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EDITORIAL

Es importante considerar actualmente si ;estamos los
pediatras considerando la obesidad como un problema
de salud publica?, o seguimos consintiendo a las madres
y padres con sobrepeso en nuestras consultas
asegurando “su nifio es igualito a usted, que sanito lo
veo”.

La obesidad se define como “una enfermedad croénica,
recidivante, multifactorial y con consecuencias en el
neurodesarrollo, en donde un aumento de la grasa
corporal promueve disfuncién del tejido adiposo y
fuerzas fisicas anormales en la masa grasa, dando
resultados metabdlicos, biomecanicos y psicosociales
adversos con graves consecuencias para la salud”.
Guatemala y sus contrastes: mientras que el 50% de la
poblacion menor de 5 afios padece de desnutricion
cronica, el pais se ubica en el décimo lugar en el mundo
con mayor indice de poblacién mayor de 15 afios que
padece obesidad; es decir, un 27% de sus habitantes.
Segiin datos del Instituto de Nutricion de
Centroamérica y Panama (INCAP), en Guatemala el
sobrepeso y obesidad en nifios y nifias, escolares,
mujeres adultas y hombres, es un problema que se ha
agudizado significativamente en las ultimas cuatro
décadas, al extremo que, segun estimaciones, uno de
cada 20 nifos, de entre cero y cinco afios, es obeso, lo
que equivale al 5.4 por ciento de la poblacién. El
problema es cada vez mas serio en la etapa de la
adolescencia y adulta, en donde el estrés y una mala
dieta alimenticia afecta a muchos guatemaltecos y
afectard a futuras generaciones.

Aunque los datos del estudio Euromonitor son del
2009, coinciden en fecha con los que utiliza el informe
Nutricional Mundial: Perfil Nutricional de paises del
2014, en los que se indica que en Estados Unidos el 38.7
por ciento, mayores de 15 afios, es considerado obeso,
seguido de México con 31.8 por ciento, mientras que
Venezuela y Guatemala registraron un 29.6 y 27.5 por
ciento, respectivamente. Se trat6 de obtener
informacién del Ministerio de Salud Publica, pero no fue
proporcionada.

El porcentaje de personas que sufren obesidad en los
paises en desarrollo y los desarrollados se incrementa
de forma acelerada, por lo que segun la organizacién
Mundial de la Salud (OMS), para los préximos afios, el
numero de adultos con sobrepeso en el mundo estaria
cerca de los 2 mil 300 millones, mientras que el que
padece obesidad en mas de 700 millones.

La obesidad es un circulo vicioso que trae enfermedad,
soledad, angustia, tristeza, depresién y baja autoestima.
Actualmente se conocen las consecuencias de que por la
mala nutricién se paga un costo muy alto y, aunque es
dificil de controlar, no es imposible enfrentarla, siempre
que reconozcamos que nosotros los pediatras tenemos un
rol muy importante en este problema de salud publica.
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Abordaje clinico a pacientes en una clinica de
genetica

CLINICAL APPROACH TO PATIENTS IN A GENETICS CLINIC

Dr. Carlos Amado Deras?, Dr. Gabriel Silva Arévalo?

Clinica de Genética Pediatrica. Obras Sociales del Santo Hermano Pedro, Antigua, Guatemala.

Resumen

Presentacién descriptiva de la frecuencia de las enfermedades genéticas en base a la clinica y hallazgos de
laboratorio en pacientes atendidos en la Clinica de Genética Pediatrica localizada en el complejo de OSSHP en
la Antigua Guatemala que funciona desde el afio 1999 hasta la actualidad. Los datos estadisticos estan basados
en el registro de la base de datos utilizado para las consultas, algunas enfermedades, diagnésticos, hallazgos.
Se utiliza también el sistema de clasificacién internacional de enfermedades (CIE 10). El papel del pediatra en
el descubrimiento, diagnoéstico, tratamiento y prevencidn es crucial en los hallazgos de trastornos genéticos. La
mayoria de las anomalias encontradas generalmente son parte de un sindrome. La prevencién y el diagndstico
temprano siempre seran determinantes para el tratamiento y prondstico, existen opciones de terapéutica:
medicamentos, terapia (fisica, sensorial, estimulacién temprana etc.) y hasta un simple cambio en la dieta que
se convierta en fundamental para la vida del paciente.

Summary

Descriptive presentation of the frequency of genetic based on clinic diseases and laboratory findings in patients
treated in the Clinic of Pediatric Genetic located in the complex of OSSHP at the Antigua, Guatemala, that works
since 1999 up to the present day. Statistical data are based on the registration of database used for the
consultations, some diseases, diagnostics, and finds. The international classification of diseases (ICD 10) system is
also used. The role of the pediatrician in the diagnosis, treatment and prevention is crucial in the findings of
genetic disorders. Most of the abnormalities found usually are part of a syndrome. Prevention and diagnosis early
will always be decisive for the treatment and prognosis, there are treatment options: medications, therapy
(physical, sensory, early stimulation etc.) and even a simple change in diet that develops fundamental to the life of
the patient.

Introduccion

Las enfermedades o trastornos genéticos ocurren en todos los paises, solamente para
los defectos congénitos se calculan alrededor de 276,000 muertes en el mundo (1) durante
la etapa neonatal, sin incluir los trastornos hereditarios que pueden representar desde un
25-40 % de admisiones en hospitales de ciudades grandes (1,2). Ademas, los diferentes
trastornos se presentan con manifestaciones clinicas muy diversas, desde metabdlicas,
dismorfismos, condiciones como retraso en el desarrollo o neurosensoriales, que
definitivamente incidiran en discapacidades croénicas, en la familia y en la sociedad. Es
importante mencionar que por esta diversidad de presentaciones, incluso si hay uno o dos
casos reportados, se les denomina como “enfermedades raras” por su frecuencia no por
ser “rara la enfermedad”, nosotros proponemos el término “enfermedades de dificil
diagndstico” y como dice el portal Orphanet “Ninguna enfermedad es tan rara como para
no merecer nuestra atencién”,

Durante los ultimas décadas con el aparecimiento de alta tecnologia, medios
diagndsticos y un aumento en el conocimiento de los genes y sus funciones, ha habido un
incremento en la morbilidad y mortalidad de casos reportados por causas genéticas, lo que
las hace dependientes de tecnologia. Sin embargo, las estadisticas son escasas
especialmente a nivel latinoamericano, donde al parecer cada institucién o servicio,

1 Pediatra, asistente a la Clinica de Genética.

2 Pediatra, Especialista en Genética Clinica Pediatrica. Coordinador de la Clinica de Genética de las OSSHP.
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incluso el estado reporta individualmente, lo que hace dificil conocer o ajustar una
prevalencia de enfermedades o trastornos genéticos en cada pais. De hecho en la
Clasificacion Internacional de Enfermedades -CIE- no hay cabida para la mayoria de estos
diagnosticos.

Hay algunos datos interesantes de otros paises. Se calcula que alrededor de 400
millones de personas sufren las “enfermedades raras” o sea de baja prevalencia y en el sur
este de Asia el 9 % de la poblaciéon, unos 45 millones tienen esta condicion (3). El 75 % de
las enfermedades raras se manifiestan en nifios y de ellos mueren un 30% antes de
cumplir los 5 afios.

Para nuestro pais hay pocas publicaciones, entre las mas recientes llama la atencion,
una publicacidn en septiembre 2015 sobre una mutacién en un gen, un caso de “haplotipo”
en poblacion maya, realizada por investigadores nacionales, que lo relaciona con
poblaciones de Africa, Europa y nativos americanos (4). En el mes de agosto 2016 se
publica otro estudio, un reporte de caso sobre “argininemia” uno de los trastornos que
provocan retraso de crecimiento, que no siempre es por desnutricién, en una paciente del
area rural (5).

Diseiio

Esta es una presentacidn descriptiva de la frecuencia de las enfermedades genéticas en
base a la clinica y hallazgos de laboratorio en pacientes atendidos en la Clinica de Genética
Pediatrica localizada en el complejo de Obras Sociales del Santo Hermano Pedro en la
Antigua Guatemala (OSSHP), que funciona desde el afio 1,999 hasta la actualidad. En éste
complejo existen varias clinicas de consulta general y especializada donde se atendieron el
afio 2015 cerca de 335 mil pacientes entre las diferentes clinicas siendo que los servicios
en promedio llegan al millén ochocientos mil (Memoria de Labores, 2015 OSSHP).

La clinica de genética en el periodo desde agosto 2014 a julio 2016 atendi6é 282
consultas, en 2-3 dias por mes, con una reconsulta del 75 %. E1 promedio de diez a trece
pacientes por dia, con un amplio espectro de fenotipos y manifestaciones clinicas que nos
dan una idea de la heterogeneidad de nuestra poblacién. Los pacientes provienen de
todos los departamentos del pais principalmente de Guatemala, Escuintla, Sacatepéquez y
Chimaltenango, juntos son el 70% (Cuadro 1). Esta es una de las pocas clinicas
establecidas para atender a pacientes con condiciones genéticas. Casi en su totalidad los
pacientes son referidos desde otras clinicas dentro de OSSHP y algunos de hospitales
nacionales vecinos, muy pocos por médicos particulares o por propia decision.

Los datos estadisticos estan basados en el registro de la base de datos utilizada para las

consultas, para algunas enfermedades, diagnosticos o hallazgos. Se utiliza también el
sistema de clasificacion internacional de enfermedades (ICE).

Cuadro 1. Distribucién de pacientes por lugar de procedencia

Departamento Total %
Alta Verapaz 6 2,12
Baja Verapaz 5 1,77
Chimaltenango 29 10.28
Chiquimula 1 0,35
El Progreso 3 1,06
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Escuintla 57 20,21
Guatemala 56 19,82
Huehuetenango 1 0,35
Jalapa 13 4,62
Jutiapa 10 3,55
Petén 3 1,06
Quetzaltenango 4 1,42
Quiché 2 0,71
Retalhuleu 4 1,42
Sacatepéquez 44 15,60
San Marcos 3 1,06
Santa Rosa 14 4,97
Solola 6 2,12
Suchitepéquez 9 3,19
Totonicapan 11 3,90
Zacapa 1 0,35
Total de pacientes 282 100
Resultados

La consulta de genética estd orientada basicamente a la poblaciéon pediatrica, sin
embargo, se atiende a pacientes de diferentes edades. En el Cuadro 2 se muestra la
distribucién por edad y sexo, con una diferencia del 5% con predominio de sexo
masculino. El 73% de los pacientes esta entre los grupos de 1 a 10 afios, que abarca las
etapas desde lactante, preescolar y el inicio de la pubertad, todas etapas criticas en el
crecimiento y desarrollo del paciente pediatrico en donde la relacién entre los genes, el
citoplasma y el ambiente serdn determinantes en muchos de los cambios en estos
periodos de la edad. Sin desestimar los primeros doce meses de la vida, se puede inferir
que el paciente llega tarde a la consulta, por ejemplo si hubiese un error innato del
metabolismo sin ser diagnosticado, el dafio neuronal y o muscular en este momento seria
considerable.

