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TITULOI.

Art. 1. "Queda implicito que el area de investigacién o
estudio serd la pediatrica incluyendo la medicina fetal y
del adolescente (<18afios)..."

Art.2. Tendrén prioridad en el siguiente orden:
1. Experimento o ensayo clinico controlado y aleatorio.

2. Estudio decohortes ( prospectivos).

3. Estudio de casos y controles (retrospectivos,
longitudinales).

4. Estudio de historia de casos (retrospectivos,
longitudinales).

5. Estudio de prevalencia (transversales, actuales).

6. Presentacion de casos clinicos (Ej.:Posteres).

7. Otros.

TITULO IV.

Art. 1. Todo trabajo debe ser original y reflejar, dentro
de lo posible, la experiencia profesional del autor.

Art. 3. El trabajo completo, incluyendo gréficos, figuras,
conclusiones, resumen, bibliografia, etc. Debera ser
enviado al Director de AVPP, quien enviara el trabajo a
la comisiébn Permanente de Estadisticas. (Suficiente 3
copias).

Art. 4. La Comision Permanente de Estadisticas revisara
y seleccionara los trabajos y enviara veredicto de cada
trabajo al Comité Editorial.

Art. 5. El Director, de mutuo acuerdo con el comité
Editorial, seleccionard los trabajos que merezcan ser
publicados.

Vi

Art. 8. Los que se hayan dirigido directamente al
Director, deberan hacerlo por escrito y haciendo constar
que el trabajo no ha sido publicado ni sera publicado en
otra revista, ademas de cumplir con las normas sobre
presentacion de trabajos libres.

Recomendamos, sin embargo, la inscripcion de los
trabajos en jornadas o congresos de la Sociedad en
cumplimiento del Art. 7 , Titulo IV de los Estatutos y
Reglamentos de la SVPP sobre la publicacion de los
trabajos.

Art. 12.

(4) AUTORES:

* Nombres y apellidos completos, cargos instituciona-
les, nombres y direccidn de las instituciones.
Nombre, direccién postal y teléfonos (o fax) de quien
recibira la correspondencia.

Art. 13. RESUMEN: En 150 palabras debe tener la
informacion correspondiente a objetivos:

Material y Método, Resultado, Discusion.

Debe anexarse resumen traducido en inglés precedido de
la palabra SUMMARY vy el titulo del trabajo en inglés.
(Si el resumen es estructurado podra tener hasta 250
palabras).

Art.14. PALABRAS CLAVE:

Minimo:3 (tres), maximo:6 (seis).

Se recomienda el uso del Index Médicas o de la guia
internacional de clasificacion de enfermedades de la
OMS, o los Anuarios de Epidemiologia y Estadisticas
Vital del MSAS.

Art. 17. FOTOGRAFIAS

Maximo 3 (tres), en blanco y negro, en papel brillante y
de buena calidad fotografica y cientifica.

Seran aceptadas a color las que, de no serlo, segun el
comité Editorial ,harian perder o cambiar significado a la
patologia o al tema en estudio.

Se puede enviar material grafico tipo video-printer,
siempre que sea equivalente en calidad a la fotografia.
Debido a la connotacién legal que puede tener la plena
identificacion de una persona, en especial su cara, debera



anexarse la autorizacion del representante legal; de no
ser posible, el autor asumira por escrito ante el Comité
Editorial la responsabilidad del caso y sus consecuencias
legales.
Las fotos o video- printers deben ser identificadas por la
cara posterior, a lapiz.

N° correspondiente segun texto

Nombre del autor,

Titulo del trabajo,

En una hoja aparte: la leyenda de cada foto

en papel blanco, a maquina con el N° de fotos

correspondiente.

Art. 19. BIBLIOGRAFIA.

(1)Es obligatoria la referencia de bibliografia nacional,
en especial de trabajos publicados en los AVPP o de
cualquier otra revista cientifica venezolana (ver normas
para la presentacion de trabajos libres) y deben cumplir
con los requisitos para la publicacion de trabajos segun
el comité Internacional de Editores de Revistas Médicas
(Vancoouver).

NOTASDEL EDITOR:

e« De comprobarse la existencia de bibliografia
pertinente y que seria procedente su referencia, el
trabajo seria rechazado para publicacion si los
autores no consideran la bibliografia de autores
venezolanos.

e Se recuerda a los autores que el VETO contemplado
en los Articulos 4 y 5 del Titulo I, de los requisitos

para la presentacion en Jornadas o Congresos, es

causal para la no publicacion en AVPP.

« EL Comité Editorial recomienda a los autores
consultar los reglamentos vigentes (afio 1993) de la
SVPP sobre trabajos libres, a fin de evitarse
contratiempos o retardos en el proceso de la
publicacion.

« El Comité Editorial de Archivos Venezolanos de
Puericultura y Pediatria exige, sin excepcién, que
todo trabajo enviado debe cumplir con los requisitos
uniformes exigidos por el Comité Internacional de
Editores de Revistas Médicas (Vancouver), para lo
cual referimos al articulo original publicado en :

1. Ann Intern Med 1997;126:.36-477 (Inglés)
Arch Venez Puer Pediat 2000;64(1):195-2100 (Espafiol)
RevObstet Ginecol Venez 2000;54(4):267-281 (Espafiol)

n

VIl

e Ningun trabajo de investigacion, articulo de revision,
revista de revistas, caso clinico o de cualquier otro
trabajo, sera publicado en la AVPP si no ha sido
revisado y aprobado por la "Comisién Permanente de
Estadisticas" de la SVPP aun cuando los mismos
tengan la asesoria de estadisticos, bioestadisticos
epidemidlogos ajenos a esta Comision. Ello incluye
trabajos que vengan de otros paises.

De no cumplirse con estos requisitos no se dara curso a
la publicacion.

CASOS CLINICOS-PATOL OGICOS (POSTERS):

1. El resumen del caso debe ser de una forma sencilla,
sefialando los datos clinicos positivos que permitan
la discusion de los diagndésticos diferenciales.
Igualmente deben enviarse los examenes y estudios
paraclinicos de importancia y 3 ilustraciones en
blanco y negro o a color si el caso lo amerita,
basandose en las normas de publicacion de la
revista...

La discusion de los diagndsticos diferenciales, podra
llevar el nombre de los que hicieron los comentarios.
3. Los diagnosticos anatomo—patolégicos pueden
acompafarse con fotografias y sus explicaciones.

El autor deberd incluir citas bibliograficas actualizadas
sobre el caso.

NOTAS PEDIATRICAS: Representan observaciones
clinicas obtenidas de la practica pediatrica diaria, las
cuales aportan informaciones en ocasiones desconocidas
0 no reportadas cominmente en la literatura médica que,
ajuicio del observador, son especificos de la entidad de
consideracion. Su descripcién debe ser concisa y no
mayor de 10 lineas o 100 palabras. Si existe bibliografia
al respecto debe incluirse.

NOTA: Todo manuscrito debera contener en la primera
pagina:

Titulo

Autores

Cargos, instituciones, direccion postal, teléfono y
fax.

Nota si el trabajo fue presentado en algin evento
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EDITORIAL

En los momentos actuales, la vida del Venezolano y

general, de todo el personal que labora dentro del equipo

de todas nuestras instituciones, esta signada por la gravede salud y, sobre todo, de los padres, quienes tienen en

situacién politica, econdémica y social que aqueja a nues-

sus manos la loable labor de sacar adelante los seres mas

tro pais y en la cual estamos inmersos desde hace algtinpreciados de una sociedad, LOS NINOS.

tiempo. Esta problemética, mas acentuada en los ultimos

A sabiendas de que la economia venezolana depende,

dias, esta en la palestra de discusion en todos los secto-casi en su totalidad, de la renta petrolera, y que la mer-

res que conforman la vida nacional.

