edad; que acude a la emergencia de
pediatria referido del Hospital de Puerto Cortés
por convulsién de un dia de evolucién ténico
clénica generalizada, con oculogiros, sialorrea,
relajacion de esfinteres, con pérdida de la
conciencia por aproximadamente 10 minutos,
ademas referia fiebre subjetivamente alta sin
escalofrios ni diaforesis, intermitente, atenuada
con medios fisicos, sin exacerbantes, diarrea
crénica (descrita por abuelo), de 2 anos de
evolucion, tres o cuatro episodios diarios sin
moco ni sangre, poca cantidad, por lo cual lo
refieren al Hospital Mario Catarino Rivas.
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El paciente tiene los siguientes antecedentes
de importancia: Es producto de una quinta
gestacion de madre anosa de 45 afos, con
parto extrahospitalario atendido por partera,
aparentemente sin complicaciones, se desco-
noce APGAR, peso y talla al nacer, recibié
lactancia materna mixta por 8 meses aparente-
mente su desarrollo psicomotor fue normal.

Desde los 13 afos de edad ha sido hospitaliza-
do en multiples ocasiones con diagndsticos de
Desnutricion Proteico Cal6rica Severa y Sindro-
me Anémico sin embargo nunca acudio a Hos-
pital de tercer nivel para seguimiento y manejo
de su patologia de base.

En la exploracion fisica los datos relevantes son
los siguientes: Peso: 20 kg, estatura: 1.35 mts (20
cm debajo del percentil 3) se desconoce peso 'y
talla de ambos padres, IMC: 10.98 kg/m?2
(menor del percentil 3), signos vitales PA:90/60,
FR:42X, FC:88X, Temp: 37°C, Saturacion:95%
con alteraciones conductuales caracterizadas
por letargia, neurolégicamente con Escala Glas-
gow de 14, la tiroides es pequena, de consisten-
cia normal, drea cardiaca,campos pulmonares y
abdomen sin alteraciones, genitales hernia
inguinal escrotal bilateral, testiculos descendi-
dos, sin bello pubico en area genital, tanner
pubico y axilar I, con edema de miembros
inferiores févea positiva. (Ver figura No. 1.)

a o
Figura No. 1: Adolescente masculino el cual refleja estado
de desnutricién crénica, con retraso puberal importante.
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Sus examenes de laboratorio mostraron gluco-
sa de 82 mg/dL, urea 4 mg/dL, creatinina 0.5
mg/dL, albumina 1.2 gr/L, sodio: 119 mmol/L,
potasio: 3.4 mmol/L, calcio: 6.6 mmol/L(Calcio
Corregido: 8.8), la biometria hematica con
hemoglobina: 7.2 gr/dl, hematocrito: 23.7%,
VCM:62.8 fl, CHCM: 19 pg, el examen general de
orina normal con una densidad urinaria de
1.015, Examen general de heces quistes de
trofozoitos de Entamoeba histolytica, Los resul-
tados de las pruebas hormonales son los
siguientes: (Ver tabla No. 1).

Tabla No. 1: Resultados de pruebas hormo-
nales.

Examen Resultado Valor
Normal
TSH (mUI/L) 2.26 0.4-4
T4 libre (ng/dl) 8.58 5.20-12.5
T3 libre (ng/dl) 204 72-179
LH (mUI/L) 1.49 1.24-8.62
FSH (mUI/L) 8.51 1.27-19.26
Testosterona (ng/dl) 0.22 1.75-7.81
FCI-1 (ng/dl) 87.30 10-1,000

FCI-1:Factor de crecimiento insulinico tipo 1

Serologia VIH: Negativo, dentro de los estudios
de imagen se realiz6 USG abdominal: higado
graso, TAC cerebral con proyeccién a hipdfisis:
normal, se realizé electroence-falograma:
normal, Rx de mano y mufieca izquierda segun
la clasificacion Greulich y Pyle para la interpre-
tacion de la edad ésea mostro 12 anos con 2
meses +/- 2 aflos DE (Ver figura No.2),con todos
los datos obtenidos se categorizé a nuestro
paciente con los siguientes diagndsticos: Retra-
so puberal secundario a hipogonadismo hiper-
gonadotrépo, Sindrome de talla baja, trastorno
hidroelectrolitico tipo hiponatremia resuelto,
sindrome convulsivo secundario a hiponatre-
mia, desnutricién aguda y crénica severa, para-
sitismo intestinal por Entamoeba histolytica,
sindrome anémico probable a parasitismo
intestinal y estado nutricional, higado graso.
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Figura No. 2: Rayos X de mano y mufieca izquierda de pa-
ciente, la cual se compara con el atlas de Greulich y Pyle
considerados patrones estandares para cada edad y sexo.

Posteriormente dado de alta y citado a consul-
ta externa de endocrinologia pediatrica para
iniciar tratamiento con testosterona sin embar-
go no se cuenta con este medicamento en Hos-
pital y paciente no acudié a controles periddi-
Cos por bajos recursos econémicos.

DISCUSION:

La pubertad constituye un estadio del desarro-
llo caracterizado por cambios anatémicos,
fisiolégicos y psicolégicos, representando una
fase preparatoria para la reproduccion. Se
habla de retraso de la pubertad en el varén
cuando no ha iniciado caracteristicas sexuales
secundarias a los 14 afios de edad®; en nuestro
caso era mayor de 18 anos de edad y segun
literatura consultada, a nivel mundial se estima
esta patologia entre 3-5% de la poblacién, afec-
tando a 4 millones de norteamericanos, de los
cuales solo 5 % recibe tratamiento®; Se desco-
noce su prevalencia en nuestro entorno, como
primera causa se menciona el RCCD, no siendo
asi el diagnostico final en nuestro paciente.

