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Maédulo 1

iBienvenidos al PRONAP 2010!

¢Qué es el PRONAP?
Programa Nacional de Actualizacion Pediatrica.

== Es un curso a distancia, pionero en América
Latina, realizado ininterrumpidamente desde
1993 y afio a afio va creciendo el nimero
de inscriptos. Ya contamos para este afio
con 7.600 inscriptos.
Esta dirigido a todos los pediatras
interesados en actualizar sus conocimientos
y en mejorar su practica profesional a favor
de la salud infantil.
El PRONAP 2010 culmina el 6° ciclo de tres
afos: 2008-2010.

Meédulos impresos: usted recibe en su
domicilio 4 médulos impresos. En cada médulo
se incluyen capitulos de actualizaciones
especialmente escritos para el programa y/o
materiales de actualidad seleccionados.

== Para 2010 se han seleccionado los
siguientes temas:
= Errores del metabolismo. Diagnéstico.
= Insuficiencia hepética.
= Déficits sensoriales.
= Calidad de vida.
= Alergias alimentarias.
Cambio climatico y salud.
Insuficiencia renal cronica.
Lenguaje y comunicacion.
Miocardiopatias.
Picaduras de animales ponzofiosos.
= Trabajo infantil.
= Trastorno generalizado del desarrollo.

= Trastornos del suefio.
== Encuentros presenciales

Tienen como proposito facilitar el intercambio
“cara a cara” entre colegas y se basan en la
discusién de casos clinicos seleccionados. Los
talleres son coordinados por pediatras clinicos
especialmente entrenados.

Las distintas sedes y fechas son determinadas

PRONAP informa

por el Director de Regién en consulta con los
Presidentes de las Filiales, se tiene en cuenta
namero y distribucion geografica de los
inscriptos y el compromiso de trabajo que
asuma la filial.

Es una actividad opcional; la asistencia a los
Encuentros Presenciales suma 30 horas mas
al Certificado final.

s
Las sedes y fechas de los
Encuentros Presenciales 2010 seran
publicadas en el médulo 2.
o

== Encuentro Virtual

En el dltimo tramo del 20089 se probo un
Encuentro Virtual ofrecido a los alumnos que
hacen el PRONAP via web. Estamos evaluando
la encuesta de opinion de los participantes y
costos. Los mantendremos informados.

== Trabajo en terreno

Se trata de un trabajo “préactico” y tiene como
proposito la aplicacion o utilizacion de los
conocimientos adquiridos. Un “trabajo en
terreno” suele ser una oportunidad para
reflexionar sobre la practica profesional: sobre
las condiciones en las que se trabaja, los
resultados de la atencion brindada, la relacién
con los pacientes y sus familias, etc.

Es una tarea obligatoria y su cumplimiento es
requisito para obtener el Certificado Final.

== Examen final

Examen escrito, con 100 preguntas de
seleccion mdltiple.

Lo recibe en su domicilio, junto con el Gltimo
modulo del afio. La correccion es electrénica
mediante formularios opticos.

El examen es un estimulo para revisar los
textos y para consultar con colegas. Cuanto
mas estudie mejor sera su aprovechamiento
del curso.




El nivel de exigencia establecido para su
aprobacion es el 60% de respuestas correctas
como minimo.

== Encuesta de Opinién

Explora el grado de satisfaccion de los
inscriptos y aporta sugerencias para el
mejoramiento del programa.

También en este caso se utilizan formularios
opticos y la tabulacién es electrénica.

La Encuesta de Opinion debe ser respondida
obligatoriamente, su envio es requisito para
obtener el Certificado final.

== Lista de Interés

El curso cuenta con una lista de discusion por
correo electrénico en la que pueden participar
los profesionales que desean interactuar con
sus colegas utilizando este recurso informatico.
Esta coordinada por el Dr. Salomén Danon de
La Rioja. Si tiene interés en seguir participando
o0 participar por primera vez en el foro debe
enviarnos un mail a:

pronap@sap.org.ar

Asunto: subscribe pronap 2010

Nombre y apellido:

DNI:

Direccion e-mail:
Una vez confirmada su inscripcion al PRONAR
comenzara a formar parte de la nueva lista y
podra comunicarse con sus compafieros del
curso.

Voces de alumnos

A todos los que hacen posible el PRONAP desde
hace tantos arios, gracias y felicitaciones por el
CD es muy lindo, muy atil y el video de abuso
infantil es conmovedor pero muy educativo, creo
que es para reproducirlo en salas de espera,
centros de salud, escuelas, etc., gracias a todos
y mis sinceras felicitaciones. Atentamente.

Silvia V.

El viernes 18 de marzo concurri al encuentro
presencial de PRONAP en la ciudad de Bahia
Blanca, coordinado por las Dras. Maria Cristina
Ciriaci (del hospital Ml de Mar del Plata] y Maria
Ernestina Reig. Fue muy ameno, muy Util y

destaco la labor y la calidez de ambas
coordinadoras. Todo excelente”. Gracias a todos
los que organizaron y participaron en este
encuentro. Saludos.

Graciela.

Sigan asi, yo uso todo del PRONAP: las pautas
para mis alumnos de medicina; los afiches para
la sala de espera del Centro de Salud; y la
actualizacién permanente en conocimiento y
tratamiento para el bienestar de mis queridos
pacientitos. Un abrazo.

Silvia M.

OL dVNOud

Agradecimiento al equipo del PRONAP que nos
mantiene actualizados y nos estimula a seguir
con orden y entusiasmo los continuos cambios
en el conocimiento que va sufriendo esta
hermosa ciencia que hemos elegido. Gracias!!!
Silvia H.

L O|npo

... en la practica nunca tuve un paciente con
esta patologia (Enfermedad Inflamatoria
Intestinal] y tuve que recurrir a leer
nuevamente el capitulo del PRONAP y me
resulté mas facil y me quedé mucho mas ahora
que lo relacionaba con el caso clinico (Un caso
presentado en el Encuentro Virtual).

Liliana.

. "me parece excelente el PRONAR me encanta
la modalidad, es un gran apoyo para los
pediatras del interior. Excelente el Encuentro
Presencial, la doctora que lo coordiné a la cual
agradezco el trasladarse y brindarnos su tiempo.
Me senti muy apoyada, fue muy valioso este
encuentro”.

Julia.

... aprendo mucho de los aportes de mis
comparnieros. (Un caso presentado en el
Encuentro Virtual)

Mariela.

Amigos de la Lista: En la recta final, apurandose
los que no han enviado nada. El viernes vence
SIN PLAZOS y no se olviden de mandar la
encuesta de opinion, el trabajo de terreno, la
inscripcion del ario 2010 y el examen final, si
quieren una estampita de San Expedito para la
suerte también. Todo en el mismo sobre y a la
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direccion que aparece en los modulos. Algo se
hizo en la Lista con muchisimas dificultades que
exceden las ganas de los integrantes de la
misma y que estuvieron vinculadas a problemas
de la cibernética que entorpecieron un
funcionamiento normal, sumado a que muchos
se incorporaron tarde. De todos modos, muchas
gracias, nos fue de mucha utilidad las
discusiones y lo ideal es usar este medio para
cuando tengamos los TIPs.

Como consejo, cuando llegue el primer maédulo
de este ario incorporense en la Lista y hagan
propaganda entre sus contertulios y comparieros
para que seamos mas. Les reitero mi
agradecimiento porque con la participacion de
todos se pudo hacer al menos algo y

CERTIFICACION

manténganse on line. Saludos para todos,
Salomon

Dra. Ageitos, muchas gracias por el emperio
en su tarea, es un orgullo contar con usted, un
saludo cordial

Ana Maria

- Siempre atil!! - Todo me sirve muchisimo... -
Sigan asi! - No nos falten nunca!! Un abrazo,
Silvia

...aprovecho para comentar que me gusto
mucho la modalidad virtual del presencial. Para
quienes tenemaos nifios y mucho trabajo es la
forma ideal. Otra vez, Gracias!!

Maria Gabriela

Para obtener la condicién de alumno regular y recibir la certificacion correspondiente usted debe

cumplir en tiempo y forma con:
== Trabajo en Terreno.

== Encuesta de Opinion.

== Examen Final.

== Curso pago.

CERTIFICACION ACUMULADA: se puede obtener al finalizar el ciclo 2008-2010.
Este “Ciclo Rojo” ofrece la posibilidad de certificacion acumulada una vez finalizado el mismo.
La certificacion acumulada posibilita a los alumnos unificar sus acreditaciones del siguiente modo:

(Dpomepr | Rewews

Asistencia a 3 (tres) Encuentros Presenciales (en tres afios diferentes).

Asistencia a 2 (dos) Encuentros Presenciales (en dos arios diferentes).

Dos Examenes aprobados: 08 y 09, 6 08y 10, 6 09 y 10.

Asistencia a 2 (dos) Encuentros Presenciales (en dos arios diferentes).

840 hs Examenes apraobados: 08, 09y 10.
810 hs Examenes apraobados: 08, 09y 10.
780 hs Examenes apraobados: 08, 09y 10.
Asistencia a 1 (un) Encuentro Presencial por lo menos.
560 hs
530 hs

Dos Examenes aprobados: 08 y 09, 6 08y 10, 6 09 y 10.

Asistencia a 1 (un) Encuentro Presencial por lo menos.

El Programa de Mantenimiento de la Certificacion de la Sociedad Argentina de Pediatria
reconoce el Certificado del PRONAP con 18 créditos por afio.




INFORMACION PARA ALUMNOS 2009

="
Los Certificados correspondientes al curso 2009 se comenzaran a enviar en agosto/setiembre.
Hasta el 30 de diciembre del 2010 se recibiran los reclamos.
s

OL dVNOud

Con el Médulo N° 1 Ud. esta recibiendo:

+= Tres separadores de cartulina para comenzar a armar su carpeta.
== Separata de imagenes de Discapacidad sensorial.
== Hojas sueltas de Errores congénitos del metabolismo.

CONSULTAS, RECLAMOS Y OTRAS COMUNICACIONES

L OINPOIA

CORREO ELECTRONICO: pronap@sap.org.ar

TELEFONOS: de 10 a 20 horas: 011-4821-8612,/2318/2319, internos 130/131/132/145
Fax directo: 011-4821-2319 interno 132

CORREQ POSTAL: Sociedad Argentina de Pediatria
PRONAP 2010
Coronel Diaz 1971
(1425) Ciudad de Buenos Aires
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» Insuficiencia hepatica
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Dra. Mirta Ciocca

Hepatologa Principal del Hospital Nacional de Pediatria “Prof. Dr. Juan P Garrahan”. Responsable Clinica del Programa
de Trasplante Hepético Pediatrico del Hospital Aleman de Buenos Aires. Miembro Titular de las siguientes Sociedades:
Sociedad Argentina de Pediatria, Asociacion Argentina para el Estudio de las Enfermedades del Higado, Sociedad
Argentina de Trasplante y Sociedad Latinoamericana de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica. Directora
de la Carrera de Médico Especialista en Hepatologia Pediatrica, de la Universidad de Buenos Aires, con sede en el
Hospital Garrahan.

Moaédulo 1

hepatica
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= Definir insuficiencia hepatica aguda (IHA) == Evaluar de manera completa a los

OL dVvYNOud

y cronica (IHC). pacientes que presentan insuficiencia
hepéatica.
== Valorar la importancia de conocer la
etiologia de la insuficiencia para realizar == |dentificar y tratar las posibles
indicaciones terapéeuticas adecuadas y complicaciones.
oportunas.
== Conocer los indicadores que orientan a la
== Describir la clinica de cada una de las necesidad de plantear un trasplante
entidades. hepatico.

L OINPOIA

Esquema de contenidos
Cnsicemssiens)

| !

Insuficiencia hepatica aguda Insuficiencia hepatica crénica

(IHA) J (IHC) )

Etiologia 4

Clinica
l 4
Diagnéstico
-4

l

Manejo clinico ————o Transplante hepatico
J P RERES
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Glosario
GEFHAP: Grupo de Estudio del Fallo Hepatico Agudo Pediatrico.

IHA: insuficiencia hepética aguda.

RIN: razon internacional normalizada.
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EH: encefalopatia hepética.

TH: trasplante hepéatico.

TP: tiempo de protrombina.

T ISI: indice de sensibilidad internacional de la tromboplastina.
=) DVR: téecnica de donante vivo relacionado.
_g EHC: enfermedad hepatica cronica.
0 AVB: atresia de vias biliares.
E CIFP: colestasis intrahepatica familiar progresiva.
PBE: peritonitis bacteriana espontanea.
TIPS: derivacion porto-sistémica intrahepatica por intervencionismo
radiolégico (abreviatura del inglés).
Introduccion

Las enfermedades hepéticas agudas y cambiar la historia natural de estos

cronicas que evolucionan hacia la insuficiencia sindromes. En la actualidad somos concientes

hepatica terminal, constituyen un verdadero del necesario abordaje multidisciplinario y

desafio clinico. Los progresos obtenidos monitoreo minucioso de estos pacientes

durante los Ultimos afios, han permitido especialmente complejos.

Insuficiencia hepética aguda

El Grupo de Estudio del Fallo Hepatico Agudo
8 Pediatrico (GEFHAP), integrado por 17 centros ="
E de Estados Unidos, 1 de Canaday 2 de Es una enfermedad infrecuente y muy
\(O Inglaterra, consensuo la siguiente definicion de grave, que conduce a la muerte o a la
o insuficiencia hepatica aguda (IHA) pediatrica: necesidad de un trasplante hepatico (TH)
Q en hasta un 45% de los pacientes.
i - = Evidencia bioquimica de injuria hepética. -
(o] = Ausencia de historia de enfermedad hepética
6 cronica previamente conocida. Aunque el TH ha incrementado la sobrevida de
C = Coagulopatia no corregida con la estos nifios, todavia nos enfrentamos al riesgo
_ﬂ_J administracion de vitamina K. de muerte mientras se encuentran en lista de
.9  RIN mayor de 1,5 en pacientes con espera del TH y aun después del mismo.
"'5 encefalopatia hepatica (EH) o mayor de 2 en
n aquellos sin EH.
=




Etiologia

La prevalencia de causas especificas de IHA en
nifios, difiere de la descripta en adultos. Ademas,
existe variacion acorde a la edad y al érea
geografica. Por ejemplo, en regiones donde las
hepatitis A y E (virus ARN semejante al de la
hepatitis A y que predomina en Asia) son
endémicas, estas infecciones seran las causas
predominantes de IHA.

s
El diagnéstico etiolégico es esencial para
instituir el tratamiento especifico cuando
corresponde y decidir si el TH esta indicado.
o

En menores de 7 meses las causas principales
de IHA son un grupo de enfermedades
metabdlicas hereditarias con afectacion
hepatica o infecciones. En nifios mayores de 7
meses, predominan las hepatitis virales,
autoinmune o toxica (Tabla 1).

J

Neonatos y nifios menores de 7 meses:

* [ndeterminada.

¢ Infecciones: herpes simple, hepatitis B, citomegalovirus,

adenovirus, parvovirus B189.

* Metabadlicas: tirosinemia tipo 1, enfermedad mitocondrial,

defectos de la oxidacion de acidos grasos, galactosemia,

intolerancia hereditaria a la fructosa.

* Toxica: paracetamol, anticonvulsivantes.

e Linfohistiocitosis hemofagocitica familiar.

Nifios mayores de 7 meses:

¢ Virales A, B, E, virus de Epstein-Barr, parvovirus B18.

* Hepatitis autoinmune tipos 1y 2.

e Toxica: paracetamol, valproato de sodio, carbamazepina,

isoniazida, halothane.

* Metabadlica: enfermedad de Wilson, enfermedad mitocondrial,

defectos de la oxidacion de acidos grasos.

Adaptado de: Kelly DA. Managing liver failure. Postgrad Med J 2002;78:660-667.

La mayoria de las veces, luego de una blsqueda
etiologica exhaustiva, que resulta negativa, nos
guedamos con el diagnostico de
“indeterminada”. En una publicacion reciente
del GEFHAPR en el 47% de 703 pacientes con
IHA, el diagnostico final fue hepatitis
indeterminada. En nuestro pais, hemaos
presenciado dos realidades en cuanto al
predominio etiolégico de la IHA en la infancia:
hasta la implementacién de la vacunacién de la
hepatitis A, en junio de 2005, la causa mas

frecuente fue la hepatitis A (61%) y
posteriormente hemos comprobado el impacto
de esta medida en la notable reduccion de
estos casos, pasando a ser la hepatitis
indeterminada la causa predominante.

Clinica

La presentacion clinica depende de la etiologia
de la IHA. Habitualmente comienza con un
episodio de hepatitis aguda en un nifio
previamente sano. En ocasiones, el notable

11
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hepatica

iciencia

Insuf

aumento de transaminasas genera
preocupacion en el pediatra. Sin embargo,
durante los primeros dias de la enfermedad no
se evidencian signos que hagan sospechar la
posible evolucion hacia una IHA.
Posteriormente, al transcurrir los dias o
semanas, el paciente suele no mejorar o
presentar una evolucion desfavorable,
manifestando vomitos y rechazo del alimento.
Los padres pueden notar la aparicion de un
estado letargico (indicio de encefalopatia
hepatica), que marca la progresion evidente de
la enfermedad. Al examen fisico llama la
atencion la intensa ictericia, el paciente puede
estar somnoliento, confuso, combativo (de
acuerdo al grado de EH). El tamafio hepéatico

puede estar aumentado, normal o disminuido,
segun el momento evolutivo de la enfermedad.
La existencia de ictericia y EH es variable; sin
embargo, todos los pacientes presentan
coagulopatia. La EH es dificil de diagnosticar en
neonatos. La clasificacion convencional en
grados de EH (I a IV) empleada en nifios
mayores y adultos, no es aplicable en
neonatos. En este grupo etario, los signos de
EH temprana consisten en llanto inconsolable y
alteraciones del suefio, los cuales pueden
progresar a somnolencia, irritabilidad, para
pasar posteriormente al coma superficial y
finalmente profundo. EI GEFHAP establecio una
escala para valorar EH en nifios menores de 4
afios (Tabla 2).

s

Estadio Signos clinicos

Temprano (1 y 1) Llanto inconsolable,
inversion ritmo del suefio,

falta de atencion

Intermedio (llI) Somnolencia, estupor,

combatividad

Tardio (IV) Comatoso, con respuesta
al estimulo doloroso (IVa)

y sin ella (IVb)

Reflejos

Signos neurolégicos

Hiperreflexia Inestable

Hiperreflexia Predominantemente

inestable

Ausentes Descerebracion o decorticacion

Fuente: Bucuvalas J, Yazigi N and Squires RH. Acute liver failure in children. Clin Liver Dis 2006;10:149-168.

Diagnéstico

"

Ante un paciente con IHA, el primer
paso consiste en realizar una evaluacion
clinica global y confirmar su existencia
con las pruebas habituales de funcion
hepatica y de coagulacién.

o

Para determinar si existe terapia especifica, es
necesario realizar una evaluacion etiolégica,
descartando las causas pasibles de responder al
tratamiento médico correspondiente (ver Tabla 3).
La rapida obtencién de un diagnéstico especifico
tiene importancia clinica debido a que ciertas
causas de IHA tienen mejor prondéstico en
muchos casos sin TH (toxicidad con
paracetamol), pueden responder a tratamiento

12
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Evaluacién Qué pacientes evaluar Datos
Clinica Todos los pacientes para determinar la  Valoracion neurolégica, signos de
severidad de la enfermedad enfermedad hepatica crénica, signos de

infeccién, tamafo hepatico

OL dVNOld

Bioquimica Todos los pacientes para determinar la  Perfiles hepatolégico y renal, medio
severidad de la enfermedad interno. Funcién hepatica: t protrombina,
RIN, factores V, VII, VI y fibrinégeno

Estudios de imagenes De acuerdo al cuadro clinico, para Ecografia abdominal, TAC cerebral, Rx
identificar enfermedad hepatica cronica, torax (@]}
edema y hemorragia cerebral, etc. (@B
c
Téxicos Todos los pacientes para definir la causa Nivel de acetaminofen sérico 6
Estudios virolégicos De acuerdo al cuadro clinico Serologias para virus A, B, C, EBV y -
CMV. PCR para herpes 6, EBV, CMV,
herpes simple, enterovirus, adenovirus,
parvovirus
Estudios inmunolégicos  De acuerdo al cuadro clinico Autoanticuerpos. Estudios inmunolégicos
especificos (si estan disponibles): funcion
de NK, perforinas, granzyme B, IL-2
Estudios metabélicos De acuerdo al cuadro clinico Sangre: triglicéridos, ferritina, cobre,
ceruloplasmina. Orina: cobre, acidos
organicos, succinilacetona, lactato,
piruvato
Biopsias De acuerdo al cuadro clinico Hepatica, médula ésea, muscular
Adaptado de: Bucuvalas J, Yazigi N and Squires RH. Acute liver failure in children. Clin Liver Dis 2006;10:149-168.
meédico (hepatitis autoinmune), pueden La evaluaciéon de un nifio con IHA incluye los
representar una contraindicacion del TH siguientes pasos:
(enfermedad mitocondrial con afectacion de . . .
) . . == Detallada historia y examen fisico.
otros 6rganos), o pueden implicar ademas de la
posibilidad terapéutica, la necesidad del estudio "= Laboratorio. Las pruebas de laboratorio,
familiar (enfermedad de Wilson). inicialmente, deben priorizar la valoracion de
. . tres areas:
Manep C|InI(.':0 . 1) perfil hepatologico para definir el grado -
El manpjjo del [.Ja.me.ntle co.n IHA requiere un de inflamacién, injuria y afectacion de la ()]
abordaje multidisciplinario experto en el tema, funcic c
_ ; _ _ uncion, —
integrado por hepatoélogos, internistas, ) —
. . . . o 2) laboratorio general para detectar (@)
intensivistas, infectélogos, cirujanos de trasplante, - . L
. . - alteracion hematolégica, renal, D)
nefrélogos, neurélogos, neurocirujanos, . n
. . . pancreatica y electrolitica y -]
psicologos y trabajadores sociales.
3) pruebas diagnosticas. La determinacion Q
e de un diagnéstico, permitira en ciertos Q
Es fundamental que el paciente sea casos iniciar un tratamiento especifico -y
referido precozmente, desde el inicio del efectivo, que puede alterar la historia D
sindrome, a una unidad especializada con natural de la enfermedad (Tabla 4). 8\
experiencia en trasplante hepatico. ct
nS a
Q

13



o
F
o
<
<
o
14
o

Maédulo 1

hepatica

iciencia

Insuf

a

[T ————

INFECCION
Familia herpes
Enterovirus
Parvovirus

DROGAS Y TOXINAS
Acetaminofén o Paracetamol
Amanita phalloides

ENFERMEDADES METABOLICAS
Tirosinemia tipo 1

Enfermedad de Wilson
Galactosemia

Oxidacion de acidos grasos

DISRREGULACION INMUNOLOGGICA
Sindrome hemofagocitico
Hepatitis autoinmune

TRATAMIENTO
Aciclovir.
Pleconaril (?).

Inmunoglobulina (?).

N-Acetilcisteina.
Silibinina, penicilina.

NTBC.

Penicilamina, trasplante hepatico.
Exclusion de la lactosa de la dieta.
Glucosa IV, evitar el ayuno.

VP-16, corticosteroides.
Corticosteroides.

NTBC: 2-(2-nitro-4-fluoromethylbenzayl)-1,3-cyclohexanedione. (?): posible beneficio

Fuente: Squires RH. Acute liver failure in children. Semin Liver Dis 2008;28(2):153-166.

== Monitoreo y soporte del paciente: es

fundamental la internacion del paciente en un
centro con experiencia, siendo en la mayoria
de los casos una unidad de cuidados
intensivos o intermedios. El aporte de
liguidos intravenosos debe ser restringido
entre un 85% y un 90% de los fluidos de
mantenimiento, para evitar sobrehidratacion,
aportandole suficiente glucosa y fosforo con
el objetivo de normalizar dichos valores.

"

Es decir, si bien la administracion de
liquidos debe ajustarse a la condicion
clinica del paciente, relativa restriccion
debe ser un principio fundamental.
o

Identificar y tratar las posibles

complicaciones:

= Neurolégicas: La encefalopatia hepéatica
(EH) no siempre es clinicamente aparente,
principalmente en los nifios mas pequenos.
Es muy importante distinguir la EH de la
alteracion del estado mental
desencadenado por otras causas, tales
como sepsis, hipotensién, anormalidades

electroliticas, ansiedad o “psicosis vinculada
con la permanencia en la unidad de
cuidados intensivos”. La hiperamoniemia
desempefia un rol central en el desarrollo
de EH en la mayoria de los casos, sin
embargo, un nivel especifico de amonio no
significa un grado predecible de EH. El
tratamiento inicial incluye la minimizacién de
los estimulos externos, reduccion de la
ingesta proteica, tratamiento antibidtico
frente a la sospecha de sepsis y suspender
y/0 evitar medicacion sedante capaz de
modificar el estado mental del paciente. La
administracion de lactulosa debe iniciarse
frente a la evidencia clinica de EH. La
descontaminacion intestinal con neomicina
puede ser indicada como tratamiento de
segunda linea, teniendo como riesgos
potenciales ototoxicidad y nefrotoxicidad.
No todos los pacientes con EH desarrallan
incrementos clinicos de presion
intracraneana. Sin embargo, los que lo
presentan pueden experimentar
consecuencias devastadoras. El monitoreo
de presion intracraneana es un
procedimiento controvertido debido a las
complicaciones asociadas, sin consecuente
mejoria en la sobrevida.