La Sociedad Venezolana de Puericultura y Pediatria
(SVPP), institucidn cientifica que se desenvuelve dentro
de esta realidad, debe intentar, por cualquier medio,
cumplir con los objetivos para la cual fue creada hace

ma de los ingresos a la nacion por este concepto hara que
este afio sea particularmente dificil para desarrollar el
objetivo de educacion médica que tenia programado la
SVPP, nos comprometemos a trabajar arduamente para
poder realizar el XLIX Congreso Nacional de Pediatria “

64 afios por los que hoy reconocemos como padres de laDr. Juan Guido Tata Cumana ", adaptandonos a la época

Pediatria Nacional. Dichos objetivos son: velar por la sa-
lud y desarrollo adecuado del nifio y adolescente
venezolanos y cumplir un programa de educaciéon médi-
ca continua por varios medios (cursos, congresos,
jornadas, revista cientifica, pagina web, etc.).
Conscientes de la vulnerabilidad de los menores, por
estar sumidos en la problemética politica y econdmica y
sometidos a la creciente conflictividad social que nos ro-
dea, hemos decidido apoyar todo tipo de actividad o
programa que contribuya a devolver la salud y el bienes-
tar fisico y psicolégico, tan deteriorado y golpeado, a

y a las circunstancias, con la confianza de que este es-
fuerzo sera comprendido y aceptado por el colectivo
pediatrico venezolano.

En cuanto a nuestra Revista “ Archivos Venezolanos
de Puericultura y Pediatria ”, nuestro 6érgano de difusion,
continuara su edicién, se reduciran los costos de repro-
duccioén, pero siempre manteniendo en alto la calidad del
contenido cientifico que la caracteriza, ya que considera-
mos que es imposible descontinuar una tradicién y un
compromiso de 64 afios de vida.

Trataremos de seguir adelante con todos los proyec-

todos aquellos nifios y adolescentes que habiten estastos de la Sociedad, pero este gran esfuerzo sera posible
maravillosas tierras, ricas en sus entrafias, pero que en suporgque contamos con el apoyo de todos los pediatras ve-

superficie evidencian un proceso de deterioro humano

nezolanos, quienes siempre se han crecido en los

progresivo. Es por ello que llamaremos a todas aquellas momentos dificiles y, también con la colaboracion de la
instituciones, publicas y privadas, para que, con una con- industria farmacéutica y de productos para nifios, quie-

ciencia de amplitud, participen en la construccion de un
pais mejor para los ciudadanos del futuro.

Por otra parte, debemos estar comprometidos a con-

tinuar la educacion del médico pediatra, del médico

nes siempre han sido y seran los grandes aliados de la
Sociedad.

El compromiso es de todos, ayudennos a caminar ha-
cia la excelencia.

Dr. Alberto Reverdon Quintana
Presidente
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DIAGNOSTICO Y ASESORAMIENTO GENETICO EN
246 NINOS CON RETARDO MENTAL EN EL CENTRO DE
DESARROLLO INFANTIL No. 15. BARQUISIMETO 1996-2001.

Frank G. Hammond Figueroa e Ysamar Pifia de Castro

Unidad de Genética Médica. Departamento de Patologia.
Decanato de Medicina, UCLA. Hospital Universitario “Dr. Antonio M. Pineda”.
Apartado 400, Barquisimeto, Lara, Venezuela.

RESUMEN: Entre Septiembre de 1996 y Diciembre de 2001 se estudiaron 246 nifios con retardo mental
y déficits sensoriales, atendidos en e Centro de Desarrollo Infantil N° 15 de Barquisimeto, con el
objetivo de determinar las causas del retardo mental y dar asesoramiento genético a sus padres. Los
diez primeros diagnosticos, en orden de frecuencia, son: Sindrome de Down, causa desconocida,
microcefalia, retardo en el lenguaje, secuelas de prematurez, dafio perinatal, hipoacusia profunda
bilateral (AD por neo-mutacion), PCI espastica, Sindrome de Ehlers-Danlos tipo Il e hidrocefalia
congénita. En conclusion, el retardo mental fue de causa genética en 57,34% de los casos, de causa
ambiental en 23,29% del total y de causa desconocida en 19,37% de los nifios estudiados.

Palabras Clave: Retardo Mental. Causas. Diagnosticos. Asesoramiento Genético.

SUMMARY: Between September 1996 and December 2001 we studied 246 children with mental
retardation and sensorial deficits, who attended the Center for Child Development N° 15 in
Barquisimeto, with the objective of determining the causes of their mental retardation and to give
genetic counselling to their parents. Thefirst ten diagnosis, in order of frequency, are: Down Syndrome,
unknown cause, mycrocephaly, speech delay, secuelae of prematurity, perinatal damage, bilateral
profound deafness (AD new mutation), spastic cerebral palsy, Ehlers-Danlos syndrome type Il and
congenital hydrocephaly. In conclusion, mental retardation was dueto a genetic causein 57.34% of the
cases, by an environmental causein 23.29% of thetotal and unknown causein 19.37% of all thechildren
studied.

Key Words: Mental Retardation. Causes. Diagnosis. Genetic Counselling.
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En Septiembre de 1996 comenzamos a estudiar a los
nifios con retardo mental y déficits sensoriales, que son
atendidos en el Centro de Desarrollo Infantil (CDI) No.
15 de Barquisimeto y en Diciembre de 2001 hicimos el
corte completando un total de 246 pacientes estudiados
y reportados ahora. De éstos, 146 son varones y 100 son
hembras. Sus progenitores (o al menos la madre) recibie-
ron asesoramiento médico y genético integral.
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Este estudio forma parte del Proyecto IPEC (Identifi- les, obtiene un Cl de 100 pero que luego obtiene una me-
cacion y Prevencion de Enfermedades Congénitas que dicion menor, como 85, puede pensarse que tiene retardo
Afectan los Procesos Cognoscitivos) que se inicid en de su desarrollo intelectual comparado con su potencial.
1988 y esta en progreso en algunos centros de desarrolloSin embargo, su nivel de retardo mental no seria sufi-

infantil del pais. ciente como para que se lo catalogara como poseedor de
La Asociacion Americana de Deficiencia Mental de- RM leve. Es decir, que hay cierta relatividad en todas es-
finio en 1973 elRetardo Mental (RM) como ‘“la tas mediciones. Algunos preferimos considerar el tema