Cuadro 2. Distribucion y frecuencia de pacientes por edad y sexo

Sexo
Total %
Edad masculino femenino
0 - 12 meses 4 5 9 3,19
1 -2 afos 18 23 41 14,54
2 - 5 afios 49 37 86 30,50
6-10 43 35 78 27,66
11-15 18 8 26 9,22
16 - 20 8 9 17 6,03
21-25 5 5 10 3,55
26 - 30 0 3 3 1,06
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31-35 0 0 0 0,00
36-40 1 6 7 2,48
41-45 0 1 1 0,36
46 - 50 0 1 1 0,36
55-+ 2 1 3 1,06

148/52.5 134/47.50 282 100

El diagnoéstico y el seguimiento del desarrollo es crucial para definir si los hitos se estan
alcanzando segun la edad del paciente, especialmente el desarrollo cognitivo que siempre
ira con el crecimiento de la neurona central, un evento clave seria el lenguaje oral. De los
30 mil genes humanos aproximadamente el 40% se expresa en el sistema nervioso
algunos de ellos en forma exclusiva. Debe llamar la atencién un paciente cuyo desarrollo
estd siendo normal y de pronto se estanca o retrocede.

En el Cuadro 3 se describe los hallazgos de los trastornos con mayor frecuencia
agrupados en diferentes sistemas, por ejemplo sistema cardiovascular se incluyen
cardiopatias y venas varicosas, las cromosomopatias la mas frecuente T21, los trastornos
metabolicos como: desnutricion, sindrome pluricarencial.

Cuadro 3. Distribucién y frecuencia de diagndsticos, trastornos y sistemas afectados

Enfermedad/trastorno Total No/%
Cardiopatia acian6gena 6

Venas varicosas de los miembros inferiores 4 10/3,39
Trisomia 21 (translocacion, disyuncién) 24

Sindrome Holt-Oram 4 28/9,49
Criptorquidia 8 8/2,71
Sindrome pluricarencial 6

Desnutricion proteico calérica 16 22/7,46
Quiste aracnoideo 4

Sindrome Convulsivo 6

TDAH 15

Hidrocefalia 5 30/10,17
Secuencia de Poland 4

Microtia 5

Sindrome dismorfico (dismorfismos ) 20 29/9,83
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Anemias diversas 9 9/3,05
Sindrome Ehler Danlos 6 6/2,03
Hipoacusia 4 4/1,35
Osteogénesis imperfecta 8

Distonfas varias 4

Distrofias musculares 5

Displasias varias (tibia, peroné, metafisiaria, columna, toraco-lumbar) 9

Luxacién congénita de cadera (displasia de cadera) 5

Craneosinostosis 5 36/12,20
Hipotiroidismo 13

Hipofosfatemia 5

Hipoglicemia 4

Raquitismo 4

Errores innatos del metabolismo 5 31/10,51
TOTAL diagnésticos 295

En el Cuadro 4 se presentan las descripciones segin diagndsticos de los o6rganos y
sistemas afectados. Dentro de los defectos en el sistema cardiovascular predominan las
comunicaciones intracavidades aciandgenas y problemas de retorno venoso; ningun
paciente tenia al momento de la consulta sintomas asociados a insuficiencia cardiaca.
Dentro de los diagnosticos esta la mutacién autosémica dominante que origina el
sindrome de Holt-Oram, entidad muy rara. Las cardiopatias siguen en frecuencia.

Cuadro 4. Distribucion de casos agrupados por drganos y sistemas

Organos y Sistemas No. %
Corazon y vasos sanguineos 22 4,75
Cromosomopatias 48 10,37
Enfermedades de los ojos 7 1,51
Enfermedades del sistema inmune 3 0,65
Enfermedades especificas de la mujer 3 0,65
Enfermedades especificas de los hombres 14 3,02
Enfermedades nutricionales y metabélicas 54 11,66
Glandulas y hormonas 16 3,45
Musculo y huesos 59 12,74
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Oido, nariz y garganta 5 1,08

Piel y tejido conectivo 16 3,45

Sangre y enfermedades linfaticas 11 2,37

Sindrome dismorfico 67 14,47
Sistema digestivo 3 0,65

Sistema nervioso 131 28,29
Trastornos neonatales 4 0,86

Total 463 100

Discusion

Cromosomopatias o anomalias cromosdémicas se han descrito cerca de 20 mil, que
pueden ser numéricas, estructurales o mixoploidias, responsables del 50 % de los abortos
espontaneos y presentes en 0,5-1,0 % de todos los recién nacidos vivos (6), y también una
causa importante que provoca discapacidades en la infancia, de éstos el 0,65 % produce
sintomas (7) y problemas como cancer incluso en la vida adulta.

Entre las frecuencias mas comunes de la casuistica aqui presentada esta la aneuploidia
en la trisomia 21 con el 50 % de los diagnoésticos que corresponde a las cromosomopatias,
siendo también la mas frecuente en humanos descrita en la literatura; muchas veces el
diagndstico incluye la linea simiana o simiesca pero solo el 45 % de los pacientes afectados
la tienen. El cariotipo es recomendable. Otras cromosomopatias frecuentes seguidas de
T21 estan los sindromes de Holt-Oram con una prevalencia de 1:100 000 nacidos vivos (8),
presenta malformaciones en extremidades superiores, incluyendo a los dedos, es mas
frecuente lado izquierdo y una cardiopatia congénita que pueden empeorar con los afios.

El sindrome de Russel-Silver con cierre tardio de las fontanelas, micrognatia, una
seudohidrocefalia, retraso en el crecimiento prenatal y postnatal, puede presentarse con
hipoglicemia en los primeros afios de vida, bajo peso motricidad lenta manchas café con
leche. Le sigue el Sindrome o secuencia de Pierre-Robin pueden haber problemas
respiratorios y de alimentacion por malformacion en el paladar blando en “U”. El resto de
hallazgos va desde fiebre del Mediterraneo, sindrome de Turner por ejemplo.

Las consultas mas frecuentes relacionadas con enfermedades de los hombres, como se
clasific6 es la criptorquidia, frecuente en pacientes con delecciones, duplicaciones y
cromosomopatias, corresponderia hacer el analisis de cada caso para conocer si hay
relacién, no es el propdsito de ésta revision.

Las enfermedades nutricionales y metabodlicas acusan alrededor del 12 % del total de
diagndsticos, segin el cuadro: Sindrome pluricarencial y o Desnutricién proteico caldrica
Raquitismo, errores innatos del metabolismo, hipofosfatemia, hipoglicemia. Aqui se hace
interesante la alta frecuencia en problemas de desnutricién, que como mencionamos no es
el caracter de éste articulo pero se puede inferir que muchos trastornos metabolicos de
origen meramente genéticos se manifiestan de ésta manera: cuando la homeostasis se ha
agotado y los mecanismos compensatorios fallan esto condiciona el crecimiento y
desarrollo de un nifio, lo cual vemos reflejado en los indicadores antropométricos.

En el paciente que se sospecha un trastorno metabdlico tipo hiperamonemia debe
localizarse en alguna de las enzimas del ciclo de la urea intramitocondriales es de una
frecuencia muy rara, pero que evidencia la alta complejidad del fenotipo. La mayoria de
casos cerca del 60% son el periodo neonatal (9) con una hiperamonemia que lleva a una
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encefalopatia crénica y muerte (10), predominan la sintomatologia de sistema nervioso lo
que puede confundir con otros diagndsticos como sepsis. También el trastorno puede
debutar en nifios y adolescentes en crecimiento rapido cuando hay un incremento en la
ingesta proteica. La exposicidn prolongada al amonio puede provocar transformacién de
los astrocitos a Alzheimer tipo II, se relaciona también con el aumento del glutamato
extracelular, disminucién de los receptores para el glutamato, alteracion de la barrera
hematoencefalica, aumento del estrés oxidativo, disfuncién mitocondrial y trastorno en la
sintesis de neurotransmisores y neuromoduladores (10).

Diversos fenotipos que resultan de desérdenes mendelianos y que se reflejan como un
trastorno metabdlico primario, hay acumulacién de metabolitos téxicos que provocan
trastornos neurolégicos como coma, convulsiones, defectos cognitivos como dificultad
para el aprendizaje y el lenguaje oral asi como también un crecimiento lento, talla corta o
muy corta y falla en el crecimiento.

La importancia del tamizaje es innegable en la etapa neonatal, y si hubiera historia
aunque sea con un dato que pareciera insignificante es recomendable realizarlo a los seis y
doce meses, lo que tampoco descarta en su totalidad el aparecimiento de algin error
metabolico. Algunos problemas metabélicos se pueden evidenciar en la etapa preescolar y
en la adolescencia por los cambios mencionados anteriormente, debido a Ia
haploinsuficiencia enzimatica o mecanismos de activacién de genes como sucede en
algunas cromosomopatias o herencias autosomicas dominantes o recesivas. Vale la pena
mencionar que el defecto metabdlico por ejemplo, la deficiencia de un nutriente, las
manifestaciones pueden ser desde subclinicas hasta cambios funcionales, estructurales e
irreversibles (9) en el paciente con énfasis en el paciente pediatrico, después de la
evaluacion clinica corresponde los analisis bioquimicos del estado nutricional disponibles
en cualquier laboratorio clinico basico.

El grupo clasificado como glandulas y hormonas casi en su totalidad corresponde a
pacientes con hipotiroidismo congénito (81 %) el resto entre hiperplasia adrenal
congénita, hiperprolactinemia e hipertiroidismo. Corresponde a algunos reportes una
incidencia 1:3,000-3,500 por tamizaje (11) para los pacientes con hipotiroidismo
congénito un trastorno frecuente de facil deteccion en el tamizaje neonatal igualmente en
el tratamiento y con graves consecuencias desde el primer afio de vida y a largo plazo
especialmente retraso mental, retraso en el crecimiento. Se detecté una paciente
sintomatica de nueve afios con hipotiroidismo que resolvié satisfactoriamente al
tratamiento. En los pacientes no se clasific6 en detalle el tipo de hipotiroidismo. Al
momento se conocen los genes mutantes de la transcripcién de tiroides. Las pruebas
tiroideas, cuando exista una minima duda deberian realizarse después del nacimiento.