El hipogonadismo puede manifestarse con
deficiencia de testosterona, infertilidad o
ambas. Los sintomas de hipogonadismo
dependen de la edad de aparicion. Antes de la
pubertad las manifestaciones son mas floridas:
testiculos, pene y préstata pequenos, vello
axilar y pubico, ginecomastia y persistencia del
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timbre agudo de voz®; nuestro paciente
presentaba dichas manifestaciones clinicas a
excepcion de ginecomastia, cabe la pena men-
cionar que concomitantemente presentaba
cuadro de desnutriciéon severa mas diarrea
crénica lo que pudo condicionar su hiponatre-
mia y cuadro convulsivo por alteraciones elec-
troliticas, apoyando esta teoria se realiz6 elec-
troencefalograma que descarto actividad
epiléptica. De igual forma, la alteracién de la
medicion de T3 ligeramente aumentada puede
corresponder a un sindrome eutiroideo enfer-
mo secundario a enfermedades sistémicas no
tiroideas.””

En la mayoria de los casos la malnutricion es un
factor determinante, aunque los mecanismos
pueden ser multifactoriales; los déficits de
macro o micronutrientes, agregado la falta de
aporte de 02 a los tejidos, acimulos de sustan-
cias téxicas, medidas terapéuticas (corticoides),
infecciones o factores genéticos, también
pueden conducir a la malnutricién e influyen
negativamente sobre el eje hipotalamohipofi-
siariogonadal, que lleva al RP, pero es transitorio
y se recupera esporadicamente cuando se
instaura tratamiento de la enfermedad
causal®: sin embargo, como se menciond ante-
riormente, este paciente acudié en multiples
ocasiones por cuadros de desnutricién a un
centro hospitalario que por falta de recursos
econémicos no se pudo proporcionar un trata-
miento y seguimiento adecuado.

Con el apoyo de imagenes mediante rayos x de
mano izquierda se pudo definir una edad
estimada de 12 afos con retraso de 6-8 afos
aproximadamente, segun literatura internacio-
nal es un método bastante confiable donde se
determina la madurez 6sea por el grado de
mineralizacion de los huesos del carpo, meta-
carpo,dedos y mufeca;” se determiné ademas
los estadios de Tanner segun los resultados
hormonales reflejando el factor de crecimiento
insulinico tipo 1y la testosterona Tanner 1, LH
Tanner 2 y FSH Tanner 3 concluyéndose hipo-
gonadismo primario.



Caso Clinico

El diagnostico se sospecha clinicamente y se
establece con la demostracién de concentra-
ciones bajas de testosterona en sangre, la
determinacién de las gonadotropinas LH y FSH
permite relacionar la insuficiencia testicular
con una anomalia hipotdlamo hipofisaria,
cuando estas hormonas hipofisarias muestran
una concentracion reducida (hipogonadismo
hipogonadétropo o déficit gonadétropo), o
con una enfermedad primaria gonadal cuando
su concentracién estda aumentada (hipogona-
dismo hipergonadotropico)®; he aqui laimpor-
tancia de realizar mediciones hormonales,
sinembargo no son estudios que se realizan
rutinariamente en hospitales publicos, care-
ciendo de material necesario lo que limita la
posibilidad diagndstica de dicha enfermedad.

Como se menciond anteriormente existen mul-
tiples pautas terapéuticas hormonales, las
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cuales se definen por la causa subyacente, sin
embargo son terapias que implican considera-
bles gastos, constituyendo el desapego al trata-
miento; no fue posible dar seguimiento a
posteriori, ya que el paciente abandond sus
citas periédicas en consulta externa de endo-
crinologia.

El crecimiento es un proceso dinamico que se
extiende desde la vida intrauterina y que
consiste tanto en el incremento de masa,
maduracién morfolégicamente y la adquisi-
cién de capacidades funcionales.

Finalizando consideramos de interés la publi-
cacion y divulgacion de este caso, debido a que
el diagnéstico clinico de un hipogonadismo en
edad adulta no es habitual en la practica
médica.
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Sindrome de Rett. Reporte de dos casos
Rett syndrome. Two Cases Report
Celenia Godoy Salgado,* Gelder Zaldivar Pascua.**

RESUMEN

El Sindrome de Rett es un trastorno severo del
neurodesarrollo, caracterizado por un desarro-
llo psicomotor aparentemente normal hasta
los primeros 6 meses de vida seguido por el
estancamiento y regresion del crecimiento,
sistema motor, lenguaje y habilidades sociales
posteriores, no asociado a una injuria cerebral
por trauma, desordenes metabdlicos o infec-
ciones severas. A menudo se observa un com-
portamiento autista en etapas tempranas:
otros sintomas que acompanan este trastorno
incluyen convulsiones, alteraciones respirato-
rias como la hiperventilacién, apnea y aerofa-
gia, ataxia y estereotipas con las manos. Repre-
senta la segunda causa de discapacidad inte-
lectual en las mujeres. Es causado por una
mutacion ligada a X que codifica a la proteina
ligadora de metil CpG-2 (MECP2). A continua-
Cién se presentan dos casos de pacientes con
sindrome de Rett una de ellas con estudio
molecular positivo.

PALABRAS CLAVE
Autismo, discapacidad intelectual, Sindrome
de Rett.

ABSTRACT

Rett syndrome (RS) is a severe neurodevelop-
mental disorder that is a leading cause of
mental retardation in females, characterized by
an apparently normal psychomotor develop-
ment through the first 6 months of life,
followed by stagnation and growth regression
in different areas like motor, language and
social skills. RS is not a consequence of brain
injury due to trauma, neurometabolic disease
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or severe infection; patients often exhibit autis-
tic behaviors in the early stages. Other symp-
toms include seizures, breathing problems
when awake such as hyperventilation, apnea,
and swallowing air; ataxia and stereotypic hand
movements. It is caused by mutations in the
X-linked gene encoding methyl-CpG-binding
protein 2 (MECP2).Two cases of RS are presen-
ted, one of them has a positive molecular study.