funcién intelectual significativamente por debajo del del retardo mental en forma integral o global, mas que
promedio, que existe concomitantemente con déficits en restringirnos por un particular reporte sobre medicion
la conducta adaptativa y que se manifiesta durante el pe- del cociente intelectual o el resultado de alguna prueba
riodo del desarrollo” (1). psicométrica especifica. Ademas, en la poblacion estu-
La frase “funcion intelectual significativamente por diada, los nifios que fueron sometidos a baterias de
debajo del promedio” implica un nivel de funcion inte- pruebas psicométricas fueron la minoria.
lectual de méas de dos desviaciones standard por debajo  La mayoria de las personas en el grupo 1 (RM Leve)
del promedio. Para las dos pruebas psicométricas mas no tienen anormalidades morfoldgicas o metabdlicas.
comunmente empleadas, esto representa cocientes inte-Este grupo también ha recibido los nombres de RM fi-
lectuales (Cl) por debajo de 68 en la escala de siolégico, subcultural, socio-cultural, familiar y/o
Stanford-Binet y por debajo de 70 en la escala de Wechs- culturo-familiar. (3).
ler. (2). El grupo 2 (RM moderado o severo) incluye aquellas
El retardo mental engloba e implica una disminucién personas que presentan RM debido a algin factor patol6-
en todas o algunas de las habilidades mentales, v.g.: per-gico, sea éste genético o ambiental. Entre las causas
cepcién, memoria, lenguaje, relacion espacial y social, genéticas estan las de origen cromos6mico (cromosomo-
razonamiento cognitivo y control de la ejecucion. (2). patias), monogénico (enfermedades mendelianas) y las
Tradicionalmente se han considerado dos principales de origen multifactorial (interaccion de factores genéticos
categorias de retardo mental: 1) RM Leve (Cl = 50-70) y ambientales). Entre las causas s6lo o mayormente am-
con prevalencia aproximada de 30 en 1.000 (aproxima- bientales estan las de origen infeccioso, tdxico, hipoxia
damente 3%); 2) RM Moderado o Severo (Cl menor a y/o trauma perinatal o por otras noxas ambientales. La
50) con prevalencia aproximada de 3 en 1.000 (aproxi- mayoria de individuos en este grupo tiene una patologia
madamente 0,3%). Asi, algunos han considerado solo cerebral (incluyendo Pardlisis Cerebral Infantil = PCI)
dos categorias de RM: leve y severo (3). gue puede ser demostrada. De alli que también a este gru-
Desde hace algunos afios, en vez de las dos catego-po se le conoce como RM organico o patoldgico. (3).
rias antes mencionadas, es usual referirse al RM en tres  El retardo mental emerge como una falla en el desa-
categorias: leve, moderado y/o severo. En todo caso, enrrollo mental, ya sea desde el comienzo de la vida
este trabajo se estudiaron todos los nifios atendidos en un(congénito) o en algin momento de la vida extra-uterina
Centro de Desarrollo Infantil independientemente de su (2). En la mayoria de los casos, el dafio causal ocurre
grado de RM. prenatal o perinatalmente y se observa después en el ni-
La medicion o cuantificacion del Cl es importante. fio que es relativamente lento, haciéndose evidente con
Igualmente importante es el estudio de su “distribucion la medicion de la adquisicién de sus patrones de desarro-
normal” en la curva de Gauss. Primero, porque resulta llo. Es entonces cuando se nota que tarda en sostener la
ser una campana sobre la que se pueden hacer “puntoscabeza, es tardio y flojo para sentarse, pararse y caminar,
de corte” a partir de desviaciones standard por encima dice pocas palabras para su edad, etc.
y por debajo del eje central, que es el promedio. Su co- Hay otra consideracion importante acerca de las me-
bertura por debajo del eje o promedio es la que cobija diciones psicométricas. Estas no son estables sino que
a los retardados mentales, particularmente por debajo van cambiando con la edad. Por ejemplo: una medicién
de una desviacién estandar. En segundo lugar, la medi- obtenida a temprana edad, con una prueba en particular,
cion es interesante porque, en general, va a sefalar lano necesariamente sera igual a la que se obtenga poste-
falla en obtener el nivel intelectual 6ptimo para cada ni- riormente. Se conoce desde hace tiempo que la
vel de la escala de cociente intelectual, criterio que contribucion de los factores genéticos como componen-
indica su dinamicidad. tes etiopatogénicos del RM es multiple e interactiia con
Por ejemplo, un nifio que en una bateria de pruebas los factores ambientales desencadenantes o estimulantes
psicométricas, bajo particulares condiciones ambienta- para el desarrollo de un determinado tipo de intelecto.
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Este sigue siendo un tépico y un campo controversial y y analisis. Actualmente se continda estudiando a una
continta el andlisis de su complejidad en Medicina y nueva poblacion en este CDI.
Psicologia. Las consultas se realizaron en el ambiente del Centro
Recordemos, pues, que la “inteligencia” es un rasgo Regional de Medicina Fisica y Rehabilitacion “Dr. Ré-
o caracter multifactorial; su expresion depende de la in- gulo Carpio” del Hospital Universitario “Dr. Antonio M.
teracciébn constante entre factores genéticos y Pineda” en Barquisimeto.
ambientales. Asi consideramos, bajo este principio, que A cada paciente se le realiz6 una historia clinica que
una enfermedad esencialmente genética, cualquiera que contiene datos biograficos, genealogia, antecedentes fa-
ella sea, es susceptible de ser modificada por la influen- miliares, prenatales y obstétricos, patrén de desarrollo
cia de uno o varios factores ambientales externos al psico-motor, antecedentes personales y patoldgicos, exa-
genoma. Del otro lado, una enfermedad esencialmente men fisico completo y examenes complementarios segun
ambiental puede modificarse o0 manifestarse de forma di- el caso. A los pacientes se les solicitaron algunos exame-
ferente si encuentra el sujeto genéticamente “adecuado” nes adicionales, seguin cada caso, como p. €j. cariotipo,
con susceptibilidad o resistencia a la enfermedad. examenes de laboratorio (incluyendo hematologia, T4 li-
Las variaciones fenotipicas en la inteligencia no es- bre y TSH, etc.), inmunoglobulinas para toxoplasmosis,
capan a este principio general de interaccién rubéolay citomegalovirus, valoracion neurolégica clini-
genoma-ambiente, siendo particularmente evidentes en ca, EEG, estudios radiolégicos y en algunos casos,
el grupo de personas con RM leve, en donde se puedenanalisis citogenético de X fragil. Cuando estaba indica-
encontrar una cantidad de causas y formas clinicas diver- do, se realizaron también cariotipos de los progenitores.

sas. Ademas, en este principio es que se basa el

Cada paciente y su madre asistieron a por lo menos

tratamiento que se le da a estos pacientes, tratamiento dos consultas en nuestro centro. Cada madre y, en algu-

puntual y general. Asi, su ambiente de crianza y las me-
didas que se vayan tomando para su fisioterapia,
estimulacién temprana y rehabilitacion oportuna estaran
orientadas a modificar el dafio con el que nacieron.

A pesar de que la importancia proporcional y relativa

nos casos, cada pareja —cuando asisti6 también el
marido—, recibid finalmente asesoramiento clinico-gené-
tico completo. Este incluyo explicarles el diagnéstico, la
naturaleza del problema -cuando era conocida-, el signi-
ficado de resultados de examenes complementarios,

de los factores genéticos y ambientales es aceptada casicitarles y explicarles un riesgo de recurrencia (RR), con-
universalmente, su valoracién no ha seguido caminos versar acerca del manejo y tratamiento del nifio -cuando
homogéneos. A pesar de que la deteccion de estos facto-era pertinente-, y referir a la madre a un servicio de Pla-

res puede resultar dificil y, hasta cierto punto, imprecisa,
nos propusimos estudiar a los nifios con retardo mental,
en el CDI No. 15, Barquisimeto, Estado Lara. El objeti-

vo general fue el de establecer los diagnésticos clinicos
en todos los pacientes institucionalizados alli y catalo-
garlos en su origen genético o ambiental. La finalidad

fue determinar cuantas de estas patologias hubieran sido

nificaciéon Familiar o a su ginecdlogo para que
implementara medidas efectivas de prevencion.

El analisis de datos se baso6 en cifras porcentuales y
su contraste con otros trabajos en otras latitudes, ya que
es un estudio descriptivo y retrospectivo, que aun esta en
progreso.

prevenidas y cuantas de las parejas pueden prevenir el ANTECEDENTES

nacimiento de futuros hijos con retardo mental. Este tra-
bajo analiza y resume los resultados obtenidos y
finalmente llega a conclusiones pertinentes, particular-
mente en lo relativo a prevencién y asesoramiento
genético.

MATERIAL Y METODO
El estudio se inicid el 20 de septiembre de 1996 y

culmind el 14 de diciembre de 2001, realizandose retros-
pectiva y descriptivamente. Se estudiaron 246 pacientes,

Se ha reportado un nimero importante de “surveys”
o estudios de diferentes poblaciones con RM. Sin embar-
go, es dificil su comparacién objetiva, ya que las
condiciones en que fueron realizados y las poblaciones
qgue fueron estudiadas tuvieron caracteristicas distintas.
Para que un “survey” tenga una alta validez y buen nivel,
y para que aporte datos epidemioldgicos consistentes
acerca de las causas del retardo mental en la poblacion
estudiada, debe cumplir con dos requisitos minimos: de-
be estudiar el total de la poblaciéon en cuestion y ésta

gue representan la totalidad de los nifios entre 0 y 6 afios debe ser analizada con detalle y en forma metodica. Con
de edad, independientemente del grado de retardo men- modestia podemos decir que nuestro trabajo cumplié con
tal, atendidos en el CDI N° 15 para el momento del corte estos dos requisitos minimos.
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Por otra parte, el medio en el que se ha realizado un decir, un predominio de varones atendidos en el CDI
“survey” en particular es posible que sea distinto a otro. N° 15.