14



= Hematolégicas: El tiempo de protrombina
(TP)y/0 el RIN (razén internacional
normalizada) son incorporados en todos los
esquemas pronosticos para definir la
severidad de la injuria hepatica. El RIN es el
cociente entre el TP de un paciente y un
control normal, elevado a la potencia del
valor del IS| (indice de sensibilidad
internacional) de la tromboplastina y fue
disefiado para estandarizar los resultados.
En los pacientes con IHA tanto las proteinas
procoagulantes (factores V, VII, X'y
fibrinégeno) y anticoagulantes (antitrombina,
proteina C y proteina S) se encuentran
disminuidas. Esta reduccion balanceada de
las proteinas pro y anticoagulantes justifican
los infrecuentes episodios de hemorragia en
estos pacientes en ausencia de factores
precipitantes tales como la infeccion. En
consecuencia, los TP/RIN alterados
caracteristicos de la IHA, no anticipan el
riesgo hemorragico. Los esfuerzos
destinados a la correccion del TP/RIN con
plasma u otros productos procoagulantes
tales como el factor VIl recombinante,
deben ser reservados para situaciones de
sangrado activo o previo a la realizacion de
un procedimiento quirdrgico invasivo. En
una minoria de pacientes se puede
observar un espectro de alteraciones que
van desde leve pancitopenia hasta anemia
aplastica, identificandose mas cominmente
en IHA indeterminada. Esta complicacion
puede requerir un trasplante de médula
Osea.

m Gastrointestinales: Ascitis puede
presentarse en algunos pacientes,
incluyendo como factores precipitantes la
hipoalbuminemia, excesiva administracion
de fluidos e infeccion. El tratamiento
incluye restriccion de liquidos y diuréticos,
reservado para aquellos pacientes que
experimenten compromiso respiratorio o
malestar debido a la acumulacion de
liquido. Espironolactona es la droga de
eleccion como terapia inicial; en
ocasiones pueden necesitar la asociacion
con fursemida. Sin embargo, la obtencion
de una diuresis agresiva puede precipitar
un sindrome hepato-renal. El sangrado

gastrointestinal, aunque infrecuente,
puede obedecer a erosiones o Ulceras
ocasionadas por la administracion de
antiinflamatorios no esteroideos, varices
0 gastropatia vinculados con la
coexistencia de hipertension portal o
Ulceras gastroduodenales idiopaticas. La
infeccion puede precipitar el sangrado en
esta paoblacion vulnerable, razon por la
cual se deben tomar cultivos y considerar
la administracién de antibiéticos frente a
la mencionada situacion. La
administracion de sangre, plasma y/o
plaguetas se justifican ante un sangrado
con repercusion hemodinamica.

OL dVNOld
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Renales: La presencia de insuficiencia renal
al ingreso del paciente con IHA, obliga a
descartar la existencia de alguna
medicacién o toxina como causa
precipitante. Si la restriccion de fluidos es
excesiva para la necesidad del paciente,
puede desarrollarse uremia prerenal.
Ademas, la presencia de deterioro de la
funcion renal en la evolucion de una IHA
puede obedecer a la presencia de
hipotension sistémica secundaria a sepsis 0
hemorragia. El sindrome hepatorrenal es
una complicacion temida, aunque es mas
frecuentemente asociado a una
enfermedad hepatica crénica con cirrosis
establecida. El diagnostico es sospechado
cuando existen evidencias de deterioro de
la funcién renal en ausencia de sangrado,
hipotensién, sepsis o medicacion
nefrotoxica y vinculado con la falta de
respuesta a la expansion de volumen.

Metabélicas: La hipoglucemia es la
resultante de la afectacion de la
gluconeogénesis y la deplecién de los
depositos de glucogeno. La infusion de
glucosa a razon de 10 a 15 mg/kg/
minuto puede ser requerido para obtener
niveles séericos de glucosa estables,
necesitando la colocacién de un catéter
venoso central para la administracion de
una solucién glucosada hipertonica. Los
pacientes pueden presentar hipokalemia
secundaria a la existencia de dilucién por
sobrecarga de volumen, ascitis 0

eoineday eloualolynsu|
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insuficiencia renal. El nivel de fosforo sérico
debe ser controlado frecuentemente ya que
estos pacientes pueden presentar
hipofosfatemia importante, mejorando su
evolucion al mantenerlo en el rango normal.
Las alteraciones del estado acido-base
comprenden la alcalosis respiratoria debida
a hiperventilacion, acidosis respiratoria
originada por la presencia de insuficiencia
respiratoria, alcalosis metabélica debida a
hipokalemia y acidosis metabadlica
precipitada por necrosis hepatica, shock o
metabolismo anaerdbico aumentado.

m Infecciosas: Estos pacientes tienen mayor
predisposicion a desarrollar infecciones
bacterianas y sepsis, debido a que
presentan disfuncion del sistema inmune.
Las manifestaciones clinicas vinculadas con
un cuadro infeccioso pueden ser sutiles,
tales como taquicardia, hemorragia
intestinal, menor funcién renal o cambios
en el estado mental. La fiebre puede no
estar presente. Los hemocultivos deben
ser obtenidos diariamente o ante alguna
evidencia de deterioro clinico e iniciar
tratamiento antibiético aun ante la
sospecha de sepsis.

Trasplante hepatico

La IHA es uno de los mas dramaticos y
desafiantes sindromes de la practica clinica. La
tasa de mortalidad es elevada, no habiéndose
reducido con un manejo adecuado en unidades
de cuidados intensivos modernas, ni con la
implementaciéon de medidas heroicas,
destinadas a salvar a pacientes de tal gravedad
(exsanguinotransfusion, plasmaféresis,
circulacion cruzada, etc.).

El TH se ha incorporado como una alternativa

terapéutica al tratamiento conservador, en

aquellos pacientes que demuestran una

evolucion desfavorable, progresando en forma
implacable, sin posibilidades de sobrevivir. La
decision de realizar un TH en un paciente con

IHA es muy compleja y se deben tener en

cuenta las siguientes consideraciones:

1) ¢Es probable la recuperacion espontanea del
paciente?

2) Si no lo es: ¢es factible el TH?

3) ¢0 han ocurrido complicaciones irreversibles
que lo contraindican? (afectacion neurologica
irreversible, infeccién incontrolable,
compromiso organico extrahepatico grave).

"

La evolucion deseada es sin duda la
recuperacion espontanea, ya que una
vez lograda, la mayoria de los pacientes
curan en forma definitiva, y asi evitamos
el riesgo y gasto del TH y la
inmunosupresion de por vida.

o

Por el contrario, la recuperacion puede no ser
factible, en cuyo caso, la Gnica opcion es un TH
urgente. La decision de cuando realizar un TH
es critica para el éxito del mismo y se apoya en
el conocimiento de factores pronésticos
sensibles (nivel sérico de bilirrubina, TP 6 RIN,
factor V, edad, etiologia, encefalopatia
progresiva) para determinar la probabilidad de
recuperacion espontanea.

El TH ha mejorado la sobrevida de los nifios
con IHA. Los avances en técnica quirtrgica han
permitido optimizar la indicacion del mismo. La
técnica de donante vivo relacionado (DVR) ha
aventajado al TH con higado cadavérico como
consecuencia de los menores tiempos de
isquemia fria y de menor espera hasta la
concrecion del acto quirdrgico.

Insuficiencia hepatica crénica

El seguimiento del paciente con enfermedad

hepética crénica (EHC) en evolucion cirrégena
es complejo, requiriendo un manejo MiNuUcioso
de una condicion clinica inestable, destinado a

prevenir o tratar las posibles complicaciones
(ascitis refractaria, sindrome hepatorrenal,
encefalopatia hepatica, hemorragia digestiva,
infecciones, etc.).




"

El objetivo del seguimiento es definir si
es factible la recuperacion de la funcion
hepatica o el camino hacia un trasplante

hepatico es el unico destino certero.
"

Etiologia

La etiologia de la EHC con evolucion a la
insuficiencia hepatica en la edad pediatrica varia
con la edad de presentacion (Tabla 5). Por
ejemplo, los nifios con atresia de vias biliares
(AVB) diagnosticados tardiamente, o aquéllos
sometidos oportunamente a una operacion de
Kasai y que no lograron la recuperacion del flujo
biliar, desarrollaran complicaciones de la cirrosis
biliar dentro del primer afio de vida. Presentaran
alteracion de la funcién de sintesis hepatica

conjuntamente con complicaciones de la
hipertension portal incluyendo ascitis, peritonitis
bacteriana espontanea y sangrado de varices
esofagicas. La AVB es la indicacion mas
frecuente de TH en la edad pediatrica, con una
edad media al TH de 11 meses. La mejor
sobrevida sin TH ocurre cuando el nivel de
bilirrubina sérica total es menor de 2 mg/dl a
los 3 meses posteriores al Kasai. Otras
enfermedades tales como los sindromes de
Colestasis Intrahepatica Familiar Progresiva
(CIFP) o nifios con una forma de presentacion
agresiva de la Deficiencia de Alfa 1- Antitripsina,
pueden tener una historia natural semejante.
En los nifios mayores y adolescentes, la hepatitis
autoinmune y enfermedad de Wilson no
diagnosticados oportunamente pueden
presentarse ya en estadio cirrgtico, con
ictericia, ascitis, hemorragia digestiva aguda
y/0 EH, exteriorizando una insuficiencia hepatica
cronica ya establecida.

J

Nifios menores de 1 afo: ¢ Atresia de vias biliares

¢ Sindromes de colestasis intrahepatica familiar progresiva

¢ Sindrome de Alagille

¢ Enfermedades metabélicas: tirosinemia, glucogenosis, trastornos del ciclo de la urea

Nifios mayores de 1 afio: * Hepatitis autoinmune
e Cirrosis criptogénica

e Atresia de vias biliares post Kasai (con recuperacion parcial 6 total del flujo biliar)

¢ Deficiencia de alfa 1-antitripsina

¢ Colangitis esclerosante primaria

¢ Enfermedad de Wilson

Adaptado de: Leonis MA and Balistreri WF. Evaluation and management of end-stag liver disease in children.

Gastroenterology 2008;134:1741-1751.

Clinica

Conocer la etiologia de la EHC va a orientar
acerca de las posibles formas de presentacion
de la enfermedad, ademas de la progresion de
la fibrosis y el desarrollo de cirrosis e
insuficiencia hepatica cronica.

En algunos nifios y adolescentes el diagnostico
de cirrosis es realizado en un examen clinico de
rutina, considerandose en esos casos formas
latentes o compensadas. En otras
circunstancias, el diagnoéstico puede surgir a
partir de un cuadro brusco y dramatico de
hemorragia digestiva, originada a partir de la
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ruptura de varices esofagicas. Los pacientes
pediatricos pueden presentar ademas
manifestaciones generales: detencion del
crecimiento, anorexia, decaimiento, debilidad
muscular. La presencia de ictericia leve, en
ocasiones, suele no ser detectada por el
paciente o su familia.

El examen abdominal puede revelar un higado
agrandado y de consistencia aumentada, en los
casos de cirrosis biliar secundaria a AVB y CIFP
o disminuido y nodular en cirrosis autoinmune.
El bazo suele estar aumentado de tamafio
reflejando la hipertension portal existente. En
estos casos también puede observarse ascitis,
frecuentemente asociada a hipoalbuminemia.

La EH puede presentarse sutilmente como
deterioro del rendimiento escolar, depresion o
arrebato emaocional. El examen neurolégico
puede demostrar asterixis (al solicitarle al
paciente que extienda los brazos, flexionando al
mismo tiempo las mufecas, dirigiendo las
manos hacia el piso, presenta movimientos
alternantes de flexion y extension de la
articulacion de las mufiecas, acompanados de
separacion y acercamiento repetitivo de los
dedos). Ademéas puede observarse una
prolongada fase de relajacion de reflejos
tendinosos profundos y signo de Babinski
positivo.

El desarrollo de cirrosis con hipertension portal
constituye el estadio final de todas las formas
de EHC progresivas. Puede ser compensada o
descompensada. La descompensacion hepatica
ocurre cuando existe deterioro de la funciéon de
sintesis hepética y la aparicion de
complicaciones como desnutricién, hemorragia

digestiva ocasionada por ruptura de varices
esofégicas, ascitis, EH y sindrome
hepatorrenal.

Diagnéstico

Aungue el diagnéstico de cirrosis es histolégico
(fibrosis extensa y nodulos de regeneracion), se
asocia generalmente con los siguientes
hallazgos (Fig. 1y 2):

== Higado ecogénico con esplenomegalia y
varices en la ecografia abdominal.

== Varices esoféagicas y gastricas en la
endoscopia digestiva.

== Leve aumento de enzimas hepéaticas:
transaminasas glutamico oxalacética y
glutamico pirdvica > 3 veces el valor normal.

== Gama glutamil transpeptidasa aumentada,
principalmente en las enfermedades
colestaticas (mayor de dos veces el valor
normal).

== Albumina sérica disminuida (< 30 g/1).

== Calcio y fosfato séricos disminuidos, en los
casos asociados a raquitismo.

== Anemia, multifactorial.
== Tiempo de protrombina > 20 segundos.

== Patron electroencefalografico con ondas
lentas, irregulares, de baja frecuencia.

Cirrosis macro-micronodular.

Cirrosis con severa actividad inflamatoria,
proliferacion ductular y nédulo regenerativo.

18



Manejo clinico

"
En muchos pacientes cirréticos, el
desarrollo de hipertensiéon portal puede
conducir a una amplia variedad de

complicaciones con una morbi-mortalidad

significativa.
"

El desarrollo de ascitis, hemorragia digestiva,
infeccion y EH son eventualidades muy serias,
gue pueden ocasionalmente amenazar la vida

del paciente con EHC. En sus comienzos, las
mencionadas complicaciones pueden ser

prevenidas o en su defecto minimizadas al ser
detectadas precozmente. Por este motivo, el

seguimiento de estos pacientes debe ser
minucioso, aungue se encuentren
compensados clinicamente.

1. Ascitis: es la acumulacion de liquido en la

cavidad abdominal objetivable clinicamente, ya

gue siempre existe una pequefia cantidad de

liqguido que permite el normal deslizamiento de
las visceras entre si. El desarrollo de ascitis es

una complicacion frecuente de la cirrosis e

hipertension portal. Aunque puede ser leve en

su primera aparicion, al progresar puede

tornarse severa e invalidante. El desarrollo de

ascitis tensa, expresion de una enfermedad

avanzada, puede conducir consecuentemente
al compromiso funcional gastrointestinal, renal

y pulmonar. Esta situacion puede ocasionar

verdadera morbilidad y hasta mortalidad en el
fragil organismo infantil caracteristico de estas

enfermedades. De acuerdo a la severidad de

esta complicacion, tendremos las siguientes

alternativas terapéuticas:

a) Ascitis leve a moderada: debe indicarse
moderada restriccion de sal en la dieta 'y
tratamiento diurético por via oral,
inicialmente con espironolactona
(2-3 mg/kg/dia hasta un méaximo de
6 mg/kg/dia en nifios pequefios y
100 a 200 mg/d hasta un maximo de

600 mg en nifios mayores y adolescentes),

teniendo en cuenta que su efecto se
observara al cabo de 4 dias de la dosis
inicial o su incremento. El objetivo del

b)

tratamiento es lograr un balance negativo
de fluidos, de 10 ml/kg/dia en la edad
pediatrica. Si la diuresis supera esta cifra
(sin la existencia de edemas periféricos, que
es lo primero que se va a reabsorber), la
reduccion del volumen intravascular puede
ocasionar disminucion de la tasa de filtrado
glomerular.

e
Es muy importante entender que la
reduccién de la ascitis con diuréticos
debe hacerse con cautela, para evitar
esta consecuencia.
"

El aumento de la dosis de espironolactona
debe efectuarse teniendo en cuenta estas
consideraciones, hasta lograr una diuresis
satisfactoria o hasta que la concentracion
urinaria de sodio resulte mayor que la de
patasio. En pacientes que responden
parcialmente a la espironolactona, se puede
asociar furosemida (1-2 mg/kg/dia, dosis
maxima de 6 mg/kg/dia). Todos los
diuréticos pueden producir una serie de
efectos adversos: azotemia, hiponatremia,
hipokalemia, hiperkalemia, contraccion del
volumen plasmatico efectivo, pudiendo
precipitar el sindrome hepatorrenal o EH,
principalmente si son indicados
irracionalmente. Los efectos relacionados
especificamente con la espironolactona son:
hiperkalemia y erupcion cutanea y los
vinculados con la furosemida son:
ototoxicidad (especialmente si son
asociados con aminoglucésidos) y
nefrocalcinosis (con su uso prolongado,
especialmente en neonatos).

Ascitis severa o tensa (refractaria al
tratamiento dietético y diurético): la
alternativa terapéutica es la paracentesis y
evacuacion de gran volumen de liquido
ascitico (evacuacion total o de la mayor
cantidad posible). La evacuacion debe ser
lenta durante 4 a 6 horas, con monitoreo
de los signos vitales y la tension arterial. Si
el volumen drenado es igual o0 mayor a 50
ml/kg de peso, se infundira albimina al

19
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" circunstancias es el TH.
s El nifio con ascitis refractaria debe ser
2 considerado para TH, antes del 3. Peritonitis bacteriana espontanea (PBE):
> desarrollo de disfuncion renal. es la infeccion bacteriana del liquido ascitico,
‘-8 " en ausencia de un foco infeccioso
E intraabdominal, como un absceso o una
perforacion intestinal. Ocurre frecuentemente
2. Hemorragia digestiva por varices en nifos con cirrosis y ascitis. Los sintomas
esofagicas: este tema fue estudiado de presentacion pueden ser tan sutiles como
extensamente en relacién al paciente adulto, no incremento brusco de la distensién abdominal
siendo asi en la poblacion pediatrica. Por ello, o leucocitosis periférica. En ocasiones, el
debemos ser prudentes antes de extrapolar en cuadro puede ademas presentar fiebre, dolor
los pacientes pediatricos, los resultados abdominal, vdmitos, diarrea y EH. Debido a la
obtenidos en adultos. El tratamiento inicial de frecuente falta de expresion clinica florida, es
un episodio de hemorragia por varices aconsejable realizar una paracentesis
esofégicas incluye la estabilizacion del paciente, diagnéstica, siempre que el paciente se
con la administracion cautelosa de cristaloides presente con un nuevo episodio de ascitis.
o transfusion sanguinea, evitando el llenado Los estudios realizados en paoblaciéon
rapido del espacio intravascular. Si se sospecha pediatrica han sefialado como agentes
el sangrado por varices esofagicas, el paso responsables de esta infeccion al
siguiente consiste en la administracion de Streptococcus pneumoniae, otros cocos
octreotide en infusién intravenosa continua gram-positivos y bacterias entéricas gram-
(1-2 pg/kg/hora), con el objeto de disminuir el negativas.
tono vascular esplacnico, reduciendo asi la
presion venosa portal. "
El tratamiento de la PBE consiste
=" en antibiéticos de amplio espectro
8 Una vez que el paciente se ha hasta la obtencién del cultivo del liquido
0 -I:? estabilizado, es esencial realizar una ascitico. Cefotaxime es el antibiético
\(O endoscopia digestiva para confirmar el de eleccién en la mayoria de los
(@B sitio del sangrado y efectuar el pacientes pediatricos.
Q tratamiento endoscépico indicado: "
f = esclerosis o ligaduras de varices
(g0] esofagicas (de acuerdo a la Debido a la frecuente recurrencia de los
a factibilidad técnica). episodios de PBE en estos pacientes, es
c " importante verificar que hayan recibido la
U_J vacuna antineumocaoccica y valorar la
(& En situaciones de hemorragia variceal administracion de profilaxis antibictica
U= severa e incontrolable, la colocacion del balén (sugiriendose con trimetroprina-
a de Sengstaken-Blakemore en un centro sulfametoxazol).
=

20%, 1 g/kg, para evitar el sindrome de
disfuncion circulatoria posparacentesis.

Esta alternativa puede resultar efectiva para
obtener el alivio circunstancial del paciente.

Sin embargo; al cabo de repetidas
paracentesis se puede observar una
reduccion proteica significativa e
hipovolemia, sin resolver definitivamente el
problema de la ascitis.

especializado puede ser beneficiosa.

Se trata de una medida transitoria hasta

qgue se le pueda ofrecer al paciente un
procedimiento mas seguro: derivacion
porto-sistémica intrahepética por
intervencionismo radiolégico (TIPS es la
abreviatura del inglés) o una derivacién
quirdrgica. Estas medidas pretenden también
compensar a un paciente critico, mientras
espera el tratamiento definitivo que en estas
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4. Encefalopatia hepatica: la presencia de EH
depende de tres factores:

1) derivaciones porto-sistémicas que
favorecen el pasaje a la circulacion de
metabolitos nitrogenados, neurotoéxicos,
de origen intestinal,

2) alteracion de la barrera

hematoencefalica, y

las interacciones de los metabolitos

—

3

—

toxicos con el sistema nervioso central.
En nifios pequerios, el desarrollo de
estadios tempranos de EH pueden ser
dificiles de valorar debido a la relativa
inmadurez psicolégica.

LS
Muchos de los sintomas iniciales de EH
son inespecificos: irritabilidad, llanto
inconsolable y falta de atencién.
s

En nifios mayores, minima EH puede conducir a
un déficit leve de la funcién cognitiva,
especificamente involucrando areas vinculadas
con la memoria y la atencién. En la edad
pediatrica, la restriccion proteica debe ser
moderada (2-3 g/kg/dia), para evitar su
repercusion en el estado nutricional y
crecimiento. La suplementacion oral con
aminoacidos ramificados, en nifios con cirrosis
avanzada y desnutricion severa, puede ser
beneficiosa desde el punto de vista nutricional
sin generar EH. La administracion de
antibidticos por via oral (neomicina) y
disacéaridos sintéticos (lactulosa) podrian ser
ventajosos al minimizar la produccion de
amonio.

Trasplante hepatico

Muchos nifios con cirrosis e hipertension
portal presentan durante un periodo
prolongado de tiempo, una enfermedad lo
suficientemente compensada como para tener
una calidad de vida adecuada. Sin embargo,
hay indicadores que pueden orientar y ayudar a
plantear la necesidad de un TH:

Hiperbilirrubinemia persistente.

Prolongacion del tiempo de protrombina (RIN
> 1,4).

Disminucion de la albumina sérica < 35 g/I.
Disminucion del rendimiento psicosocial.

Detencion del crecimiento a pesar del
adecuado manejo nutricional.

EH cronica.
Ascitis refractaria.

Hemorragia variceal recurrente a pesar del
tratamiento adecuado.

Prurito intratable.

Enfermedad 6sea severa.

e e R e

Afectacion de la calidad de vida.

s
La evaluacién del paciente que tiene
indicacion de un TH debe realizarse en un
centro especializado para un abordaje
multidisciplinario.
o

Las medidas a implementar son: apoyo
nutricional intensivo, tratamiento de las
complicaciones de su EHC y la preparacion del
nifio y su familia para poder enfrentar lo que
significa un enorme desafio.

21

OL dVNOld

L OINPOIA

eoineday eloualolynsu|



Ejercicio de Integracion y Cierre

(e T

A. Identifique Verdadero o Falso en los siguientes enunciados [D
) PSS L Vg |

(=)
F
o
g
Z
o
14
o

/
1. La insuficiencia hepatica aguda (IHA) es una enfermedad infrecuente y muy grave,
\ 3 gue conduce a la muerte o a la necesidad de un trasplante hepético (TH) en hasta |:|
(@) un 45% de los pacientes.
_g 2. La mayoria de las veces, la blisqueda exhaustiva de la causa etiologica de la [HA I:l I:l
O resulta negativa, por lo que se hace el diagnéstico de “indeterminada”.
E 3. En todos los pacientes con encefalopatia hepéatica (EH) que desarrollan
incrementos clinicos de presién intracraneana, se debe realizar monitoreo de I:l I:l
presién intracraneana.
4. La presencia de insuficiencia renal al ingreso del paciente con IHA, obliga a I:l I:l
descartar la existencia de alguna medicacion o toxina como causa precipitante.
5. Los pacientes con IHA tienen mayor predisposicion a desarrollar infecciones I:l I:l
bacterianas y sepsis, debido a que presentan disfuncion del sistema inmune.
6. La tasa de mortalidad en IHA se ha logrado reducir con un manejo adecuado en I:l I:l
unidades de cuidados intensivos modernas.
7. El objetivo del seguimiento de pacientes con insuficiencia hepética crénica es
definir si es factible la recuperacion de la funcién hepéatica o si se debe realizar un I:l I:l
trasplante.
8. En algunos pacientes con IHC la ictericia puede ser leve, por lo que puede pasar I:' I:'
desapercibida al paciente o su familia.
9. Muchos de los sintomas iniciales de EH son inespecificos: irritabilidad, llanto I:l I:l
inconsolable y falta de atencion.
10. El diagnéstico de cirrosis es histologico. I:l I:l
@©
&)
)
\(@©
Q.
Q
L
©
(&)
c
Q
9
Y
=
7))
=
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S e
"‘i B. Responda las siguientes consignas :
~~¥ —

H txplique las manifestaciones clinicas mas frecuentes de
lov enfermedad hepdtica crénica av tener evv cuentow pawow
realigow el diagndstico-

OL dVNOld

L OINPOIA

El Relacione la columna de la derecha (causas de law THC env
lov infancia) conwla de lav igquierda (edad de loy ninos).