KEY WORDS
Autism, Intellectual Disability, Rett Syndrome

INTRODUCCION

El sindrome de Rett (SR), fue descrito por
primera vez en el afio 1966 por el neurélogo
austriaco Andreas Rett."® En 1983, Hagberg y
sus colegas estudiaron a 35 nifas y durante los
siguientes anos definieron las caracteristicas
clinicas de esta entidad; estereotipas de las
manos, ataxia y microcefalia.>®

Clasicamente suele afectar a las mujeres, con
una incidencia de 1:10,000-15,000 nifas naci-
das vivas. En general se considera letal en los
hombres durante el periodo prenatal.? Su
causa ha sido asociada a una mutacién locali-
zada en el cromosoma X en Xq28 en el gen
MECP2 que codifica para la proteina
metil-CpG-proteina de unién.>9

El sindrome se caracteriza por un desarrollo
temprano normal en los primeros 6 meses de
vida, seguida por una pérdida de las funciones
del motor fino y grueso, interaccion y funciéon
intelectual”® que no es debido a una lesién
secundaria a trauma, enfermedad o infeccién
neurometabodlica.®

En el ano 2004 Kammoun et al, propusieron
cuatro criterios bdsicos para su diagnéstico: 1)
Retraso psicomotor grave, con deterioro del
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lenguaje receptor y expresivo; 2) Perimetro
cefalico inferior a la normalidad; 3) Pérdida del
empleo util de la mano, asociado a una disfun-
cién en la comunicacién y aislamiento social; 4)
Aparicién de movimientos estereotipados de
las manos (de lavado, golpeteos, etc.). Otros
sintomas caracteristicos, son el caminar en
puntillas, problemas para dormir, bruxismo,
convulsiones, apnea y/e hiperventilacion.

CASO 1

Paciente femenina de 17 anos. Acude por
primera vez a consulta en el Seguro Social ya
que la madre nota que presenta llantos episo-
dicos asi como fijacién de la mirada. Producto
de la primera gesta, embarazo controlado sin
complicaciones. Nace a las 38 semanas de
gestacién con un peso de 1.8 kg. Madre no
recuerda perimetro cefalico. Presentd un neu-
rodesarrollo aparentemente normal segun la
madre hasta el aflo de edad cuando notan
problemas para la marcha y menor interac-
cion social. Deciden buscar ayuda con neuro6-
logo privado, no logrando obtener diagnésti-
co del padecimiento, por lo que los padres
llevan fuera del pais (Colombia) para una valo-
racion neurolégica donde basados en la clini-
ca hacen el diagnéstico de SR; asi mismo, se
realizé el estudio molecular positiva para
MECP2.

En la exploracién fisica el perimetro cefélico es
de 48.5 cm, se encuentrairritable, hay estereoti-
pias de las manos tal y como se muestra en la
figura 1A, presenta crisis cortas de llanto y un
patron respiratorio mixto (hiperventilacién,
apnea). El abdomen esta globoso, blando,
depresible, con ruidos intestinales aumenta-
dos, tiene los pies frios, que miden 18.5 cm pie
derechoy 18 cm pie izquierdo.(Ver figura 1B).El
tono esta aumentado de manera discreta
generalizado con predominio en miembros
inferiores.

No hay crisis epilépticas clinicas, ni bruxismo
severo. Aun deambula aunque con cierta
dificultad.
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La Resonancia magnética cerebral (RMC) es
normal, las rayos x de columna lumbo-sacra
muestra escoliosis severa al igual que disten-
cion de las asas intestinales (Ver figura 1C). El
electroencefalograma (EEG) muestra actividad
de base lenta y desorganizada. En base a los
hallazgos en el EEG asociados a los eventos de
llanto y fijaciéon de la mirada se decide iniciar
manejo con acido valproico con lo que mejora-
ron notablemente, disminuyendo los eventos.
La paciente continlo su seguimiento por la
consulta externa con manejo antiepiléptico,
manejo ortopédico y terapias.

- e

Figura No. 1: A.Estereotipias con las manos (manos juntas
en linea media). B pies pequerios. C.escoliosis y distencion
de las asas intestinales por aerofagia.

CASO 2

Paciente de 8 afos, producto de la segunda
gesta de padres no consanguineos. No hubo
ninguna complicaciéon peri ni post natal. Los
padres no recuerdan el perimetro cefélico de la
nina al nacimiento.
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La paciente es traida al centro asistencial ya que
presenta retraso del neurodesarrollo. Al interro-
gatorio refiere la familia que el neurodesarrollo
era normal hasta aproximadamente los 10-12
meses de edad cuando notaron menor interac-
cion social, regresion en el desarrollo del
lenguaje al dejar de balbucear y decir monosi-
labas que ya lograba pronunciar. A la explora-
cion fisica un perimetro cefalico de 46.5 cm, se
observan varias estereotipias que van desde
aleteo, frotamiento de manos y llevarse las
manos a la boca. (Ver figura 2)

Figura No. 2: Estereotipias de las manos

La respiracion es irregular con periodos de
hiperventilacion y apnea. No hay interaccion
social. EIl abdomen esta distendido, blando,
depresible, timpanico a la percusiéon. Los pies
pequenos, frios y no hay marcha indepen-
diente.

La RMC es normal, el trazado en el EEG muestra
puntas frontales, no se pudo realizar estudio
molecular debido a que no se realiza en nues-
tro pais y los padres no podian econémicamen-
te enviar la muestra para ser analizado fuera del
pais. Aunque los familiares no referian crisis
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epilépticas, se dejé manejo con acido valproico
y actualmente continda su seguimiento por
consulta externa con manejo similar a la
paciente del primer caso.