Recordemos que aqui, como en casi todo estudio en gene-  En laTabla 1 observamos las edades de los nifios al
ral, debemos considerar factores o variables humanas. Semomento de la primera consulta, siendo la mayoria
trata de pacientes y sus familiares quienes viven en condi- (49,59%) de edades comprendidas entre 1 y 3 afios. El
ciones disimiles (educativas, sociales, econdmicas, promedio que tenian estos nifios, para el momento de su
culturales, etc.) y quienes forman parte de sus respectivas primera consulta, es de 2 afios 6 meses, con rango entre
comunidades. Una frecuente consecuencia de esta 29 diasy 13 afios 5 meses de edad.

situacion es la dificultad para la recoleccién y corrobora- Es valido comentar suscintamente el hecho de que el
cién de datos clinicos y de laboratorio y ésto interfiere paciente de 13 afios 5 meses de edad realmente asistia al
hasta cierto punto con el proceso diagnostico. De alli, algu- taller adjunto al CDI N° 15, cuando nos lo refirieron, por
nas de las diferencias entre un “survey” y otro. lo que de no haber sido incluido en este estudio, la edad

Recordemos, ademas, que las conclusiones a las que sepromedio para el momento de la primera consulta hubie-
llega en un determinado estudio se pueden aplicar a esara sido menor de 2 afios 6 meses.
particular poblacion estudiada, y no se puede generalizara  La Tabla 2 enumera las edades de las madres al mo-
toda la poblacion de nifios con retardo mental. Tampoco un mento de la primera consulta y en ésta observamos que
“survey” pretende ni puede responder a todas las interro- 43,49% de ellas tienen edades comprendidas entre 24 y
gantes planteadas por algunos investigadores. 33 afios, y 69,91% son menores de 34 afos.

Hemos revisado algunos de estos estudios y solo que-  Cerca de un tercio (29,67%) de las madres que con-
remos comentar unos cuantos que son bastante “clasicos” sultaron pueden considerarse afiosas, ya que tenian 34 o
y que fueron realizados en otros paises, ya que no conoce-mas afios de edad para el momento de la primera consul-
mos de estudios publicados en nuestro pais. Primero, el ta con su hijo.

“survey” de Gustavson y colaboradores (4, 5) . Este evalu6 El promedio de edad de la madre al momento de es-
122 nifios con Cl de 50 o menos, que nacieron en el con- ta primera consulta es 30 afios, con un rango de 13 a 46
dado de Uppsala, en Suecia, durante el periodo de afios de edad.

1959-1970y que estaban todavia vivos a la edad de un afio.  En laTabla 3 podemos apreciar la distribucién de
Este es un estudio particularmente representativo y edades de los padres para el momento de la primera con-
completo. sulta, observando que 26,83% de los padres de los nifios

Otro valioso “survey” fue el de Laxova, Ridler y Bo-  estudiados y tratados en el CDI N° 15 tienen edades
wen-Bravery (6) quienes en 1972 estudiaron todos los 146 comprendidas entre 24 y 28 afios. La mayoria (59,36%)
niflos con RM severo en edades de entre 5y 7 afios, en elson menores de 33 afios de edad. El 14,63% de los pa-
condado de Hertforeshire, en Inglaterra. dres son de 44 o mas afios de edad, y s6lo 0,81% (2

El tercer trabajo que citamos con especial atencion es padres de un total de 246) son de 54 afios 0 mas.
el “survey” de Kaveggia y colaboradores (7), realizado en El promedio de edad del padre para el momento de
1975 con 1.224 residentes de una colonia central, un insti- la primera consulta es de 33 afios con un rango de 16 a
tuto especializado de Wisconsin, E.U.A. Si bien es cierto 66 afios.
que estos residentes, incluyendo nifios, no son totalmente  Se encuentra 6,50% de consanguinidad entre los pro-
representativos de la poblacion con RM en general, este es-genitores, lo cual es ligeramente superior al 5%
tudio ha sido destacado en la literatura médico-psicolégica encontrado en la poblacién general de esta region. En to-
debido a lo sofisticado de las pruebas y andlisis de labora- do caso, la consanguinidad cercana o remota aumenta la
torio y porque cubrié6 también a los familiares de los probabilidad de la aparicion de trastornos monogénicos
residentes de la institucion estudiada. autosémicos recesivos, ya que los progenitores heteroci-

Estos tres “surveys” han servido de marcos de referen- gotos tienen un riesgo de 25% (1 en 4) de tener un hijo
cia metodoldgica para varios estudios a nivel mundial y homocigoto enfermo.

constituyen nuestro basamento tedrico modelo. En cuanto al orden de gestacidrlfla 4), observa-
mos que 63,82% de las madres son | o Il gesta; 28,51%
RESULTADOS son lll, IV o V gesta; 4,47% son VI o VII gesta y sélo

2,44% son VIl gesta o0 mas.
Del total de 246 pacientes estudiados, 146 (59,35%) El 21,14% de las madres refiere abortos previos al
son varones y 100 son hembras (40,65%). Esto da una embarazo del nifio afectado, lo cual no es significativa-
relacion o razon de varones a hembras igual a 1,5:1, es mente diferente al 20%, que es aproximadamente la
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frecuencia de aborto en la poblacion general de mujeres  En segundo lugar, figura enTabla 8 el RM de cau-

en edad reproductiva. sa desconocida, con 49 de los 246 pacientes vistos, para
En cambio, 26,42% de las madres refiere amenaza de 19,37%. Esto quiere decir que en estos pacientes no se

aborto en el embarazo en cuestion, es decir, el embarazologré llegar a un diagnéstico clinico-genético, ni encon-

que termind en el hijo afectado. trar una causa ambiental.

En lo referente a la duracion de la gestaci@bl@ 5), La Microcefalia se encontré en 23 casos del total de
73,98% fueron a término; 20,73% fueron pre-término y 246 (9,09%). En 12 casos se logré comprobar inmunol6-
4,47% fueron post-maduros. gicamente el origen infeccioso de este trastorno, v.g.

Hubo 2 embarazos gemelares (0,81%) y estos fetos toxoplasmosis, varicela, rubeola, citomegalovirus “in
son, por lo general, prematuros y, ademas, existen ries- utero”. En 8 casos solo logramos sospechar la naturale-
gos inherentes al momento del parto. za infecciosa del trastorno, sin poderla comprobar

La Tabla 6 recopila los pesos de los pacientes al nacer. fehacientemente con inmunoglobulinas especificas, aun-
El 28,05% tuvo un peso entre 2500 y 2999 gr., 23,58% tu- que la TAC cerebral mostraba calcificaciones.

VO un peso entre 3000 y 3499 gr. al nacer, lo cual es lo Hubo 2 casos, no relacionados,Mierocefalia Vera
esperado para un recién nacido “normal” a término. 0 Verdadera, como es citada en el catalogo de McKusick

Fueron de bajo peso al momento del nacimiento (me- (16).
nor de 2500 gr.) 26,02% de los pacientes vistos. Esto Se sospecho del alcohol etilico, como causa del RM
incluye dos categorias: pacientes pre-término y pacientes en un paciente collicrocefalia Aislada, siguiendo los
de bajo peso para la edad gestacional, con los consi- criterios descritos por Harper (15). Mas adelante discuti-
guientes riesgos de patologias neuroldgicas asociadas. remos este punto.