En el sistema musculos y huesos entre los diagnésticos mas frecuentes estan las
displasias: tibia, peroné, metafisiarias, columna y toraco-lumbar las cuales estarian
asociadas a diversos sindromes. Le sigue la osteogénesis imperfecta, diagnostico por
clinica y seguimiento por mediciones de iones en sangre (calcio, fésforo, vitamina D3)
densitometrias, con historia de multiples fracturas después del nacimiento especialmente
en los huesos largos, talla corta y paro en el crecimiento, dentinogénesis imperfecta,
ocasionalmente escleras azules; en ninguno de los pacientes hay historia familiar positiva
pudiendo existir mutaciones nuevas. Una enfermedad del coldgeno (aqui clasificada como
de esqueleto por ser la principal manifestacion) de herencia autosémica dominante la
mayoria heterocigotos para la mutaciéon, que se caracteriza por una disminucién de la
masa 6sea y la fragilidad de los huesos, pero por ser una enfermedad del colageno afecta
otros 6rganos y sistemas, por ejemplo la cornea, vasos sanguineos, piel (9). Uno de los
pacientes recibe tratamiento en el extranjero con bifosfonatos.
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La craneosinostosis otro de los hallazgos, en casi todos los pacientes hay defecto del
crecimiento, retraso psicomotor, paralisis cerebral, microcefalia por estar asociada a un
sindrome. Uno de los pacientes con sindrome de Apert, un grado de desnutricién, y
desarrollo adecuado a su edad, proviene del area de Ixcan, Playa Grande y la madre refiere
“hay muchos nifios con problemas parecidos, y que sus papas no los sacan con el médico”; en
el area por ser eminentemente agricola, en donde la epigenéica tiene cabida. El diagndstico
de cranosinostosis es facil y de encontrarlo es obligatoria la bisqueda de la anomalia
asociada y el tratamiento inmediato, mejora notablemente el prondstico. Igual nimero de
pacientes presentan displasia o luxacién de cadera, todos conjuntamente con otras
anomalias menores pertenecientes a un sindrome. En éste grupo estan los pacientes con
distrofia muscular la mayoria de Duchenne, uno de Becker y otro aun no definido por
sospecha de distrofia tipo Ulrich; hay dos pacientes, hermanos, hombres adolescentes que
tardaron mas de dos afios buscando entre varios médicos un diagnéstico, referia la madre
que uno de ellos rehusaba verlos en su clinica. La historia clinica es determinante para el
diagndstico, la bioquimica de las enzimas musculares y con un pedigri casi siempre
negativo por la elevada frecuencia de mutaciones; no hay ninguna mujer entre los
pacientes tampoco déficit intelectual ni problemas cardiacos. El tratamiento en la Clinica
inicia con antioxidantes, terapia fisica adecuada al padecimiento, los resultados se reflejan
en la mejoria de la movilidad y disminucion del dolor.

Sigue en orden las distonias en donde todos los pacientes tienen asociado el
diagnostico de paralisis cerebral, retraso mental y desnutricién, uno solo se clasifica como
distonia primaria heredofamiliar. ;Pudieran ser trastornos metabdlicos no diagnosticados
previamente? Recordando que la clinica es una clinica de referencia.

Los problemas de piel y tejido conectivo, el sindrome de Ehlers-Danlos se presenta con
la mas alta frecuencia y en estos pacientes no hay asociaciéon con ninguno otro trastorno
genético; sin embargo hay casos como la Hipomelanosis de Ito, Ictiosis lamelar congénita
y Displasia ectodérmica anhidrdtica que aunque son uno de cada uno estan descritos en la
literatura como extremadamente raros.

Los pacientes clasificados bajo sindromes dismérficos son una gran proporcion en los
diagndsticos clinicos que van desde anomalias inicas, menores, algunas secuencias y otras
anomalias mayores, varias de ellas en asociaciéon con sindromes (hay diagndsticos,
hallazgos o trastornos). Las anomalias menores son hallazgos poco usuales y que no tiene
consecuencia médicas o cosméticas relevantes, pero si se encuentran tres o mas, el 90% de
pacientes tendran uno o mas defectos con serias consecuencias (13). La dismorfologia o
estudio de las malformaciones congénitas ha avanzado en los ultimos afios especialmente
en la patogénesis y el diagnodstico prenatal, existen varias clasificaciones de las
malformaciones como simples o primarias y maultiples, luego si corresponden a
estrictamente malformaciones, disrupciones y deformaciones segun sea el error en la
morfogénesis, por ejemplo, de aqui la importancia de la clasificacién para tratar de definir
el origen de la alteraciéon que llevaria al diagnostico y consecuente estrategia de
tratamiento asi como el consejo genético.

Se propone como causas probables de las malformaciones, las mutaciones monogénicas
con un 20 %, el desequilibrio cromosémico 25 % (trisomias) las herencias complejas 50%
(causa no identificable pero recidivante con frecuencia superior a lo normal por ejemplo
labio leporino, cardiopatias congénitas y el restante 5% a exposiciones ambientales (12).

Entre los pacientes atendidos el nimero mayor es para los dismorfimos (sindrome
dismorfico) que van desde anomalias menores hasta secuencias, otros que involucran al
sistema urogenital, ano imperforado, criptorquidia, micropene e hipospadias en un solo
paciente siendo que los sindromes con multiples anomalias son poco frecuentes; es de
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particular importancia en estos pacientes no solo detallar los hallazgos sino que el
desarrollo cognitivo y sicomotor lo que puede orientar hacia el origen del problema; la
evaluacién biométrica por ejemplo es muy util, digamos la circunferencia cefalica donde el
paciente nace con tamafio normal pero puede desarrollar microcefalia posterior o todo lo
contrario un crecimiento anormal del craneo. La micro y macrocefalia son hallazgos
frecuentes en nifios dismérficos. Estas medidas reflejan el crecimiento y desarrollo fetal.
Las anomalias esqueléticas son las mas frecuentes, en dreas de mayor complejidad como
manos, pies y cara para anomalias menores y para las mayores como la descrita
anteriormente.

Siguen en orden de diagndésticos frecuentes los pacientes con microtia, estan entre los
mas comunes, esta malformacién se encuentra en una gran cantidad de sindromes
dismorficos, poliploidias, delecciones, duplicaciones, en trastornos metabdlicos maternos
como diabetes, alcoholismo (14), mas comudn en hombres y del lado derecho aunque la
deformidad puede presentarse como anomalia Unica, se hace necesario buscar otras en el
paciente especialmente porque el origen embriolégico del pabelléon es sumamente
complejo asi como la dindmica cromosémica que le da origen, tiene también asociacion
con otros drganos y sistemas. Debe considerarse una malformacién mayor. Presentan
patrones de herencia mendeliana, autosémica recesiva, autosémica dominante asi como
ligada a X. La evaluacidn de la agudeza auditiva es mandatorio en el paciente afectado. La
secuencia de Poland continda entre los mas frecuentes

En los trastornos relacionados con el sistema nervioso, el retraso sicomotor es el
hallazgo con mayor frecuencia, dato que se corrobora en la literatura médica en temas
relacionados con genética. En todos los diagndsticos donde se cataloga al paciente con
algun tipo de retraso: sicomotor, del crecimiento, del desarrollo asi como retraso mental o
discapacidad intelectual como también se le llama, en todos los casos se presenta una
combinacién de cualquiera de los anteriores. Otras de las asociaciones frecuentes que se
presentan con estos pacientes son paralisis cerebral, craneosinostosis, microcefalia,
cromosomopatias y algunos con eventos perinatales. Al momento de la evaluacién del
paciente es imprescindible una buena historia clinica, la progresion o el estancamiento en
el desarrollo también en el crecimiento, al menos un pedigri de tres generaciones, un
examen fisico muy preciso para detallar los hallazgos y algo que involucra principalmente
a los pediatras es mientras mas joven el paciente mejor el diagnostico y el seguimiento a
largo plazo, y las etapas criticas del crecimiento y desarrollo, la evolucién del fenotipo
puede cambiar notablemente.

Con conocimientos basicos del desarrollo embrionario del sistema nervioso se puede
encontrar muchas veces la causa del retraso asi como reconocer los logros que van de
acuerdo a la maduracién del sistema en la etapa postnatal, recordando que las funciones
normales de las células nerviosas dependen de sus estructuras moleculares, el ensamblaje
de conexiones y el medio ambiente dando como resultado una progresiéon en desarrollo
intelectual, aprendizajes, el lenguaje oral, etcétera teniendo que reconocerse para detectar
el momento de la regresion o estancamiento. El retraso mental o discapacidad intelectual
puede tener una asociacion especial en donde debe tomarse en cuenta la manera légica del
desarrollo de tejidos, los cambios que dan lugar a la formacién de las sinapsis desde la
etapa embrionaria hasta la postnatal también el metabolismo neuronal, la formacion de
los canales iénicos y la producciéon de neurotransmisores que todo en conjunto puede
orientar a la causa o el momento probable cuando se dio el dano.

Entre las causas que pueden dar lugar al retraso se menciona el sindrome de X fragil,
siendo la mayoria pacientes masculinos y que se diagnostica y se investiga en muy raras
ocasiones, donde se produce un trastorno de las funciones normales de las células
nerviosas con consecuencias severas en problemas de aprendizaje, discapacidad
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intelectual y los hallazgos en el fenotipo, asi como trastornos dentro del espectro autista.
En nuestros pacientes se sospecha frecuentemente este problema pero por acceso a la
tecnologia atin no se hace diagndstico preciso, lo mencionamos aqui por ser un diagndstico
que tiene que incluirse en todo paciente con problema de retraso mental, mas adn si es
hombre. Otras causas pueden ser errores innatos del metabolismo, exposicion a téxicos
como el alcohol en etapa embrionaria, infecciones.

Otro de los hallazgos frecuentes relacionados con sistema nervioso es la microcefalia,
en los pacientes un poco mas de la tercera parte del total de los diagnosticados, esta
relacionada con algin tipo de retraso (desarrollo, psicomotor) y un 23 % con paralisis
cerebral, sigue con un porcentaje del 14 % la craneosinostosis, el resto de asociaciones va
desde anomalias congénitas, asfixia perinatal, epilepsia. La microcefalia se presenta en la
mayoria de los casos, a nivel general, en pacientes con delecciones de tipos diversos, al
igual con anomalias en cara y dedos, en cromosomopatias por ejemplo las trisomias, la
microcefalia es frecuente.