DISCUSION

El SR es un severo trastorno del neurode-
sarrollo que afecta principalmente a las muje-
res, caracterizado por la pérdida de las funcio-
nes del motor fino, grueso y la comunica-
cion.”” Se caracteriza por presentar un proceso
evolutivo degenerativo que solo el tiempo a
veces nos da su diagnostico preciso.

El gen implicado en la etiologia de este sin-
drome es el MECP2, presentandose en el 80%
de los casos de los Rett tipicos. En uno de los
casos, fue posible evidenciar la existencia de
este gen, haciendo un diagnéstico clinico y
molecular de la patologia. En nuestro pais no
contamos con este método de estudio, sin
embargo, el SR constituye en la actualidad una
entidad bien definida, por lo que el cuadro
clinico es suficiente para realizar un diagnosti-
co certero.

Esta enfermedad en su forma tipica, se caracte-
riza por presentar un perfil clinico especifico
(tabla No. 1), estableciéndose criterios para su
diagndstico, caracterizados por el desarrollo
aparentemente normal en los primeros 6-18
meses de vida, seguida por la pérdida de las
habilidades motoras finas y gruesas adquiridas
y la capacidad de la interaccion social, ademas
de desarrollo de movimientos estereotipados
de las manos. El primer caso inicio su sintoma-
tologia al afo de edad y el segundo caso a los
10 meses.

Por ello la importancia de un adecuado control
del crecimiento y desarrollo de nuestro pacien-
te pediatrico, identificando de manera tempra-
na muchos de los trastornos infantiles, asi
como realizar una intervenciéon oportuna que
permita reducir de manera importante las
consecuencias negativas generadas por dichos
trastornos.
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Tabla No. 1: Criterios tipicos y atipicos para el diagnéstico de Sindrome de Rett

A.Criterios para la forma clasica o tipica

B. Criterios para la forma no clasica o atipica

Criterios necesarios

1.
2.

N O

8

Historia prenatal y perinatal normal.
Desarrollo psicomotor normal en
primeros 6 meses.

los

. Perimetro cefalico normal al nacimiento
. Desaceleracion en el crecimiento de la

cabeza en el periodo postnatal.

. Perdida de habilidades manuales intencio-

nales entre los 6 y 30 meses.

. Movimientos estereotipados de las manos.
. Asilamientos social, disfuncién en la comu-

nicacion, perdida del habla adquirida, dete-
rioro cognitivo.
Deterioro en la locomocién.

Criterios de apoyo

1.

2.
. Deterioro en el patrén del sueno.
. Tono muscular anormal

W

Trastornos respiratorios tipo hiperventila-
cion.
Bruxismo.

asociado con
perdida de masa muscular y la distonia.

5. Trastornos vasomotores periféricos.
6.
7
8

Xifosis progresiva o escoliosis.

. Retraso del crecimiento.
. Pies y/o manos pequenas y/o frias.

Criterios de exclusion

1.

Evidencia de un trastornos de almacena-
miento incluyendo organomegalia.

. Cataratas, retinopatia o atrofia 6ptica.
. Historia de dano cerebral perinatal o

posnatal.

. Error innato del metabolismo o trastorno

neurodegenerativo confirmado.

. Trastorno neurolégico debido a un trauma-

tismo craneocefalico severo o infeccion.

I. Al menos tres de los criterios principales:

1.

Reduccidén o ausencia de habilidades
manuales.

. Perdida o reduccién de expresion (inclu-

yendo balbuceos).

. Estereotipas manuales.
. Perdida o reduccion de la capacidad de

comunicacion.

. La desaceleracion del crecimiento de la

cabeza.

. Regresion sequido de la recuperacion de la

interaccion.

Il. Al menos cinco de los criterios de apoyo:

1.
. Distencién abdominal (aerofagia).

. Bruxismo.

. Locomocién anormal.

. Xifosis o escoliosis.

. Amiotrofia del miembro inferior.

. Pies frios, descoloridos y por lo general

N O U AW N

Irregularidades en la respiracion.

pequenos.

. Trastornos del suenos.

. Episodios inexplicables de gritar o reir.
10.
11.

Sensibilidad disminuida al dolor.
Intenso contacto visual.

Fuente: Williamson, Sarah L., Chirstodoulou, John. Rett syndrome: new clinical and molecular insights. European Journal of
Human Genetics, 2006, vol. 14, no 8, p.896-903.(5)
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Ambos casos,cumplian con los criterios clinicos
para el diagnéstico de sindrome de Rett; histo-
ria perinatal normal con desarrollo normal
hasta el primer afio de vida, desconocemos
perimetro cefdlico al nacimiento, pero actual-
mente se encuentran por debajo del percentil
esperado para la edad, diferentes estereotipas,
sobre todo en las manos, respiraciones irregula-
res con periodos de hiperventilaciéon, ademas
de pérdida de la interaccién social.

Existen cuatro etapas, de acuerdo a la edad y
clinica que se presenta. La etapa | llamada de
aparicion temprana, comienza entre los 6-18
meses, por lo general la nina pasa desapercibi-
da debido a que los sintomas son sutiles. La
etapa Il o la etapa destructiva rapida, inicia
entre el Ter ano a los 4 anos, dura entre sema-
nas a meses, consiste en pérdida de habilidades
adquiridas (juego activo, movimiento fino, pala-
bras), retraso psicomotor marcador, mantiene
el contacto visual (esporadico), alteraciones
respiratorias, convulsiones (15% de los ca-
s0s).*”) En la etapa lll, llamada la etapa de
meseta o pseudoestacionaria comienza entre
los 2 y 10 afos, se acompana de problemas
motores y las convulsiones son prominentes.
Hay mejoria del comportamiento (menor irrita-
bilidad y llanto), el estado de alerta, la atencion
y puede haber capacidad de la comunicacién.
Varias nifas permanecen en esta etapa durante
gran parte de su vida.” En la dltima etapa, la
etapa IV o la etapa del deterioro motor, hay
cese de la capacidad de deambulacién con
dependencia completa de silla de ruedas,

discapacidad grave (pérdida de masa muscu-
lar, deformacién de extremidades distales),
ademas de trastornos de la alimentacion y el
poco aumento de peso.*” Las pacientes
presentadas, se encuentran en la tercera y
cuarta etapa de la enfermedad respectivamen-
te. La primera nifa aun logra la deambulacién
pero con dificultad, hay aumento del tono,
ademas de crisis cortas de llanto. La nifia del
caso numero 2, no lograba marcha indepen-
diente y tampoco interaccion social.