Como muestra |dabla 7, 32,11% de los nifios pre- El Retardo en el Lenguaje aparece en nuestra casuis-
sentaron talla al nacer de 49 a 51 cm. El 54,8% de los tica en el cuarto lugar entre los diagnésticos, con 8,70%
nifios presentaron talla entre 49 y 54 cm., lo cual es “nor- del total. Este es un grupo heterogéneo en donde la Uni-
mal” para un feto a término. ca manifestacion es el retardo en la articulacion de las

El 30,90% de los pacientes con patologias relaciona- primeras palabras o el comienzo tardio de la construc-
das con retardo mental presentaron una talla de 48 cm. o cion de frases sencillas.
menos, lo que habla a favor, junto con el bajo peso des- Las Secuelas de la Prematuréz (hemorragia periven-
crito anteriormente, de prematurez y/o baja talla para el tricular, como la mas importante) es la quinta causa de
momento del nacimiento, relacionados etiopatogénicay RM, con 5,93% del total de casos estudiados. Recorde-
fisiopatolégicamente con dafio neuroldgico central y/o mos que hubo un total de 51 (20,73%) gestaciones
aberracion cromosémica. pre-término y sélo estos 15 casos (5,93%) tienen, bien

Es de hacer notar que 17 de los 246 pacientes documentado, el antecedente de hemorragia ventricular
(6,91%) presentaron una talla igual o superior a 55 cm. y/o periventricular. Como es sabido, las secuelas no so-
al nacer. Esto también esta asociado, por lo general, a va-lamente pueden ser intelectuales sino también fisicas.

rias patologias de origen genético y/o ambiental. El Dafio Perinatal (Encefal opatia Hipoxico-lsquémi-
El 7,32% de las madres desconocia la talla de su hi- ca) fue la causa de sospecha de RM en 11 de los

jo al nacer. 246 casos vistos (4,35%) y se presenta ocupando el sex-
La Tabla 8 es una lista de los primeros diez diagnés- to lugar.

ticos, por orden de frecuencia. La Hipoacusia Profunda Bilateral ocupa el séptimo
Observamos que &ndrome de Down fue diagnos- lugar con 11 casos del total de 246 (4,35%). Esta Hipoa-

ticado clinica y cistogenéticamente en 22,53% de los cusia Neurosensorial fue catalogada como una
casos y ocupa asi la primera posicion, con 57 casos del neo-mutacion autosémica dominante en base a la genea-

total de 246 pacientes. logia, con consecuente riesgo de recurrencia muy bajo,
La Tabla 9 muestra como 92,98% de los pacientes practicamente cero, o igual a la tasa de mutacién del gen.
con Sindrome de Down fueron por trisomia 21 libre. La Pardlisis Cerebral Infantil (PCl) se encuentra en

También se puede observar que encontramos 2 translo- el octavo lugar con 3,16% de frecuencia y fue del tipo
caciones 21/21 de novo (3,51%), 1 translocacion 14/21 espastica. Sobre ésta discutiremos después.

de novo (1,75%) y 1 mosaico (1,75%). En ninguno de La Hidrocefalia Congénita se encontr6 en sélo 7 ca-
los casos, como se ve, la translocacién fue heredada desos del total de 246 nifios con RM (2,77%) y en cada caso
alguno de sus progenitores. Tampoco fue heredado el eraaislada, sin asociacion a Defecto del Tubo Neural
mosaico cromosomico. (DTN). Ocupa el noveno lugar en nuestra casuistica.
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En décimo lugar (2,77%) encontramosSaidrome
de Ehlers-Danlostipo Il o Mitis (16). Es un sindrome de
hiperelasticidad de piel e hiperextensibilidad articular
moderados, sin implicacién de valvulas cardiacas en la
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microcefalia de origen infeccioso. La prevencién prima-

ria y secundaria de este RM por noxas ambientales, debe

estar centrada en una adecuada atencion pre y perinatal.
El dltimo grupo (19,37%) esta constituido por pa-

mayoria de los casos y en el que clasicamente no se des-cientes conRM de Causa Desconocida, y a €l nos

cribe RM. Su asociacion en esta poblacién de nifios con
RM es probablemente fortuita.

De los otros diagnésticos a los que llegamos, sélo co-
mentaremos acerca del Sindrome de rubéola congénita,
las otras cromosomopatias y el mielomeningocele lum-
bar, sin menoscabo de la importancia de los demas
diagnésticos encontrados y en honor a la brevedad.

El RM asociado al Sindrome de Rubéola Congénita
se encontr6 en 2,37% de los nifios estudiados. Los 6 ca-
sos fueron comprobados inmunolégicamente por la
cuantificacion de 1gG e IgM anti-rubéola.

Del total de 246 pacientes, se encontraron 4 Cromo-
somopatias (1,58%) diferentes al Sindrome de Down.
Estas fueron: un Sindrome de Patau en mosaico
(46,XY/47, XY, +13); un Sindrome de Klinefelter Clasi-
co (47,XXY); una delecién o pérdida parcial, no
heredada, del brazo largo del cromosoma 11
(46,XX,11q) (g23.1 Aq ter) de novo, y una duplicacion
parcial, no heredada, del brazo corto del cromosoma 8
(46,XX,8p+) de novo.

Encontramos 4 pacientes (1,58%) con Mielomenin-
gocele Lumbar e Hidrocefalia Congénita intervenidos.
Este es el Defecto del Tubo Neural (DTN) mas frecuen-
te en nuestro medio, en donde la prevalencia de DTN es
de mas de 3/1000 nacimientos (19) y es la malformacion
congénita que ocupa el primer lugar de morbilidad, con
26,59% de frecuencia, en los recién nacidos del Hospital
Universitario “Dr. Antonio M. Pineda” (20).

En este estudio, el grupo de enfermedades que produ-

cenRM de Causa Genética suma 57,34%. Corresponde
24,11% a todas las Alteraciones Cromosémicas (Sindro-
me de Down y otras cromosomopatias); 22,54% son
Enfermedades Monogénicas (Microcefalia, Hipoacusia
Profunda, Hidrocefalia Congénita, etc.) y el resto
(10,69%) son Multifactoriales (p. ej. Mielomeningocele)
o de naturaleza genética compleja. Con la excepcion de
algunas de las enfermedades monogénicas y multifacto-
riales, la mayoria de las patologias de origen genético
con RM ocurrierorde novo 0 por neo-mutacion, o sea,

referiremos en detalle en la discusion.

Con respecto al status reproductivo de las 246 madres
de los pacientes vistos, éste se resumeEabla 10. Alli
encontramos que 120 de las madres (48,78%) eran usua-
rias de meétodos de planificacion familiar para el
momento de asistir a nuestra consulta genética. Cuarenta
y nueve (19,92%) ya habian sido esterilizadas quirargica-
mente. Cuarenta y seis (18,70%) no deseaban planificarse
0 usar anticoncepcioén alguna. Las razones dadas por las
madres en este Ultimo grupo fueron porque les habiamos
comunicado un RR relativamente bajo o porque, a pesar
de un riesgo algo considerable, el paciente era su primer
hijo y deseaban tener otro. Veintitrés de las 246 madres
(9,35%) fueron referidas a Servicios de Planificacion Fa-
miliar o a su ginecologo para anticoncepciéon temporal,
mientras decidian un nuevo embarazo. Por dltimo, 8 ma-
dres (3,25%) fueron referidas para esterilizacion
quirdrgica voluntaria.

DISCUSION

En muchos estudios realizados en poblaciones de
pacientes en institutos especiales para retardados men-
tales (4 - 12) se ha reportado la mayor frecuencia de
pacientes de sexo masculino. Nuestros datos corroboran
estas observaciones, aunque no se pueden explicar por
una mayor frecuencia de trastornos que afectan a indivi-
duos de sexo masculino, como son los trastornos
recesivos ligados al X, X fragil, RM ligado al X, etc.,
como se vera al analizar los diagnosticos a los que
llegamos.

Tal vez estas cifras reflejan un cierto “sesgo de reco-
leccion” y el hecho de que se institucionalicen mas los
varones que las hembras, o estan reflejando la mayor
susceptibilidad de los varones a sufrir RM, como lo han
sefialado Turner y Turner (10) ¢ tal vez se trata de una
caracteristica propia de la poblacién que ha sido referida
a este instituto.

La edad promedio (2 afios 6 meses) simplemente re-

mutaciones nuevas o recientes, y no fueron heredadas defleja la edad promedio de los nifios del CDI N° 15 para
alguno de los progenitores, por lo que su RR es bastante el momento del estudio, Permite, ademas, en términos

menor a 1%.