El trastorno por déficit de atencion e hiperactividad se presenta asociado
ocasionalmente patologias como trastornos del lenguaje oral, convulsiones, en la totalidad
de los diagndsticos los pacientes son referidos por neurologia, ya con tratamiento. En la
clinica se busca la asociacidn con sindromes genéticos. Al igual que el TDAH los pacientes
con sindrome convulsivo tienen el diagnostico establecido, sin embargo en su totalidad
estdn asociados con problemas como pardlisis cerebral, anomalias estructurales
congénitas del encéfalo, retraso sicomotor, microcefalia.
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El uso de la videoconferencia como una
Herramienta en la Educacion Pediatrica
Internacional

Dr. Roberto Sosal, Dr. Carlos Arriaza?, Dr. Edgardo Ortiz3, Dra. Ana Lucia Diez?, Dra.
Julia Beresford?, Dr. Juan Dumois.

Resumen

Se desarrollé un programa piloto educativo de teleconferencia para determinar la factibilidad de realizar rondas de
educacién pedidtrica en un entorno internacional. Mediante el uso de teleconferencia se desarrollaron rondas
educativas entre el Hospital de Nifios de Johns Hopkins en San Petersburgo, Florida y Pediatras de Guatemala y El
Salvador. El programa fue desarrollado para evaluar la viabilidad de que los médicos de postgrado participen en la
educacién internacional a través de videoconferencias. Para compensar las diferencias de horario entre los paises
participantes, se usaron conferencias previamente gravadas, obtenidas de un banco de datos de conferencias
magistrales pedidtricas.. Para aliviar la barrera del idioma y proporcionar interaccién “cara a cara” con el publico,
especialistas locales con amplio conocimiento sobre el tema estuvieron presentes durante las conferencias. La
asistencia y las puntuaciones de satisfaccién fueron evaluadas a través de una encuesta que cada participante
respondio al final del evento. Los aspectos técnicos y costos del programa fueron minimos y el promedio de
puntuaciones de satisfacciéon fueron altas. Para responder con éxito algunos de los problemas diddcticos en
teleconferencia internacional, se introdujeron nuevos conceptos, tales como el uso de conferencias previamente
gravadas, participacion de especialistas locales, trabajar en horarios regionales y reduccién de los costos.

Summary

A teleconferencing educational pilot program was developed to determine the feasibility of conducting Pediatric
Grand Rounds in an international setting. Through the use of teleconferencing Grand Rounds were presented between
Johns Hopkins Medicine All Children’s Hospital in Saint Petersburg Florida and pediatricians in Guatemala and EIl
Salvador. The program was developed to assess the feasibility of participating in post graduate international medical
education through the use of video conferencing. To manage time zone differences the teleconferences were
downloaded from a repository of educational meetings previously recorded. To alleviate the language barrier and
provide face to face interaction with the audience a local speaker with knowledge on the subject was present during
the conference. Satisfaction scores and attendance were evaluated through a survey, completed by each participant at
the end of the event. The technical aspects and costs of the program were minimal. Overall Satisfaction scores were
high. To alleviate some of the problems with international didactic teleconferencing we successfully introduced novel
concepts, such as the introduction face to face participation, dealing with different time zones and minimizing costs.

Introduccion

La videoconferencia es un método probado que ofrece educacién médica en distancias largas.
Se ha utilizado en medicina para los propdésitos de educacién para la salud, diagnéstico y
capacitaciéon médica (1,2). Puede reducir el problema de viajar, costos y gastos de tiempo (3,4).
Repasando los aspectos técnicos de estudios anteriores, la claridad de la presentacién y la
falta de interaccion “cara a cara” con el instructor han sido citados como las causas mas
comunes de insatisfaccidn del participante (5,6).

1 johns Hopkins Medicine All Children’s Hospital. International Departament, Saint Petesburg Florida.
2 Hospital Herrera Llerandi, Guatemala.

3 Hospital Centro Ginecoldgico de El Salvador, San Salvador.
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Las rondas de educacion pediatrica en el Hospital de Nifios Johns Hopkins, estan disefiadas
para presentar los enfoques de vanguardia para el cuidado del paciente y revisar nuevos
avances en el campo de la pediatria. En un esfuerzo para ampliar la informacién pediatrica
para médicos en América Central, nos asociamos con instituciones en Guatemala y El Salvador
para desarrollar rondas educativas, como un programa piloto.

Material y Métodos

Durante un periodo de 16 meses se realizaron rondas de educacion pediatrica internacional
entre el Hospital de Nifios de Johns Hopkins y los Pediatras de Guatemala y El Salvador. Las
conferencias fueron descargadas a través de la web y por medio de un dispositivo ubicado en
el Hospital de Nifios Johns Hopkins, que fueron grabadas previamente.

Planificacion del Programa y Logistica

Un clinico y un coordinador técnico fueron designados para cada pais para ser los encargados
de facilitar y preparar la logistica de cada evento. El equipo de videoconferencia de Internet se
instal6 en los sitios de recepcion. Para asegurar la calidad de las transmisiones, varias pruebas
fueron completadas antes de cada sesidn. El coordinador médico fue el responsable de llevar a
cabo los detalles y las necesidades de evaluacion, en coordinacion con sus colegas. Una lista de
conferencias estaba disponible para ser descargada en cada sesién y el tema a ser presentado
fue seleccionado por el coordinador médico y un comité de pediatras locales. Las horas y dias
de las conferencias fueron escogidos para acomodar horarios locales y zonas de tiempo
internacionales. Todo el material didactico fue presentado en el idioma inglés.

Para proporcionar la interaccién "cara a cara" y para superar las barreras del idioma local,
estuvo presente durante cada conferencia un especialista en pediatria, bilinglie y experto en el
tema a discutir. El papel del "Especialista pediatrico Local" era proporcionar la comunicacién
cara a cara, ayudar en la traduccion y criticas de la presentacion, asi como para fomentar la
discusion y comentarios. Personal de apoyo técnico también estuvo disponible durante la
sesidn.

Todas las presentaciones fueron anunciadas por adelantado y se enviaron invitaciones
individuales a los miembros de cada Sociedad de Pediatria. Los créditos de educacién médica
continua fueron proporcionados por la Asociaciéon Pediatrica de Guatemala y la Sociedad
Médica en El Salvador.

Contenidos educativos

Las presentaciones fueron seleccionadas de una base de datos almacenadas en el sitio web
educativo del Hospital de Nifios Johns Hopkins. Las rondas educativas del hospital son
conferencias semanales e impartidas por expertos en el campo de la medicina pediatrica.

Los temas elegidos por los respectivos grupos pediatricos en cada pais variaron desde
avances en urgencias pediatricas hasta el manejo de problemas comunes de la préactica
pediatrica. La duracion de cada presentacion fue de aproximadamente 45 minutos, seguidos
de un breve resumen de la conferencia presentada por el especialista pediatrico invitado, asi
como preguntas y comentarios del publico participante.
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Evaluacion

El proyecto fue evaluado mediante un cuestionario de satisfaccidon universal avalado por los
grupos pediatricos en cada pais, para obtener retroalimentacién sobre las dificultades
técnicas, calidad, formato y datos presentados, y de esta manera, determinar si se cumplieron
los objetivos educativos. Después de cada presentacion los participantes completaron el
cuestionario de satisfaccién. Cada cuestionario consistié en seis categorias relacionadas con la
experiencia educativa: 1) relevancia/interés 2) contenido, 3) comprensién de material
didactico, 4) tiempo asignado para la interaccién “cara a cara” 5) respuesta a preguntas y 6)
calidad del moderador. Los participantes debian indicar su nivel de satisfaccién y anotar su
respuesta en una escala de clasificacion de tres puntos: 1 insatisfecho, 2 neutral y 3 satisfecho.
También se incluyé una seccién con posibilidad de comentarios abiertos.

Resultados

Un promedio de 80 invitaciones para cada conferencia se distribuyd entre los pediatras en las
ciudades de Guatemala y San Salvador. El porcentaje de asistencia para cada presentacion
vario entre setenta y tres y ochenta por ciento (Tabla 1). Las sesiones de video duraron
aproximadamente de 45 minutos a una hora y la interaccion "cara a cara” entre el publico y el
especialista pediatrico entre veinte y treinta minutos (Tabla 2). No se reportaron dificultades
técnicas.

Tabla 1. Porcentaje de asistencia

Asistencia Invitaciones
Pais por enviadas
presentacion
Guatemala 55 (73%) 75
El Salvador 48 (80%) 60

Tabla 2. Conferencias, duracién y temas seleccionados

No. Conferencias 14
Temas seleccionados:
e Pediatria general 6/14 (43%)
e Contenidos psico- 5/14 (36%)
sociales 4/14 (29%)
e Relacionados a
nutriciéon
Duraciéon 45 minutos
Interaccion “cara a cara” 30 minutos

Las puntuaciones de satisfaccion total en cada pais mostraron una valoracién general positiva
de 83% en Guatemala y 92% en El Salvador (Tabla 3). No hubo diferencias significativas
dentro de cada pais. Las puntuaciones en El Salvador fueron mas homogéneas (99%-90%)
que en Guatemala (95%-60%).
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En parametros individuales, los puntajes mas altos de satisfaccién en ambos paises el tiempo
de interaccién fue de mayor importancia (99%-90%). Las puntuaciones mas bajas de
satisfaccion se relacionan con el material didactico debido a la audiencia de espafol/inglés,
con un porcentaje de satisfacciéon en Guatemala de 59%. La calidad de los asesores en
Guatemala y El Salvador tuvieron un porcentaje de satisfaccion de 77% y 88%
respectivamente. La calidad técnica de la presentacion fue calificada como excelente.

Tabla 3. Porcentaje de satisfaccion en ambos paises

Parametro evaluado Guatemala | El Salvador

No. de teleconferencias 9 5
Porcentaje general de satisfaccion 83 92
Calidad de las videoconferencias 100 100
Relevancia para la practica 90 99
Contenido 86 87
Material didactico (inglés) 60 91
Claridad de la presentacion 89 98
Tiempo de interaccién “cara a cara” 95 97
Especialista local invitado 77 88
Conclusiones

La educacién médica de post grado es un elemento importante en el desarrollo profesional,
aunque los créditos de educacion médica no sean necesarios o disponibles en algunos paises.
Los médicos que desean participar en esta forma de educacién médica con frecuencia tienen
que viajar y realizar gastos considerables, lo que resulta oneroso para los pediatras donde
estos programas no estan disponibles (7,8). La videoconferencia se ha utilizado en variedades
de usos en el campo de la medicina. Los estudios han demostrado que el uso de
videoconferencia puede superar dificultades como el tiempo de viaje, gastos y limitaciones
geograficas (9,10). El presente estudio opt6é por un sistema de bajo costo con conferencias
pregrabadas que se podian descargar sin restricciones de horario y que podrian ser vistas en
la comodidad de la audiencia. Es importante tener en cuenta, que todas las conferencias
fueron seleccionadas de acuerdo a su calidad del video y sonido, asi como por los contenidos
médicos. La seleccién de temas para la presentacion, fue completada por un grupo de
pediatras locales, lo cual, determina la relevancia y el valor didactico para el publico
pediatrico, segun las necesidades locales (11).