Ambas pacientes tenian alteraciones elec-
troencefalograficas, lograndose objetivar clini-
camente en una de las pacientes (caso 1), por
lo que se inici6 acido valproico logrando redu-
cir los eventos.

No existe un tratamiento especifico que pueda
revertir o detener el curso de la enfermedad. El
manejo es sintomatico e individualizado,
centrandose en optimizar las habilidades del
paciente.Es fundamental un enfoque multidis-
ciplinario y dinamico. El manejo terapéutico
gira en torno a la restauracion de la funcion
sinaptica y la maduracion, pues se ha demos-
trado que el déficit que ocurre en los pacientes
con Rett, es a nivel de microcircuitos que invo-
lucran la transmision sinaptica.’’'? Corres-
ponde al pediatra general tener conocimiento
de este grupo de trastornos del neurodesaro-
llo, para que sea el primero en identificarloy de
esta forma adelantar el diagnéstico lo mas
temprano posible para proporcionarle una
mejor calidad de vida.
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1.INTRODUCCION

El Acta Pediatrica Hondurefa es el 6rgano oficial
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2.ETICAS DE PUBLICACION

2.1 Autoria: Un "autor" es alguien que ha
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a un estudio publicado.
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1. Contribucién sustancial a la concepciony el
diseno del estudio, adquisicién de datos o
analisis e interpretacién de datos.

La redaccién del articulo o revision critica
del contenido intelectual.

La aprobacion final de la versiéon que se
publicara.

Ser responsable de todos los aspectos de la
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gue no existen conflictos de interés personales
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contenga los temas clave del trabajo. No usar
frases declarativas ya que tienden a enfatizar
una conclusidn, ni preguntas, que son mas apro-
piados para editoriales y comentarios.
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sayo controlado aleatorio", "Estudio de cohortes
prospectivo", etc.) en subtitulos. La ubicacion de
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tados son unicos para ese lugar y no generaliza-
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Debe ir en espanol e inglés.
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del articulo en inglés, marcados con un asterisco
posterior al nombre y sin el titulo de cada autor
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asteriscos, dependera de la afiliacién al servicio
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5.ABREVIATURAS

Usar preferiblemente abreviaturas estandar;
evitar el uso de abreviaturas en el titulo del
manuscrito. La primera vez que se usa una abre-
viatura debe ir precedida por el término sin
abreviar, seguido de la abreviatura entre parén-
tesis, a menos que sea una unidad de medida
estandar.

6.PALABRAS CLAVE

En cada manuscrito deberdn presentarse de 3 a
5 Palabras Clave en espanol e inglés después del
resumen respectivo, que deberdn buscarse en:
http:// decs.bvs.br / E / homepagee.htm.

7.PREPARACION DE LOS MANUSCRITOS
Los manuscritos se presentan en documento
Word a doble espacio utilizando letra Arial No.
12,en papel tamafio cartay sin exceder la exten-
sion indicada para cada tipo de manuscrito.
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Tabla No.1: Requisitos de extension de los
articulos de la revista.

Numero de ....permitidos
ipo de n 5 2 o
Articulos E g 9 = ,8
= 28 2 35
a G} e @
Original 4000 6 3 15-40
Revisién
Bibliografica 5000 6 30-70
Opinién 3000 3-10
Caso Clinico 3000 3 2 10-20
Imagen
Clinica 200 2 0 0-3

En el nUmero de palabras no esta incluida la
bibliografia, las palabras del resumen, cuadros y
pies de figuras.

Las pdaginas deben estar enumeradas en el
angulo inferior derecho.

Los escritos deben incluir un resumen que
expresara en no mas de 250 palabras el conteni-
do del mismo, redactado en pasado con opinio-
nes presentes, conclusiones y recomendaciones
pertinentes.

El titulo, resumen y palabras clave deben estar
traducidos al inglés de la mejor calidad acadé-
mica posible.

La redaccion del texto debe ser clara, sencilla y
comprensible.

Se sugiere hacer uso de ilustraciones y cuadros,
cuando sea estrictamente necesario.

Se debe dividir el texto en apartados como se
indica para cada tipo de articulo.

Los nombres de los Autores deben presentarse
completos, en orden de autoria, seguidos de su
mas alta calificacion académica y cuando lo
amerite su relacion laboral. La direccion electré-
nica del autor principal o la institucion.
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8. TIPOS DE ARTICULOS:

8.1 Articulos Originales

Son resultado de trabajos de investigacion.

Los articulos originales incluyen pero no se
limitan a los ensayos clinicos, estudios de inter-
vencion, estudios de cohortes, estudios de
casos y controles, otros. Debe incluir:

Titulo:

Utilice palabras (significado y sintaxis) que
describan adecuadamente el contenido del
articulo. No utilice palabras superfluas.

Resumen estructurado:
Se escribe continuo, con subtitulos en negritas,
debe contener:

1. Antecedentes

2. Objetivo

3. Pacientes y métodos
4, Resultados

5. Conclusiones

Palabras clave: 3- 5.