< 1 aor a) Colangitis esclevosante primawio
......................... b)) Atresio de vias biliowes
c) Cirrosis criptogénico
d) Sindromes de colestosis intrahepdatica familiow
progresivav
> 1 ano- e) Hepatitisy autoinmuune
......................... P Atresiov de vias biliawes post Kasai (con

recuperacicw parciald o-total del flujo- biliar)

4) Enfermedades metabdlicas: tirosinemia,
glucogenosis;, trastornos del ciclo-de la uwreav

h) Deficienciav de alfov 1 -antitripsina
) Sindrome de Alagille
j) Enfermedad de Wilsow

eoineday eloualolynsu|
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@ Mencione algunos indicadores que se deben tener e
cuenta paraw plantear lov necesidad de un trasplante
hepdtico-

o
F
o
<
<
o
14
o

A"\ T
C. Analice y resuelva las siguientes situaciones clinicas
y Vg ]

E Pedro-de 3 arios; es derivado por swpediatrow de
cabecera por presentow ictericio de dos dias de
evolucion, asociandose posteriormente vomitos e
writabilidad. No-presento antecedentes personales nis
famiiaves de importancio. ELpaciente tiene vacunacion
completw paraw sw edad. Loy padres niegaw ingestion de
medicamentos, hierbas, etc. Al examen flsico- se observor
uwn nino- afebril, irascible, combativo, ictérico; sinw
estigmas de hepatopatio crénica ni edemas. Lav

palpaciow revela unw abdomen blando; hepatomegalios

Moédulo 1

leve; sinv esplenomegaliov.
a) ;Cudl es sw diagndstico-presuntivo-y loy diagndsticos
diferenciales mas probables?

Insuficiencia hepatica

24



H Maribel de 10 anos concurre al servicio- de emergenciov
por presentow cuadro-de hematemesis de reciente
comienzo. Menciona decaimiento-desde dos dias previos
y el antecedente de unav deposicidw oscura,
probablemente melénica, el mismo-diav de lav consulia.
Entre susy antecedentes personales, niega ingestion de
toxicos, menciona episodio-de hepatitis ictérica avlos 8
anos; sinv caracterigaciow etioldgica, que se resolvic-al
cabo-de 3 semanas. ELexaumen fisico- revelow unaw paciente

OL dVNOld

enw regulow estado-general, cow leve ictericia 2
telangiectasias enw mejillas y arana vasculaw exv o
esplenomegaliovde 5 cmv del reborde costal, de o
consistenciow amentado. i
a) Queé diagnosticoy diferenciales propone frente av este

caso”?

wpwodur de hezwwvrag/w/ dég%tww ag/vwla/?

Puede comparar ;s respuestas con las que figuran
en la Claveide Respuestas.

eoineday eloualolynsu|
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hepatica

iciencia

Insuf

La insuficiencia hepética aguda o cronica es una
situacion clinica grave, médicamente desafiante,
constituyendo actualmente una frecuente causa
de mortalidad o indicacion de TH en la edad
pediatrica. La prevencion o tratamiento oportuno
de las severas complicaciones, un aspecto
central en el seguimiento de estos pacientes,
van a permitir la recuperacion funcional hepatica

Conclusiones

o la factibilidad de un TH. En el transcurso de los
ultimos afos, se han desarrollado en Estados
Unidos una serie de estudios multicéntricaos
respaldados por el Instituto Nacional de la Salud,
constituyendo emprendimientos fundamentales
para avanzar en el conocimiento de la historia
natural y tratamiento de estos complejos
pacientes pediatricos.
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Clave de Respuestas. Ejercicio de Integracion y Cierre

W —p
A. Identifique Verdadero o Falso en los siguientes enunciados
—

1. Verdadero.

2. \erdadero.

3. Falso. No todos los pacientes con EH desarrollan incrementos clinicos de presion intracraneana.
El monitoreo de presion intracraneana es un procedimiento controvertido debido a las
complicaciones asociadas, sin consecuente mejoria en la sobrevida.

4. \erdadero.

5. Verdadero.

6. Falso. La tasa de mortalidad es elevada, no habiéndose reducido con un manejo adecuado en
unidades de cuidados intensivos modernas, ni con la implementacion de medidas heroicas,
destinadas a salvar a pacientes de tal gravedad (exsanguinatransfusion, plasmaféresis, circulacion
cruzada, etc.).

7. \erdadero.

8. Verdadero.

9. Verdadero.

10.Verdadero.

" -t 1
B. Responda las siguientes consignas

—n ——

Y=

n En algunos nifios y adolescentes el diagndstico de cirrosis es realizado en un examen clinico de

rutina, considerandose en esos casos formas latentes o compensadas. En otras circunstancias,
el diagnostico puede surgir a partir de un cuadro brusco y dramatico de hemorragia digestiva.
Los pacientes pediatricos pueden presentar ademas manifestaciones generales: detencion del
crecimiento, anorexia, decaimiento, debilidad muscular.

El examen abdominal puede revelar un higado agrandado y de consistencia aumentada o,
disminuido y nodular. El bazo suele estar aumentado de tamafo, también puede observarse
ascitis, frecuentemente asociada a hipoalbuminemia.

La EH puede presentarse sutilmente como deterioro del rendimiento escolar, depresion o
arrebato emocional. El examen neurolégico puede demaostrar asterixis. Ademas puede
observarse una prolongada fase de relajacion de reflejos tendinosos profundos y signo de
Babinski positivo.

El desarrollo de cirrosis con hipertension portal constituye el estadio final de todas las formas de
EHC progresivas. Puede ser compensada o descompensada. La descompensacién hepatica
ocurre cuando existe deterioro de la funcién de sintesis hepética y la aparicion de
complicaciones como desnutricién, hemorragia digestiva ocasionada por ruptura de varices
esofagicas, ascitis, EH y sindrome hepatorrenal.
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H Todos los diuréticos pueden producir una serie de efectos adversos: azotemia, hiponatremia,
hipokalemia, hiperkalemia, contraccién del volumen plasmético efectivo, pudiendo precipitar el
sindrome hepatorrenal o EH, principalmente si son indicados irracionalmente. Los efectos
relacionados especificamente con la espironolactona son: hiperkalemia y erupcion cutanea y los
vinculados con la furosemida son: ototoxicidad (especialmente si son asociados con
aminoglucosidos) y nefrocalcinosis (con su uso prolongado, especialmente en neonatos).

o
F
o
<
<
o
14
o

n Causas de IHC segun edad:
Menores de 1 afo: a) d) i) g).
Mayores de 1 afio: a) c) e) f) h) i).

n Indicadores que pueden orientar y ayudar a plantear la necesidad de un TH:
== Hiperbilirrubinemia persistente.

== Prolongacion del tiempo de protrombina (RIN > 1.4).

Maédulo 1

Disminucién de la albumina sérica < 35 g/I.

Disminucion del rendimiento psicosocial.

Detencion del crecimiento a pesar del adecuado manejo nutricional.
EH cronica.

Ascitis refractaria.

Hemorragia variceal recurrente a pesar del tratamiento adecuado.
Prurito intratable.

Enfermedad 6sea severa.

BUORTORTORTORT ORT AT AT OAS

Afectacion de la calidad de vida.

WA\ 4
C. Analice y resuelva las siguientes situaciones clinicas
p — Vg ]

n Pedro

a) Primer diagnostico presuntivo, por frecuencia, seria el de hepatitis indeterminada, para lo que
se deben descartar a los otros agentes etiolégicos: virus A, B, de Epstein-Barr, parvovirus B19,
hepatitis autoinmune tipos 1y 2, defectos de la oxidacién de &cidos grasos.

b) Hepatograma, tiempo de protrombina/RIN post administracion de vitamina K intramuscular,
ecografia abdominal, serologias para virus A, B, de Epstein-Barr, parvovirus B19, PCR de los
tres ultimos de estar disponible, autoanticuerpos (Factor anti-ndcleo, anti-musculo liso, anti-
LKM]), prateinograma inmunoelectroforético, acidos organicos urinarios.

hepatica

Maribel

a) Se trata de una hepatopatia crénica en evolucion cirrogena, posiblemente una hepatitis
autoinmune, cuyo comienzo fue el episodio de ictericia a los 8 afios. Para confirmar el
diagnaéstico, se necesita descartar otras causas probables de hepatitis cronica: hepatitis virales
By C, enfermedad de Wilson, deficiencia de alfa-1 antitripsina.

iciencia

Insuf
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b) Hepatograma, ecografia abdominal, proteinograma inmunoelectroforético, tiempo de
protrombina/RIN, serologias para virus B y C, autoanticuerpos, ceruloplasmina, cupremia,
cupruria, alfa-1 antitripsina.

c) Primeramente se debe tratar de estabilizar a la paciente, indicaria transfusion sanguinea de
ser necesario y como sospecho que el sangrado proviene de la ruptura de véarices esofagicas, le
administraria infusion intravenosa de octreotide. Una vez compensada, realizar endoscopia
digestiva y de confirmarse el sangrado por varices esofagicas, iniciar tratamiento endoscopico
de las mismas con ligadura (factible por la edad de la paciente), para evitar el resangrado
digestivo.

OL dVNOld
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Capitulo 2

» Discapacidad sensorial
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Dr. Héctor Alberto Waisburg
Jefe del Servicio de Clinicas Interdisciplinarias
Hospital Prof. Dr. J. P. Garrahan

Moaédulo 1

2\.: Sociedad Argentina de Pediatria
A Secretaria de Educacion Continua

Por un nifio sano
en un mundo mejor

Discapacidad sensorial
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== Reconocer que el diagnostico precoz y las  =* Prestar atencion a los posibles efectos

OL dvYNOud

intervenciones terapéuticas tempranas ototoxicos de drogas de uso habitual.
reducen las consecuencias negativas en
la adquisicion de las habilidades =" Recordar que el desarrallo de la agudeza
lingtisticas. visual normal depende de una estructura
ocular y cerebral normal y de una
== Explicar los fundamentos y beneficios del apropiada funcion motora y sensorial.

screening neonatal universal. Z

== Enumerar las causas mas frecuentes de o

== Enumerar las causas mas frecuentes de discapacidad visual. o

discapacidad auditiva. c

= Reconocer las alteraciones de la (@]

== Orientar y aconsejar a las familias sobre normalidad que determinan la consulta -
niveles de audiabilidad segura. con especialista.

Esquema de contenidos

|
l l I

Auditiva ———— Incidenciay Visual
o prevalencia o
l . l
e Etiologia ¢ Caracteristicas de
¢ Indicadores de riesgo las vias visuales
¢ Métodos de evaluacion ¢ Evaluacion de la
J funcién visual
¢ Etiologia

¢ Diagnostico y evaluacion
de trastornos visuales
4
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Ejercicio inicial

Sugerimos responder este cuestionario antes de comenzar la lectura del capitulo. El proposito es que
usted descubra el nivel de conocimientos que ya tiene... y el que todavia no tiene sobre la
discapacidad sensorial.

Maque V si considera que el enunciado es VVerdadero y F si considera que es Falso.

(=)
F
o
g
Z
o
14
o

/
o 1. Todos los bebés utilizan un “lenguaje canénico universal” durante los 18 primeros
o meses de vida. D D
= 2. El screening neonatal universal se fundamenta en el hecho demostrado que las
:8 terapias tempranas implementadas antes de los 6 meses de edad pueden mejorar I:l I:l
E la calidad en la adquisicién de pautas del lenguaje y del habla.
3. Emisiones otoacUsticas evocadas transitorias y Potenciales evocados auditivos de I:' I:'
tronco son los procedimientos utilizados para la deteccion neonatal de la hipoacusia
4. Los estudios Emisiones otoacUsticas evocadas transitorias (EOAE) pueden informar I:l I:l
hasta 30% de falsos positivos
5. Nifos con factores de riesgo de hipoacusia en quienes la pesquisa neonatal fue
negativa deben ser controlados con tests audiolégicos cada 6 meses hasta los tres I:l I:l
afos de edad.
6. Un bebé con hipoacusia comienza a ser “silencioso” después de los 8 meses de I:l I:l
edad.
7. La estadia en una terapia intensiva neonatal por mas de 5 dias es un factor de I:l I:l
riesgo para hipoacusia.
8. Una hiperbilirrubinemia que requirié exanguinotransfusion es un indicador de riesgo I:l I:l
para pérdida de audicion.
9. El 20% de los nifios nacidos luego de una infeccion materna por CMV durante el I:l I:l
primer trimestre desarrollan hipoacusia neurosensorial.
10. Alrededor del 10% de los RN infectados con CMV congénito presentan evidencias I:l I:l
TG clinicas de la enfermedad.
'E 11. La otitis media serosa (OMS) es una causa frecuente de hipoacusia intermitente en
(@] la infancia. I:l I:l
g 12. Antibicticos como la gentamicina y neomicina pueden tener efectos otatoxicos. |:| |:|
g 1 3. Escuchar una banda musical —nivel sonoro 97 decibeles- por méas 3 horas tiene I:l I:l
efecto ototoxico.
g 14. El desarrollo de la vision comienza inmediatamente después del nacimiento y tiene I:l I:l
O una rapida maduracion durante la infancia.
(&) 15. El parpadeo, en respuesta a la luz, se desarrolla aproximadamente a las 25 I:l I:l
g semanas de edad gestacional.
© 16. La vision de colores esta presente a los 28 dias del nacimiento
0 L1
Ig

D
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17

. La binocularidad se desarrolla durante la primera semana de vida.

18.

La percepcion en profundidad esté bien desarrollada a los 4 meses de edad.

19.

El desarrollo del reflejo de fijacion (habilidad de fijar la mirada a un objeto) tiene que
estar logrado a los 6 meses.

20.

Para desarrollar una agudeza visual normal el nifio debe poseer una estructura
ocular y cerebral normal y una apropiada funcién motora y sensorial.

21.

La prematurez puede ser causa de “ceguera cerebral”.

22.

En nifios nacidos en condicién de prematurez extrema, la incidencia de ceguera
puede ser del 8%.

23.

La incidencia de ceguera es 1,/3.000 nifios: el 50% es de origen congénito.

24.

La presencia de nistagmus en los primeros meses de la vida siempre significa
asociacion con una dificultad visual.

25.

Pacientes con trastornos neurolégicos (por ejemplo: convulsiones) constituyen un
grupo de riesgo para discapacidad visual.

26.

Una cardiopatia congénita puede ser causa de discapacidad visual prenatal.

27.

La esotropia precoz puede ser el signo de presentacion de un retinoblastoma.

28.

En los bebés prematuros con una edad gestacional < de 28 semanas y que pesan
entre 1.000 a 1.250 grs, la incidencia de la retinopatia llega al 80%.

29.

Los impedimentos visuales de origen cortical, causados por una encefalopatia
hipéxico-isquémica, la vision puede mejorar a lo largo del tiempo.

30.

La ambliopia es una disfuncién visual irreversible.

Puede comparar g us respuestas con las que figuran
en lgr Claveide Respuestas.
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iscapacidad sensorial

D

Dentro de la clasificacién de las discapacidades,
a los niflos sordos y a los nifios ciegos o con
disminucion visual, se los incluye como
discapacidad sensorial; sin embargo, cada una
de ellas tiene su propia identidad.

La deteccion temprana de estas patologias
garantiza una mejor oportunidad de desarrollo
y evita consecuencias tardias si se interviene lo
antes posible.

La mayoria de las veces el nacimiento de un
bebé sordo pasa inadvertido para el equipo de
salud ya que no presenta diferencias fisicas
observables y durante los primeros meses de
vida actla igual que un bebé normal. Sin
embargo la pérdida significativa de audicion es
una de las patologias mas frecuentes en los
recién nacidos. Un 10% de los recién nacidos
tiene el riesgo de padecer algin grado de
discapacidad. De éstos, el 30 a 50% tienen
una pérdida auditiva.

La incidencia y prevalencia de hipoacusia en la
poblacién general varia segln la clasificacion
utilizada.

Un estudio realizado en Noruega (sistema
meédico excelente en monitorear
longitudinalmente a la poblacién), encontré en
19984 una incidencia de 1/1.000 lactantes
padeciendo una forma severa a profunda de
hipoacusia congénita (la mayoria
neurosensarial) y la prevalencia se duplicaba en
la segunda infancia por el agregado de la
pérdida auditiva conductiva. Otro estudio,
también de 1994, realizado en EE.UU informa
una incidencia de 1.8% en individuos menores
de 18 afios (hipoacusia neurosensorial y
conductiva).

Se estima que la prevalencia de la pérdida
auditiva congénita/preverbal en lactantes es de
3/1.000 RN sanos y 3/100 neonatas
internados en la Terapia Intensiva Neonatal; sin
diferencias por raza, sexo o estatus
socioecondmico.

El diagnéstico tardio se acompafia de déficits
en el desarrollo del lenguaje y del habla, del
area socioemacional y del rendimiento
acadéemico.

El diagnostico y las intervenciones terapéuticas
tempranas reducen las consecuencias

Introduccion

negativas en la adquisicion de las habilidades
linguisticas

Si se hiciera chequeo auditivo s6lo en aquellos
recién nacidos con sospecha de riesgo (por
ejemplo: historia familiar), se detectaria sélo el
50% de los recién nacidos con pérdidas
auditivas severas. Las pérdidas auditivas no
detectadas impediran el desarrollo adecuado
del lenguaje lo que afecta el desarrollo social,
emocional, cognitivo y académico.

El desarrollo del lenguaje ocurre en los
primeraos tres afios de edad, por lo tanto es
esencial detectar y tratar a los nifios con
pérdidas auditivas en forma temprana. Hay
evidencia que una intervencién precoz
(tratamiento antes de los 6 meses de edad)
mejora significativamente el desarrollo del
lenguaje en relacion a quienes son tratados
después, e inclusive puede lograrse
comunicacion y desarrollo dentro de limites
normales para la edad. Lamentablemente
muchas hipoacusias son detectadas recién en
la edad escolar cuando el nifio presenta
dificultades en el aprendizaje.

Se estima que existen en el mundo alrededor
de 38 millones de individuos con ceguera y que
otros 110 millones padecen discapacidades
visuales (muchos con riesgo de ceguera); la
mayoria son adultos.

En pediatria la incidencia de ceguera es
1,/3.000 nifios: el 50% es de origen congénito
y un 30-40% tiene pérdida visual que aparece
antes del afo de edad.

En grupos de riesgo, como ser en la
prematurez extrema, la incidencia puede ser
del 8%.

Es frecuente la asociacion de las
discapacidades visuales con otros trastornos
del desarrollo en quienes el diagnostico
primario no es el visual (por ejemplo: paralisis
cerebral, 70% tienen trastornos visuales,
siendo en este grupo de pacientes el
estrabismo ocular la afeccion méas frecuente).
En el nifio con baja vision también es
fundamental el diagnéstico temprano. La
estimulacién temprana del bebé con baja vision
esta orientada a lograr que se aproveche al
maximo la vision residual.
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Es fundamental que el pediatra tenga presente
gue el nifio es un todo desde el nacimiento, que
su tarea es contribuir al mejor desarrollo
posible de modo que el nifio llegue a ser capaz
de construir su propia vida. También tendra

gue acompanfar a la familia en todos los
conflictos que puedan presentarse en el
crecimiento y desarrollo de estos nifios y nifias
con discapacidades.

Discapacidad auditiva

Los trastornos de la audicion pueden tener
diferentes modalidades y grados de severidad. La
hipoacusia puede ser consecuencia de un
trastorno conductivo, neurosensorial o combinado.
Los trastornos conductivos afectan las
frecuencias bajas del sonido y estan relacionados
con afecciones del oido medio; pueden deberse
a la presencia de inflamacion serosa del oido
medio (OM), disfuncién timpénica o trastornos
de los huesos del OM; la mayoria de estas
hipoacusias conductivas son transitorias
(Ejemplo: otitis media serosa) y
excepcionalmente permanentes (por alteracion o
ausencia de las estructuras del OM).

Las hipoacusias neurosensoriales afectan la

frecuencia alta del sonido, habitualmente son
permanentes, a veces son progresivas, tanto
en intensidad como en extension. Esta forma
de hipoacusia puede deberse a compromiso de
la coclea, del nervio auditivo o de las areas
corticales centrales.

= Clasificacion

A continuacion se presentan tres
clasificaciones de las hipoacusias: segun el
nivel de la pérdida auditiva, segun la capacidad
para oir y comprender el lenguaje hablado y
segln la edad de comienzo.

 Clsifcacon aucolgica

Hipoacusia Medida de la pérdida auditiva
Leve 26 a 40 decibeles
Moderada 41 a 65 decibeles

Severa 66 a 95 decibeles

Profunda > 96 decibeles

CGEEEEED

Basada en la capacidad para oir y comprender el lenguaje hablado

Hipoacusia moderada
(pérdida auditiva de 40 a 70 db)

Requieren audifonos,/amplificadores para comprender la palabra
hablada. Pueden asistir a escuelas normales con nifios

normo-oyentes, con necesidad de adaptacion curricular.

Hipoacusia severa
(pérdida auditiva de 70 a 90 db)

Requieren una educacion especial con programa prolongado de
entrenamiento auditivo, con un entrenamiento especializado en

lenguaje/comunicacién. Requieren audifonos/amplificadores.

Sordera

Dependen totalmente de su capacidad visual y de los otros

(pérdida auditiva mayor de 90 db) sentidos para aprender y comunicarse. Aungue los audifonos/
amplificadores pueden otorgar informacion sonora, es poco Util
para la comprension de la palabra hablada o desarrollar lenguaje

expresivo.
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Preverbal

La pérdida auditiva ocurre antes del desarrollo de las

habilidades linguisticas.

Pre-vocacional

La pérdida auditiva se produce después de los 2-3 afios de

edad y antes del inicio laboral del individuo.

Comienzo tardio

= Etiologia del trastorno auditivo

Adultos jovenes.

C Cossddwsemonmdie

Prenatales * Enfermedades hereditarias (lo mas frecuente).
¢ |nfecciones intrauterinas (CMV, rubéola,)

Perinatales ¢ Encefalopatia hipoxico isquémica.
¢ Hiperbilirrubinemia.
¢ Infecciones (Ejemplo: meningitis).
* Drogas ototoxicas.

Postnatales ¢ |nfecciones.

¢ Exposicion a altos volumen de sonido.

¢ Tabaquismo.

¢ (Otitis media serosa recidivante/cronica.
* Drogas ototoxicas.
¢ Trastornos hereditarios (la mayoria enfermedades

progresivas).

= Causas genéticas/estructurales

El 60% de los casos de hipoacusia congénita
corresponde a causa genética primaria.

La evaluacion genética completa en un nifio con
hipoacusia temprana permitira identificar la
etiologia en el 90% de los casos.

Las pérdidas auditivas pueden ser Sindrémicas
(30%) o No Sindrémicas 70%).

Por ejemplo dentro de las Sindromaticas:
sindrome de Pendred, baocio tiroideo por
defecto primario del metabolismo del lodo;
sindrome Branquio-Oto-Renal asociado a la

deformidad coclear de Mondrini y anomalias
renales; sindrome de Alports con falla renal
progresiva; sindrome de Stickler que es un
trastorno del tejido conectivo con problemas
visuales y pérdida auditiva, sindrome de Usher
gue se asocia a ceguera (retinitis
pigmentosa), anomalias vestibulares y sordera
progresiva; sindrome de Jervell y
Lange-Nielsen, ataques sincopales, sindrome
del QT prolongado y muerte subita; NF tipo 2
(Neurofibromatosis tipo 2); sindrome de
Waardenburg, cambios pigmentarios y la
enfermedad de Hirschprung?.

1 Adaptado del Pediatrics 2007;120(4):898-921 Comité Conjunto de Audicién Infantil, Academia Americana de Pediatria
2 Para mayor informacién www.ncbi.nlm.nih.gov,/entrez/query.fcgi?db=0OMIM.
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Sindrome Tipo de herencia

Sindrome de Down Cromosoémico

Trisomia 13; Cromosomico

Trisomia 18

Sindrome de Autosémico dominante

Treacher-Collins

Sindrome de \Waardenburg ~ Autosémico dominante

Sindrome de Autosémico recesivo

Laurence — Moon - Bield

Sindrome de Usher Autosdémico recesivo

Asociacion CHARGE:
Coloboma, enf. cardiaca,
atresia coanal, retraso del
crecimiento, retardo
mental, anomalias genitales
y del oido. Sordera

Multifactorial

Las formas No Sindromaticas incluyen: las
formas dominantes progresivas de pérdida
auditiva con o sin historia familiar de comienzo
tardio; esta forma de hipoacusia progresiva
(denominada DFNAS3]) esta causada por la
presencia de una mutacion en el cromosoma 13
en el gen GJB2 o en el gen GJBB que alteraria la
proteina Connexin 26 o Connexin 30
respectivamente,corresponderia al 50% de los
lactantes con hipoacusia congénita; los pacientes
tienen funcién vestibular y visual normal sin
dismorfias asociadas y en general la pérdida
auditiva (moderada o profunda) no es progresiva.
Entre los nifios que asisten a escuelas para
hipoacusicos/sordos se encontré que entre el
40y el B0 por ciento tenia una sordera de

Tipo de hipoacusia Otros hallazgos

Conductivo, ocasionalmente  Alta incidencia de otitis
neurosensorial media

Malformaciones severas
del SNC

Neurosensorial (estable)

Conductivo 6 mixto Micrognatia, pabellones
auriculares deformes;
defecto del CAE y oido

medio.

Neurosensorial (estable) Facies peculiares,
heterocromia del iris,
organo de corte ausente.