Incluir a un especialista bilinglie familiarizado con el tema fue muy valioso ya que ayuda con
la traducciéon cuando es necesario y estimula la interaccién y la discusion. Por lo que
consideramos, que la combinacién de teleconferencia y el proceso de interaccién “cara a
cara” con un especialista designado local representa multiples ventajas. El especialista ayuda
a mantener el interés y atenciéon durante la conferencia, permite una discusiéon animada,
escuchar diversas opiniones y las utiliza para la interaccion personal (12,13). En ambos paises
la mayoria de los asistentes quedaron satisfechos con una presentacion en inglés (75%), en
Guatemala, en dos de las nueve conferencias, los pediatras sugieren que la traduccion
simultanea podria ser beneficiosa.

La adquisicion de créditos de “educaciéon médica continua”, actualmente es muy importante
para la mayoria de los pediatras, por lo tanto, los créditos de aprendizaje fueron designados
segin cada pais siguiendo los programas y el proceso de educaciéon médica. El "una vez al
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mes

”, proporcion6 continuidad y familiaridad con la programacién de eventos futuros. El

costo del programa fue solo relacionado con infraestructura de equipos en cada sitio y el uso
de la sede.

Este estudio demuestra que una intervenciéon de bajo costo en la provision de educacion
médica continua a través de teleconferencias, hace hincapié en el potencial de llegar a otras
comunidades médicas internacionales incluso en para llegar a distintas zonas geograficas sin
interferir con los horarios de atencion locales.
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Mycoplasma pneumoniae: ;Se puede
interpretar un resultado positivo como
diagnostico de neumonia pediatrica o se
trata de una simple colonizacion?

Dr.Edgar Belteton?!, M.Sc. Olga R. Torres de Matute?

Centro Pediatrico de Guatemala, Diagnéstico Molecular, S. A. y Kids’ Lab

Antecedentes

En los ultimos afios ha existido en nuestro medio un “aparente” aumento de la incidencia de
procesos infecciosos pulmonares en los cuales el Mycoplasma pneumoniae aparece en una
proporciéon inusualmente elevada, comparando con otras regiones. Los métodos rapidos de
detecciéon antigénica, asi como de inmunoglobulinas por métodos de ELISA de membrana
(comunmente IgM) han sido usados como parte puntual del diagndstico en los casos arriba
mencionados. Actualmente se conoce que estas pruebas son muy poco especificas y presentan
reaccion cruzada con Mycoplasmas que colonizan en forma natural las vias aéreas altas.

En los paises desarrollados, los métodos antigénicos y seroldgicos rapidos han sido
substituidos por el diagnostico basado en ensayos de PCR. El diagndstico de M. pneumoniae debe
interpretarse con cautela para no hacer un uso inapropiado de antibiéticos, puesto que, en la
mayoria de los casos, refleja una colonizacién en la nasofaringe y no una verdadera infeccion.
Tanto la IgM especifica contra M. pneumoniae, como los métodos modernos que usan
microarreglos y detectan molecularmente la presencia de este agente, pueden detectar dicha
colonizacion y llevarnos a un falso positivo si lo que buscamos es un agente de neumonia
pediatrica.

El Mycoplasma pneumoniae podra considerarse como la causa de una neumonia solamente si
la deteccién por PCR de tiempo real, se realiza detectando el ADN del microorganismo en sangre
completa, método que lo amplifica a partir de los leucocitos de la sangre.

Revision

Globalmente, la neumonia es una de las dos causas infecciosas mas importantes de
morbilidad y mortalidad en nifios, con 81% de las muertes ocurriendo en menores de dos afos,
lo que sugiere que es crucial lograr un mayor énfasis en prevencién y tratamiento entre
neonatos y niflos menores de 24 meses edad (1). Asimismo, el Forum of International
Respiratory Societies identificé las infecciones respiratorias agudas como una de las cinco
condiciones que contribuyen a la carga global de enfermedad respiratoria (2). La Organizacion
Mundial de la salud estim6 en 2008 que se daban 150.7 millones de casos de neumonia en
menores de cinco afos, y que hasta 20 millones de casos son lo suficientemente severos para
requerir hospitalizacion. En 2015, la OMS estim6 que el 16% de las muertes de nifios en edad
pre-escolar se asocié con neumonias, siendo la causa de muerte de 920,136 niflos durante ese
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afio (3). La OMS reporta que el costo del diagnéstico y terapia antimicrobiana para nifios con
neumonia en 66 paises durante 2015, alcanzé alrededor de 109 millones de délares. Por lo
tanto, recomienda prevenir las neumonias a través de inmunizacion, lactancia materna exclusiva
y atencion clinica oportuna.

M. pneumoniae es la segunda causa de neumonfa bacteriana en nifios después de
Streptococcus pneumoniae (4). No obstante, en un estudio conducido en Holanda Por Spuesens
et al. en 2013, se encontraron titulos similares para IgM e IgG en sangre de nifios con y sin
sintomas de una neumonia. Usando hisopos nasofaringeos, asi como lavados nasofaringeos, con
PCR de tiempo real que provee resultados rapidos, sensibles y especificos en la fase aguda de
una infeccidn, se encontr6 una prevalencia similar de M. pneumoniae por PCR de tiempo real en
niflos asintomaticos y sintomaticos, con 21.2% [95% CI 17.2%e25.2%] versus 16.2% [95% CI
12.2%e20.2%], respectivamente. Los autores concluyeron que no es factible diferenciar cuando
M. pneumoniae es parte de la microbiota normal de la nasofaringe y cuando se trata de una
verdadera neumonia por esta bacteria (5).

Comunmente, los nifios con neumonia adquirida en la comunidad reciben antibiéticos contra
Mycoplasma pneumoniae (6). Biondi & Mcculloh (7), condujeron un metaanalisis revisando 17
estudios en los que el desenlace fue mejoria de los sintomas después de dar antibiético contra M.
pneumoniae en casos de neumonia comunitaria. No obstante, concluyeron que la evidencia
cientifica que apoye o rechace el tratamiento de M. pneumoniae en neumonias adquiridas en la
comunidad es insuficiente, recomendando que se lleven a cabo ensayos clinicos bien disefiados,
prospectivos, libres de sesgo y con un desenlace objetivo y claro, para evaluar el efecto de tratar
a M. pneumoniae en estos casos.

Davey y col. (8), en un metaanalisis Cochrane que evalu6 89 estudios en 19 paises, estudiaron
como mejorar la prescripcion de antibidticos por médicos en el ambiente hospitalario,
concluyendo que, existen intervenciones que protegen del serio problema de la resistencia
antimicrobiana tanto el feedback sobre la pertinencia de sus prescripciones como la restriccion
en el uso de los mismos, mejora la practica de la prescripciéon médica.

El M. pneumoniae es una bacteria atipica, de la clase Mollicutes, cuya pared celular consta de
esteroles y cuyo cultivo es dificil y extremadamente poco sensible. Como no tiene una pared
celular tipica, no responde a la penicilina ni a otros beta-lactdmicos. Su genoma es el mas
pequefio de las bacterias caracterizadas a este nivel, constando solamente de 816 pares de
bases. No fue sino hasta 1960 que este agente pudo ser cultivado in vitro, por Leonard Hayflilck
del Instituto Wistar de Filadelfia, quien lo identific6 como un Mycoplasma y lo denominé
Mycoplasma pneumoniae (9).

M. pneumoniae es la causa mas frecuente de neumonia atipica en nifios y en adultos, al unirse
al epitelio respiratorio e introducirse entre los cilios en los que induce ciliostasis y resulta en
una infeccidn persistente. Es un patogeno intracelular obligado. Es endémico y produce brotes,
incidiendo mas frecuentemente en nifnos, pero es “infrecuente” entre nifios menores de 6 meses.
El periodo de incubaciéon es de alrededor de 3 semanas. Produce malestar general con fiebre y
cefalea al inicio y tres a cinco dias después sigue con tos, inicialmente no productiva sino en
paroxismos y finalmente, productiva con secreciéon mucosa. Los escasos signos pulmonares en
discordancia con el compromiso respiratorio son una clave diagndstica muy importante para
sospechar Mycoplasma pneumoniae.
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La neumonia por M. pneumoniae requiere un tratamiento antibidtico restringido a
macrolidos, tetraciclinas o fluoroquinolonas de tal manera que esta limitante ha resultado en la
busqueda de métodos diagndsticos especificos, sensibles y rapidos para la deteccién de
infecciones por M. pneumoniae en la practica diaria (10).

Los métodos seroldgicos tienen limitantes por la edad, el desarrollo de inmunoglobulinas IgA
e IgM especificos, la existencia de anticuerpos de contactos previos con M. pneumoniae resultan
en niveles muy variables de sensibilidad y especificidad de los kits disponibles, las cuales
influyen en la significancia de los resultados. Por lo tanto, los esfuerzos con PCR extendieron el
espectro de los métodos disponibles y demostraron superioridad sobre la serologia para la
confirmaciéon de M. pneumoniae en la primera semana (clinicamente importante) después de
aparecidos los sintomas (5).

El hemograma es inespecifico, puede presentar recuento leucocitario normal o neutrofilia
leve 0 moderada. Durante la etapa aguda de la enfermedad, la velocidad de eritrosedimentacién
puede estar moderamente alta. Prueba de Coombs, anticuerpos antinucleares y VDRL pueden
ser positivos de manera inespecifica. El cultivo es dificil e impractico como herramienta de
diagnostico. Las pruebas serolégicas para detectar IgM e IgG, dan falsos positivos.

M. pneumoniae también es detectado por microarreglos como el que se estd usando en
Guatemala, a partir de hisopados nasofaringeos, detectando bacterias que colonizan la
nasofaringe pero no necesariamente estdn causando neumonia. Kanak y col. (11), reportaron
que el 62% de hisopos nasofaringeos congelados por varios hospitales y corridos por
microarreglos detectaron tanto M. pneumoniae como Rhinovirus y Enterovirus, otro 14% de las
muestras positivas para M. pneumoniae también detectaron virus sincitial respiratorio, 5% de
los M. pneumoniae fueron acompafiados por Streptococcus pneumoniae, otro 5% de M.
pneumoniae, también detectd coronavirus NL63 y Enterovirus, mientras que en 5% de los casos
se detectron M. pneumoniae mas tres virus: coronavirus NL63, Enterovirus y virus sincitial
respiratorio. Como los microarreglos no cuantifican, no se puede saber cual patégeno
predomina.