Abstract: el resumen traducido.
Keywords: palabras clave traducidas.
Cuerpo del articulo:

Introduccion:

Esboza el contexto mas amplio que genero el
estudio. Se debe redactar en un maximo de tres
parrafos, en el primero se expone el problema
investigado, en el segundo se argumenta
bibliograficamente el problema y en el tercero
se justifica la investigacion y se expone en
forma clara el objetivo. Se debe incluir las refe-
rencias bibliograficas pertinentes. No debe
contener figuras.

Pacientes y Métodos:

Debe redactarse en tiempo pasado. Determinar
el tipo de estudio, tiempo de duracién, el sitio
de realizacién, la descripcién clara de la selec-
ciény caracteristicas de la muestra, las técnicas,
procedimientos, equipos, farmacos y otras
herramientas utilizadas, de forma que permita
a otros investigadores reproducir el estudio.
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Los métodos estadisticos utilizados. Si hubo
consentimiento informado de los sujetos a
participar en el estudio.

Se podran usar referencias bibliograficas perti-
nentes. Todos los estudios que involucren suje-
tos humanos deben ser aprobados o conside-
rados exentos por una junta de revisién institu-
cional oficial o comité de ética, lo que deberia
tenerse en cuenta aqui.

Cuando el manuscrito haga referencia a seres
humanos el apartado se titulard Pacientes y
Métodos.

En caso de estudios longitudinales colocar el
diagrama de flujo en cada etapa del estudio
desde el enrolamiento, aleatorizacion, segui-
miento y andlisis.

'S
Evaluados (n= )
]
8
£ n
K<} Excluidos (n= )
E No cumplen criterios de inclusion
(n=")
Se rehusan a participar (n= )
otras razones (n= )
[ =
=]
=3
S
5 , | L | ,
3 Asignacion de Grupo A Asignacion de Grupo B
= (n=) (n= )
Recibo o no intervencién Recibo o no intervencién
(n= ) dar razones (n=)

e L J L J
g ( N\ 's N
?-;: Pérdida de seguimiento Pérdida de seguimiento
@ (n=) (n=")

descontinuada (n= ) descontinuada (n= )

dar razones dar razones

@ L J L J
K
= - N - N
< Andlisis (n= ) Andlisis (n= )

excluidos del analisis excluidos del analisis

(n= ) dar razones (n= ) dar razones
Resultados:

En esta seccion se debe dar respuestas concre-
tas a los objetivos o las preguntas que figuran
en laintroduccion. El orden de presentacién de
los resultados debe ser paralelo a la orden de la
seccion de métodos.
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Debe redactarse en tiempo pasado.
Anote los hallazgos mas importantes de la
investigacion realizada.

De preferencia utilice la forma expositiva, solo
cuando sea estrictamente necesario utilice
cuadros, figuras o ilustraciones. No debe repe-
tirse en el texto lo que se afirma en las ilustra-
ciones, cuadros o figuras. No exprese interpre-
taciones, valoraciones, juicios o afirmaciones.

No utilice expresiones verbales como estima-
ciones cuantitativas (raro, la mayoria, ocasio-
nalmente, a menudo) en sustituciéon de los
valores numéricos.

Discusion:

La seccién debe destacar los antecedentes en
la literatura sobre el tema y la forma en que los
resultados actuales cambia la comprensién de
una enfermedad o situacion clinica.

Debe redactarse en tiempo pasado. Interprete
los resultados estableciendo comparaciones
con otros estudios.

Debe destacarse el significado y la aplicacion
practica de los resultados, las limitaciones y las

recomendaciones para futuras investigaciones.

Haga hincapié en aquellos aspectos nuevos e
importantes del estudio y en las conclusiones
que se deriven de ellos.

Podran incluirse recomendaciones cuando
sea oportuno. Se considera de especial interés
la discusion de estudios previos publicados en
el pais por lo que se sugiere revisar y citar la
literatura nacional o regional relevante relacio-
nada con el tema.

Debe evitarse que la Discusidén se convierta
solamente en una revisiéon del tema y que se
repitan los conceptos que aparecieron en otras
secciones.

Conflictos de interés:
Si existen conflictos de interés deben explicarse
en un apartado antes de los agradecimientos.
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Agradecimientos:

Se recomienda reconocer las contribuciones de
individuos o instituciones, tales como ayuda-
técnica, apoyo financiero y contribuciones inte-
lectuales que no ameritan autoria.

Es conveniente dejar constancia escrita en la
cual las personas o instituciones a quienes se da
agradecimiento acepten ser mencionadas en
este apartado.

Bibliografia:

Debe usarse la bibliografia estrictamente nece-
saria y consultada por los autores.

Revisar la guia de elaboracién de referencias
bibliograficas en la seccién siguiente a las
instrucciones para autor.

8.2 CASO CLINICO O SERIE DE CASOS CLIiNI-
cos

Resalta presentaciones Unicas o aspectos de los
procesos de enfermedad que pueden ampliar
el diagnéstico diferencial y mejorar la atencion
al paciente.

En general, los informes de casos se incluyen 10
casos 0 menos. Para que un manuscrito pueda
ser considerado un informe de caso, debe cum-
plir con al menos uno de los siguientes 3 crite-
rios:

1. Impugnar un paradigma clinico o fisiopato
l6gico existente,y / o

2. Proporcionar un punto de partida para pro-
bar una nueva hipotesis de investigacion
clinica,y/o

3. Ofrecer una "leccién” clinica que puede

permitir a los colegas pediatras proporcio-
nar una mejor atencion.

Los informes de casos deben consistir en un
resumen no estructurado que incluye una
breve introduccion y el(los) caso(s). (longitud
recomendada, 1-2 parrafos), una Secciéon que
detalla la presentacion del paciente, el diagnos-
tico inicial y los resultados, asi como una discu-
sion que incluye una breve revision de la litera-
tura relevante y describe cémo este caso aporta
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una nueva comprension del proceso de la
enfermedad. El texto se subdividira en:
Introduccidn, Caso/s clinico/s y Discusion.