Mechon blanco.

Neurosensorial, progresivo  Retinitis pigmentosa,

retardo mental, obesidad.

Neurosensorial, progresivo
(Tipo 1)

Retinitis pigmentosa,
vértigo, pérdida olfatoria,
retardo mental, epilepsia,
psicosis.

Mixto, progresivo Ojos, gastrointestinal, etc.

origen congénito: 50% autosémicos recesivos;
25% son autosémicos dominantes, 2% ligadas
al cromaosoma X'y 1% de origen metabdlico
mitocondrial, como ser diabetes, trastornos
neuromusculares, acidosis lactica, etc. El resto
de los niflos padecian una sordera asociada a
algun sindrome genético especifico

= Infeccién congénita a
citomegalovirus (CMV)

La infeccion congénita por citomegalovirus
(CMV) es la infeccion fetal mas frecuente, con
una prevalencia total estimada de 0.64%. La
mayoria de estos lactantes (90%) no tienen

3 Adaptado de Cummings: Otolaryngology: Head & Neck Surgery, 4th ed.2005
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signos de infeccion congénita. Cerca del 10%
de los RN infectados con CMV congénito nacen
con evidencias clinicas de la enfermedad.

La causa mas frecuente de pérdida auditiva de
comienzo tardio es la infeccién congénita a CMV
(sintomatico o asintomatico).

"

La infeccion por CMV es la causa no
genética mas importante de pérdida
auditiva neurosensorial (NS)

"

La pérdida auditiva neurosensorial por CMV
puede tener un comienzo tardio y ser
progresiva en los primeros afios de vida.
Incluso las formas asintomaticas de CMV
congeénito acarrean un riesgo de pérdida
auditiva neurosensorial con un rango de
prevalencia de 7-15%; y ciertamente la forma
sintomatica tiene un riesgo mucho mayor.

"

Formas asintomaticas de infeccion por
CMV pueden tardiamente desarrollar
déficits neurolégicos, problemas de
conducta y pérdida auditiva.

o

En un estudio realizado en Bélgica se describe
gue nifios con CMV congénito tenian un riesgo
del 22% de desarrollar hipoacusia
neurosensorial (HNS), siendo mas frecuente
luego de una infeccién materna primaria que
luego de una infeccién recurrente. Los autores
estimaron que la infeccion congénita por CMV
fue responsable del 36% de todos los casos de
HNS bilateral. EI 80% de los nifios nacidos
luego de una infeccion materna por CMV en el
1° trimestre desarrollaron HNS.

"
El trimestre en el cual ocurre la
primoinfeccion materna parece ser un gran
factor pronéstico en el desarrollo de HNS
o

La pérdida auditiva por infeccion congénita por
CMV puede ser tardia, progresiva y fluctuante
por lo que es necesario realizar seguimiento a
largo plazo con evaluaciones audiolégicas.

Si se utiliza la pesquisa auditiva neonatal: el 6%
de los RN que fallaron en el test de Emisiones
otoacusticas evocadas transitorias (ECAE) y que
se les confirm6 pérdida auditiva, padecian
infeccion congénita por CMV.

= Otras causas adquiridas de
comienzo mas tardio

En este grupo de causas se incluyen las
meningitis virales o bacterianas, paperas y otras
infecciones virales.

Hay causas estructurales que afectan la céclea
gue pueden presentarse en diferentes edades.

"

Traumatismo craneoencefalico con
fractura de la calota puede causar
pérdida auditiva.

"

En un estudio realizado con adolescentes (edad
media 19 afios) se encontré que el 61% habia
experimentado Tinnitus y un 43% refirid
sensacion de pérdida auditiva ante la exposicion a
alto volumen de mdusica.

En la tabla siguiente se presentan situaciones de
la vida diaria con sus correspondientes niveles
seguros de audiabilidad y los tiempaos méaximos de
tolerancia sin efecto ototoxico.

Fuente sonora

Nivel sonoro (dcbs)

Exposicion segura (tiempo)

Conversacion 60 Indefinido
Restaurante, fabrica 80-85 40 hrs
Fiesta ruidosa, moto 88 20 hrs

Subterraneo 94 S hrs

Banda musical 97 2,5 hrs
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Algunas drogas de uso habitual que pueden

tener efectos ototoxicos:

= Antibiéticos como los aminoglucosidos
(gentamicina, kanamicina, neomicina,
tobramicina).

== Agentes anticancerigenos: los que
contienen platino y sus derivados.

= Diuréticos: furosemida.

= Salicilatos, drogas para la malaria (familia
de las quininas).

Durante el tratamiento con estas drogas debe
realizarse un monitoreo de la funcién auditiva
con el proposito de pesquisar signos de
disfuncion coclear. Tradicionalmente se utilizan
los Potenciales evocados auditivos de tronco
(PEAT) y la Audiometria tonal pura en la
frecuencia de 250 a 8.000 Hz que informa de
la variabilidad en la audicién pero no indica el
pronostico del grado de pérdida auditiva. En
tanto las EOAEs que provienen de las capas
ciliares externas de la coclea pueden detectar
cualquier injuria precoz de las mismas
(reduccién de amplitud o ausencia de EOAEs).

"
Los efectos ototéxicos pueden estar
determinados por drogas de uso habitual
"

= Hipoacusia conductiva: otitis
media serosa (OMS).

Es una causa frecuente de hipoacusia
intermitente en la infancia. La OMS se define
por la presencia en el oido medio de inflamacién
sérica sin signos ni sintomas de infeccion Gtica
Es diferente a la otitis media aguda. La
persistencia de liquido en el oido medio
disminuye la movilidad de la membrana
timpanica y actla como una barrera para el
pasaje del sonido. Puede ocurrir en forma
espontanea por mala aireacion de la trompa de
Eustaquio o bien como secuela inflamatoria de
una otitis media aguda.

Aproximadamente el 90% de los nifios entre 6

4 Adaptado de: Pediatrics 2007;120(4):898-921. Comité Conjunto de Audicién Infantil, Academia Americana de Pediatria.

meses y 4 afios ha padecido algin episodio de
OMS. La mayoria de los episodios se resuelven
en tres meses, pero un 30 a 40% de los nifios
puede tener episodios recurrentes y un 5% lo
padece en forma prolongada.

"

El manejo adecuado de la OMS evitara la
hipoacusia intermitente conductiva y sus
efectos en el desarrollo del lenguaje y
del aprendizaje
"

OL dVNOld

La Academia Americana de Pediatria ha

sefialado los siguientes puntos:

= El uso del otoscopio pneumatico para el
diagnéstico diferencial entre OMS vy otitis
media aguda.

L O|npo

= La timpanometria puede ser utilizada para
confirmar el diagnéstico de OMS.

= Monitorear la audicion si la OMS persiste por
mas de tres meses o0 en cualquier momento
gue se detecta un retraso en la adquisicién
del lenguaje o ante sospechas de trastornos
de aprendizaje.

= Cuando la persistencia de la OMS indica que
el paciente es candidato para la cirugia, la
insercién de didbolos (timpanostomia + tubo)
es el procedimiento inicial; la adenectomia
estd indicada si hay obstruccion nasal y/o
adenoiditis cronica.

= Indicadores de riesgo de pérdida
auditiva de comienzo tardio*

= Preocupacion paterna por la presencia de
retraso madurativo, del lenguaje y de la
conducta auditiva.

= Historia familiar de hipoacusia permanente.

= Estadia en una terapia intensiva neonatal
por mas de 5 dias o por cualquiera de
estas causas: ECMO, ARM, exposicion a
drogas ototoxicas o diuréticos e
hiperbilirrubinemia que requirié
exanguinotransfusion. Se han descripto
otros factores de riesgo adicionales:

|elJosuas pepioedeasiq
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necesidad de ARM, uso de oxigeno
suplementario, fallo respiratorio, uso de
fursemida (en especial con niveles altos de
creatininemia), tratamiento de la
hipotension, cierre del ductus arterioso,
hiponatremia y el ruido ambiental.

= Infecciones intrauterinas (CMV, herpes,
rubéola, sifilis, toxoplasmaosis).

= Anomalias craneofaciales.

= Sindromes conocidos de asociarse con
hipoasia (sindrome de Usher, NF1, etc).

= Enfermedades Neurodegenerativas
(sindrome de Hunter, ataxia de
Friedreich, etc).

= Quimiocterapia.

= Traumatismo craneoencefalico, en especial
que afecte la base de craneo o el hueso
temporal.

= Sepsis y meningitis viral o bacteriana
neonatal.

= Screening universal

El screening universal neonatal esta basado en
dos conceptos:

Primero: hay un periodo critico en el desarrollo
de las habilidades lingtisticas y las
intervenciones tempranas se acompafian de un
mejor pronostico (es asi que las terapias
tempranas implementadas antes de los 6
meses de edad pueden mejorar la calidad en la
adquisicion de pautas del lenguaje y del habla)
Segundo: el tratamiento oportuno en tiempo y
forma ha demostrado facilitar la comunicacion.

"

El diagnéstico de hipoacusia se ha
retrasado hasta tres afos en nifios en
quienes no se realizé el screening
neonatal.

o

Recuerde:

‘1. La pesquisa auditiva neonatal universal debe
ser apropiadamente utilizada para
diagnosticar formas moderadas o severas de
HNS. Si la pesquisa o deteccion temprana

utiliza solamente los criterios de “riesgo”
para desarrollar hipoacusia, habria un
19-42 % de nifios hipoacusicos que no
serian detectados

2. Nifios con factores de riesgo de hipoacusia
en quienes la pesquisa neonatal fue negativa
deben ser controlados con tests audiolégicos
cada 6 meses hasta los tres afios de edad.

El pediatra debe ser insistente en descartar
hipoacusia, en todo nifio con factores de riesgo
y no contentarse con un estudio de screening
indirecto negativo o normal (sea EOAE, PEAT).
En este sentido hemos observado bebés con
PEAT normales a los 6 meses y luego se
constato la hipoacusia y viceversa bebés con
PEAT anormales, pero con conductas auditivas
normales

"

La identificacion de la hipoacusia y la
intervencién terapéutica antes de los 6
meses mejora las habilidades
comunicativas y lingiiisticas.

o

= Métodos de evaluacion

Emisiones otoaclsticas evocadas transitorias
(EOAE). Este test evalta la funcion del sistema
auditivo periférico, primariamente la coclea, que
es la estructura mas frecuentemente
involucrada en la HNS. Normalmente las células
ciliares de la coclea generan “ecos” cuando
estan expuestos a ondas sonoras. El test de
EQCAE registra estos ecos a través de un
pequefio microfono colocado en el conducto
auditivo externo en respuesta a una serie de
clicks.

Potenciales evocados auditivos de tronco
(PEAT). En la actualidad no hay una preferencia
en el uso de estas dos técnicas para la pesquisa
neonatal. Algunos estudios informan que estos
métodos pueden brindar hasta 30% de falsos
positivos, pero si se realiza el retest antes del
alta esta cifra bajaria a 1%.

Utilizando estos procedimientos de deteccion
neonatal se ha reducido en 8 meses el
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promedio de edad en que estos nifios reciben
las prétesis auditivas (ejemplo: alrededor de los
6 meses de edad). Si la deteccion es positiva el
nifio debe ser evaluado audiolégicamente por el
especialista.

Observacion de la conducta auditiva ante un
estimulo sonoro, pero no es Util en los lactantes
menores de 6-8 meses.

Evaluacion genética. La evaluacion genética de
un bebé con presuncién de hipoacusia es un
proceso complejo que debe ser abordado por un
equipo interdisciplinario, que debe incluir

genetistas, ORL, audidlogos, fonoaudidlogos,
oftalmélogos, neurélogos y especialistas en
patologia vestibular. A lo largo de la evaluacion
pueden agregarse otros especialistas
pediatricos. La evaluacién genética se hace en
etapas de complejidad creciente.

== Estadio 1: genética médica, audiologia, ORL.

= Estadio 2: test vestibular, oftalmologia,
tomografia computada del hueso temporal,
eerologia, anélisis de orina y creatinimemia.

= Estadio 3: estudios moleculares (DNA)
especificos, ECG (si la clinica lo indica),
electrorretinograma (si la clinica lo indica).

Cammemeen)

Del nacimiento a
los B meses de edad

Utilizar la historia familiar, potenciales auditivos de tronco,
emisiones otoacusticas evocadas, timpanometria (rango en la

banda de los 1.000hz).
Observacion de la conducta auditiva del bebé y correlacionarla
con los hallazgos de las EACE y del PEAT.

De los 6 a
los 36 meses de edad

"

Una vez que el diagnéstico de hipoacusia
esta confirmado y de acuerdo a las
caracteristicas familiares, en el lapso de
1 mes se tiene que concretar la seleccion
de la ayuda auditiva (ejemplo: audifonos).
o

= Tecnologia para el abordaje de
los trastornos auditivos

Hay tres tipos basicos de tecnologia que
permiten el acceso para el desarrollo de las
habilidades auditivas:

= Audifonos.

= Implantes cocleares.

= Sistemas frecuencia modulada [FM].

Descripcion paterna de la conducta auditiva y las caracteristicas
madurativas globales del nifio, audiometria tonal por juego.

Los audifonos y el implante coclear son de
uso continuo diario para que el nifio este
expuesto a la estimulacion auditiva, en
tanto que los sistemas FM se utilizan en
circunstancias especiales. Por ejemplo en
el aula, para proveer acceso sonoro a
través de la distancia o en ambientes con
mucho ruido de fondo. Esta tecnologia
debe estar apropiadamente programada
con los entrenamientos auditivos,
lingtisticos y del habla asi el nifio puede
adquirir las habilidades de comunicacion.

a1
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La discapacidad visual se refiere a una disminucién
de la funcion visual por un trastorno, enfermedad
o0 ausencia de estructuras del sistema visual. Los
problemas pueden afectar las capas externas
(opacidad de cornea), de la camara anterior
(ejemplo: glaucoma), del cristalino (ejemplo:
catarata congénita), la retina, el nervio 6ptico, las
radiaciones opticas, el control de movimientos
oculares, o bien por dafio de la corteza visual
occipital propiamente dicha.

"

La capacitad visual esta fuertemente
vinculada con las habilidades motoras,
de coordinacién, de aprendizaje y
conductuales, es por ello que el
diagnéstico precoz es vital.

o

= Caracteristicas de las vias
visuales

Las caracteristicas mayores del proceso visual
son:
= la vision de colores,

= la visién binocular (percepcion profunda), y

= la discriminacion de los bordes.

La vision de colores esta presente desde el
nacimiento.

La binocularidad se desarrolla durante la
primera semana de vida.

La discriminacién de los bordes que es la base
de la agudeza visual se desarrolla y adquiere las
caracteristicas del adulto, durante la infancia.
En la retina, los conos y bastones son los
fotorreceptores responsables de recepcionar
los fotones emitidos por la luz. La macula, es
una pequefia area de la retina temporal, que
contiene predominantemente los conos que van
a proveer las caracteristicas de la agudeza
visual. La retina integra la informacién desde los
fotorreceptores y esto los proyecta, a traves de
sus axones, al nervio éptico, transmitiendo un
andlisis preliminar de la forma, el movimiento y
el color de la imagen visual. El glutamato ha sido
identificado como un importante

Discapacidad visual

neuratransmisor en la funcién de las células
ganglionares y bipolares.

Los axones de las células ganglionares se
proyectan al nicleo geniculado lateral en el
diencéfalo y al nacleo del mesencéfalo,
incluyendo al tubérculo cuadrigémino superior. El
nucleo geniculado lateral recibe una extensa
informacion desde la corteza de los centros
oculomatores y de la formacion reticular.

En el sistema visual primario, conocido como
geniculo-estriado, las fibras del nucleo
geniculado lateral, estan dirigidas a la corteza
visual primaria que es el area 17 de Brodmann.
De un tercio a la mitad de estas fibras van a
proveer la representacion macular responsable
de la agudeza visual.

Si no existe ninguna alteracion de la via visual, el
cerebro es capaz de procesar la informacion
visual en una imagen simple, unida,
tridimensional.

Los trastornos que resultan en una ambliopia
temprana, pueden dafar el proceso fusional en
forma irreversible aunque la agudeza del ojo
afectado puede mejorar con el tratamiento.

La corteza visual tiene proyecciones hacia varias
areas del cerebro. Las conexiones al sistema
limbico proveen el contenido emaocional de la
percepcion visual recibida. Las proyecciones a la
corteza temporal estan involucradas en el
reconocimiento del objeto. Aquellas que van a la
corteza parietal proveen la localizacion espacial
de los objetos y la percepcion del movimiento.
Hay evidencia de un sistema visual secundario
con fibras ganglidnicas que se proyectan al
tubérculo cuadrigemino superior y de ahi a
través del nlcleo pulvinar a la corteza
paraestriada (areas 18y 19 de la corteza
occipital). Este sistema estaria involucrado en la
deteccion del movimiento, en la ubicacion del
objeto en el espacio y en la orientacién de las
respuestas.

LS
El desarrollo de la visibn comienza antes
del nacimiento y tiene una rapida
maduracién durante la infancia.
s

42



El nistagmus optoquinético emerge entre las
29 y 30 semanas de edad posconcepcional. Es
un arma Util y simple de poder ser empleada
para evaluar la integridad de la via visual. Se
utiliza un cilindro con lineas alternantes blancas
y negras, que se coloca delante del bebé, con
ambos ojos abiertos o uno de ellos cubierto.
Una respuesta positiva es un nistagmus
horizontal, con el componente rapido en
direccién opuesta a la del cilindro en rotacion. El
nistagmus optoquinético estaria generado tanto
por sistemas corticales como subcorticales.
Aunque la ausencia de nistagmus optoquinético
es una sefal de preocupacién, una respuesta
positiva no garantiza que la via visual cortical
esté intacta.

Se han estudiado otros aspectos de la via visual
en nifios prematuros. Las respuestas
subcorticales, incluyendo el parpadeo, en
respuesta a la luz, se desarrolla
aproximadamente a las 25 semanas de edad
gestacional. La constriccion pupilar a la luz
comienza entre la semana 29y 31. Se ha
demostrado la presencia de funcion visual
discriminativa de las 31 a 32 semanas de edad
posconcepcional.

En los nifios prematuros, el tema de la
experiencia visual puede estar contaminada por
factores de riesgo como la hemorragia
intraventricular, la hipoxia y la hipotension, que
pueden afectar el desarrollo y la funcién de las
vias visuales.

Los recién nacidos a término pueden demostrar
qgue hay una preferencia para el “pattern”, a la
fijacion y al seguimiento del estimulo visual y
muestran nistagmus optoquinético.

"

El desarrollo postnatal de las
estructuras anatémicas y de la funcién
visual progresa muy rapidamente.
"

La maduracion macular comienza en la mitad de
la gestacion y continta durante los 4 meses
posteriores al nacimiento. La funcién de los
conos esta presente al nacer y estarian
desarrolladas para los 6 meses. Los niveles de
acomodacion del adulto son alcanzados a los
4-5 meses. El alineamiento binocular se

desarrolla en las primeras 3 a 4 semanas de
vida, correspondiente al desarrollo de la macula
y al aumento de la capacidad de acomodacion.
La percepcion en profundidad esta bien
desarrollada a los 4 meses de edad.

= Evaluacion de la funcién visual

Se ha utilizado, para evaluar la funcién visual de
los lactantes a término, el nistagmus
optoquinético, la habilidad de fijar y de seguir un
estimulo visual, el paradigma de mirada
preferencial, los potenciales evocados visuales,
las respuestas pupilares y los movimientos
oculomatores.

En la evaluacion clinica de la vision, los datos
obtenidos por el interrogatorio y la observacion
de los padres y los nifios, pueden brindar una
orientacion adecuada respecto a la sospecha de
un trastorno visual.

"

La desatencion visual, el nistagmus, el
estrabismo y las asimetrias anatémicas
oculares deben alertar al clinico para
examinar a los ojos en forma cuidadosa.
"

Los globos oculares deben ser examinados para
descartar: microoftalmia, exoftalmia o
megalocornea. El iris puede estar ausente
(Aniridia) o mostrar un coloboma. Puede haber
una respuesta pupilar lenta que debe sugerir
enfermedad del nervio 6ptico o de la retina.

La motilidad extraocular debe ser observada
asimismo como la presencia o ausencia de
nistagmus.

El reflejo pupilar a la luz o test de Hirshberg
debe ser utilizada para evaluar el estrabismao. En
todo nifio con estrabismo la evaluacion debe
incluir: tipo de desviacion, si existe o0 no
ambliopia y si se asocia alguna patologia
sistémica u ocular. El manejo del estrabismo
puede variar por la etiologia pero el tratamiento
debe incluir la correccion de cualquier erraor
visual de tipo vicio de refraccion o la ambliopia
antes de la intervencion quirdrgica.

En todo nifio que presenta una esotropia en los
primeros meses de la vida, la consulta
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oftalmolégica es urgente ya que la esotropia
precoz puede ser el signo de presentacion de
una catarata o de un retinoblastoma.

Medicion de la agudeza visual. Es una
prueba que se utiliza para determinar las
letras mas pequefias que una persona puede
leer en una tabla o tarjeta estandarizada
sostenida a una distancia de 14 a 20 pies (4
a 6 m).

La agudeza visual se expresa como una
fraccion. El nimero superior se refiere a la
distancia a la cual el paciente esta frente a la
tabla, la cual es generalmente de 20 pies (6
m). El nimero inferior indica la distancia a la

1,7cm

gue una persona con vista normal podria leer
la misma linea. Por ejemplo, 20/20 se
considera normal; 20/40 indica que la linea
gue el paciente lee correctamente a los 20
pies (6 m) puede ser leida por una persona
con visién normal desde 40 pies (12 m) de
distancia.

Cuando se evalla la agudeza visual con la tabla
de Snellen se trata de cuantificar las lineas de
letras comparando la agudeza visual del
paciente con la vision perfecta; es decir que una
vision 20,/200 (6,/60 m]) significa que el
paciente puede ver a 6 metros (20 pies) lo que
un individuo con visién perfecta veria a 60
metros (220 pies)

6,10 m

1 minuto

Fuente: Imagen adaptada del capitulo Agudeza Visual. Yanoff & Duker: Ophthalmology, 3rd ed.2008.

La esencia de la identificacion correcta de las
letras en la tabla de Snellen es ver los espacios
claros entre los elementos negros de una letra.
Asi es que el espacio angular entre las barras
de la letra C es de 1 minuto para una vision de
letras de 20/20

= Clasificacion

Hay varias categorias de discapacidad visual®:
= Vision parcialmente comprometida o baja
vision o disminuidos visuales. No pueden

leer ni con anteojos. Agudeza visual mejor
gue 20/200 sin correccion pero peor que
20/70 con correccion.

= Ceguera. Disfuncion visual severa.
Legalmente se define ceguera a aquel
individuo que tiene una agudeza visual para
distancia de 20,/200 o menos en el mejor
ojo con la mejor correccion o el diametro
mas ancho del campo visual en cualquiera
de los ojos con un angulo de menos de 20°
(esta vision tan angosta se llama “vision
tanel”).

5 Adaptado de: Rosenberg EA, Sperazza LC. The Visually Impaired Patient. Am Fam Physician. 2008;77(10).




» Etiologia de las discapacidades visuales

Las causas pueden agruparse segun edad de comienzo y/o segun localizacion.

Prenatal

Perinatal

Postnatal

Periférica

Camara anterior

Regién posterior

Cerebro
“ceguera cortical”

 Segin edad de comienzo?

Displasias corticales.

Coriorretinitis infecciosas (ejemplo: toxoplamaosis).

Sindromes genéticos: (ejemplo: asociacion Charge: Coloboma,
cardiopatia congénita, atresia de Coanas, retardo de crecimiento,
retardo mental moderado o profundo, anomalias de los genitales,
de los pabellones auriculares (sordera); Trisomia 13, etc.).

Retinopatia del prematuro.
Infecciones.

Encefalopatia hipoxico-isquémica.
Trastornos metabdlicos.

Sindromes genéticos (ejemplo: esclerosis tuberosa).
Trauma.

Infecciones (ejemplo: celulitis orbitaria).

Estrabismo.

Ambliopia.

Vicios de refraccion.

G

Opacidad corneana (infeccién) o metabdlica.
Trauma.
Estrabismo.

Cataratas de cristalino (causa metabolica).

Glaucoma.

Anormalidades del iris (ejemplo: coloboma del iris en la asociacion
Charge).

Retinopatia del prematuro.
Coriorretinitis (toxoplasmosis).
Nervio 6ptico (ejemplo: neuritis).

Trauma.

Prematurez.

Encefalopatia hipoxico-isquémica.
Displasias corticales.

Ambliopia.

8 Adaptado de: Kliegman. Nelson Textbook of Pediatrics, 18th ed. Pediatric Visual Loss Differential Diagnosis. 2007.
7 Adaptado de: Kliegman. Nelson Textbook of Pediatrics, 18th ed. Pediatric Visual Loss Differential Diagnosis. 2007.
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» Causas prenatales y
perinatales

Causas genéticas: Aproximadamente el 50%
de los trastornos visuales congénitos o de
naturaleza progresiva tiene una base
hereditaria. Pueden ser: autosémicas

dominantes (ejemplo: colobomas

congeénita aislada, aniridia, etc.); autosémicas
recesivas (ejemplo: aplasia congénita retiniana o
Amaurosis de Leber, esta entidad explica el

, catarata

10-20% de las cegueras congénitas del nifio; el
albinismo 6culo cutéaneo, etc.) y las ligadas al X
(son menos frecuentes: algunas formas de
catarata congénita, albinismo ocular, algunos
tipos de sindrome de Ehlers-Danlos, etc.).

i s s et

Anormalidad ocular

Cataratas

Luxacion del cristalino

Alteracion del iris

Alteraciones retinianas

Alteraciones de la méacula

Atrofia optica

Sindrome genético
Osteogénesis imperfecta

Galactosemia

Sindrome de Lowe

Pseudo y pseudo-pseudo
hipoparatiroidismo

Homocistinuria

Sindrome de Marfan

Trisomia 13, trisomia 18,
asociacion Charge

Sindromes albinos

Esclerosis tuberosa

Lipofucsinosis ceroide neuronal
(enfermedad de Batten)

Amaurosis congénita de Leber

Glangliosidosis (ejemplo:
Tay Sachs), sindrome de
Niemann-Pick, etc.