La reaccidn cuantitativa de polimerasa en cadena que cuantifica los genomas de Mycoplasma
pneumoniae en sangre, es la prueba mas confiable, disefiada para detectar la mas amplia gama
de M. pneumoniae pero permaneciendo especifica para esta bacteria.

Conclusion

El diagnostico de Mycoplasma pneumoniae por IgM/IgG, por métodos rapidos, asi como por
microarreglos moleculares, resulta en falsos positivos debido a la alta proporcién de nifios
colonizados con esta bacteria en las vias respiratorias superiores y estos falsos positivos pueden
resultar en tratamientos antimicrobianos repetitivos e innecesarios, poniendo en riesgo la
efectividad de los mismos para verdaderas infecciones. M. pneumoniae podra considerarse como
la causa de una neumonia, solamente si la deteccion por PCR de tiempo real, se realiza
detectando el ADN del microorganismo en sangre completa, método que lo amplifica a partir de
los leucocitos de la sangre.
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Oximetria de pulso como tamizaje de
cardiopatias congénitas en recién nacidos

PULSE OXIMETRY FOR DETECTION OF CONGENITAL HEART DISEASE

Gloria Elizabeth Vega Amenabar!, Angelica Hernidndez Patzan', Rosa Julia Chiroy?,
Mynor Ramén Magzul3

Facultad de Ciencias Médicas, Universidad de San Carlos de Guatemala. Hospital Pedro de Betancourt, Antigua
Guatemala. Unidad de Cirugia Cardiovascular de Guatemala (UNICAR).

Resumen

Las cardiopatias congénitas presentan una incidencia de 8 por 1000 nacidos vivos constante a nivel mundial.
Basandonos en estudios y protocolos de tamizaje por oximetro de pulso para la deteccién de cardiopatias
congénitas, se implement6 dicho protocolo en el Hospital Pedro de Bethancourt.

Objetivo: Detectar tempranamente cardiopatias congénitas por medio de tamizaje por oximetria de pulso en el
servicio de alojamiento conjunto desde junio del 2015 a julio del 2016.

Disefio: Estudio descriptivo prospectivo donde se realizé tamizaje por oximetro de pulso en recién nacidos entre
24 a 48 horas de vida, los cuales al presentar saturacién de oxigeno menor a 95% se consider6 prueba positiva y
fueron referidos a Unidad de Cirugia Cardiovascular de Guatemala (UNICAR) para realizar ecocardiograma y
detectar tempranamente cardiopatias congénitas.

Resultados: De los seleccionados de 60 pacientes el 53% fueron del sexo masculino, con una edad media al
momento del estudio de 32.5 horas de vida, IC 90% [38.02, 38.50]. El 48% no asisti6 a su cita de ecocardiograma,
31 pacientes asistieron de los cuales presentaron diagnéstico de cardiopatia ciandgena 7 pacientes, cardiopatia
acianégena 17 y 7 con resultado normal del estudio, Se documenté como primer diagndstico al Foramen Oval
Permeable con un 50% y como segundo diagndstico mas frecuente Estenosis Pulmonar con 29%.

Conclusiones: De los 60 pacientes con prueba de oximetria de pulso positiva. Se detectaron tempranamente 24
pacientes con cardiopatias congénitas de los 31 que asistieron a ecocardiograma trastoracico. De las cuales 12%
fueron ciandgenas y 28% aciandgenas.

Palabras clave: Oximetria, tamizaje, cardiopatias, ecocardiograma

Summary

Congenital heart defects have an incidence of 8 per 1000 live births constant worldwide. Based on studies and
screening protocols by pulse oximetry for detection of congenital heart disease, the protocol was implemented in the
Hospital Pedro de Bethancourt.

Objetive: Congenital Heart Disease Early detection through screening by pulse oximetry in rooming in from June 2015
to July 2016.

Methods: prospective descriptive study where screening was performed by pulse oximetry in newborns between 24 to
48 hours of life, with a saturation less than 95% on oxygen test was considered positive and were referred to the
Cardiovascular Surgery Unit of Guatemala (UNICAR) for echocardiogram and early detection of congenital heart
disease.

Results: Of the 60 selected patients 53% were male, with an average age at study 32.5 hours of life, 90% CI [38.02,
38.50]. 48% did not attend their appointment for echocardiography, of 31 patients attended 7 had a diagnosis of
cyanotic heart disease, 17 acyanotic heart disease and 7 had a normal result, was documented as the first diagnosis
Foramen Ovale with 50% and as the second most frequent diagnosis Pulmonary Stenosis with 29%.

Conclusions: Of the 60 patients with positive test pulse oximetry. 24 patients with congenital heart disease were
detected of the 31 who attended transthoracic echocardiogram of those 12% were cyanotic and 28% acyanotic.

Key words: Oxymetry, screening, congenital heart disease, echocardiography
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Introduccion

Las cardiopatias congénitas son la malformaciéon mas comun presentada al nacimiento con
una incidencia cercana al 1% (8 a 11 de cada 1000 recién nacidos vivos), causan 6 a 8 % de las
muertes infantiles en menores de un afio (1).

El estudio realizado en la Unidad de Cirugia Cardiovascular de Guatemala (UNICAR) en el
afio 2010, estim6 una incidencia de cardiopatias congénitas para Guatemala de 3,935 anuales,
de los cuales 1,380 pacientes (35%) presentan lesiones cardiacas severas que requieren de
atencién quirurgica antes del primer afio de vida. E1 75% con cardiopatias cian6genas y el
50% de cardiopatias acian6genas (2).

La cuarta parte requerira algin procedimiento quirirgico o cateterismo en el primer afio
de vida. A este tipo de cardiopatias se les conoce como cardiopatias criticas (sindrome de
corazon izquierdo hipoplasico, atresia pulmonar, tetralogia de Fallot, retorno pulmonar
venoso anémalo pulmonar total, transposiciéon de grandes vasos, atresia tricuspidea y tronco
arterioso)(1).

En el 2009 La Asociacion Americana del Corazén (AHA) y La Academia Americana de
Pediatria (AAP) publicaron en conjunto en la revista Pediatrics sobre la oximetria de pulso
para evaluar al recién nacido con cardiopatia congénita (1).

En 2011, el comité de Enfermedades Heredables en Neonatos y Nifios hizo oficial la
recomendacion de realizar tamizaje de cardiopatias a todos los nifios con el propédsito de
detectar oportunamente cardiopatias criticas asociadas a hipoxia neonatal. Esta
recomendacidn se baso en la evidencia previa y dos estudios importantes que se llevaron a
cabo en Alemania y Suecia (1).

La oximetria de pulso es un método no invasivo que permite la estimacion de la saturacion
de oxigeno de la hemoglobina arterial y también vigila la frecuencia cardiaca y la amplitud del
pulso (3). Para la determinacion de la saturacién de hemoglobina arterial con oxigeno (Sp02),
el oximetro de pulso usa la espectrofotometria basada en que la oxihemoglobina o
hemoglobina oxigenada (HbOZ2) y la desoxihemoglobina o hemoglobina reducida (Hb)
absorben y transmiten determinadas longitudes de onda del espectro luminoso para la luz
roja (640-660nm) y la luz infrarroja (910-940nm). La HbO2 absorbe maés la luz infrarroja y
permite el paso de la luz roja; por el contrario, la Hb absorbe mas la luz roja y permite el paso
de la luz infrarroja. El radio de la absorcion de la luz roja e infrarroja mide el grado de
oxigenacién de la hemoglobina (4).

En Estados Unidos de América se estima que 300 recién nacidos son dados de alta
hospitalaria sin detectarles una cardiopatia congénita, un dato que es desconocido en nuestra
poblacion guatemalteca. Estos pacientes estan en riesgo de tener serias complicaciones en los
primeros dias o semanas de vida que podran necesitar cuidados de emergencia e intervencién
quirurgica inmediata por lo que el objetivo de la oximetria de pulso es identificar a estos
recién nacidos antes que muestren signos de cardiopatia para que puedan ser vistos por un
cardidlogo, recibir tratamiento especializado y prevenir discapacidades y una muerte
temprana (5).

Por lo anterior se realiz6 un estudio descriptivo en el Hospital Pedro de Bethancourt en el
cual se implement6 realizar tamizaje de oximetria de pulso considerandose positivo al
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presentar una saturacion de oxigeno menor de 95%. A todos los recién nacidos, tomando en
cuenta un promedio de 600 recién nacidos atendidos al mes excluyendo recién nacidos con
diagnostico de Enfermedad de Membrana Hialina, Sindrome de Aspiracién de Meconio y
Neumonia Neonatal entre otras patologias que fueran una enfermedad de base que alterara la
saturacion de oxigeno, para reducir el sesgo que puede causar la alteracion de la oximetria.

Se realiz6 el estudio con el objetivo de detectar tempranamente cardiopatias congénitas y
darles el seguimiento adecuado, asi como conocer las cardiopatias congénitas mas comunes
detectadas por oximetria de pulso e identificar las caracteristicas epidemioldgicas de la
poblacion segin edad en horas, sexo, edad gestacional, tipo de parto y procedencia.

Diseiio

Se realiz6 un estudio descriptivo prospectivo de tamizaje dentro de las 24 a 48 de vida. La
poblacién de estudio estaba compuesta por todos los recién nacidos vivos del Hospital Pedro
de Bethancourt durante el periodo 2015 a 2016. En todos los nifios sanos, de ambos sexos del
servicio de alojamiento conjunto se tomo la saturacién de oxigeno con oximetro de pulso
(FINGERTIP PULSE OXIMETER); si el recién nacido presentaba una saturacion entre 91 y 95%
se debia realizar una confirmacién de la misma, mejorando la colocacidén del sensor, y
controlando la temperatura del paciente. Si la saturacion fue mayor de 95% el paciente podria
ser dado de alta con el seguimiento habitual, sin embargo si la saturacién continuaba menor
del 95% se informaba a los padres de la necesidad de descartar la presencia de cardiopatias
congénitas por medio de un ecocardiograma transtoracico. En todos los casos se se solicitd
consentimiento informado de los padres para participar en el estudio. El ecocardiograma se
tramito libre de costo en UNICAR por medio del sistema de salud nacional de referencia y
contra referencia (1).

Las Variables incluidas en el estudio fueron: a) edad dentro de 24 a 48 horas, b) sexo, c)
edad gestacional, d) tipo de parto, e) procedencia, f) diagnéstico de cardiopatia congénita.