El RM de Causa Ambiental representa 23,29% del to-
tal y esta conformado por las secuelas de la prematuréz,
el dafio perinatal por trauma y/o hipoxia del parto, Sin-
drome por Rubéola Congénita y algunos casos de

generales, dar a las parejas (o a las madres) un asesora-
miento genético oportuno, como es el caso especifico de
que ellas tengan un riesgo de recurrencia relativamente
alto y puedan asi implementar un método adecuado de
prevencién primaria.
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En todo caso, la mayoria de los pacientes de este CDI En general, casi siempre se ha reportado el Sindrome
no sobrepasan los 5 afios de edad (98,37%) y 26,83% de Down como primera causa genética de retardo mental
son menores de 1 afio de edad, lo cual facilita la inter- (2), encontrandose con una frecuencia de alrededor de 30%
vencion y prevencion tempranas (Tabla 1). en las respectivas poblaciones de nifios con retardo mental

El promedio de edad materna de 30 afios permite que, estudiados y analizados desde el punto de vista clinico y ci-
por lo general, podamos asesorar integralmente a la mayo- togenético. (3). En esta poblacion estudiada, el Sindrome
ria de las madres, que ellas decidan su futuro reproductivo, de Down se diagnosticé con una frecuencia de 22,53% y
tomen las medidas adecuadas y logren implementarlas.  es la primera causa de RM (Tabla 8).

Es de hacer notar que debemos desalentar la repro-  El origen de la trisomia 21 libre fue por una falta de dis-
duccién en padres de edad avanzada, por la mayor yuncion en algiin momento de la gametogénesis materna o
probabilidad que tienen de sufrir alteraciones en su ga- paterna. lgualmente ocurrieron por defectos en la segrega-
metogénesis y mutaciones génicas (mutaciones de cidbn cromosOmica durante la gametogénesis, las
punto) y las consecuentes alteraciones en sus hijos. translocaciones 14/21 y 21/21, por lo que éstas tampoco

El hecho de que 37,80% de las madres sean primi- fueron heredadas. El Gnico mosaico encontrado fue en un
gestas y 26,02% sean segunda gestas, habla a favor devarén con Sindrome de Down y ocurridé, como es clasico,
que el diagnostico y asesoramiento genético deben ser por un error al azar en las divisiones mitéticas post-cigoti-
muy precisos y puntuales, ya que estas son mujeres que,cas. Su fenotipo fisico e intelectual, muchas veces no es
por lo general, desean tener otro hijo en su futuro media- distinguible de una trisomia 21 libre o por translocacion.
to o inmediato (Tabla 4). Le hicimos saber a las madres (parejas) que consulta-

El 26,42% de las madres refiere amenaza de aborto ron con hijos con Sindrome de Down, en forma sencilla,
en el embarazo en cuestion. Esto habla a favor de facto- concisa y directa, que esta aberracion cromosémica se ori-
res biologicos y/o fisiopatolégicos, desconocidos hasta gind por un error en la division celular que dio origen a la
ahora, que tratan de eliminar el producto de la concep- formacién de los gametos de uno de los progenitores (ca-
cibn que presenta errores genéticos, sean éstos sos de la trisomia 21 libre y de la translocacion) o por un
cromosémicos, monogénicos o multifactoriales. error en las divisiones celulares luego de la formacioén del

Es de todos conocido el hecho de que los recién na- huevo o cigoto (caso del mosaico). También les informa-
cidos pre-término presentan mayor riesgo de diversas mos que en ninguno de los casos el trastorno fue heredado
patologias, y la cifra observada aqui (20,73%) es signifi- de alguno de los progenitores y, siguiendo criterios previa-
cativa. En el otro extremo, 11 de 246 nifios (4,47%) mente establecidos (14), les citamos un riesgo de
fueron producto de partos post-maduros, los cuales en- recurrencia (RR) de 1%.
vuelven sus propios riesgos de patologias: especialmente  El segundo lugar esta representado por el RM de Cau-
cabe mencionar el dafio perinatal (Tabla 5). En cuanto al sa Desconocida. A esta conclusion llegamos después de
antecedente de gestacion gemelar, éste debe hacernoslescartar varias causas genéticas (cromosomicas, monogé-
sospechar, con fundamento real, el sufrimiento fetal por nicas y multifactoriales) y causas ambientales (infecciosas,
trauma y/o hipoxia perinatal. hipoxia y/o trauma obstétrico, etc.) por interrogatorio y

Tanto el bajo peso como la baja talla al nacer, junto examen fisico y de laboratorio. Aparte del cariotipo, se pi-
con otras manifestaciones fenotipicas, se pueden encon-dieron algunos otros examenes complementarios (EEG,
trar en patologias de origen genético (cromosomico, TAC cerebral, RM cerebral, pruebas de toxoplasmosis, ru-
monogénico, poligénico y/o multifactorial). También es béola, citomegalovirus, T4 libre, TSH, etc.).
posible encontrar recién nacidos de baja talla y peso pa- La cifra de 19,37% de RM de Causa Desconocida es
ra la edad gestacional, producto de factores ambientales importante y no es inusual observarla. Por ejemplo, la
como la infeccién in Utero o la desnutricion materna “causa desconocida” en este estudio estd por debajo del
(desnutridos in Gtero). Lamentablemente, esta falta de 25% reportado por Laxova, Ridler y Bowen-Bravery (6);
nutrientes, por si sola, es capaz de producir alteraciones esta por debajo del 41% reportado por Gustavson y cola-

neuronales que conllevan a retardo neuro-psico-motor, al
menos del tipo “borderline”.

Anteriormente hemos analizado una larga serie de
pacientes con Sindrome de Down estudiados en la Uni-
dad de Genética Médica de 1979 a 1989 (13) y esta
nueva muestra corrobora las conclusiones clinicas y ci-
togenéticas a las que llegamos entonces.

boradores (5) y esta bastante por debajo del 52% reportado
por Kaveggia y colaboradores (7).