Enfermedad de Krabbe

Hallazgos asociados
Enfermedad 6sea. Esclerdtica azul.

Hipoglucemia, retraso
madurativo, vomitos, diarrea.

RBM, hipatonia, acidosis
metabaolica, raguitismo.

RM, baja estatura, debilidad
muscular, convulsiones.

Talla alta, BM, convulsiones,
cifoescoliosis.

Talla alta, hiperlaxitud
ligamentosa, enfermedad
cardiaca.

Alteraciones corneanas,

coloboma.

Hipopigmentacion cutanea, RM
(disfuncion neurolégica)

Iris depigmentado, RM y
convulsiones.

Ceguera y deterioro neuraolgico
progresivo.

Aplasia retiniana.

Lesion macular, sordera,
convulsiones deterioro
neurolégico.

8 Resumido y adaptado de: Guercio, JR.,Martyn LJ, Congenital Malformations of the Eye and Orbit. Otolaryngol Clin N Am

2007.
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Infecciosas. Las infecciones intrauterinas son
una causa importante de disturbio visual
congenito; las mas frecuentes corresponden al
grupo TORCH (toxoplasmasis, rubéola,
citomegalovirus, herpes simples). Los planes de
vacunacion han disminuido notablemente en las
dos Ultimas décadas la incidencia de
coriorretinitis rubeadlica.

Retinopatia del prematuro. Es un trastorno
complejo del desarrollo de la vasculatura
retiniana que ocurre esencialmente en
prematuros. Hay formas leves y transitorias
gue afectan la retina periférica y otras son
graves con progresiva proliferacion vascular,
gue puede conducir al desprendimiento de la
retina. Se inicia a las 16 semanas de
gestacion el proceso de angiogénesis, se
desplaza desde el disco 6ptico hacia la zona
nasal para las 36 semanas y cubre las zonas
temporales para las 40 semanas.

Los factores de riesgo mas importantes
estan relacionados con la prematurez, y la
inmadurez de la retina. Otros factores como
los niveles de oxigenacion, el distress
respiratorio, la bradicardia, la enfermedad
cardiaca, las apneas, la infeccion, la
hipercapnea, la acidosis, la anemia serian
elementos que contribuyen a consolidar la
patologia proliferativa vascular retiniana.

"

La severidad y la incidencia se
correlacionan con el bajo peso al nacer
y la edad postgestacional.

o

La incidencia de la retinopatia fue del 47% en
RN de bajo peso al nacer —entre 1.000 a
1.250 grs-y se eleva al 81% en los bebés
cuyo peso de nacimiento fue menor de
1.000 grs o con una edad gestacional < de
28 semanas. En paises desarrollados no se
observo la existencia de retinopatia en RN
con una edad gestacional > de 32 semanas.

Ceguera cortical (Inatencion visual cortical,
agnosia visual y retraso madurativo visual:) El
desarrollo normal de la vision del ser humano es
el producto de la evolucién de las respuestas
sensoriales primitivas de los vertebrados

inferiores a la vision binocular cortical y a los
movimientos oculares conjugados de los
primates superiores.

La segregacion de la informacion aferente
monocular se produce distal al quiasma optico,
donde hay una decusacion incompleta de las
fibras de cada ojo y al proyectarse a las
cortezas visuales contralaterales se desarrolla
la vision estereoptica. Los nifios con trastornos
del desarrallo del quiasma 6ptico o con tumores
supraselares no desarrollan vision tridimensional
y ademas pueden existir defectos de los campos
visuales, hemianopsia bitemporal; la sospecha
de este defecto visual surge cuando en forma
repetida el nifioc omite la primera (ojo izquierdo)
o la dltima (ojo derecho) letra de una oracién
durante el examen monocular de la agudeza
visual.

El refinamiento de la integracion del input
monocular visual ocurre en el area V1 de la
corteza visual occipital. La base estructural de la
binocularidad es inmadura en el RN y su evolucién
depende de la presencia de un estimulo binocular
potente, estable y balanceado; si este estimulo es
disarmaénico las conexiones horizontales corticales
binoculares (V1) no se desarrollan (como en la
esotropia infantil).

"

La plasticidad de la corteza visual
disminuye con la edad cronolégica
(“periodo critico”).

"

En el periodo neonatal el desarrollo de la
agudeza visual es rapida y exquisitamente
sensible a la de deprivacion (anisometropia,
deprivacion propiamente dicha y estrabisma), y
asi el desarrollo de la agudeza visual puede
disfuncionarse con la consiguiente ambliopia
(agudeza visual reducida como resultado de un
procesamiento visual central defectuoso).
Clasicamente se consideraba que el desarrollo
central de la capacidad discriminativa central
finalizaba a los 9 afios y por ende las
intervenciones terapéuticas exitosas para la
ambliopia pero en estudios en poblacion de
pacientes ambliopes de 7 a 12 afiosyde 13 a
17 afios, se demostrd una mejoria significativa
de la agudeza visual con los parches oculares
unilaterales y esto fue particularmente mas
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evidente en quienes eran virgenes de
tratamientos previos.

El desarrollo del reflejo de fijacion (habilidad de
fijar la mirada a un objeto) tiene que estar
logrado para los 3 a 4 meses. La alteracion del
desarrollo de este reflejo, que implica la
imposibilidad del nifio de enfocar claramente la
imagen de un objeto en la méacula retiniana,
cuando el nifio esta quieto o en movimiento,
resultard en un nistagmus patolégico (oscilacion
ritmica conjugada de ambos ojos). El nistagmus
puede ser vertical, horizontal, rotatorio, de
torsién o de busqueda. Asi es que RN con
significativas cataratas bilaterales, desarrollaran
un nistagmus luego de 3 a 4 meses de vida si
las opacidades no son resueltas. Los nifios con
malformaciones de los oidos en la asociacion
CHARGE, se asocia a una disfuncion vestibular
interna y puede producir nistagmus.

"

La capacidad de un nifio para desarrollar
una agudeza visual normal depende de
poseer una estructura ocular y cerebral
normal y una apropiada funcién
motora y sensorial.

"

A los 33 dias de gestacion se logra la
estructuracion independiente del ojo y se
produce el cierre de la fisura embrionaria del
proceso optico. La falla en este cierre puede
producir variables grados de malformaciones
colobomatosas que pueden afectar al iris, al
nervio 6ptico y producir displasia coroidea y
retiniana. Este cierre embrionario esta regulado
por la transcripcion de genes regulatorios. Los
genes PAX codifican a una familia de factores de
transcripcion que estan dispersos entre 9
diferentes cromosomas y la variante PAX 6 se
encuadra en el brazo corto del cromosoma 11.
Las mutaciones de este gen PAXB estan
involucradas en producir microftalmia,
coloboma, aniridia, y la anomalia de Peter.

"

Las mutaciones del grupo PAX 6 son las
causas de la mayoria de las
malformaciones oculares que producen
discapacidad visual en la infancia.

"

Este grupo de genes esté involucrado y coexiste
con anomalias neurolégicas y endocrinologicas.
Esta coexistencia fenotipica hace necesario, en
todo nifio con malformaciones del globo ocular,
investigar otras alteraciones del neurodesarraollo
(epilepsia, retardo mental, etc.).

"

Los prematuros tienen una prevalencia
aumentada de disturbios en la agudeza
visual y disfuncion en los
movimientos 6culomotores.

o

Esta situacion no sotlo esta relacionada con
causas oftalmolégicas como ser la retinopatia
del prematuro, sino también con lesiones en el
sistema de vias de asociacion posterior visual.
La hemorragia intraventricular y el compromiso
de la sustancia blanca periventricular mas
focalizado (leucomalacia periventricular) o difusa
(disminucion del volumen de la sustancia blanca)
detectados por ecografia cerebral o resonancia
nuclear magnética de cerebro en prematuros se
relaciona con mayor incidencia de trastornos
visuales, quienes ademas tienen peor pronadstico
en el rendimiento motor y cognitivo.

Se desarrollé una evaluacion clinica de la
maduracién de la mirada visual en recién nacidos
de < 34 semanas de gestacion (determinacion
cuantitativa de la conducta visual de fijacion y
movimientos conjugados) y se observo que este
proceso de maduracion visual se consolidaba con
el avance de la edad gestacional.

En recién nacidos prematuros la presencia de
compromiso de la sustancia blanca se relaciona
estadisticamente en forma significativa con
afectacién directa de la maduracién visual.

En una descripcion reciente se estudiaron las
caracteristicas de la funcién visual en nifios
prematuros y se observo una clara correlacion
con una disminucion volumeétrica

(técnicas de resonancia nuclear magnética de
cerebro) de la corteza occipital inferior.

» Causas posnatales

Son menos frecuentes; solo el 11% de los
pacientes con ceguera obedecen a causas
posnatales. Las causas mas frecuentes de
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dificultades visuales son la miopia, el estrabismo
y la ambliopia.

Miopia. La miopia ha sido definida como un
descenso de la agudeza visual uni o bilateral,
causada por una deprivacion de la vision y/o
una anormalidad de la interaccion binocular,
para lo cual no existen causas organicas gue
puedan ser detectadas por el examen fisico del
0jo y que, en algunos casos puede ser reversible
por medidas terapéuticas.

Estrabismo. El estrabismo es producto de un
trastorno en la simetria de los movimientos
oculomatores que afectan la alineacion de los
globos oculares y por ende la vision biocular. El
estrabismo puede ser primario y aislado; es
frecuentemente asociado a otros trastornos
neurolégicos (ejemplo: paralisis cerebral) o bien
secundario a otros defectos oculares; como ser
cataratas, retina dafiada 6 pobre agudeza visual
de un ojo, o por acortamiento congénito de los
musculos 6culomotores.

En algunas situaciones, un ojo esta desviado hacia
la linea media (esotropia) o hacia fuera (exotropia)
0 ambos ojos pueden alternar en la direccion en
gue se desvian (esotropia alternante).

"
Muchos casos de estrabismo no
tratados conducen a una ambliopia.
o

Ambliopia. Se define como una progresiva
péerdida visual de un ojo sin evidencias de
enfermedad intraocular; es producto de la
imposibilidad de un ojo de hacer un claro
registro de la imagen en la retina y no poder
desarrollar un reflejo adecuado de fijacion. Si un
nifio no desarrollé para los B6-7 afios un buen
reflejo bilateral (binocular) de fijacion, es factible
el desarrollo de ambliopia. La ambliopia puede
ser secundaria a toda causa que perturbe el
desarrollo de un reflejo de fijacion, como ser:
estrabismo, cataratas congénitas o una
marcada asimetria de agudeza visual entre
ambos ojos (anisometropia). La ambliopia de
origen estrabico es habitualmente unilateral y
resulta de la inhibicién en la via retinocortical
desde la fovea del ojo desviado.

La ambliopia es la causa mas importante de
disfuncién visual, afectando al 4% de la
poblacién general. La mayoria de los casos de
ambliopia son reversibles e incluso las formas
severas pueden ser prevenidas si se hace una
deteccion y tratamiento precoz.

La ambliopia, producto de una falta de
alineacion ocular, se instala en los “periodos
criticos” de la maduracion cortical en un
cerebro en desarrallo. El estrabismo en un nifio
de la segunda infancia producira diplopia.

"

Entre el 30 y el 70% de los nifios con
trastornos visuales severos tienen otras
discapacidades asociadas.

o

En un estudio, realizado en 1.067 nifios que
eran ciegos o tenian un impedimento visual
importante, se encontré que el 62% tenia otros
trastornos del desarrollo que impedian el
proceso educativo normal.

= Trastornos visuales asociados
a retrasos especificos del
desarrollo

Maduracion visual retrasada. Es un término
utilizado para describir a un lactante que
presenta una dificultad visual y que
posteriormente demuestra mejoria en su
funcion visual.

Se lo considera en un lactante mayor de 8
semanas de edad que a pesar de tener
respuestas pupilares y movimientos
oculomotores normales no muestra evidencias
de funcion visual adecuadas. Este trastorno
debe hacer sospechar una disfuncion precoz del
sistema nervioso central pero muchos de estos
nifios se desarrollan luego como lactantes
normales, sin evidencias de trastorno visual,
retardo mental u otros trastornos del
desarrollo.

Este cuadro de retraso de la conducta visual
puede significar un fenémeno transitorio aislado,
un trastorno persistente del neurodesarraollo,
presencia de anormalidades oculares,
incluyendo el nistagmus.
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En todo lactante con una conducta visual
anormal urge realizar una evaluacion
neuromadurativa detallada y un
control oftalmolégico.

o

Retardo mental. El paciente con retardo
mental tiene una incidencia aumentada de
patologia de la via visual anterior como
también impedimentos visuales de origen
cortical. Los trastornos mas frecuentes son:
los vicios de refraccion, estrabismo, nistagmus
y ciertas anomalias anatémicas como las
cataratas, atrofia 6ptica, la degeneracion
tapeto-retiniana, el microftalmos, la
coriorretinitis y la ptosis.

La prevalencia de ceguera o de trastornos
visuales en estos pacientes varia entre 5 al
14%, siendo los trastornos visuales mas
severos los asociados con mayor compromiso
cognitivo

Paralisis cerebral. La incidencia de
trastornos visuales en este grupo de
pacientes es alta y de caracteristicas
similares a las observadas en nifios con
retardo mental. Entre el 15 y el 62% padece
estrabismo, 50 al 92% tiene anormalidades
oculares tales como ambliopia, atrofia optica,
nistagmus, vicios de refraccion, etc.

"

En relacion a la etiologia hay diferencias
significativas segiin se trate de paises
en desarrollo o desarrollados.

o

La cicatriz corneana bilateral es la responsable
de mas de la mitad de los casos de trastornos
visuales en la infancia en Africa pero constituye
menos del 1% en Europa y en Estados Unidos.
Por el contrario, las causas genéticas, son
responsables en menos del 10% de los casos
en Africa, pero constituye el 50% en Estados
Unidos.

= Diagnéstico y evaluacion de los trastornos visuales

e

Historia familiar y médica completa

Examen del recién nacido

Examen de O a 4 meses

Examen a los 34 afios

Factores de riesgo.

Inspeccién general de los ojos.

Visualizacién del reflejo rojo (reflexion de la luz
en la vasculatura retiniana).

Evaluacion de la motilidad ocular.

Fijacion ocular y seguimiento.

Balance muscular (test de Bruckner, test de
tapar y despatar el ojo).

Respuesta pupilar y reflejo rojo.

Reflejo luminico corneano (Hirschberg).

Evaluacion de la corteza visual.

9 Adaptado de: Childhood Visual Impairment: Normal and Abnormal Visual Function in the Contextof Developmental
Disability. Nyong’'o OL.Monte A. DelMonte, Pediatr Clin N Am 55 (2008).




irritabilidad creciente, opacidad de cérnea,

v
P
- lagrimeo excesivo y fotofobia. En los nifios g
Derivacion a oftalmélogo pediatra: con glaucoma, la cérnea es ancha, con un >
= Cualquier diferencia en el aspecto de didmetro mayor de 12 mm. A menudo se n o)
un ojo con respecto al otro. asocia a neurofibromatosis, enfermedad de
* Sospecha de estrabismo. Stuger-Weber, hidrocefalia y encefalopatia
= Reflejo rojo o pupilar anormal. rubeolica. 3

= “Pupila blanca” (Leucocoria). Es un reflejo
rojo anormal. Puede indicar: cataratas,
coloboma, coriorretinitis, retinopatia del
prematuro, desprendimiento de retina y
persistencia del vitreo primario.

"

La evaluacion apropiada de los trastornos
visuales requiere realizar un correcto

diagnostico etiolégico y determinar si hay o
trastornos asociados a los problemas = Nistagmus. Esta asociado a trastornos o
condicionados por la disfuncion visual. oculares, del sistema visual o del sistema E
A veces el abordaje evaluativo y diagnéstico nervioso central. Hay una forma benigna o
requiere un encuadre interdisciplinario (pediatra, congénita de nistagmus, sin alteracion -
oftalmélogo, neurologo, genetista, etc.). significativa de la vision.
b b
El pediatra de cabecera debe realizar La presencia de nistagmus en
una pesquisa precoz de los primeros meses de la vida siempre
los trastornos visuales. significa la asociacién con
" una dificultad visual.
s
Hay grupos de riesgo, en quienes esta
vigilancia debe ser mas estricta como ser: Tradicionalmente se ha dividido el nistagmus
prematurez, lactantes, nifios con trastornos en dos tipos: el nistagmus sensarial y el
del neurodesarrollo, pacientes con trastornos motor, siendo el sensorial el mas comun.
neurologicos (por ejemplo: convulsiones) y El nistagmus sensorial significa que hay un
aquéllos que tienen una historia familiar de defecto aferente en el control neural, en la
trastornos visuales. fijacion ocular y puede ser debido a opacidad
de la cornea o del cristalino, cicatrices de la
Historia ocular. Es muy valiosa la observacion macula o hipoplasia de la macula como se ve
parental. Las preguntas habituales deben incluir: en el albinismo o en la aniridia, a la hipoplasia
= ¢Le parece que su hijo ve bien? del nervio Gptico o a anormalidades retiniana
= ¢Su hijo acerca objetos a su cara? tales como la amaurosis congénita de Leber.
» :Le parece que los ojos de su hijo se El nistagmus motor se debe pensar que es

cruzan. estan derechos? debido a un defecto en el control eferente de
los movimientos oculares. Los defectos
oculares asociados con nistagmus motor

incluyen los vicios de refraccion.

"

¢Los ojos de su hijo impresionan peculiares?

= ¢Los parpados se caen o uno de ellos tiende
a cerrarse ?

= ¢Hubo alguna injuria de los ojos? = Alineacién ocular. Para detectar estrabismo
= Historia familiar de problemas visuales, uso se utiliza el reflejo luminico corneano (test de
de anteojos. Hirschberg): comparar la posicion de la
reflexion de la luz en ambas corneas. Si el
Inspeccion general ocular. reflejo rojo y nifio tiene sus ojos bien alineados, la reflexion
movilidad ocular luminica es simétrica en ambos 0jos; pero si
= Cérnea opaca. El glaucoma es un trastorno no estan bien alineados, una reflexion
poco frecuente en pediatria. Se presenta con aparece desviada.

|elJosuas pepioedeasiq
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Paosicion de la reflexion luminica

* Simétrica (ambos central o nasal)
* Desplazado hacia afuera

¢ Desplazado hacia adentro

¢ Desplazado hacia abajo

El test de Bruckner es similar al test de
Hirschberg; el examinador usa, por ejemplo,

la luz de un oftalmoscopio (distancia corta) a
ambos ojos, oscurece el centro y observa el
reflejo luminico corneano vy el reflejo rojo. Los
resultados son similares al test de Hirschberg.
También se utiliza el test de tapar/destapar un

Alineacion ocular.

Normal.

Trastorno de alineacion convergente (esotropia).

Trastorno de la alineacion divergente (exotropia).

Trastorno de alineacion vertical (hipertropia).

ojo. Este test consiste en solicitar al nifio que fije
su mirada en un punto (por ejemplo: escala de
colores, un juguete). Se cubre el ojo derecho y
se observa en el ojo izquierdo destapado la
presencia de un movimiento de fijacion de
correccion. Repetir la prueba a la inversa.

CEEEEETTD

Movimiento ocular

Ninguno

Corrige ojo destapado hacia afuera (temporal)
Corrige ojo destapado hacia adentro (nasal)

Corrige ojo destapado hacia arriba o abajo

La fotoscreening es un método simple que utiliza
un fotorrefractor que toma fotografias al nifio en
un ambiente pobremente iluminado y se evalla
tamanfo pupilar, enfoque, fijacién y alineacion
binocular.

Alineacion ocular
Normal

Exotropia
Exotropia

Hipertropia

La evaluacion de la agudeza visual en lactantes y
nifios menores de 3 afios incluye nistagmus
optoquinético, test de preferencia de la mirada,
fotoscreening, potenciales evocados visuales y
electrorretinograma.

52



Conclusiones

La discapacidad auditiva puede pasar
inadvertida durante los primeros seis u ocho
meses de vida pues el bebé durante este
periodo maneja y utiliza una serie de sonidos
universales, es decir, los emite en forma
indistinta sin relacién con el idioma primario
materno; estos sonidos forman parte de un
“lenguaje canonico universal”, como si fuese un
programa linguistico prenatal de uso transitorio.

"
Este lenguaje canénico tiende
a desaparecer luego de los +/- 8 meses
y el bebé con hipoacusia comienza
a ser “silencioso”.
o

A diferencia del nifio con ceguera o severa
disminucion visual, el hipoacusico o sordo
(especialmente el no sindrémico) puede actuar
y relacionarse en forma normal y estar bien
conectado con el medio ambiente a través de
la via visual y en especial si su nivel cognitivo es
normal.

Este nifio llegara a la consulta porque no
responde a su nombre, a algunos sonidos
ambientales o porque manifiesta retraso del
lenguaje. Y si su hipoacusia es secundaria a
una injuria ototoxica (antibidtico, infeccion) y se
afecto el nervio auditivo y vestibular el mativo
de consulta puede ser Hipotonia y Retraso
motor leve.

A la inversa, en los nifios que tienen buena
respuesta a los ruidos ambientales pero la
respuesta al lenguaje hablado esta
comprometida, se plantean diagnésticos
diferenciales entre Hipoacusia vs. Trastornos
especificos del lenguaje vs Agnosia verbal
(parece hipoacusico, pero en realidad esta
comprometida la decodificacion cortical) vs
Retardo mental vs Espectro autista (parecen y
acttan como sordos).

El diagnoéstico temprano o precoz de
hipoacusia puede generar una notable
diferencia en el desarrollo linguistico en funcién
de la gran plasticidad cerebral que puede
desarrollar conexiones compensatorias

adecuadas.Por este motivo la indicacién del
implante coclear se realiza en la actualidad con
gran precocidad.

El pediatra que a través de estudios de
screening habituales y la clinica sospeche la
hipoacusia, debe rapidamente derivar al nifio a
una consulta otorrinolaringolégica con
orientacion especial en audiologia.

Desde el punto de vista madurativo la
observacion por parte del pediatra de la
conducta visual del RN le indica con certeza la
manera en la que la corteza cerebral esta
“tomando comando” y organizandose.

"
Fijar y seguir con los ojos es el primer
hito madurativo de significacion.
o

Que esto ocurra a los 45-50 dias de vida
asegura que el bebé sera capaz de ubicar su
cuerpo en el espacio, y asi el control cefalico, el
reconocimiento de sus manos como
herramientas y la aparicion de la linea media se
concreta.

El impedimento visual no siempre es un proceso
estatico:

= En los impedimentos visuales de origen
cortical, causados por una encefalopatia
hipéxico-isquémica, trauma, o meningitis, la
visién puede mejorar a lo largo del tiempo.

= En algunos trastornos como ser: retinitis
pigmentosa o en forma aguda en el
desprendimiento retiniano secundario a una
alta miopia, la visién puede deteriorarse
gradualmente.

En todo control de salud el pediatra debe
observar como el nifio mira (mirada huidiza,
poco contacto visual), la alineacion de los ojos
(deteccion de estrabismo), la aparicion de
movimientos anormales (distintas formas de
nistagmus), si acerca objetos (deteccion precoz
de vicios de refraccion), si hay faotofobia. Ante
cualquier duda corresponde la consulta con el
oftalmélogo infantil.
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1. Sociedad Argentina de Pediatria. Fundasap. 2. Nelson J. Tratado de pediatria. Vol. |l
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pediatrica de los nifios sordos, hipoacusicos, Hipoacusias. Ediciéon 18°.
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(=)
F
o
g
Z
o
14
o

Maédulo 1

Iscapacidad sensorial

D

54



Clave de respuestas. Ejercicio inicial

A —

A. Marque V si considera que el enunciado es Verdadero y F si considera que es Falso.
(e, Vg |

Ol dVvNOud

1. Falso: a partir de los 6-8 meses un bebé con hipoacusia comienza a ser “silencioso” porque deja
de utilizar el lenguaje canonico universal.

2. Verdadero. g
3. Verdadero. o
4. Verdadero. g—
5. Verdadero. 6
6. Verdadero. RN
7. Verdadero.

8. Verdadero.

9. Falso. Estudios realizados describieron que el 80% de los nifios nacidos luego de una infeccion

materna por CMV en el primer trimestre desarrollaron hipoacusia neurosensorial.