Se calcul6 la prevalencia de cardiopatias utilizando la siguiente formula: Numero de casos
existentes con cardiopatia/dentro del numero total de individuos con ecocardiograma
realizado. Cada una de las variables se expres6 en porcentajes. Para la realizacion de tablas y
graficas se utiliz6 el programa “epi info 7” y “Excel”. Para el calculo de sensibilidad,
especificidad, valor predictivo positivo, valor predictivo negativo se utilizé el programa "open
epi”.

Resultados

La edad al momento del estudio de los pacientes con prueba positiva de oximetria de pulso
dentro de un rango de 24 a 48 horas, fue con una media de 32.53, desviacién estandar 7.32, IC
90% [30.95, 34 ]. El 53% fueron del sexo masculino IC 90% [0.40, 0.65]. En cuanto a la edad
gestacional tenemos una media de 38.26, desviacién estandar de 1.10, mediana 38 con IC
90% [38.02, 38.50]. Se encontraron 11% pequefios para edad gestacional, 12% grandes para
edad gestacional y el 67% adecuado para edad gestacional. Siendo por parto eutdcico simple
un 38% con IC 90% [0.27, 0.48] y 62% por cesarea transperitoneal 62% con IC del 90%
[0.51, 0.72]. Observando mayor porcentaje de nacimientos por cesareas teniendo en cuenta
las complicaciones que esto implica para la madre y el recién nacido.

La procedencia departamental de las madres de los neonatos fue el 62% de Sacatepéquez con
IC 90% [0.51, 0.72], seguido por Chimaltenango 18%, Escuintla 3% y Guatemala 15%, dato
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importante tomando en cuenta, que el Hospital Pedro de Betancourt no es un hospital de
referencia (Tabla 1). Con una distribucion en el Departamento de Sacatepéquez: Antigua
(27.78%), Ciudad Vieja (16.67%) y San Lucas Sacatepéquez (13.89%).

Tabla 1. Caracteristicas generales del grupo

Edad en horas de vida No. %
24-35 39 81.25
36-40 3 6.25
41-48 6 12.50
Total 48 100.00
Sexo

Masculino 28 46.60
Femenino 32 53.30
Total 60 100.00
Edad Gestacional

Pequeno para edad gestacional 7 11.60
Grande para edad gestacional 7 11.60
Adecuado para edad gestacional 46 76.60
Tipo de parto

Parto Eutécico Simple 23 38.00
Cesaria Transperitoneal 37 62.00
Total 60 100.00
Procedencia

Chimaltenango 11 18.33
Escuintla 2 3.33
Guatemala 9 15.00
Mazatenango 1 1.67
Sacatepéquez 37 61.67
Total 60 100.00

Del los 60 pacientes con prueba positiva de tamizaje de oximetria de pulso 31 (52%) de
ellos asisten a la Unidad de Cirugia Cardiolégica de Guatemala (UNICAR) para la realizacion de
Ecocardiogramay 29 (38%) no asisti6 (Grafica 1).

Las cardiopatias mas comunes diagnosticadas tempranamente tomando en cuenta primer
y segundo diagnostico son: ciandgenas con un 22%, la mas comun de estas fue estenosis
pulmonar con 7 (22%). A si mismo las cardiopatias aciandgenas representadas con un 74%
siendo con mas frecuencia Foramen Oval Permeable con 16 (51%), seguido de comunicacién
interventricular 1 (3%), comunicacién interauricular 3 (9%), persistencia del ductos
arterioso 3 (9%). Todas estas cardiopatias no son evidentes a simple vista y presentaron
prueba de tamizaje de oximetria positiva, con saturaciéon de menor del 95% esto refleja la
importancia de su realizacién para hacer una detecciéon temprana de un problema cardiaco
estructural asociado con hipoxemia en el periodo neonatal que podria tener una morbilidad
significativa o una mortalidad temprana. Obteniendo resultados similares a estudio realizado
en Chiquimula en el 2014 en el cual un 75% de pacientes presento una cardiopatia congénita
al realizarse ecocardiograma posterior a oximetria positiva. (7)
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GRAFICA 1. Porcentaje de pacientes con cardiopatia congénita ciandgena y acian6gena segin
resultados de ecocardiograma tomando en cuenta primer diagnoéstico.

Ciandgena
22 %

Aciandgena
78 %

= Cianogenas Acianogenas

De los 31 neonatos a los que se les realizo ecocardiograma, 7 (23%) tuvieron un resultado
normal de ecocardiograma y 24 (77%) presentaron algun tipo de cardiopatia de las cuales
71% eran cardiopatias acian6genas las cuales no se encuentran entre las cardiopatias criticas
con IC del 90% [0.80, 0.61]. Encontrandose 29% de neonatos con de cardiopatias cian6genas
tomando en cuenta el primer diagnéstico, con IC del 90% [0.39,0.19]. La mas comun fue la
Estenosis Pulmonar sin embargo no se detecté ningiin caso en que esta requiriera cateterismo
o intervencion quirdrgica inmediata.

GRAFICA 2. Porcentaje de pacientes con cardiopatias congénitas diagnosticadas
tempranamente

Normal
23%

Cardiopat

= Normal Cardiopatias

Discusion

Al realizarse la evaluacién de la prueba diagndstica se obtuvo una sensibilidad del 40%, la
cual es baja, podria aumentar al mejorar la cobertura de pacientes y el equipo utilizado, sin
embargo con una especificidad alta del 99% lo cual nos indica que al obtener un tamizaje
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negativo tenemos un valor predictivo negativo del 99%, o sea que, al ser el tamizaje negativo
la probabilidad de que curse con una cardiopatia es baja. Siendo el valor predictivo positivo
del 77% nos indica que al obtener un tamizaje positivo tenemos esa probabilidad de que al
realizar el ecocardiograma el paciente curse con una cardiopatia, siendo esto acorde con los
resultados del estudio ya que de los 31 pacientes que asistieron a ecocardiograma
transtoracico, 24 (77%) cursaban con cardiopatias congénitas concordando esto con el valor
predictivo positivo. Se observa entonces un valor por arriba del 20% con respecto al estudio
realizado en Chiquimula en el cual la sensibilidad de la oximetria de pulso es de 57% (6).

En otro estudio realizado en el Reino Unido que incluyé 20,055 recién nacidos se obtuvo
una sensibilidad de la oximetria de pulso de 75% para cardiopatias criticas y 49% para el
resto de cardiopatias, siendo esto compatible con los resultados de este estudio
probablemente debido a que las cardiopatias que se diagnosticaron no fueron criticas. En el
estudio mencionado se encontré una especificidad del 99% lo cual concuerda (7).

La implementacién del tamizaje cardiol6gico nos permite intervenir antes de que un recién
nacido presente sintomatologia grave ya que los neonatos no tamizados al examen rutinario
antes del alta hospitalaria pueden sufrir serias consecuencias clinicas incluso la muerte.
Siendo dicho tamizaje una prueba de muy bajo costo se propone se realice en el Hospital
Pedro de Bethancourt a todo recién nacido sano como prueba rutinaria, ya que del 100% de
los pacientes que asistieron a ecocardiograma en UNICAR el 77% presento algin tipo de
cardiopatia.

Dentro de las limitantes del estudio encontramos la falta de asistencia por parte de los
pacientes a su cita para ecocardiograma en UNICAR ya que de los pacientes con tamizaje
positivo fue de un 48% de inasistencia considerandose que de haber contado con una mayor
muestra se hubieran podido diagnosticar mas cardiopatias criticas para las cuales estan
orientados los protocolos de forma internacional sin embargo por no contar con
ecocardiograma de facil acceso, ya que a pesar que no genera ningun costo a la familia
realizarse el estudio, muchos de ellos presentan problemas socioeconémicos que dificultan el
transporte. Quedo clara la importancia de contar con equipo y personal especializado
(Cardidlogo o Técnico) en Ecocardiograma en el Hospital Pedro de Bethancourt para el
diagnostico de cardiopatias congénitas y cubrir asi el 100% de los pacientes detectados.

El personal médico, el cual cuenta con sobrecarga de trabajo y la falta de una persona
asignada para el tamizaje cardioldgico a pesar de haberse implementado en el servicio de
alojamiento conjunto, se considera que no se abarco al 100% de los recién nacidos, tomando
en cuenta fines de semana en los cuales hay menos personal médico. Esto llevo al
Departamento de Pediatria a iniciar una rotacion de tamizaje cardiologico en el mes de agosto
del 2016, en la cual un médico capacitado se encuentra a cargo del tamizaje por oximetria de
pulso de todos los recién nacidos en el area de alojamiento conjunto y asi mismo de realizar
las referencias para realizar los ecocardiogramas en UNICAR.

Durante el estudio fue imposible la adquisicién de un oximetro de pulso con sensor de
movimiento por razones econdmicas, sin embargo gracias al impacto del diagnéstico de las
cardiopatias durante este periodo, que aunque no fueron cardiopatias criticas si fueron
cardiopatias en las cuales se necesita un seguimiento especializado. El Departamento de
Pediatria realizo las gestiones para adquirir un oximetro de alta sensibilidad con sensor de
movimiento especializado para tamizaje cardiolégico, el cual se inicié su uso como parte de
una nueva rotacion de del postgrado de pediatria.
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En el proceso estadistico como complicaciéon se encontré no haber podido contar con un
grupo control de pacientes con tamizaje por oximetria de pulso negativo, a quienes se les
realizara ecocardiograma, ya que por no contar con un ecocardiograma en el hospital fueron
referidos a UNICAR donde no es posible realizar este estudio sin una indicacion justificada .
Por lo que tuvo que inferirse los valores por medio de “open epi” para realizar el calculo de
sensibilidad y prevalencia.

Para futuros estudios se sugiere determinar la sobrevida de los recién nacidos detectados
teniendo ahora la posibilidad de mayor captacién de pacientes gracias a la rotacion de
tamizaje cardiolégico y un oximetro de alta sensibilidad pudiendo asi determinar la
prevalencia de cardiopatias criticas en el Hospital Pedro de Bethancourt asi poder
proporcionar a estos pacientes la atencidn inmediata y especializada necesaria. Debido al
impacto de los resultados del estudio se ha iniciado en el Hospital Pedro de Bethancourt una
rotacién especifica de tamizaje cardioldgico, con personal capacitado y se ha adquirido un
oximetro de alta sensibilidad. Al obtener un ecocardiograma y personal especializado seria
Optimo realizar un estudio de tamizaje con un grupo control para reevaluar esta prueba, al
comparar ambos grupos.
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Casos clinicos

Sindrome Congénito por Zika

ZIKA CONGENITAL SINDROME

Dra. Ana Lucia Diez!, Dra. Perla Marina Dubo6n?, Dr. Julio Juarez3; Dr. Rubén Posadas*
Unidad de Neonatologia del Hospital Roosevelt, Guatemala.