8.3 ARTICULO DE REVISION BIBLIOGRAFICA
Representa una actualizacién sobre una tema-
tica de actualidad. Pueden ser solicitados por el
Concejo Editorial o enviados por los autores.

Se escribird un resumen no estructurado en
espanol e inglés, con palabras clave en espafiol
e inglés.

Debera contener una seccién introductoria, se
procederd al desarrollo del tema y al final
presentara conclusiones que contribuyen a la
literatura. La introduccién debe describir
déndey cédmo se harealizado la busqueda de la
informacion, las palabras clave empleadas y los
anos de cobertura de las busquedas. Se debe
incluir subtitulos apropiados, ilustraciones y
bibliografia actualizada.

8.4 ARTICULO DE OPINION

Consistira en el analisis y recomendaciones
sobre un tema particular con aportaciones
originales por el autor. Constara de una intro-
duccion y desarrollo del tema.

El Consejo Editorial se reserva el derecho de
editar el texto particularmente en torno a su
longitud.

8.5 IMAGEN EN LA PRACTICA CLINICA
Consiste en una imagen de interés especial,
con resolucion de imagen apropiada y sefializa-
ciones que resalten aspectos de interés.

Debera contener un pie de foto no mayor de
200 palabras. El autor deberd indicar taxativa-
mente si la imagen ha sido editada electrénica-
mente.

8.6 OTROS

Se consideraran para publicacién articulos tales
como normas generadas por instituciones
gubernamentales u organizaciones profesiona-
les que requieran la maxima difusién posible.
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9. ANUNCIOS

Anuncio de productos o servicios comerciales.
Esta seccion serd regulada por el Consejo
Editor.

10. FIGURAS, TABLAS Y MATERIALES UPLE-
MENTARIOS

10.1 Figuras: Deben estar citadas en el texto y
numerarse segun orden de aparicion, cada
figura o imagen debe tener un titulo indicativo
que estara escrito fuera de ella.

Cada figura debe ir acompafiada de una leyen-
da que no exceda de 50 palabras.

Abreviaturas previamente expandidas en el
texto son aceptables.

Las figuras deben estar claramente etiqueta-
dos, pre-ensamblados y presentarse a escala
por ejemplo con flechas, asteriscos, etc.

Los lectores deben ser capaces de entender las
cifras sin hacer referencia al texto.

Requisitos técnicos de las fotos: Los siguientes
tipos de archivos son aceptables: TIFF, JPG,
EPS, PSD y PDF. Archivos de color deben estar
en modo CMYK (cian, magenta, amarillo,
negro).

Evite los graficos circulares, graficos en 3
dimensiones, y el exceso de tinta en general.

Asegurese de que los ejes de las graficas estén
etiquetados, incluyendo unidades de medida,y
que la fuente es lo suficientemente grande
como para leerse.

Eliminar leyendas u otro material a partir del
grafico si se hace laimagen mas pequena.

Los Graficos de color deben ser interpretables
si son fotocopiados en blanco y negro.

10.2 Tablas: Los cuadros irdn numerados en el
orden en que son citadas en el texto y con
encabezados apropiados.
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Las tablas no deben reiterar la informacion
presentada en la seccién de resultados, sino
que debe proporcionar datos claros y concisos
que ilustran auin mas el punto principal. Datos
tabulares deben estar directamente relaciona-
dos a la hipétesis.

Las tablas deben ser auto-explicativas. Evite las
abreviaturas; definir cualquier siglas en notas al
pie de la tabla.

Evite el exceso de digitos y el exceso de tinta en
general. Siempre que sea posible, las filas deben
estar en un orden significativo (por ejemplo, el
orden de mayor a menor frecuencia).

Proporcionar unidades de medicion para todos
los nimeros.

En general, sélo un tipo de datos debe ser en
cada columna de la tabla.

Al finalizar la tabla, se debe escribir la fuente de
donde se obtuvo (la bibliografia o si es propia).
Ejemplo:

Tabla 1: Pruebas diagnodstica realizadas y
resultados principales

Pruebas Diagnosticas n=940
n %
Saturacion de oxigeno
medida al diagndstico ik 182
Media + DE 959+3
«94% 28 3.0
Rx de torax realizada 76 8.1
Hiperinsuflacion 31 3.3
Atelectasia 5 05
Infiltrados 11 1.2

Se presentan recuentos y porcentajes salvo que se
indigue otra cosa. DE: desviacion estandar; RX
radiografia...
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11. PRESENTACION DE LOS NUMEROS Y LAS
PRUEBAS ESTADISTICAS

Los resultados en el resumen y el documento
general, debe incluir las estimaciones del
tamano del efecto e intervalos de confianza del
95 % entre corchetes [ ], y los valores de P entre
paréntesis (). No haga simple declaraciones que
la diferencia fue estadisticamente significativo.

Se debe proporcionar los métodos estadisticos
para la obtencion de todos los valores de P.

Las unidades de las variables independientes
deben ser proporcionadas en las tablas y
secciones de resultados si se proporcionan
coeficientes de regresion.

12. ARBITRAJE POR PARES

Todos los articulos serdn enviados a revisores
externos, expertos en el tema, quienes los
revisaran sin saber el nombre de los autores, y
los devolveran al Consejo Editorial en un
maximo de tres semanas.



Guia para Elaboracion de Referencias Bibliograficas

Acta Pediatrica Hondureiia, Vol. 6, No. 1 / Abril 2015 a Septiembre 2015

GUIA PARA ELABORACION DE REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

Vancouver guidelines for bibliographic references

Las Referencias bibliograficas seran elaboradas
de acuerdo a la National Library of Medicine
(NLM), Index Medicus.
www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK7256/.