10. Verdadero.

11. Verdadero.

12. Verdadero.

13. Verdadero.

14. Falso. El desarrollo de la vision comienza antes del nacimiento.
15. Verdadero.

16. Falso. La vision de colores esta presente desde el nacimiento.
17. Verdadero.

18. Verdadero.

19. Falso. El desarrollo del reflejo de fijacion tiene que estar logrado a los 3 a 4 meses.
20. Verdadero.

21. Verdadero.

22. Verdadero.

23. Verdadero.

24. Verdadero.

25. Verdadero.

26. Verdadero.

27. Verdadero.

28. Verdadero.

29. Verdadero.

30. Falso. La mayoria de los casos de ambliopia son reversibles. Las formas severas pueden ser
prevenidas si se hace una deteccion y tratamiento precoz.

|elJosuas peploedeasi(]
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Anexo |. Certificado de Discapacidad - Organismos gubernamentales

Este certificado es un requisito indispensable —para
las personas con discapacidad- para acceder a los
beneficios especificos establecidos en las normativas
nacionales y provinciales. El Ministerio de Salud de la
Nacién certificara en cada caso la existencia de una
discapacidad, su naturaleza y su grado, asi como las
posibilidades de rehabilitacion del afectado. Este
certificado acreditard plenamente la discapacidad en
todo el territorio nacional en todos los supuestos en
gue sea necesario invocarla. Idéntica validez en cuanto
a sus efectos tendran los certificados emitidos por las
provincias a través de las juntas creadas ad hoc.

¢Coémo obtener el certificado nacional?

Se tramita en el Servicio Nacional de Rehabilitacion y
Promocién de la Persona con Discapacidad, Ramsay
2250 Ciudad Autonoma de Buenos Aires.

Tel.: 011 4783 5034.

¢Como obtener el certificado provincial?

Se tramita en las Juntas Provinciales dependientes de
cada provincia, creadas al efecto.

- Organismos gubernamentales

Sistema Unico de Prestaciones Basicas para
Personas con Discapacidad - Ley 24.901.

Sitio Web: www.sisdis.gov.ar

Informacién sobre aspectos de salud, educacion,
legislacion, etc. en materia de discapacidad. Incluye
listado de instituciones del Registro Nacional de
Prestadores de Servicios.

Garantiza las prestaciones especiales, para las
personas con discapacidad, con o sin cobertura de
obras sociales.

Regula el Sistema Nacional de Prestaciones a través
del directorio del Sistema Unico.

Contiene informacion sobre organismaos y
organizaciones de y para personas con discapacidad
acreditadas para ello.

Comision Nacional Asesora para la Integracion de
las Personas con Discapacidad.

Av. Julio A. Roca 782, 4° Piso - (1067) Buenos Aires.
Tel.: 4343-0181/0108. www.cndisc.gov.ar

Tiene a su cargo la coordinacion de las politicas
nacionales en materia de discapacidad. Preside el
Consejo Federal de Discapacidad, conformado por
representantes de todas las provincias y preside el
directorio del Sistema Unico de Prestaciones Bésicas
para Personas con Discapacidad (Ley 24.901).

Secretaria de Educacion del Gobierno de la Ciudad
de Buenos Aires

Direccion de Educacion Especial.

Bartolomé Mitre 12489, B6° Piso. Capital Federal.
Tel.: 4372-6737

Implementa politicas y acciones de educacion en su
jurisdiccion.

Direccion de Educacion Especial de la Direccion
General de Escuelas de la provincia de Buenos Aires
Calle 51 y 12 - Piso 13 - La Plata.

Tel..: 0221-429-5270/72/73

Idem en la provincia de Buenos Aires.

Superintendencia de Servicios de Salud

Av. Pte. Roque Saenz Pefia 530 - Ciudad Auténoma
de Buenos Aires.

Para afiliados de obras sociales nacionales:
Gerencia de Atencion al Usuario: Centro de atencion
telefénica: 0800-222-SALUD (72583).

E-mail: info@sssalud.gov.ar

Sitio web: www.sssalud.gov.ar

Ente Regulador y de contralor de las obras sociales
nacionales, que tiene por objeto asegurar el
cumplimiento de las politicas prestacionales de
promaocion, preservacion y recuperacion de la salud y
en especial lo referente a las prestaciones de la ley
24.901 para personas con discapacidad.

Servicio Nacional de Rehabilitacién y Promacién de
la Persona con Discapacidad

Ramsay 2250 - (1428) Buenos Aires.

TE.: 4784-9497 / 4783-5034

Es la entidad responsable del Registro Nacional de
las Personas con discapacidad y el otorgamiento del
certificado de discapacidad en Buenos Aires. En el
resto del pais, las entidades provinciales
correspondientes.

= Consejo Federal de Discapacidad

® Provincia de Cérdoba

Referente: Ing. Dante Heredia - Prof. Amelia Bondio
Organismo: Agencia Cordoba

Dependencia: Secretaria de la Gobernacion

Avda. Vélez Sarfield 2311. (5003) Cordoba.
Tel.:(0351) 4688545 /4688549

Fax: (0351) 4688566

E-mail: amelia.bondio@cba.gov.ar
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® Provincia de Santa Fe

Referentes: Ricardo Spinozzi, Maria Angélica Marinelich.
Organismo: Comision Provincial para Personas
Discapacitadas.

Dependencia: Secretaria de Estado General y Técnica
de la Gobernacion.

3 de Febrero 2649. (3000) Santa Fe.

Tel.: (0342) 4506610/4506600.

Fax: (0342) 4506600 Int 1382.

E-mail: comidiscasf@arnetcom.ar

m Ciudad Autéonoma de Buenos Aires

Referente: Dora Blanchet, Antonio Coppola.
Organismo: Secretaria Desarrollo Social (Personas
con Necesidades Especiales).

Dependencia: Gobierno de la Ciudad de Buenos Aires.
Entre Rios 1492 PB Of. 16 -

(1133) Ciudad Auténoma de Buenos Aires.

Tel.: (011) 4300-9300/ 9611.

Fax: (011) 4300-9300.

E-mail: dorablanchet@ao1.com.ar

® Provincia de Buenos Aires

Referente: Alberto Savi.

Organismo: Consejo Provincial del Discapacitado.
Dependencia: Gobierno de la Provincia de Buenos Aires
55 N° 570 B° Piso, (1900]) La Plata.

Tel.: (0221) 4296815. Fax: (0221) 4296815.
E-mail: alberto_s@conflia.gba.gov.ar

® Provincia de Catamarca

Referente: Dra. Iris Dre.

Organismo: Direccién de Asistencia Integral a
Personas con Discapacidad.

Dependencia: Ministerio de Salud y Accién Saocial
Mota Botello 114 - (4700) Catamarca.

Tel.: (03833) 437646,/437913.

Fax: (03833) 437913 E-mail: Yrisdre@hotmail.com

® Provincia de Jujuy

Referente: Marcelo Bellone.

Organismo: Direccién Provincial de Salud.
Dependencia: Ministerio de Salud .
Independencia 41 - (4600) S. S. de Jujuy.
Tel.: (0388) 42212243/4221273.

Fax: (0388) 4221243

® Provincia de Salta

Referente: Carlos Cabezas.

Organismo: Secretaria de Desarrollo Social.
Dependencia: Gobierno Provincia de Salta.

Belgrano 1349 - (4400) Salta. Tel.: (0387) 4317744.
Fax: (0387) 4314862.

E-mail: carloscabe@hotmail.com

® Provincia de Santiago del Estero

Referente: Graciela Pintos.

Organismo: Instituto Provincial de Rehabilitacién
Dependencia: Ministerio de Salud y Accion Social.

24 de Septiembre 448 - (4200) Santiago del Estero.

Tel.: (0385) 4211480. Fax: (0385) 4222173
E-mail: aspadi@arnetcom.ar

® Provincia de Tucuman

Referente: Maria M. Rosales.

Organismo: Consejo Asesor Provincial para la
Integracion de Personas Discapacitadas.
Dependencia: Ministerio de Asuntos Sociales.
25 de Mayo 90. Casa de Gobierno

(4000) S. Miguel de Tucuman.

Tel.: (0381) 4211515 Int 375

Fax: (0381) 4311867.

E-mail: gcnasci@hotmail.com

® Provincia del Chaco

Referente: Silvia Rodriguez

Organismo: Comisién Provincial Asesora para la
Integracion de Personas Discapacitadas
Dependencia: Ministerio de Salud Pdblica

M. T. De Alvear 143 Piso 8 - (3500) Resistencia.
Tel.: (03722) 448028. Fax: (03722) 448028.
E-mail: msp_rehabilitacion@ecomchaco.com.ar

® Provincia de Corrientes

Referente: Dr. Guillermo Segui.

Organismo: Consejo Provincial del Discapacitado.
Dependencia: Gobierno Provincia de Corrientes.
Quintana 940 - (3400) Corrientes.

Tel.: (03783) 461512. Fax: (03783) 475422/15.
E-mail: discorr@yahoo.com.ar

® Provincia de Entre Rios

Referentes: Prof. Patricia Baltar,

Dra. Carmen Prevedel.

Organismo: Instituto de Proteccion de Discapacidad.
Dependencia: Gobierno de la Provincia de Entre Rios
Andrés Pazos 35 - (3100) Parana.

Tel.: (0343) 4208280/81. Fax: (0343) 4208280.
E-mail: silpujato@yahoo.com.ar

m Provincia de Formosa

Referente: Lucia C. de Barrios.

Organismo: Direccién de Minoridad y Familia.
Dependencia: Ministerio de Desarrollo Humano.
Eva Perdn 328 - (3600) Formosa.

Tel.: (03717) 449834 /434086.

Fax: (03717) 426020

E-mail: lucy_barrios@haotmail.com
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® Provincia de Misiones
Referente: José Francisco Nosiglia.

Organismo: Departamento de Atencion al Discapacitado.

Dependencia: Ministerio de Bienestar Social.
Centro Civico - Edificio 2, Planta Baja -
(3300) Posadas.

Tel.: (03752) 447205,/447214.

Fax: (03752) 447205.

E-mail: josefrancisco@hotmail.com

® Provincia de Mendoza

Referente: Adriana Navas.

Organismo: Gerencia de Discapacidad.
Dependencia: Ministerio de Desarrollo Social y Salud
Peltier 531 1° ss - C.C. Casa de Gobierno,

(5500) Mendoza.

Tel.: (0261) 4493048/45.

Fax: (0261) 4493032.

E-mail: munoz_ariel@yahoo.com.ar

m Provincia de La Rioja

Referentes: Daniela Bustamante, Estela Sotomayor.
Organismo: Programa de Asistencia Integral al
Discapacitado.

Dependencia: Ministerio de Salud.

Pelagio B Luna 336 - (5300) La Rioja.
Tel.:(03822) 427822 ,/453968.

Fax: (03822) 453968.

E-mail: discapacidad@I|arioja.gov.ar

® Provincia de San Juan

Referente: Dr. Jorge Pefiafort.

Organismo: Consejo Provincial para Personas con
Discapacidad.

Dependencia: Ministerio de Desarrollo Humano.
Cordoba 150, Este - (5400) San Juan.

Tel.: (O0264) 4216606. Fax: (0264) 4216606.

® Provincia de San Luis

Referentes: Lic. Raquel \Weinstock, Nélida Lucero.
Organismo: Direccién Provincial de Proteccion a
Personas Discapacitadas.

Dependencia: Ministerio de Accion Social.
Pringles 487 - (5700) San Luis.

Tel.: (02652) 444130. Fax: (02652) 444130.
E-mail: capdifer@sanluis.gov.ar

® Provincia de Chubut

Referente: Cecilia Gurovich.

Organismo: Direccion Provincial del Discapacitado
Dependencia: Subsecretaria de Desarrollo Humano y
Familia.

9 de Julio 280 - (9103) Rawson.
Tel.: (02965) 481119. Fax: (02965) 481119
E-mail: ceguro@infovia.com.ar

® Provincia de La Pampa

Referentes: Maria Cristina Hidalgo,

Laura Goémez.

Organismo: Direccion General de la Familia.
Dependencia: Ministerio de Bienestar Social.
Av. Roca 851 - (6300) Santa Rosa.

Tel.: (02954) 433010.

Fax: (02954) 433010.

E-mail: DGFamilia@lapampa.gov.ar

® Provincia de Neuquén

Referente: Hugo Pérez.

Organismo: Jucaid.

Dependencia: Ministerio de Salud y Bienestar Social.
Salta 265 - (8300) Neuquén.

Tel.: (0299) 4495552 /4420000.

Fax: (0299) 4420000,/4493815.

E-mail: victor@arnetcom.a

® Provincia de Rio Negro

Referente: Roberto Patrono.

Organismo: Consejo Provincial del Discapacitado.
Dependencia: Secretaria de Estado de Accion Social.
Laprida 226 - (8500) Viedma.

Tel.:(02920) 421833. Fax: (02920) 427631.
E-mail: condisca@sociales.rionegro.gov.ar

® Provincia de Santa Cruz

Referente: Isaias Alvarez.

Organismo: Subsecretaria de Salud Publica.
Dependencia: Ministerio de Salud.

Salta 75 - (9400) Rio Gallegos.

Tel.: (02966) 424125/422776.

Fax: (02966) 422922.

E-mail: isaiasal@yahoo.com

B Provincia de Tierra del Fuego

Referente: Alicia Mallea..

Organismo: Supervision General de Gestion
Dependencia: Secretaria General de Accién Social.
San Martin 450 1° P - (9410) Ushuaia.

Tel.: (02901) 441211. Fax: (02901) 4413838
E-mail: amalleatdf@hotmail.com

En el Anexo Il figura un listado de Instituciones de la
sociedad civil que brindan atencién, educacion, apoyo
y contencién a las personas con discapacidades visual
y/0 auditiva.




Instituciones de la sociedad civil que brindan
atencion, educacion, apoyo y contencion a las
personas con discapacidades visual y/o auditiva.

- Discapacidad visual

® Unién Mundial de Ciegos
www.worldblindunion.org

La Union Mundial de Ciegos (UMC) representa las
personas ciegas y deficientes visuales de todo el
mundo (180 millones de ciegos y deficientes visuales
de unas 600 organizaciones distintas repartidas en
158 paises). Es una organizacion apolitica, laica, no
gubernamental y sin &nimo de lucro.

La UMC se divide en 6 regiones, cada una con su
propia constitucion. Juntas forman la Unién Mundial
de Ciegos.

m Unién Latinoamericana de Ciegos
www.fbraille.com.uy/ulac

Representa las personas ciegas y con baja vision de
Latinoamérica.

Su oficina permanente estéa situada en Cuba: Calle |
N.° 201, Municipio Plaza de la Revolucion, Apartado
4129, La Habana 4, CUBA, Tel.: (53-7) 832 04 49,
Fax: (53-7) 33 41 34, E-mail: ulacop@hotmail.com

m Consejo Internacional para la Educacion de
Personas con Impedimento visual (ICEVI)
WWW.icevi.org

Asociacion global de individuos y organizaciones que
promueven igual acceso y educacion apropiada para
todos los nifios y jovenes con impedimento visual para
gue puedan desarrollar plenamente sus
potencialidades.

m Sociedad Internacional para la Investigacion y la
Rehabilitacién de la Baja Vision

www.islrr.org

Esta constituida por especialistas en diferentes
disciplinas laborales dentro del campo de la
investigacion y desarrollo para la rehabilitacion de
personas con deficiencias visuales.

® Organizacion Nacional de Ciegos Espafioles
Importante ONG espafiola. Tiene una Fundacién para
Ayuda a Ameérica Latina (FOAL).

WWW.0NCE.es

E-mail: soi@once.es

u Interedvisual

www. sapiens.ya.com/eninteredvisual

Portal en lengua espafiola que tiene como eje la
intervencion educativa en/con personas ciegas 0 con
baja vision.

m Biblioteca Argentina para Ciegos
www.bac.org.ar

E-mail: bac@bac.org.ar

Es una de las instituciones con mayor trayectoria en
la Argentina y referente local y regional.

m ASAERCA (Asaciacion Argentina para el Estudio
del Ciego y del Ambliope)

asaerca@ciudad.com.ar

Asociacion de profesionales que trabajan a nivel
nacional en el érea de la ceguera y la baja vision.

- Discapacidad auditiva

m Confederacion Argentina de Sordomudos
Asociacion que nuclea a todas las Asociaciones de
Sordos de Argentina.

Costa Rica 5631, Ciudad de Buenos Aires.

Tel.: 4772-3564.

admin@cas.org.ar

info@cas.org.ar

cas_argentina@fibertel.com.ar

Www.cas.org.ar

m Asociaciones de Sordos en Argentina

Ciudad de Buenos Aires

Asociacion de Sordomudos de Ayuda Mutua (ASAM)
Maza 1480.

Tel. /fax: 4931-71189.

Asam_lsa@hotmail.com

www.asamutual.org.ar

Asociacion Argentina de Sordos (ASO)
Julian Alvarez 1544-48.

Tel. /fax: 4863-2643.
admin@aso.org.ar

Www.aso.org.ar

Asociacion Argentina de Sordomudas Casa Hogar
Gascon 1155.
Tel. /fax: 4862-9691.

Unién Argentina de Sordomudos
Cuenca 1750.
Tel. /fax: 4581-6524

Buenos Aires

La Plata

Asaociacion de Sordomudos de La Plata
Calle 8 N° 526 (1900) e/42 y 43.

Fax: 0221-422-6657

www.aslp.org.ar
sordos_aslp@haotmail.com
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Mar del Plata

ASMAR

Belgrano 3908.

Tel. /fax: (54) 0223-4933350.
asmar@cybertech.com.ar

Asociacion de Sordos Integrados
Marplatenses (ASIM)

Funes 2832. Tel. /fax: 0223-4733179.
Asim_mardel@hotmail.com

Chaco
Asociacion de Sordomudos del Chaco
Las Heras 2211, Resistencia.

Coérdoba
Organizacién Cordobesa de Sordomudos
Av. Armengol Tercera 48, CC N.° 7, B°® Alberdi.

Corrientes
Asociacion de Sordomudos de Corrientes (ASC)
Av. Armenia 2965.

Entre Rios

Club de Sordos

San Martin 1367, Parana.
Tel. /fax: 4216573.

Asaociacion de Sordomudos de Gualeguaychu
sordosgchu@haotmail.com

Jujuy

Asociacion de Sordomudos de Jujuy
Eva Peron 1024, B° 17 de Agosto,
San Salvador de Jujuy.

Tel. /fax: 03882-425973.

La Rioja
Asociacion Riojana de Sordos
Av. Malvinas Argentinas 563, B° Islas Malvinas.

Mendoza

Asaociacion de Sordomudos de Mendoza
Bartolomé Mitre 95, Godoy Cruz.

Tel. /fax: 0261-44501689.

Misiones

Asociacion de Sordos de Misiones
Félix de Azara 118, Posadas.

Tel.: 03752-15646304.

Neuquén

Asociacion de Sordos de Neuquén
San Francisco 5395, B° Copal.

Tel.: 0298-4330914.

Salta

Asaociacion de Sordos de Salta
Belgrano 1314.

Asaociacion Saltefia de Sordos
Los Juncos 43, B° Tres Cerritos.

San Juan

Asaociacion de Sordomudos de San Juan
Saturnino Sarassa 260 (Este).

Asociacion de Sordomudos de San Juan (ASM)
Paraguay 618 (Este), Concepcion.

Tel. /fax: 0264-4229185

San Luis
Asociacion de Sordomudos
25 de Mayo 723.

Santa Fe

Asociacion de Sordos de Ayuda Mutua de Rosario
(ASAM)

Santa Fe 1861, Rosario.

Circulo Social Cultural y Deportiva de Sordomudos
Rioja 2771, Rosario.

Asociacion de Sordos de Santa Fe de la Vera Cruz
Juan de Garay 3167, Santa Fe.

Tucuman

Asociacion Tucumana de Sordomudos

Buenos Aires 830, San Miguel de Tucuman.
Para una lista completa de Asociaciones de Sordos
se recomienda visitar las siguientes paginas de
Internet:

www.sitiodesordos.com.ar
www.vocesenelsilencio.org.ar
www.manosquehablan.com.ar

www. sordosdelpueblo.com.ar

www.sordos.info

WwWw.tusor.com.ar

Educacién de los nifios sordos
Canales Asociacion Civil
canaleseducativos@yahoo.com.ar
www.canales.org.ar

Deportes

CADES: Confederacion Argentina Deportiva de Sordos
Sede: Ramsay 2348, Ciudad de Buenos Aires.

Fax: (54-11) 4951-9971.

info@cades.org.ar
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Capitulo 3

. EIPOres congenitos
del metabolismo
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Dra. Luisa B. Bay

Meédica Pediatra. Jefa del Servicio de Errores Congénitos del Metabolismo del Hospital Nacional de Pediatria Prof. Dr.
J. P Garrahan.

Secretaria del Grupo de Trabajo de Enfermedades Poco Frecuentes de la Sociedad Argentina de Pediatria.
Colaboradora del Programa Nacional de Fortalecimiento de la Deteccion Precoz de Enfermedades Congénitas. Pesquisa
Neonatal. Del Ministerio de Salud de la Nacion Argentina. Direccién de Maternidad e Infancia.
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== Valorar la importancia de un programa

de pesquisa para detectar, con un
marcador biolégico, una enfermedad
grave en la que pueda prevenirse su
progresion ni bien se diagnostica.

== Reconocer las principales enfermedades
producidas por errores congeénitos del
metabolismo (ECM).

Esquema de contenidos

== Identificar los datos clinicos y de
laboratorio sospechosos de ECM.

=* Describir diferentes formas de
presentacion clinica.

== Realizar la interconsulta y/o la
derivacion oportuna al especialista.

Clasificacion de los ECM

|

¢ Desdrdenes que simulan
intoxicacion

¢ Desdrdenes que comprometen
la produccion de energia

¢ Alteraciones en el metabolismo
de moléculas

y

Diagnéstico

|

¢ Por pesquisa
¢ Por sospecha clinica

Formas de presentacion clinica

!

¢Como pensar y qué cam

7

ino seguir para llegar al

diagnadstico cuando hay elementos de sospecha?

7/
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Errores cong

Los “errores congénitos del metabaolismo”®
(ECM]) constituyen un desafio para la mayoria
de los médicos. La denominacion de este grupo
de afecciones la introdujo Sir Archibald E.
Garrod, hace mas de un siglo cuando describié
la alcaptonuria como una enfermedad
congénita. Planted, en aquellos tiempos, la
herencia autosdmica recesiva segun las leyes
de Mendel basandose en investigaciones de
consanguinidad y en la presencia de casos
familiares. Mas tarde se encontré que el
mecanismo en juego, para cada una de las
enfermedades de este grupo, es un gen
mutado que es responsable de la sintesis de
una proteina (enzima) anomala.

El progreso de las descripciones clinicas, de las
ciencias basicas y de la tecnologia ha llevado
desde entonces al reconocimiento de mas de
500 enfermedades en este grupo, con una
mayor comprension de su patogenia, mejores
posibilidades de deteccion y diagnostico, de
consejo genético y de tratamiento para muchas
de ellas.

La medicina molecular en las Ultimas décadas
ha permitido reconocer la mayoria de las
mutaciones genéticas causantes de las
alteraciones en la funcion de cada via
metabadlica.

Se manifiestan frecuentemente en la infancia,
pero pueden hacerlo adn hasta en la adultez.

. Generalidades

"
Por su baja prevalencia y lo inespecifico
de sus signos de presentacién, suelen
ser enfermedades casi desconocidas
para el médico que se desempefia en el
area de atencion primaria, que, por otra
parte, suele ser el primero en tomar
contacto con estos pacientes.
"

Cada uno de los ECM considerado
aisladamente tiene una prevalencia muy baja,
gue oscila segun la enfermedad entre 1:4.000
a 1:300.000 recién nacidos. Sin embargo,
considerados los diferentes ECM en conjunto,
estos afectan a mas de 1:2.500. En regiones
o comunidades con alta frecuencia de uniones
entre consanguineos o con grupos étnicos
minoritarios, la presencia de ECM es tan
frecuente como 1:748 6 1:50 nacidos vivos.

Su forma de presentacion es muy variable,
pudiendo hacerlo como una enfermedad
sobreaguda o con sintomas intermitentes o de
comienzo tardio o padecer cuadros clinicos
cronicos y/o evolutivos.

Algunas enfermedades se diagnostican a
través de programas de pesquisa en el recien
nacido y otras a partir de la sospecha oportuna
del pediatra. El diagnéstico precoz es
importante para alcanzar una evolucion
favorable, evitar la muerte o prevenir secuelas
neurolégicas permanentes de aquellas
afecciones que tienen tratamiento y para
ofrecer asesoramiento genético en todos los
casos, ya que son, salvo unas pocas
excepciones, de herencia autosdmica recesiva.




= 2.1. Diagnostico temprano por
pesquisa en nifios asintomaticos

"

El objetivo de un programa de pesquisa
en una poblacion es detectar, con un
marcador biolégico, una enfermedad
grave en la que pueda prevenirse su

progresion ni bien se diagnostica.
o

En nuestro pais la deteccion de algunos ECM:
fenilcetonuria, deficiencia de biotinidasa y
galactosemia, es obligatoria por ley para todos
los recién nacidos. Si la pesquisa no se realizd
en algin paciente en la primera semana de vida,
debe hacerse cualquiera sea la edad del nifio.
En otros paises, se realiza una pesquisa mas
amplia, que incluye algunas alteraciones del
metabolismo de los aminoacidos, algunas
acidemias organicas, defectos de oxidacion de
acidos grasos y otros ECM. Esto es gracias al
desarrollo tecnolégico, que desde hace pocos

anos, incluyd como método de diagnastico la
espectroscopia de masa en tandem.

e
El resultado positivo de una pesquisa
no es diagnostico de la enfermedad.
"

Hay que recordar que los test que se utilizan
tienen mas sensibilidad que especificidad, por lo
gue puede haber resultados falsos positivos.
Pero el pediatra, que es el primero en
encontrarse con el informe, debe estar
preparado para explicar las caracteristicas de la
enfermedad que la pesquisa detectd como
posible y también aclarar que puede tratarse de
un falso positivo, sin generar angustia,
acompafando a la familia en el proceso de
confirmacién y actuando sin demoras.