Reconocemos que el RM de causa desconocida podria
ser un diagndstico que revela nuestras limitaciones y omi-
siones. Aqui pueden haber algunos pacientes con
enfermedades metabdlicas poco frecuentes, como los erro-
res innatos del metabolismo; pero las pruebas bioquimicas
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de laboratorio para su diagnéstico no pudieron ser realiza- futuras exposiciones a los factores ambientales encontra-
das. En todo caso, estimamos razonablemente que unados, excepcion hecha de los casos especificos detectados
pequefia fraccion del subtotal de 19,37% podria tener una inmunolégicamente, ya que evidentemente la madre ten-
de estas raras metabolopatias. Es pertinente sefialar que enlrd anticuerpos naturales contra ese agente causal para el
otras partes del mundo, los errores innatos del metabolis- momento de un futuro embarazo.
mo representan solo 3 a 5% de las causas estudiadas de En algunos casos, el Retardo en el Lenguaje es la
RM en diversas poblaciones institucionalizadas (3, 5y 8). Unica manifestacion de un dafio cerebral subyacente, ex-
Por otra parte, es oportuno indicar la necesidad de un cluyendo una hipoacusia. Cada vez mas se trata de
diagnéstico preciso cuando se sospecha una metabolopa-interpretar este retardo en el habla como una manifesta-
tia, ya que la gran mayoria de las que producen RM son cion de RM (2). Su tratamiento (terapia de lenguaje) es
autosémicas recesivas, con un riesgo de recurrencia de lento y muchas veces efectivo. Hay que atacar este défi-
25% (1:4). Las causas primarias de algunas de estas me-cit en forma integral, incluyendo la accion del terapista
tabolopatias, ademas, no han sido dilucidadas por de lenguaje, el psicopedagogo, el pediatra, el neurélogo
completo y las pruebas bioquimicas tampoco se han rea- infantil y el psicologo 6 psiquiatra infantil, orientados to-
lizado en algunos estudios reportados (3). Ha habido dos a lograr un buen desarrollo de la personalidad del
informes, como el de Jellum, Stolke y Eldjarn (14), en un nifio, una mejora en su conducta y una buena escolaridad
estudio sistematico de 450 nifios institucionalizados con e integracién al nucleo familiar.
RM, hecho con una técnica de laboratorio sofisticada y La prematuréz y el bajo peso y talla para la edad ges-
muy costosa, como lo es la cromatografia de gas combi- tacional estan reconocidas como causas de RM v,
nada con espectrometria de masa y computarizada, enlamentablemente, trabajos recientes en nuestro medio in-
donde estos autores no encontraron ningun error innato dican que su frecuencia va en ascenso, principalmente
del metabolismo. Sélo algunos laboratorios en nuestro como consecuencia de desnutricion en la gestante (17).
pais (IDEA, IVIC, LUZ) estan en capacidad, actualmen- Su prevencion es una labor compleja y escapa al ambito
te, de realizar algunas de estas pruebas muy estrictamente médico, siendo su abordaje esencialmente
especializadas. cultural, social y econdmico. Esto no quiere decir que los
A cada madre (padres) de estos pacientes con RM de médicos no insistamos en la importancia de una alimen-
Causa Desconocida les citamos un riesgo de recurrencia tacion balanceada, en una campafia de mayor cobertura
de 1%, siguiendo los criterios cominmente empleados de atencidn prenatal y en una mejor atencion obstétrica
para el asesoramiento genético de este particular grupo y neonatal. Es obvio que al prevenir la prematuréz y los
de nifios. (3, 15). recién nacidos hipotréficos, estaremos disminuyendo la
Referente a los dos nifios con Microcefalia Vera o incidencia de una de sus secuelas mas graves, como lo es
Verdadera, como todo trastorno autosémico recesivo, el el RM.
riesgo de recurrencia para los progenitores de cada uno  La Encefalopatia Hipoxico-Isquémica (Dafio Perina-
de ellos es de 25% (1:4) y asi se lo citamos. tal) tiene como probable origenteduma y/o la hipoxia
El uso y/o abuso del alcohol etilico puede producir perinatal, y es un diagnostico basado en la epicrisis neo-
dafio al embrion, ain a dosis consideradas “bajas” y/o natal o que se sospecha como consecuencia de nuestro
esporadicas. No siempre se presenta, como consecuen-interrogatorio detallado a la madre acerca de las condi-
cia, la microcefalia o el llamado “Sindrome por ciones del parto en cuestién. Generalmente se encuentra
Alcoholismo Fetal” en su fenotipo florido. Aveces lain-  alguno de los siguientes antecedentes: que el nifio tuvo
gesta del alcohol etilico durante el embarazo puede sufrimiento fetal (liquido amniético meconial y/o bradi-
producir s6lo RM moderado acompafiado o no de tras- cardia fetal), que nacié cianético o con Apgar bajo y que
tornos de conducta evidentes desde la etapa de lactante.tardé en respirar y llorar, ameritd6 maniobras de resucita-
No sabemos cuantos de nuestros pacientefkibbde cion, que fue prematuro, extraido por férceps o vacuum,
causa desconocida podrian deberse a la ingesta de alco- que fue una presentacion podalica, que presentaba doble
hol etilico durante la gestacion de la madre. Pero, dada la circular del corddn, que hizo broncoaspiracion, que el
extraccion socioecondémica de nuestra poblacion y el al- parto fue prolongado, distocico, etc.
to consumo de alcohol etilico en todos nuestros estratos  Este es un diagndstico que no puede ser corroborado
sociales, es razonable sospechar de este agente ambiendefinitivamente, pero constituye un diagnéstico presun-
tal como causa de algunos RM en nuestro medio. tivo y bastante subjetivo por parte del médico que
El asesoramiento genético de los casos de microcefa- interroga, y a él se llega luego de descartar diversas cau-
lia infecciosa o de origen ambiental, va dirigido a evitar sas genéticas y ambientales. Hay que insistir en que su
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prevencion esta basada en un buen control prenatal y unapredisposicion o substrato genético, interactuando con uno
Optima atencién obstétrica y neonatal. 0 varios factores ambientales desencadenantes. Entre estos

Los padres de los nifios con Hipoacusia Profunda Bila- Ultimos es de particular relevancia la accion de los plagui-
teral, por Neo-mutacion Autosomica Dominante, quedan cidas en nuestro medio y asi lo hemos reportado (19). A
tranquilos en cuanto a futuras decisiones reproductivas, ya estas parejas, previo estudio radiolégico de columna lum-
gue su RR es practicamente cero. El tratamiento es dificil, bo-sacra que no revelé Espina Bifida Oculta, les citamos
porque las intervenciones cocleares actuales son costosas yun RR de 5% y les recomendamos el uso de acido folico y
no estan al alcance de todos los pacientes y las prétesis demultivitaminicos periconcepcionales y un buen control

uso generalizado tampoco son accesibles. ecosonografico y prenatal en un futuro embarazo, con la fi-
La Pardlisis Cerebral Infantil (PCI) sigue siendo un nalidad de prevenir el trastorno.
diagnostico genérico, signologico, indicativo de dafio cere- A pesar del esfuerzo sistematico y adn con ciertas li-

bral y asociado en muchos casos, como los presentes, amitaciones metodolégicas y tecnologicas que ya han

RM. Aqui debemos profundizar con estudios neuroldgicos, sido comentadas, no logramos encontrar la causa del RM
cromosoémicos, metabdlicos y de imagenologia para su en 19,37% de los nifios. Es cierto que, como se ha men-
mejor clasificacion y tratamiento. cionado, en este grupo puede haber una pequefa

Es probablemente cierto que la mayoria de las Hidro- fraccion de pacientes no reconocida con metabolopatias
cefalias Congénitas no son monogénicas (15), pero en o errores innatos del metabolismo, lo que llevaria a en-
algunos casos hay ya un hermano con el antecedente de hi-grosar algo el grupo de causa genética y disminuir el de
drocefalia congénita aislada y esto ocurrié en una de las causa desconocida. Pero, como lo han sefialado algunos
familias estudiadas. Aqui se trata de hidrocefalia congéni- autores (4 - 8), su frecuencia es muy baja. En todo caso,
ta recesiva ligada al X, en donde la TAC cerebral mostraba ante la sospecha clinica de una metabolopatia, deberan
Estenosis del Acueducto de Silvio. Le citamos a la madre hacerse estudios especializados, soélo realizables en cen-
de estos hermanitos un RR de 25% de tener otro hijo varén tros como el IDEA (Instituto de Estudios Avanzados), el
con hidrocefalia congénita ligada al X. Asumimos que ella [VIC (Instituto Venezolano de Investigaciones Cientifi-
es portadora obligada del gen recesivo mutado (15). cas) y el de LUZ (La Universidad del Zulia), a veces de

En los otros casos de hidrocefalia congénita, el riesgo dificil acceso para nuestros pacientes.
de recurrencia que le citamos a los progenitores fue
4 - 5%, siguiendo a Harper (15). Segun el autor, este RR es CONCL USIONES
para futuros varones de estas parejas y asi se lo comunica-
mos. Igualmente les insistimos en la importancia de los De los 246 nifios con RM y déficits sensoriales que
controles neuroquirdrgicos y urolégicos asi como la im- fueron referidos a nuestra Consulta de Genética Médica
portancia de la fisioterapia. Finalmente, hicimos hincapié desde el C.D.I. N° 15, entre 1996 y 2001, fueron diagnos-
en la necesidad de un buen control ecosonografico prena- ticados con trastornos de Origen Genético mas de la mitad
tal en el futuro embarazo. de los casos (57,34%), de Origen Ambiental en el 23,29%

Referente a la prevencion de la Rubéola Congénita es del total y no se pudo precisar el origen en el 19,37% de los
necesario que las mujeres en edad reproductiva, que no ha-estudiados.
yan sufrido de rubéola, sean inmunizadas activamente con  De los Trastornos de Origen Genético con RM encon-
la vacuna correspondiente, para asi evitar la infeccion du- trados en esta poblacion, 24,11% corresponde a las
rante el embarazo, el nacimiento de nifios con la infeccion Aberraciones Cromosémicas (Sindrome de Down y otras
congénita y sus manifestaciones fisicas y mentales. cromosomopatias); 22,54% son Enfermedades Monogeéni-

Ninguna de las aberraciones cromosdmicas encontra- cas 0 Mendelianas (Hipoacusia Profunda, Hidrocefalia
das tiene un RR mayor de 1% (18) y asi se lo citamos a las Congénita, algunas Microcefalias, etc.) y el 10,69% restan-
madres (parejas), pero les sugerimos la conveniencia dete son Enfermedades Multifactoriales o de naturaleza
diagnostico citogenético prenatal en un futuro embarazo. genética compleja.