Los Titulos de Revistas; segun lista de revistas
indexadas en Index Medicus que la NLM publica
anualmente. http://
www.ncbi.nlm.nih.gov/Pub Med.

« Numere las referencias consecutivamente
segun el orden en que se mencionan por
primera vez en el texto, tablas y/o leyendas.

« Use numeros arabigos entre paréntesis, en
superindice (ejemplo). (1)

+ No citar resimenes como referencia.

« 80% de la bibliografia, debe ser de la ultima
década.

Libro:

« Autor (es). Apellido e iniciales, autores
multiples separados por una coma. Titulo del
libro. Edicién del libro ed. (la primera edicién
no se escribe). Lugar de publicacion: Nombre
Editorial; Aho de publicacién.

\ Porter R. Breve historia de la medicina: las
personas, la enfermedad y la atencién sani-
taria. Madrid: Taurus; 2003.

« En caso de ser mas de 6 autores, se escriben
los primeros seis, seguidos de et. al.

v Hofmeyr GJ, Neilson JP, Alfirevic Z, Crow-
ther CA, Gulmezoglu AM, Hodnett ED, et.
al. A Cochrane pocketbook: Pregnancy and
childbirth. Chichester, West Sussex,
England: John Wiley & Sons Ltd; 2008.

« Capitulo de libro editado: Autor. Titulo del
capitulo. En: Autor (es) del libro. Titulo del
libro. Edicion del libro. Ciudad de edicién:
Editorial; aflo de publicacién. Pagina inicial -
final del capitulo.
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\Buti Ferret M. Hepatitis virica aguda. En:
Rodés Teixidor J, Guardia Masso J, Editores.
Medicina Interna. Barcelona: Masson;
1997. p.1520-1535.

* Autor (es) Apellido e iniciales. Titulo del
articulo. Titulo abreviado de la revista. Ao
de publicacion, mes, dia (mes y dia sélo si
estd disponible); volumen (numero): pagi-
nas inicial-final

Articulo de revista:
\/Barahona J L, Wildt R D. Apendicitis aguda
iSer o no ser? Revision bibliogréfica pedia-
trica. Rev Med Hondur 2009; 77(3):118-121.

« Autor corporativo: Grupo de trabajo de la
SEPAR. Normativa sobre el manejo de la
hemoptisis amenazante. Arch Bronconeu-
mol. 1997; 33:31-40.

* Sin nombre de autor: Cancer in South Africa
[editorial]. S Afr Med J. 1994; 84:15.

Articulo de revista en internet:

Si es un articulo de revista en internet que no
tiene numeracion DOI se escriben igual que los
articulos de revista, con algunos agregados:
después del nombre de la revista, se escribe
[revista en internet], y después del afio se escri-
be [citado el afno mes dial. Al final se escribe,

JVKalnin AJ, Fastenau PS, de Grauw TJ,
Musick BS, Perkins SM, Johnson CS, et al.
MR Imaging Findings in Children with First
Recognized Seizure. Pediatr. Neurol.
[Revista en internet] 2008 [Citado, 13
noviembre 2014]; 39(6): 404-414. Disponi-
ble en: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/
articles/PMC2677696/

Si el articulo tiene DOI se escribe igual a los
articulos de revista y se agrega al final (después
de la numeracion de las paginas) numero DOI
se escribe después del niumero de pagina.
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v Kalnin AJ, Fastenau PS, de Grauw TJ,
Musick BS, Perkins SM, Johnson CS, et al.
MR Imaging Findings in Children with First
Recognized Seizure. Pediatr. Neurol. 2008;
39(6): 404-414. doi: 10.1016/j.pediatrneu-
rol.2008.08.008

Pdgina principal sitio web

+ Cancer- Pain.org [internet]. New York: Asso-
ciation of Cancer Online Resources, Inc.;
2000-01 [actualizado 16 mayo 2012; consul-
tado 9 jul 2012]. Disponible en: http//www.
cancer-pain.org/.

Reportes y Publicaciones del Gobierno

« Autor (es). Titulo del informe. Lugar de
publicacion: Editorial; Fecha de publicacion -
ano mes si procede. Numero total de pagi-
nas si es aplicable, por ejemplo. 24 p. Infor-
me No.: (si procede)

\/ Australia. Parliament. Senate. Select Com-
mittee on Climate Policy. Climate policy
report. Canberra: The Senate; 2009 38.

\VPage E, Harney JM. Health hazard evalua-
tion report. Cincinnati (OH): National Insti-
tute for Occupational Safety and Health
(US); 2001 Feb. 24 p. Report No.:HE-
TA2000-0139-2824.

Articulo de periddico:

« Autor (es) - apellido y las iniciales. Titulo del
articulo. Titulo de Periodico (edicidon de
papel por ejemplo. Edicion de fin de
semana). Fecha de publicacién - afo, mes (3
letras de la abreviatura), dias: Sect. — seccién:
Pagina (columna).

v Robertson J. Not married to the art. The
Courier Mail (Weekend edition). 2010 Mar
6-7:Sect. ETC:15.
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Material audiovisual:

Autor/es. Titulo del video [video]. Lugar de
edicion: Editorial; afo. Aplicable a todos los
soportes audiovisuales. Borrel F. La entrevista
clinica. Escuchary preguntar. [Video] Barcelona:

Leyes:
*Titulo de la ley**Decreto***Boletin oficial****-
numero del boletin***** fecha de publicacion.

* Ley Especial sobre VIH SIDA. Decreto No.
147-99. La Gaceta. No. 29,020.13.Noviembre.
1999.

Diccionario:

* Nombre del Diccionario** Numero de
edicion***Lugar de edicion****Nombre de la
editorial***** AQO******Término******NUmero
de pagina.

* Dorland Diccionario Enciclopédico llustrado
de Medicina. 282. ed. Madrid. McGraw Hill Inte-
ramericana. 1999. Afasia. p.51.
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