Se dan esquemas orientadores para el pediatra
respecto a como actuar frente a un resultado
positivo de cada uno de los ECM pesquisados.

( PESQUISA POSITIVA )

( Notificacion al médico)

Pediatra preparado —
para informar

Ol dVvNOud
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Comunicacion a padres
del test positivo

| Puede ser
falso positivo

| Necesidad de
2da. muestra rapida

I Confirmar para
tratar precozmente

Descartar.
Evitar preocupacion

Elaboracion propia.
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Fenilcetonuria

"

Esta enfermedad, no tiene
caracteristicas fenotipicas llamativas en
el lactante, pero el diagnostico por
pesquisa es trascendente porque sin
diagnoéstico temprano y sin tratamiento,
evoluciona a un retardo mental severo.
o

o
F
o
<
<
)
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Maédulo 1

1ra. muestra
adecuada
|
Normal
<2 mg%

Phe >2 mg%

El pediatra recibe del laboratorio de pesquisa
el informe de fenilalanina elevada. El primer
paso que debera dar es confirmar el valory
luego el diagnéstico. En el grafico 2 se
esquematizan los pasos a seguir. Si la
muestra se toma entre los 2-5 dias de vida,
el valor de corte a considerar es de 4 mg%;
si es anterior, el mismo es de 2 mg%.

Repetlr analisis en
Ia misma muestra

( <2 mg%

)

Levemente mayor‘)
2da. muestra

a 2 mg%
]

ISMO

I
Normal
<2 mg%

Patolagico
|

I
Analisis
]
Levemente mayor a 2 mg%.
Nivel de corte dudoso

( Centro de consulta especializada )

Elaboracion propia.

Hay que tener presente que la leche de madre
es la que tiene menor contenido de fenilalanina,
pero resulta excesiva para un nifio con
fenilcetonuria. Este requerira una formula
especial, que no contiene fenilalanina, para
cubrir sus requerimientos proteicos y caléricos,

tos del metabol

éni

»

pero esta férmula no sera su Unica alimentacion,
ya que requiere cubrir sus requerimientos de
fenilalanina (aminoacido esencial) preferiblemente
con pecho materno, para mantener valores
normales en plasma y asegurar un buen control
metabdlico y crecimiento y desarrollo normales.
Estas indicaciones, deben realizarse en un
centro especializado, con el que hay que
contactarse rapidamente.

Errores cong

Deficiencia de biotinidasa: El examen que
realiza el laboratorio de pesquisa mide el nivel de
enzima biotinidasa. La deficiencia de ésta puede
no dar sintomas o causar un cuadro grave en el
recién nacido con convulsiones o severa acidosis
metabadlica y lesiones de piel. El tratamiento es
muy simple y consiste en administrar biotina por
boca, 10 mg/dia. Esto no modifica los
examenes confirmatorios. En el gréafico 3 se
esquematiza la conducta a seguir frente a un
resultado positivo. El pediatra puede indicar el
tratamiento y contactar con un centro
especializado para confirmar el diagnéstico.
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(’I ra. muestra adecuadaD
1

( Nor‘;nal ) @iotinidasalpatolc‘)gic@ C Biotinidas:a dudoso)

CNotificacic‘Jn inmediata a Referente y Pediatra)

\

Descarta
deficit

Normal

Evaluacion clinica (eventual emergencia)
y andlisis de 2da. muestra

(' Patologico )

I—(Biotina 10 mg/dia oral) _(Consulta centro especializado)

Elaboracion propia.

Galactosemia: Esta enfermedad puede ser que tiene efectos toxicos sobre higado y rifon.
extremadamente grave desde el nacimiento y el Los sintomas son rechazo del alimento, vomitos,
nifio puede tener sintomas aln antes de recibir falta de progreso de peso, hepatomegalia,

el resultado de la pesquisa. La imposibilidad de ascitis, signos de laboratorio de compromiso
transformar la galactosa (monosacéarido que hepético, acidosis metabolica por afectacion del
junto con la glucosa constituyen la lactosa de la tubulo renal proximal. Por esta razén, en el
leche) en glucosa, por deficiencia de la algoritmo (Grafico 4) sugerimos la evaluacion
galactosa-1-fosfato uridil transferasa (GALT) clinica temprana del nifio antes de seguir con los
provoca la acumulacion de galactosa-1-fosfato, pasos de la confirmacion diagnostica.

Examen clinico

(Galactosa > 10 mg"@—

Normal

2da. muestra

(<1Dr@ ( >10 mg% )

(Evaluacién clinica)

( Descarta galactosemia)

Normal
3ra. muestra

<10 mg% >10 mg%
N

(Hipergalactosemia transitoria) (Hiper‘galactosemia persistente)

Evaluar causa

Elaboracion propia.

( Molecular )
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= 2.2. Diagnoéstico por sospecha

clinica

"

Si la pesquisa es normal, no descarta
la posibilidad de que el nifio tenga
alguno de los otros cientos de ECM
cuyo diagnéstico depende principalmente
de la sospecha clinica del pediatra.

o

¢Cuales son los principios a tener en cuenta
para diagnosticar estas enfermedades?

1) Considerar la posibilidad de un Error
congénito del metabolismo en simultaneo
con otras patologias, por ejemplo, sepsis,
intoxicaciones o encefalopatias.

2) Recordar que pueden manifestarse en
cualquier edad.

3) Estar alerta con los signos clinicos y de
laboratorio que, aunque inespecificos,
pueden corresponder a algun Error
congénito del metabolismo.

4) Pensar primero en los ECM que tienen
posibilidad de tratamientos especificos.

5) En situaciones de emergencia, tomar las
muestras de laboratorio que puedan
orientar a un ECM tratable (se mencionan
mas adelante]).

6) Recordar que una muerte neonatal con
diagnostico dudoso, de sepsis o de
intoxicacion, puede corresponder a un ECM.

7) Procurar tener acceso a una consulta
especializada.

"

Los datos clinicos de los pacientes
con ECM son en general
inespecificos, especialmente en el
recién nacido o el lactante pequeio
que tienen un repertorio de sintomas
limitado para responder a
enfermedades severas.

o

Por lo tanto un mismo sintoma puede deberse
a diferentes causas. Si no se considera la
posibilidad del ECM como diagnéstico
diferencial en un nifio gravemente enfermo,
algunos pacientes con un ECM seran
diagnosticados comao con una enfermedad
adquirida (sepsis, intoxicacion, deficiencia de
nutrientes). Solamente si se piensa que la
suma de todos los signos presentes podria
corresponder a un ECM se estara frente a la
sospecha y se podra actuar en consecuencia,
haciendo el diagnéstico, evitando una
morbilidad innecesaria y atn la muerte e
indicando tratamiento cuando la enfermedad
es tratable.

Los elementos de sospecha que se enumeran a continuacion en general se presentan combinados mas

de uno en un paciente con ECM.

Datos del e Muerte temprana de hermanos de causa dudosa, subita o sepsis.
interrogatorio * Higado graso materno en el embarazo.
sospechosos

de ECM.

* Nifo sin antecedentes patologicos que se presenta con una
enfermedad sobreaguda o progresiva inexplicable.

e Sintomas agudos, con compromiso clinico severo, desencadenados
por el ayuno o por una infeccién leve.

e Sintomas desencadenados por cambios en la alimentacion.
(incorporacion de leche de vaca, carne, azlcar, fruta).

¢ Rechazo del alimento o de algun tipo especifico de alimenta.
(Proteinas, frutas, dulces, leche).




Signos y sintomas
clinicos sospechosos
de ECM.

Retraso del crecimiento.

Vomitos ciclicos.

Hiperventilacion.

Sintomas neurolégicos intermitentes: trastornos del sensorio y/o
convulsiones, ataxia.

Retraso madurativo evolutivo.

Olor peculiar en orina o piel (pie sudado, azlicar quemada, orina de
gato, moho).

Color de la orina (inusual).

Hepatomegalia y/o esplenomegalia.

Insuficiencia hepatica.

Fallo multisistémico.

Apneas.

Algias de miembros.

Intolerancia al ejercicio.

Trastornos del tono muscular.

Dismaorfias - macroglosia.

Hidrops fetalis.

Miocardiopatia.

Cataratas - opacidad corneana, luxacion del cristalino, manchas en el
fondo de ojo.

Angioqueratomas.

Accidentes cerebro-vasculares inexplicados.

Hernias inguinales, luxacion de cadera, rinorrea persistente.
Displasias oseas.

Es importante recordar que generalmente se encuentran mas de uno de los signos y que
dificilmente sean signos aislados.

Datos de laboratorio
sospechosos de ECM.

Anemia, neutropenia, plaguetopenia.
Acidosis metabdlica (o bicarbonato plasmatico bajo, aun con ph.
normal) o alcalosis respiratoria.

Anion restante elevado (calculo del anion restante: [Na-(Cl+COzH]).
Normal: 12 + 4).

Hipoglucemia o hiperglucemia.

Urea baja.

Aumento de enzimas hepaticas.

Aumento de amoniemia.

Aumento de acido lactico.

Aumento de CPK.

Colesteral elevado o bajo.

Acido trico elevado.

Cetonuria (especialmente en el recién nacido).
Signos de tubulopatia.

Signos de insuficiencia hepatica (alteraciones en la coagulacion y/o
en la sintesis de albumina).
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"

Cuando estos elementos estan
presentes, debe pensarse en la
posibilidad de que el diagnéstico del
paciente sea un ECM y actuar en
consecuencia.

Las clasificaciones son siempre arbitrarias y
podriamos elegir diferentes modalidades para
clasificar los ECM. Pensamos que la perspectiva
fisiopatolégica es la mas practica para orientarse
en este grupo de afecciones. Asi, podremos
considerar 3 grupos de enfermedades:

== Grupo I: Desérdenes que simulan una
intoxicacion.

== Grupo lI: Desérdenes que comprometen la
produccion de energia.

== Grupo lll: Alteraciones en el metabolismo
de moléculas complejas.

Producto

/

Sustrato

Elaboracion propia.

= 3.1. Grupo |: desérdenes que
simulan una intoxicacion

La alteracion genética maodifica la sintesis
de una proteina que cumple funciones de
enzima. Entonces un sustrato A proximal al
bloqueo, que no puede ser transformado
en B por la deficiencia de la enzima
involucrada, se acumula, lo que resulta
toxico para el organismo. Puede afectar

3. Clasificacion de los ECM

Esto es tomar muestras para estudios
diagnosticos como se desarrolla mas adelante e
implementar especialmente en los pacientes
muy graves, medidas terapéuticas que no dafien
y, en cambio, puedan proteger o mejorar al
paciente si tuviera un ECM.

A este grupo pertenecen:

a) Alteraciones del metabolismo de aminoacidos
(ejemplo: fenilcetonuria, homacistinuria,
enfermedad de jarabe de arce, tirosinemia).

b) Acidemias organicas (ejemplo: acidemia
metilmalénica, propionica, isovalérica, etc.).

c) Defectos en el ciclo de la urea (ejemplo:
déficit de ornitin trans carbamilasa: OTC;
acidemia argininosuccinica).

d) Alteraciones del metabolismo de azlcares
(ejemplo: galactosemia o la intolerancia
hereditaria a la fructosa).

e) Alteraciones del metabolismo de los
metales (ejemplo: enfermedad de Wilson).

Cada una de las enfermedades de este grupo
tiene caracteristicas propias, pero podemos
generalizar diciendo que ninguna de ellas afecta
el desarrollo fetal, que pueden tener intervalos
libres de sintomas y cuando éstos se presentan,
son similares a los de una “intoxicacion”, pueden
ser agudos (vémitos, coma, insuficiencia
hepética etc.) o en algunos casos cronicos (falla
de crecimiento, retardo madurativo,
miocardiopatia etc.).

La aparicién de sintomas agudos
frecuentemente se relaciona con intercurrencias
infecciosas leves, cambios en la alimentacion,
fiebre o periodos de ayuno.

El diagnéstico requiere comiunmente de analisis
especificos, tomados en el momento agudo de
los sintomas. (Se detallan méas adelante).

El tratamiento de este grupo de enfermedades
requiere en general de la remocion del
metabolito téxico en el periodo agudo o en evitar
la acumulacion del mismo en forma cronica.




= 3.2. Grupo ll: desérdenes que
comprometen la produccién de
energia

Son alteraciones en el metabalismo intermedio,
en los que los sintomas son secundarios a una
deficiencia en la produccién o utilizacién de la
energia por los tejidos. Pueden dividirse en
defectos a nivel de las mitocondrias o del
citoplasma.

Gen

/

Enzima

Sustrato

D

Elaboracion propia.

Las afecciones a nivel mitocondrial son

severas, incluyen:

a) Acidosis lacticas.

b) Desérdenes en la cadena respiratoria
mitocondrial.

c) Defectos de la oxidacion de las grasas.

Las dltimas son las Unicas de este grupo
parcialmente tratables, suelen presentarse en
situacion de ayuno, cuando el paciente requiere
oxidar grasas como fuente de energia, se

4. Formas de presentacion clinica

a) Presentacion en el periodo neonatal.

b) Sintomas agudos recurrentes, como coma,
ataxia, vomitos, acidosis.

c) Sintomas crénicos progresivos.

d) Signos especificos, permanentes de
compromiso de algun érgano, sugestivo de

manifiestan frecuentemente como un sindrome

de Reye, o como una miocardiopatia.

Los defectos citoplasmaticos de la utilizacion

de energia son:

a) Trastornos del metabolismo del glucégeno
(glucogenosis).

b) Hiperinsulinismo (hipoglucemia persistente o
post prandial).

Estos son pasibles de tratamiento y
diagnosticados y tratados precozmente, son
Menos severos.

= 3.3. Grupo lll: alteraciones
en el metabolismo de
moléculas complejas

Presentan compromiso de la funcion de las
organelas celulares, con alteracion en la sintesis
o degradacion de moléculas complejas.

"

Los sintomas son permanentes,
progresivos independientes de eventos
intercurrentes y no relacionados
con la alimentacion.

o

A este grupo pertenecen:

a) Enfermedades lisosomales (ejemplos:
enfermedad de Gaucher,
mucopolisacaridosis, etc.).

b) Desordenes de la glicosilacion.

a) Deficiencia de alfa 1 antitripsina.

a) Trastornos en la sintesis del colesterol.

Algunas de ellas tienen actualmente tratamiento.

un ECM como dislocacion de cristalino,
miocardiopatia, hepatomegalia, fenotipo
peculiar, etc.

Las formas de presentacion a y b, constituyen
emergencias tanto desde el punto de vista
diagnéstico como terapéutico; se corresponden
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con las alteraciones del metabolismo intermedio
del Grupo |y Il de la clasificacion.

En cambio las formas de presentaciéon c y d
corresponden a las enfermedades clasificadas
como del Grupo Il

= 4.1 Sintomas agudos en el
neonato o infante pequefio

Los sintomas de un nifio pequefio con una
enfermedad aguda, de compromiso
multisistémico son limitados y se repiten en
diferentes enfermedades. Asi, hipotonia, rechazo
del alimento, distrés respiratorio, vémitos,
diarrea, deshidratacion, letargo, convulsiones,
signos de compromiso hepético, miocardiopatia,
son atribuidos frecuentemente a una sepsis, u
otra afeccion frecuente, pero estos mismaos

sintomas pueden corresponder a un ECM.

El periodo libre de sintomas desde el nacimiento
es variable. Puede suceder que cuando al
paciente grave se le suspende la alimentacion o
se evita el ayuno administrando glucosa
endovenosa, mejore, por gue si la enfermedad
corresponde al grupo |, se esta interrumpiendo
la acumulacién del sustrato téxico y si pertenece
al grupo 2, se esté aportando energia. Frente a
esta mejoria, el médico piensa que
efectivamente esta frente a un cuadro infeccioso
gue mejoro con antibidticos; sin embargo,
cuando el paciente es alimentado nuevamente o
se interrumpe el aporte de glucosa, los
sintomas reaparecen y aumenta la sospecha de
gue se esté frente a un ECM.

Es trascendente la toma de muestras biolégicas
oportuna para poder diagnosticar a tiempo un
ECM (Gréfico 7).

RN Rechazo alimento
Lactante Mal estado general
Fiebre
Agitacitacion
- Hipotonia
Cultivos .
EAB Encefalopatia

Hemograma

Coagulopatia
1

Glucemia
TGO/TGP
Amoniemia
Acido lactico

Diagnastico
sepsis

Antibioticos.
Hidratacion parenteral

1
(' Mejoria ) r(AIimentaciérD
1 |

(Nueva descompensacic‘)rD

¢5e guardaron muestras
de orina y sangre
para hacer diagnostico?

Elaboracion propia.

Es siempre conveniente tomar muestras y
conservarlas cuando hay signos de sospecha
de ECM. Si el cuadro se resuelve
favorablemente y se comprueba que el
diagnostico fue, por ejemplo, una sepsis, no
sera necesario analizar las muestras que se
tomaron, y se descartan; si no es asi, el contar
con las muestras del peor momento del

-( ¢Sospecha de ECM? )

paciente sera de gran ayuda para diagnosticar
un ECM ya que en muchas enfermedades
metabdlicas, sblo se encuentran las
alteraciones bioguimicas buscadas en el
momento de la descompensacion aguda.
Después que el paciente fue estabilizado, puede
perderse la posibilidad de diagnéstico o ser
éste mas complejo.




Muestras a tomar

Deben realizarse todos los examenes
enumerados como orientadores o sospechosos
anteriormente y, ademas, tomar las siguientes
muestras para procesar en forma diferida:

a) Gotas de sangre en papel de filtro (el que se
utiliza en la pesquisa del recién nacido).

b) Sangre (3 cc) con una gota de heparina,
separar el plasma por centrifugacion y
conservar el mismo a -20°C (freezer).

c) LCR centrifugar y congelar.

d) Orina: primera muestra emitida por el
paciente, realizar una tirilla reactiva de test
estandar en orina para detectar cetonas,
glucosa, pH y congelar a -4°C. (congelador).

s
Si se requiere realizar los analisis
especificos, sera conveniente consultar
a un centro especializado que cuente
con un laboratorio de alta complejidad y
pueda realizar los andlisis e interpretar
adecuadamente los resultados y orientar
el tratamiento.
o

Ademas de una historia clinica detallada, hay
datos importantes respecto al momento de la
toma de muestras para interpretar
correctamente los resultados de laboratorio,
como:

¢cuantas horas de ayuno tenia?,

¢qué fue lo Ultimo que comi6?,

¢tuvo cambios recientes en la alimentacion?,
¢tiene o ha tenido una infeccién reciente o
actual?,

¢recibia glucosa EV en el momento de la
toma de las muestras?,

¢cual es la medicacion que reciben el
paciente y/o la madre?

-
-
-
-
-
-

Tratamiento de emergencia

"

Los objetivos del tratamiento en estas
situaciones, son: lograr la sobrevida del
paciente, evitar secuelas y que la
respuesta al tratamiento permita
orientar al diagnéstico.

o

El tratamiento de sostén del paciente
sospechoso de un ECM incluye: suspender la
ingesta de cualquier producto potencialmente
toxico como galactosa, proteinas, fructosa y
grasas, administrar un flujo de glucosa de 7 a
10 mg/kg/min. (Glucosa al 10% + electrolitos
a 110-150 ml/kg/dia). El monitoreo del
tratamiento (determinaciones cada 1-2 hs, del
metabolito/s alterados al comienzo) permitira
reconocer el subtipo de enfermedad metabdlica
posible y adecuar el tratamiento.

Si se trata de intolerancia al ayuno (Ejemplo:
glucogenasis 1), el objetivo sera estabilizar la
glucemia y corregir las anormalidades
bioquimicas (acidosis metabadlica,
hiperlacticoacidemia, hiperuricemia,
hipercolesteraolemia).

En casos de hiperinsulinismo se vera la
necesidad de seguir incrementando el flujo de
glucosa, que aunque no sera beneficioso para
el paciente, es un signo indirecto del
diagnéstico.

Si se detecta hipoglucemia con ausencia de
cetonuria se deben sospechar los defectos de
la beta oxidacién de las grasas, pueden
requerir otras medidas, ademas del flujo de
glucosa, que obligan a consultar a un centro
especializado.

En los casos tipo intoxicacién (Ejemplo:
enfermedad de jarabe de arce, defectos del
ciclo de la urea, acidurias organicas) sera
necesario revertir el catabolismo, ademas
lograr anabolismo y eliminar sustancias toxicas.
Para ello, el aporte calérico debera llegar a
60-100 cal/kg/dia, aumentando el flujo de
glucosa hasta 15 mg/kg/minuto EV. Si es
necesario (generalmente lo es) agregar insulina
humana corriente a 0,05 unidades/kg/hora. Si
se descartaron defectos de la oxidacion grasa,
se pueden agregar 1-2 g/kg/dia de lipidos.

Si se detecta un aumento del amonio
plasmatico, en un paciente con un cuadro de
encefalopatia, sin acidosis metabdlica y sin
hipoglucemia, para lograr el descenso del
amonio, hay que usar medicamentos como:
Benzoato de Na al 20%, 250 mg/kg dosis de
carga a pasaren 1 a 2 hs. EV y luego 250
mg/kg/dia cada 8 h, L-arginina al 20%
(clorhidrato de arginina): 250 mg/kg/dia y
Fenilbutirato de sodio, que debe ser indicado por
profesional con experiencia en el tema. Con este
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tratamiento es necesario controlar la natremia.
Cuando el amonio plasmético es mas de 600
mmol/L debera indicarse hemodialisis, dialisis
peritoneal, o preferentemente hemaofiltracion.
Si se sospecha una aciduria organica, por la
persistencia de acidosis metabélica con anion
restante aumentado, a pesar de las primeras
medidas de sosten, una vez tomadas y
adecuadamente rotuladas y conservadas las
muestras para diagnéstico, sera necesario
indicar Carnitina EV 200 a 300 mg/kg iniciales y
luego 100 mg/kg via oral y vitamina B12 (hidroxi
cobalamina 1mg/dia) por via intramuscular.
También puede ser necesario forzar diuresis,
aumentando el volumen de infusion, controlando
regularmente el medio interno.

Cuando hay una acidosis lactica persistente
por alteracion del metabolismo energético,
sera necesario controlar la evolucion del acido
lactico, porque puede ser la Gnica situacion en
la que el flujo de glucosa elevado resulte
perjudicial, porque aumente el acido lactico y
se requiera disminuirlo a 3-5 mg/kg/minuto.

% 4.2. Sintomas de comienzo
tardio o en episodios
recurrentes

"

El 50% de los errores del metabolismo
intermedio, se expresan después del
primer ano y hasta la edad adulta.
s

Los sintomas de presentacion son episodios
recurrentes de:

Coma.

Vomitos.

Ataxia.
Trastornos psiquiatricos.

Deshidratacion.

M RS RS RS

Sindrome de Reye.

Cada episodio sintomatico puede
desencadenarse por un ayuno prolongado, o un
aumento de la ingesta proteica, o por ejercicio
0 eventos que incrementen el catabolismo o sin
causa aparente. Pueden resolverse con
medidas sintomaticas o llevar a la muerte.

Entre los episodios el paciente esta normal,
asintomatico.

En estos episodios recurrentes, también
corresponde frente a los sintomas, tomar las
medidas de tratamiento de emergencia
propuestas en el punto anterior.

= 4.3. Sintomas cronicos
progresivos de érganos o
sistemas especificos

Los sintomas pueden ser insidiosos, de lento
progreso, estar presentes al nacimiento o mas
tarde. Afectan con mucha frecuencia sistema
nervioso (deterioro mental, paraplejia, ataxia,
movimientos anormales, epilepsia mioclénica,
polineuropatia, trastornos de conducta), aparato
digestivo (diarrea croénica, falla de crecimiento,
vomitos reiterados, pobre alimentacion,
hepatomegalia), musculo (hipotonia, debilidad) y
huesos (disostosis). También pueden
manifestarse como hidrops fetal no
inmunolégico, o con alteraciones fenotipicas.
Este grupo corresponde a afecciones del
metabolismo de grandes moléculas que no
presentan eventos de descompensacion
metabadlica aguda relacionados con infecciones
ni cambios de la alimentacion, como las
alteraciones del metabolismo intermedio.

La presencia de hepatoesplenomegalia en los
primeros meses, se puede asociar a GM1
(gangliosidosis tipo 1), glucogenosis tipo lll, VI, o
IX o enfermedades de Niemann Pick, Gaucher o
Wolman. Cuando se suma ademas una facies
peculiar, hernias y alteraciones 6seas, podra
tratarse de una mucopolisacaridosis u
oligosacaridosis. El estudio de
mucopolisacéaridos y oligosacaridos en orina,
pueden ayudar al diagnéstico, pero si son
normales, no descarta la posibilidad de estas
enfermedades y es necesario realizar enzimas
en leucocitos en un laboratorio especializado.