Resumen

Recién nacido de 37 semanas de edad gestacional, con antecedente materno de cuadro clinico
compatible con infeccién por Zika en el primer trimestre de embarazo. Hallazgos en ultrasonido
prenatal a las 22 semanas de edad gestacional de ventriculomegalia y calcificaciones intracraneales.

Summary

37 weeks gestational age Newborn, with a maternal history of clinical picture compatible with infection by Zika in the
first trimester of pregnancy. Findings on prenatal ultrasound at 22 weeks of gestational age of ventriculomegaly and
intracranial calcifications.

Introduccion

La infecciéon por virus Zika se transmite principalmente a través de la picadura de
vectores, especificamente A. aegypti y A. albopictus, aunque también estd descrita la
transmision transplacentaria a fetos e intraparto a recién nacidos de gestantes infectadas, por
via sexual y transfusiones de hemoderivados. Se ha encontrado presencia del virus en
multiples secreciones como orina, semen, secreciones vaginales, lagrimas y en algunos
reportes saliva.

El Virus ZIKA (ZIKV) es un arbovirus emergente, de  ARN monocatenario; pertenece a la
familia Flaviviridae, género Flavivirus. Dentro de este género también se encuentra el virus
de la Fiebre Amarilla, el Virus del Nilo Occidental, y el Virus del Dengue.

La preocupacién actual en la mayoria de casos, que incluyen a mujeres embarazadas y
mujeres en edad fértil, es que el cuadro es benigno y en el 80% de los casos puede ser
asintomatico.

El sindrome congénito asociado a Zika es una emergencia sanitaria en la actualidad [1,2].
La infeccién por este virus ha sido vinculada con microcefalia, la cual puede ser mas severa
que con los agentes del grupo TORCH, y otras anomalias congénitas en innumerables
estudios, aunque es incierto hasta el momento, cuanto tiempo persiste la viremia en los bebés
infectados congénitamente.

Se ha reportado el caso de un nifio nacido en Sao Paulo, Brasil quien persistié virémico hasta
el dia 67 después de su nacimiento [3]. Otra situacién preocupante es el descubrimiento
realizado por investigadores del CDC respecto a que la microcefalia puede afectar a los fetos
en una etapa tardia del embarazo y no manifestarse sino hasta meses después del nacimiento.
Segun un reporte de los primeros 1500 casos de sindrome congénito documentados en Brasil,
los recién nacidos de mujeres que presentaban rash en el 3er trimestre de gestacién tenian al

! pediatra, Neonatologa
2 Médico Pediatra, practica privada
3 Unidad de Infectologia Pediatrica

4 Neuroélogo Pediatra
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nacer anormalidades cerebrales sin microcefalia. En general 1 en 5 de casos probables y
definitivos presentaban perimetro cefalico normal manifestandose varias semanas en la edad
post natal [4-5].

Caso clinico

Se presenta el caso de un paciente masculino de 37 semanas de edad gestacional, parto
por cesarea por oligohidramnios severo y malformacion fetal. Amniorexis en sala de parto,
liquido amniético claro, placenta y cordén umbilical descritos como normal en historia
clinica. APGAR 8 al minuto y 9 a los 5 minutos respectivamente, no precisa reanimacién.
Peso al nacer: 2.1 kg, talla 45 cm y circunferencia cefalica 27 cm (percentil <3). Antecedentes
maternos: madre de 24 afos, sana, originaria y residente de San Antonio Suchitepéquez.

Antecedente de cuadro clinico caracterizado por fiebre, rash descendente, conjuntivitis,
artralgias y malestar general compatible con Infeccién por Zika a las 8 semanas de embarazo,
diagnosticado por médico privado. No realizan pruebas seroldgicas complementarias.
Recibié tratamiento sintomatico con paracetamol. Secundigesta, hija previa sana. Recibi6
control prenatal con ginecélogo privado en la ciudad de Mazatenango; durante el control
ecografico a las 22 semanas de gestacion se evidencia aumento en el tamafio del ventriculo
lateral por lo que se envia a ultrasonido nivel II en hospital de tercer nivel en donde se
reportan los siguientes hallazgos: Embarazo de 22 semanas 2 dias por biometria,
ventriculomegalia bilateral infratentorial y supratentorial con sospecha de obstruccion o
agenesia de cuarto ventriculo. Circunferencia cefdlica percentil <5 para edad gestacional,
crecimiento fetal en percentil 30 para 24 semanas por UR. Patron cerebral correspondiente a
clasificacién de microcefalia al cual se asocia obstruccion de 4o ventriculo con desarrollo de
ventriculomegalia en diferente nivel cerebral.

Al examen fisico del nacimiento se encuentra bien perfundido, activo y reactivo a
estimulos. Microcefalia, fontanela anterior cerrada. (Fig.1) Pupilas isocéricas y fotorreactivas.
Cuello mévil y simétrico, sin masas ni adenopatias palpables. Térax simétrico y expandible.
Pulmones con adecuada entrada de aire bilateral, murmullo vesicular audible, no ruidos
patolégicos. Corazoén ritmico y sincrénico con el pulso, no se auscultan soplos. Abdomen
blando, plano, depresible, ruidos gastrointestinales presentes con tono y frecuencia
adecuados. No se palpan masas ni visceromegalia. Extremidades moviles y simétricas.
Neuroldgico con fuerza muscular normal, reflejos osteotendinosos y primitivos aumentados.

Fig.1 Fotografia del paciente con microcefalia.

Pruebas complementarias de ingreso:

Hematologia: hemoglobina de 14.3 g/dL, hematocrito 43.8%, leucocitos 12,380 (N 55%, L
33.8%, M 7.6%), plaquetas 37,1000. Bioquimica sanguinea: glucemia y electrolitos normales,
pruebas hepaticas dentro de limites normales.

Pruebas de IgG e IgM para toxoplasma, citomegalovirus, herpes, rubeola en madre y neonato
con resultado negativo.

Citoquimica de liquido cefalorraquideo normal y cultivo negativo.
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Se solicita TAC cerebral que reporta calcificaciones de plexos coroideos, periventriculares y
de ganglios basales; no diferenciacién entre sustancia gris y blanca. Se observa prominencia
y dilatacion del sistema ventricular. Agenesia del cuerpo calloso. Craneosinostosis. (Fig.2)

Fig. 2 Imagenes de Tomografia axial Computarizada cerebral.

Se realiza a los 5 dias de vida prueba para Zika en sangre a la madre, LCR y sangre del
neonato. Obteniéndose resultado positivo para PCR en tiempo real de Virus Zika (realizado
en LightCycler 2.0 Instrument, Roche Master: Fast Start) en suero materno y liquido
cefalorraquideo del neonato.

La evaluacién por oftalmologia evidencia fondo de ojo normal a los 8 dias de vida y control al
mes de vida.

Se realiza a los 25 dias de vida cribado auditivo con emisiones otoacusticas que se encuentra
alterado; ademas se realiza potenciales evocados no concluyentes por la edad del paciente.

Se realiza resonancia magnética cerebral informada como alteracion en la estructura cerebral
con cisura de Silvio amplia y prominente, ventriculomegalia por atrofia cortico-subcortical,
areas hiperintensas en mesencéfalo (descrito en TAC como calcificaciéon adyacente al cuarto
ventriculo) poco desarrollo de tallo y puente; ademdas simplificacién del patréon de
circunvoluciones. (Fig. 3)

Fig.3 Resonancia Magnética Cerebral del paciente al mes de vida.
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Se decide egreso hospitalario a los 14 dias de vida; con seguimiento multidisciplinario por
pediatria, infectologia, neurologia, oftalmologia, otorrinolaringologia y rehabilitacién, con los
siguientes diagnosticos:

Recién nacido masculino a término 37 semanas de edad gestacional. Bajo peso al
nacer / Pequefio para edad gestacional. Microcefalia a estudio.

Se realiza tamizaje neonatal extendido y pruebas tiroideas dentro de limites normales a los
45 dias de vida.

A los 60 dias de vida se realiza control de LCR, sangre y orina para RT-PCR para Zika con
resultado negativo.

Actualmente el paciente de 4 meses de edad, con alteraciones en EEG compatibles con crisis
convulsivas secundarias a foco irritativo parieto-frontal derecho por lo que se inicia
tratamiento con acido valproico con adecuada respuesta. Al examen fisico con circunferencia
cefalica 32 cms (-3 DE), paralisis espastica de predominio izquierdo, persiste hiperreflexia
principalmente en miembros inferiores. Reflejos primitivos persisten exaltados y asimétricos.

Discusion

El sindrome congénito por Zika y su asociacién con microcefalia es uno de los temas mas
controversiales en este momento, ya que el pronéstico de estos nifios es bastante incierto. El
rango de dafios documentados es extenso, desde calcificaciones en la unidn de la sustancia
gris con la blanca y ganglios basales, hasta reduccién importante del volumen del parénquima
cerebral con trastornos de la migracion como lisencefalia, paquigiria. Se ha descrito
ventriculomegalia con formacion de quistes, lo que puede hacer que el perimetro cefalico sea
normal al momento de nacer (5,6). Los dafios oculares incluyen retinopatia, microftalmia y
calcificaciones con hipoplasia del nervio dptico [7]. Por ello es de suma importancia la
prevencion de la infeccién por Zika, ya que una vez existe tenemos el riesgo de
malformaciones fetales hasta en el 30% de los casos segun lo descrito en la literatura.

Segun los hallazgos de los estudios publicados hasta el momento, la recomendacion es
agregar el Zika a la categoria de infecciones congénitas capaces de afectar al recién nacido
antes, durante o después del nacimiento; la lista incluye actualmente toxoplasmosis, sifilis,
rubeola, infeccion por citomegalovirus, VIH y herpes.

Es de relevancia el seguimiento de estos lactantes por una atencién con equipo
multidisciplinario debido a las multiples complicaciones neurolégicas y de otros sistemas,
secundarias a la infeccion prenatal.

Conclusion

Es importante implementar un protocolo de actuacion urgente a nivel nacional para lograr
un adecuado diagnéstico y seguimiento en la embarazada y los nifios afectados, pero
principalmente unir esfuerzos en lo que respecta a prevenciéon de la infecciéon y control de
vectores y ofrecer los servicios de salud multidisciplinarios para el adecuado control y
tratamiento de estos pacientes.
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