"
Estas afecciones en general no
constituyen una emergencia que
requieran tratamientos inmediatos, y
dan tiempo a realizar consultas y
estudios para alcanzar el diagnéstico.
"
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La presencia de defectos al nacimiento sugiere
alteraciones intradtero que afectan el desarrollo
fetal. Esto se ve en las alteraciones de enzimas
peroxisomales, por ejemplo en el sindrome de
Zellweger, en acidemia glutarica tipo Il, en
trastornos de la glicosilacién (CDG), trastornos
de la sintesis de colesterol (acidemia
mevalénica, Smith-Lemli-Opitz), trastornos del

metabolismo del cobre (sindrome de Menkes),
o en fenilcetonuria materna. La deficiencia de
piruvato deshidrogenasa puede provocar
malformaciones similares al sindrome de
alcohol fetal.

Si bien hay algunas otras afecciones
acompafiadas de dismaorfias, son en general
pocos los ECM que las producen.

9. ¢Como pensar y qué camino seguir para llegar al

diagnéstico cuando hay elementos de sospecha?

Enumeramos algunas de las afecciones mas
comunes para orientar el diagnostico.

= 5.1. Sintomas de encefalitis
aguda

Rechazo del alimento.
Irritabilidad.

Letargo.

Coma.

Cambios del tono muscular.

Temblores, mioclonias.

M MM RS RS ORE RE RS

Problemas neurovegetativos.

Estos sintomas pueden corresponder a:
== Acidemias orgénicas.

== Enfermedad de Jarabe de Arce.

== Trastornos del ciclo de la urea.

== Defectos en la produccion de energia.

Los elementos del laboratorio habitual que
apoyan esta posibilidad diagnéstica son:

Descenso del bicarbonato plasmatico con
anion restante elevado.

Cetonuria.

Olor peculiar en la orina.
Amoniemia elevada.

Aumento de enzimas hepaticas.

Aumento del acido lactico.

H M M RS oS RS '

Hipoglucemia.

"

Cuando estan presentes algunos de los
sintomas de sospecha, es conveniente
no demorarse en la consulta
especializada, para solicitar estudios
especificos e iniciar tratamiento,
porque las secuelas neurolégicas estan
en relacion con la demora diagnéstica y
terapéutica.

"

% 5.2. Convulsiones

L]
Dificilmente las convulsiones aisladas
sean manifestacion de un E.C.M.
"

Con excepcion de las siguientes afecciones que
se presentan en el periodo neonatal.

Hipoglucemia de diferentes etiologias.
Convulsiones sensibles a piridoxina.
Convulsiones sensibles a acido folinico.
Deficiencia de biotinidasa.

Mala absorcion congénita de magnesio.
Dependencia de piridoxal 5 fosfato.

Defectos de tetrahidrobiopterina.

M RS RS RS ORE RE oRSE

Trastorno del transporte de glucosa.
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== Déficit de serina.
== Hiperglicinemia no cetosica.

== Deficiencia de sulfito oxidasa.

El EEG con patrén de paroxismo supresion
pueden orientar hacia un ECM. Es necesaria
la consulta especializada, para solicitar

estudios complejos con orientacién
diagnostica.

Hepatomegalia con o
hipoglucemia o

Insuficiencia hepatica o
(alteraciones en los °
factores de coagulacion) o

Colestasis °

= 5.3. Enfermedad hepatica

No es infrecuente que frente a un nifio con
hepatomegalia, el pediatra piense en causas
infecciosas o estructurales; sin embargo, hay
varios errores congénitos del metabolismo que la
presentan, en algunos casos acompafado de
hipoglucemia, o acidosis metabdlica o insuficiencia
hepatica o colestasis. Muchas de estas
enfermedades tienen un tratamiento especifico.

Glucogenosis

Intolerancia hereditaria a la fructosa
Deficiencia de fructosa 1-6 difosfatasa
Hiperinsulinismo

Galactosemia

Hemosiderosis neonatal
Enfermedad mitocondrial
Tirosinemia

Intolerancia hereditaria a la fructosa

Deficiencia alfa-1-antitripsina

Niemann Pick C

Trastornos del metabolismo o secrecion de sales biliares
Fibrosis quistica

Enfermedad peroxisomal

Aciduria mevaldnica

Hepato-esplenomegalia Enfermedades lisosomales

= 5.4. Compromiso cardiaco

Miocardiopatia dilatada o o
hipertréfica con

insuficiencia cardiaca

Derrame pericardico o

Miocardiopatia + hipoglucemia

Miocardiopatia + hipotonia o

Arritmias °

Defectos de la producciéon de energia
Defectos en la cadena respiratoria
Defectos de la beta oxidacion

Enfermedad lisosomal (Pompe, MPS)

Trastornos de la glicosilacion proteica (CDG)
Defectos de la beta oxidacion

Enfermedad de Pompe
Sindrome de Barth (+ neutropenia)

Enfermedad mitocondrial
Hiperamoniemia
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= 95.5. Hipoglucemia

"

Frente a una hipoglucemia, lo primero a
tener en cuenta, es que el organismo tiene
mecanismos compensadores como para
mantener la normoglucemia, por lo que
nunca un valor inferior a 50 mg% puede
considerarse normal, ni auin con ayuno.
.S

Las tiras reactivas para medir glucemia son Utiles
pero no son “definitivas” para un diagnostico, los
valores deben confirmarse con el laboratorio.
Cuando un valor es bajo, es suficiente para
encarar su estudio. La repeticion del analisis, un
par de horas después, puede ser normal, y eso
no descarta la hipoglucemia.

Orina e (Cetonuria.

Frecuentemente la hipoglucemia se presenta
con sintomas, en el neonato puede ser solo
irritabilidad, en el nifio mayor sintomas
adrenérgicos (sudoracion, piel fria, sudorosa,
taquicardia), o somnolencia o convulsiones, pero
también puede ser que el paciente no tenga
sintomas, especialmente en el nifio que tiene
episodios a repeticion.

En el momento de la hipoglucemia, cuando se
toma la muestra de sangre venosa para
enviar al laboratorio y confirmar el valor de
una tira reactiva, deben tomarse
simultaneamente muestras clave, que pueden
permitir tener un diagnostico etiolégico si son
simultaneas con ella. El examen de la primera
muestra de orina emitida después de la
hipoglucemia, también es muy orientador para
el diagnéstico.

¢ Cuerpos reductores.

e ph.

¢ Conservar orina congelada para analizar acidos organicos

urinarios.
* Toxicos.

Sangre o

Glucosa (laboratorio).

¢ (ases en sangre.

¢ Insulina/Cortisol/Hormaona de crecimiento (puede
congelarse suera).

* Acidos grasos libres (NEFA/FFA).

e 3-0H-Butirico.

* Amonio.

* Acido lactico.
¢ Acylcarnitinas (gotas de sangre en papel de filtro, el mismo
gue se utiliza para la pesquisa del recién nacido. Guardar una

Vez Seco).

Algunos de estos examenes necesarios pueden
procesarse en laboratorios de baja complejidad,
los otros podran derivarse si fuera necesario.

Los caminos para pensar en las posibles
etiologias de la hipoglucemia, se esquematizan
en los graficos 8 y 9.
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_

( Hipoglucemia)

5o

Drogas
Fructosemia
Galactosemia

( Cuerpos r'eductor'es)

Acido lactico

Hiperinsulinismo

__1
[ Proximo esquema)

Glucogenasis |
Def. gluconeogenesis

Def. B oxidacion
Hipopituitarismo

Def. cetolisis

Cadena respiratoria

Elaboracion propia.

—

Hipoglucemia
Cetonuria positiva

( Hepatomegalia )
I

Glucogenosis

Defecto de gluconeogénesis
Enfermedad de jarabe de Arce

Hipoglucemia cetasica
Deficiencia
hormona crecimiento

Elaboracion propia.

% 5.6. Acidosis metabodlica

La acidosis metabadlica con anién restante
normal, solo puede verse en las acidosis
tubulares renales y en la diarrea, en cambio,
hay varias situaciones, especialmente en el nifio
pequefio, que pueden dar acidosis metabdlica
con anion restante [Na-(Cl+CO3H)] normal:

12 + 4) >16, entre ellas, los ECM. Entre estos,

el grupo que tipicamente se asocia a acidosis
metabadlica son las acidemias organicas
(metilmalénica, propidnica, isovalérica y otras),
aungue hay que tener en cuenta que hay
algunas acidemias organicas que no se
presentan con acidosis y se manifiestan por
compromiso del SNC.

En el gréafico 10 se muestra un camino para
pensar un paciente con acidosis metabalica. El
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analisis de los acidos organicos se realizara en
un laboratorio especializado donde ademas se
hace la interpretacion de los resultados, no es

un estudio disponible en laboratorios de baja o
mediana complejidad.

Acidosis
metabdlica

(COH3 })

( Anién restante < ’IB)

1

( Anién restante > 18)
I

( Acido lactico )

Normal

Acidos
organicos —
normales Acidos
organicos
anormales

Toxicos
Otras causas

Elevado
Acidos organicos
normales

Acidemia

organica

Pérdida renal
Pérdida digestiva

Elaboracion propia.

= 5.7. Hiperamoniemia

El amonio (NH3) puede estar elevado en:

1) Insuficiencia hepatica.

2) Aumento de la actividad muscular o
convulsiones recientes.

3) Neonatos con ductus permeable o dificultad
respiratoria.

4) Trastornos del ciclo de la urea.

9) Acidemias organicas.

6) Defectos de la beta oxidacion.

"

Frente al paciente en coma con
hiperamoniemia es necesario contactar
inmediatamente con un especialista en

enfermedades metabélicas pues es
necesario actuar con medidas
terapéuticas con urgencia.
o

Glucogenosis | Defecto
Defecto de Cad. resp.
neoglucogenesis 0 piruvato

Las investigaciones basicas frente al paciente
con hiperamoniemia son:

1) Equilibrio &cido base y anién restante.

2) Aminoacidos plasmaticos (plasma).

3) Acidos organicos urinarios (congelar orina).
4] Acilcarnitinas en papel de filtro.

5) Acido orético urinario (congelar orina).
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Ejercicio de Integracion y Cierre

W N T

A. Identifique Verdadero o Falso en los siguientes enunciados [
Lo N Vg |

(=)
F
o
g
Z
o
14
o

/
1. Cada uno de los ECM considerado aisladamente tiene una prevalencia muy baja, que
A oscila segiin la enfermedad entre 1:4.000 a 1:300.000 recién nacidos. I:l I:l
@) : : .
3 2. La forma de presentacion es muy variable, pudiendo hacerlo como una enfermedad
) sobreaguda o con sintomas intermitentes o de comienzo tardio o padecer cuadros I:l I:l
0O clinicos cronicos y/o evolutivos.
E 3. La deteccion de algunos ECM: fenilcetonuria, deficiencia de biotinidasa y I:l I:l
galactosemia, en nuestro pais, es obligatoria por ley para todos los recién nacidos.
4. Elresultado positivo de una pesquisa es diagnéstico de la enfermedad. |:| |:|
Los datos clinicos de los pacientes con ECM son en general inespecificos, I:l I:l
especialmente en el recién nacido o el lactante pequefio.
6. Las formas de presentacion en el periodo neonatal y las que presentan sintomas
agudos recurrentes, constituyen emergencias tanto desde el punto de vista I:l I:l
diagnéstico como terapéutico.
7. EI 80% de los errores del metabolismo intermedio se expresan durante el primer I:l I:l
g afo de vida.
Las convulsiones son, generalmente, una manifestacion de un ECM.
@ : L1
— Nunca un valor de glucemia inferior a 50 mg% puede considerarse normal.
o L1
o) 10. Frente al paciente en coma con hiperamoniemia es necesario contactar
ch inmediatamente con un especialista en enfermedades metabdlicas pues es I:l I:l
Q necesario actuar con medidas terapeuticas con urgencia.
Q
©
(7))
Q
IE
c
‘O
(@)
=
@)
(&)
(7))
[b)
[
o
o
.
L
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- ==
‘i B. Responda las siguientes consignas :
N ~~¥1 —

EH Mencione por lo- menos dos ECM que sepuedar
diagnosticow tempranamente por besquisor e ninos
asintomaticos.

OL dVNOld

L OINPOIA

H Etrwmnerepor lo- menoy 3 datos que le hariowv sospechar
de ECM ew el interrogatorio-

B trhwwumnere por lo- menos 3 signos o sintomas cinicos que le
hawtoawv sospechar de ECM.

B 4+ Enuwmere por lo-menoy 3 datos de laboratorio-que les
haviaw sospechar de ECM.

owsijogejaw [ap sojuabuog saJdodd]
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WA\ —rp
C. Analice y resuelva las siguientes situaciones clinicas
Vg |

B Mariela, de 20 meses, consulto por pérdida del equilibrio-
al cominow, cambio- de cawdcter, somnolenciav y vémitos
de 2 dias de evolucidw.

Tntre loy antecedentes tiene cambio- de lactounciov
materna av leche de vacaw entera Covw agilcow uv mes
antes. ELexamer clinico- muestra tallow y peso- normales;

o
F
o
o
<
o
14
o

«— estiv normohidvatada, cow ataxioy, irvitabilidad y
0 tendenciaw ol sueio-
=
\-8 Swequilibrio-dacido base y la glucemiav son normales.
= a) ;H uwv nutriente enw relacion al cambio- de leche
ay
que pudo-haber desencadenado-el cuadio?
b)) Hay alguwv ciclo- metabdlico- que puede estowr
@) alterado?
-
.9 ..........................................................................................................................
O e
o)
C0 e e
©
= c) (Queé otro-estudio de laboratorio-puede ovientorlo-evv
= el diagnastico?
ﬁ ..........................................................................................................................
N
O
2
C ..........................................................................................................................
>
g d) De acuerdo-al resultodo; ;qué conducto tomanwia?
U ..........................................................................................................................
()]
D) e
.
O
e
.
LLI
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H Tomds; recien nacido,; se alimento v pecho, y antes del

altow de law maternidad, comienga cow rechago-del
alimento, vémitos, mala perfusiow periféricay acidosis
metabdlico. Se interna enw cuidados intensivoy
neonatales y se readigzonv mudiiples cultivos. Se medicow
con antitbidticos; se suspende lov alimentacidwy se colocaw
hidratacidw poarenteral.
Ewlas siguientes 24 hgy muestra francar mejorio del
estado-general y se indicow alimentacion nuevaimente;
que aceptw sivv incovwenientes.
A las 24 hs de recomengada low alimentaciow repite
descompersacior con cuadvo- cinico-y laboratorio
Frente av estow cinicou:
a) :Queé necesitor mediv frente v estow reiteraciow de
acidosisy metabslica?

formav diferida?

Puede comparar ;s respuestas con las que figuran
en lzr Claveide Respuestas.
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Conclusiones

Los programas de pesquisa abarcan un numero
minimo de ECM.

No hay elementos clinicos patognomoénicos de
ECM.

No hay diagnéstico clinico para estas
enfermedades, el laboratorio especifico es
imprescindible.

"
Las enfermedades deben sospecharse
para poder diagnosticarlas.
o

El diagnastico temprano influye en el prondstico
cuando las enfermedades tienen tratamiento.
Hay multiples elementos de sospecha, que

pueden ser atribuidos a otras etiologias si no se
piensa en ECM.

Las muestras a nivel pablico pueden ser enviadas
a Centros de Pesquisa: Htal. de Pediatria J.P
Garrahan de la CABA a través de la Oficina de
Comunicacion a Distancia (54 011 4308 0258);
o al Centro de Estudios de Metabolopatias
Congeénitas (Cemeco) del Hospital de Nifios de la
ciudad de Cérdoba. Se solicitan datos
orientadores de la anamnesis y del examen
fisico junto con el envio de las muestras.

En el Anexo se observan las fichas que se
deben completar acompanando las muestras
remitidas. El amonio y el &cido lactico se deben
procesar en el lugar de origen para no obtener
resultados alterados por el tiempo transcurrido
hasta su analisis en un centro alejado.
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Clave de respuestas. Ejercicio de Integracion y cierre

W AN ~—7

A. Ildentifique Verdadero o Falso en los siguientes enunciados
Vg |

OL dVNOld

1. Verdadero.
2. \Verdadero.
3. Verdadero.
4. Falso. El resultado positivo de una pesquisa no es diagnoéstico de la enfermedad. o
5. Verdadero. 8‘
6. Verdadero. 6
7. -

Falso. El 50% de los errores del metabolismo intermedio, se expresan después del primer afio y
hasta la edad adulta.

8. Falso. Dificiilmente las convulsiones aisladas sean manifestacion de un E.C.M.
9. Verdadero.
10. Verdadero.

v |

B. Responda las siguientes consignas
- —n ——

n ECM que se puedan diagnosticar tempranamente por pesquisa: Fenilcetonuria. Deficiencia de
Biotinidasa. Galactosemia.

H Datos de sospecha de ECM en interrogatorio: muerte temprana de hermanos de causa
dudosa, subita o sepsis. Higado graso materno en el embarazo. Nifio sin antecedentes
patolégicos que se presenta con una enfermedad sobreaguda o progresiva inexplicable.
Sintomas agudos, con compromiso clinico severo, desencadenados por el ayuno o por una
infeccion leve. Sintomas desencadenados por cambios en la alimentacion (incorporacion de
leche de vaca, carne, azlcar, fruta). Rechazo del alimento o de algun tipo especifico de aliment.
(proteinas, frutas, dulces, leche).

ﬂ Signos o sintomas de sospecha: retraso del crecimiento. VVémitos ciclicos. Hiperventilacion.
Sintomas neurologicos intermitentes: trastornos del sensorio y/o convulsiones, ataxia. Retraso
madurativo evolutivo. Olor peculiar en orina o piel (pie sudado, azicar quemada, orina de gato,
moho). Color de la orina (inusual). Hepatomegalia y /0 esplenomegalia. Insuficiencia hepética.
Fallo multisistémico. Apneas. Algias de miembros. Intolerancia al ejercicio. Trastornos del tono
muscular. Dismorfias - macroglosia. Hidrops fetalis. Miocardiopatia. Cataratas - opacidad
corneana, luxacién del cristalino, manchas en el fondo de ojo. Angioqueratomas. Accidentes
cerebro-vasculares inexplicados. Hernias inguinales, luxacién de cadera, rinorrea persistente.
Displasias 6seas.

owisijogesaw |9p sojiuabuoo saJdodd]
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n Datos de laboratorio: Anemia, neutropenia, plaquetopenia. Acidosis metabaélica (o bicarbonato
plasmatico bajo, atn con ph. normal) o alcalosis respiratoria. Anion restante elevado (célculo
del anién restante: [Na-(Cl+CO3H]]. Normal: 12 + 4). Hipoglucemia o hiperglucemia. Urea baja.
Aumento de: enzimas hepéticas, amoniemia, acido lactico, CPK, acido Urico. Colesterol elevado
o bajo. Cetonuria (especialmente en el recién nacido). Signos de tubulopatia. Signos de
insuficiencia hepatica.

o
F
o
<
<
)
14
o

B Sintomas de encefalitis aguda: rechazo del alimento. Irritabilidad. Letargo. Coma. Cambios del
tono muscular. Temblores, mioclonias. Problemas neurovegetativos.

F
@)
3 W T g {
O C. Analice y resuelva las siguientes situaciones clinicas
Ne) N v
E n Mariela
a) La leche de vaca tiene mucho mayor contenido proteico que la LM. Entonces pudo ser la
proteina ingerida (en mayor cantidad) el nutriente desencadenante.
b) Puede estar alterado el metabolismo proteico, el ciclo de la urea.
c) Dosaje de amonio plasmatico
d) Asegurar un buen aporte calérico para evitar catabolismo e indicar un aporte restringido de
proteinas.
ﬂ Tomas
a) Medicion del anion restante y del pH urinario.
(@] b) En especial orina para acidos organicos. Se pueden agregar otras muestras de las indicadas
E en el texto, pero ésta es la fundamental.
wn c) Aporte de fluidos, calorias y restriccion proteica.
@)
o
@©
)
GEJ
Q
©
(7))
Q
IE
c
‘O
(@)
=
@)
(&)
(7))
[b)
[
o
o
.
LLl
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Anexo 1. Ejemplo de ficha de envio del material para diagnéstico

de ECM usada en el Hospital de Pediatria J.P. Garrahan

Hospital de Pediatria “d.P. Garrahan”

Si considera que tiene un paciente con sospecha de un error congénito del metabolismo, puede enviar
una consulta a la Oficina de Comunicacion a Distancia del Hospital de Pediatria J.P Garrahan, desde
donde el Servicio de Errores Congénitos podra intercambiar con Ud. informacién y orientarlo sobre
qué estudios realizar a su paciente. Todos aquéllos que puede realizarse en el laboratorio del Hospital,
les seran sugeridos para que envie las muestras, con las planillas que se adjuntan. Por razones
organizativas y de servicio, no se reciben muestras sin la consulta previa.

Ol dVvNOud

PLANILLA PARA INGRESO DE MUESTRAS AL LABORATORIO DE METABOLISMO

L OINPOIA

PACIENTE
Nombre y apellido

Fecha de nacimiento

Lugar de nacimiento

Nacionalidad
N° HCL Garrahan (si lo tiene)
DNI

Domicilio

Teléfono (imprescindible)
OBRA SOCIAL

N° afiliado (paciente]

Nombre del titular
N° afiliado del titular

Lugar, funciény

domicilio del trabajo

Nombre de la empresa/Tel.
PADRE

Nombre y apellido

DNI

Fecha de nacimiento
MADRE

Nombre y apellido

Fecha de nacimiento
DNI
DATOS DEL MATERIAL ENVIADO

Estudios solicitados

Fecha de envio

Forma de envio (correo, personal,

casa de provincia etc.)
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LABORATORIO DE METABOLISMO. PB 4171; 4308-4300; INTERNO 1364

MEDICACION QUE RECIBE

TIPO DE NUTRICION QUE RECIBE

Carbamazepina

Pecho

DFH Férmula (¢,cual?)
Valproato Leche de vaca
Vigabatrina Jugos
Lamotrigina Postres

Benzoato de sodio

TCM agregado

Primidona Té de algun tipo ¢ Cuél?

Fenobarbital CONDICION DE TOMA DE MUESTRA
Diazepan Horas de ayuno previo

Ibuprofeno ¢Muestra programada?

Aspirina ¢Muestra en crisis?

Otros:
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INDICACIONES PARA EL ENVIO DE MUESTRAS

Test neurometabdlicos en orina:

Primera y segunda orina de la mafiana REFRIGERADA.

OL dVNOld

Aminoacidos plasmaticos:

Muestra de 1ml de sangre, tomada con heparina a la mafiana con un minimo de 4 hs de ayuno.
Se separa el plasma y se envia REFRIGERADO (minimo 0,5 ml de plasma), en lo posible con hielo
seco, en tubo de plastico con tapa y rotulado con el nombre del paciente. LA HEMOLISIS INVALIDA
LA DETERMINACION.

L OINPOIA

Acidos organicos:
Primera orina de la mafiana (minimo 10 cc) o muestra del episodio agudo de descompensacion
REFRIGERADA inmediatamente de emitida y enviada REFRIGERADA.

Amoniemia y acido lactico:

SOLO PUEDE ENVIARSE S| ENTRE LA OBTENCION DE LA MUESTRA Y LA LLEGADA AL
LABORATORIO TRANSCURREN MENQS DE 90 MINUTQOS Y SE ENVIA CORRECTAMENTE
REFRIGERADA.

Amoniemia: 1,5 ml en tubo con EDTA. El tubo debe ser abierto recién en el momento que se

toma la muestra, debe ser tapado, REFRIGERADQO y enviado inmediatamente.

Acido lactico: 1,5 ml de sangre en un tubo con EDTA y 10 microlitros de fluoruro. Debe ser
REFRIGERADQ y enviado inmediatamente.

Cromatografia en placa delgada de mucopolisacaridos u oligosacaridos:
Orina de 12 horas REFRIGERADA.

Biotinidasa, galactosa y galactosa-1-P, fenilalanina, 17ohprogesterona y TSH:

Gota de sangre en papel de filtro.

owsijogejaw [ap sojuabuog saJdodd]
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o
F
Unidad de Errores Congénitos del Metabolismo
. “Hospital De Pediatria Dr. Juan P. Garrahan”
< FICHA CLINICA DE SOSPECHA DE ERRORES CONGENITOS
<
o Anamnesis sospechosa
E Hermanos fallecidos de muerte dudosa/subita/sepsis Si NO
Consanguinidad de los padres Si NO
Presencia de sintomas graves frente a una intercurrencia leve Si NO
Vomitos reiterados Si NO
s Cambio reciente de alimentacion si NO
2 Cual:
=) -
) Examen clinico sospechoso
0 Talla baja Si NO
E Hepatomegalia Si NO
Esplenomegalia Si NO
Olor peculiar Si NO
Retraso madurativo evolutivo si NO
Convulsiones (no se corresponde con sindrome epiléptico clasico) si NO
Trastorno del sensorio Si NO
Ataxia Si NO
Hipotonia Si NO
Espasticidad Si NO
o Apneas S? NO
E Macrocefalia Sl NO
n Dismorfias S NO
—_— Facie Tosca Si NO
_8 Disostosis Si NO
@© Hernias Si NO
"0'3 Ictericia (colestéatica) Si NO
E Miocardiopatia si NO
— Cataratas, luxacion del cristalino S NO
Q Laboratorio sospechoso Valor Unidades
1= Hipoglucemia Si NO
()] Aumento de TGO/TGP si | NO
'IS Anemia/plaguetopenia y/0 neutropenia Si NO
cC Bicarbonato plasmatico
‘O Tiempo de protrombina alterado Si NO
g’ Cetonuria Si NO
(@] Colesteral
o Triglicéridos
)] Acido drico
GLJ Amonio plasmético
(@] Acido lactico plasmaético
e CPK
L
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