Las secuelas de un DTN, como el Mielomeningocele Algunas enfermedades multifactoriales y monogénicas
Lumbar encontrado en 4 de nuestros pacientes, no son sé-presentaron un RR alto (5 — 25%) para los progenitores de
lo fisicas (paresia y parestesia de miembros inferiores, falta los afectados. Sin embargo, la mayoria de las patologias
de control de esfinteres, etc.) sino también intelectuales genéticas con RM, incluyendo las cromosémicas, fueron
(RM por hidrocefalia y dafio cortical), muchas veces pre- por mutacion de novo, por lo que el RR que le citamos a
sentes a pesar de las intervenciones quirlrgicas y fisiatricas los progenitores fué practicamente cero.
tempranas. Este es un trastorno multifactorial, es decir, con Los Trastornos de Origen Ambiental con RM estan re-

10




ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURAY PEDIATRIA Vol. 66 N° 1, Enero - Marzo 2003

presentados por las Secuelas de la Prematurez (5,93%), elto por el genetista, sino que debe tender a ser “horizontal”
Dafio Perinatal por Trauma y/o Hipoxia del Parto (4,35%), y democratico, no “dictatorial” o dirigido. En este sentido,
el Sindrome por Rubéola Congénita (2,37%) y algunos ca- las madres que decidieron tener un nuevo embarazo, con
sos de Microcefalia. Es necesario insistir en la prevencion RR superior al 1% fueron informadas acerca de la conve-
de estas formas de RM mediante la implementacion y eje- niencia de la amniocentesis genética, para diagndstico
cucion de buenos controles prenatales y optima atencion citogenético prenatal y por ecosonografia.
obstétrica y neonatal. Algunos trabajos recientes en esta area (21, 22) ha-
Casi la mitad (49,59%) de los nifios examinados al mo- cen énfasis en la ansiedad que el trastorno causa a los
mento de la primera consulta tenian edades comprendidaspadres de los nifios con retardo mental y en la posibili-
entre 1 y 3 afios. Esto permitio, en general, dar a las ma- dad de que muchas veces tal ansiedad logramos
dres (parejas) el diagnéstico y asesoramiento genético disminuirla al comunicarles la alta probabilidad de tener
oportuno, especificamente en aquellas con RR relativa- un préximo hijo sano.
mente alto, para que lograran implementar las medidas de ~ Consideramos seriamente nuestro compromiso y res-
prevencion primaria. ponsabilidad en el ejercicio de la ciencia y el arte del
Los cinco primeros diagnosticos, en orden de frecuen- Asesoramiento Genético dirigido a atender y ayudar a
cia, fueron: Sindrome de Down (22,53%), Causa pacientes y familiares, en una labor preventiva y como
Desconocida (19,37%), Microcefalia (9,09%), Retardo en parte de un equipo multidisciplinario.
el Lenguaje (8,70%) y Secuelas de Prematurez (5,93%).
Como se observa, el Sindrome de Down sigue siendo AGRADECIMIENTO
la primera de todas las causas de RM en pacientes atendi-
dos en centros para la Educacion Especial. Su incidencia  Nuestro sincero agradecimiento a los pacientes, sus
aproximada de 1/600 nacidos vivos constituye también un padres y familiares, quienes depositaron su confianza en
flujo de primera frecuencia en las consultas de Genética nosotros, a la Direccién de Educacion Especial, Ministe-
Médica. Esto representa un reto creciente para los centrosrio de Educacion, Caracas, que financié parcialmente el
de Educacion Especial, para los servicios de salud publicos trabajo y al personal profesional del Centro de Desarro-
y privados y para la integracién activa de estos nifios a la llo Infantil No. 15, por su constante labor en beneficio de
educacion regular y en nuestra sociedad. los nifios con retardo mental.
La mayoria (48,78%) de las madres de los nifios estu-
diados seguian un método de planificacion familiar al REFERENCIAS
momento de la primera consulta y 19,92% ya habian sido
esterilizadas quirdrgicamente. Luego del diagnésticoy el 1. Grossman HJ. Manual on terminology and

asesoramiento genético, un grupo importante de madres classification in mental retardation. American
(18,70%) decidid no planificarse porque el RR citado era Association on Mental Deficiency. Special
relativamente bajo o porque el paciente era su primogéni- Publication Series No. 2. Baltimore. Garamond
to y deseaban tener otro hijo. El resto escogié un método Pridermark Press. 1973. p. 11.

temporal de planificacion familiar (9,35%) o decidié soli- 2. Kinsbourne M. Mental Retardation. En: Berg BO
citar la esterilizacion quirargica (3,25%). (Editor) Principles of Child Neurology. New York.

Un buen Asesoramiento Genético esta basado en un Mc Graw Hill. 1996. pp. 371-381; 383-396.
diagnostico preciso. De alli la importancia de establecer el 3. Moser HW, Ramey CT, Leonard CO. Mental
origen del retardo mental para asesorar convenientemente Retardation. En: Emery AEH, Rimoin DL (Editores).
a los padres en cuanto al riesgo de recurrencia y comenzar Principles and Practice of Medical Genetics.
un tratamiento adecuado en los casos en que sea posible. El Edimburgo. Churchill Livingstone. 1985. pp. 352-366.
cariotipo es esencial para corroborar un diagnostico clini- 4. Gustavson KH, Hagberg B, Hagberg G, Sars K.

co de aberracion cromosomica y poder citar un RR. Severe mental retardation in a swedish county. I.
También son importantes los examenes complementarios y Epidemiology, gestational age, birth weight and
auxiliares, aunque éstos no siempre son accesibles a los pa- associated CNS handicaps in children born 1959-
cientes y sus familiares. 1970. Acta Paed. 1977. 66: 373-383.

El Asesoramiento Genético tiene como finalidad ayu- 5. Gustavson KH, Hagberg B, Hagberg G, Sars K.
dar a las madres (parejas) que consultan a alcanzar Severe mental retardation in a swedish county. Il.
decisiones libres y razonadas, para que logren su deseo de Etiological and pathogenetic aspects of children
tener un hijo sano. Este proceso no es “vertical” o impues- born 1959-1970. Neuropaed. 1977. 8: 293-304.
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TABLA 1
EDAD DE LOS PACIENTES AL MOMENTO

DE LA PRIMERA CONSULTA

Hammond FG. Sindrome de Down: Clinica y

Citogenética. Unidad de Genética Médica 1979-1989.
Trabajo de ascenso presentado por el autor y aprobado
para optar a la categoria de Profesor Asociado.
Decanato de Medicina. UCLA. Barquisimeto. 1992.
Jellum E, Stolke O, Eldjarn L. Combined use of gas
chromatography, mass spectrometry and computer

in diagnosis and studies of metabolic disorders.

EpAD N %
6 meses y menos 29 11,79
7 - 11 meses 37 15,04
1- 3 afios 122 49,59
4 -5 afios 54 21,95
6 - 8 afios 3 1,22
9 afios y mas 1 0,41
Total 246 100,00

Clin. Chem. 1972. 18: 800-809.

Harper PS. Practical Genetic Counseling. 4a
edicién. Oxford. Butterworth-Heinemann Ltd.
1993. pp. 55-69, 185-191.

TABLA 2
EDAD DE LA MADRE AL MOMENTO
DE LA PRIMERA CONSULTA

McKusick VA. Mendelian Inheritance in Man. 12a
edicion. Vol. 3: Catalogs of Autosomal Recessive

and X-linked phenotypes. Baltimore. The Johns
Hopkins University Press. 1998. p. 2246.

Anzola A, Viegas D. Evaluacion Nutricional de la
Embarazada. Hospital Universitario “Dr. Antonio
Maria Pineda”. Barquisimeto, Enero 1996-Marzo
1997. Bol. Med. Postgrado. 1999. XV (2): 67-81.

De Grouchy J, Turleau C. Clinical Atlas of Human
Chromosomes. New York. John Wiley & Sons. 1977.

EDpAD N %
18 afios y menos 12 4,48
19 - 23 afios 53 21,54
24 - 28 afios 53 21,54
29 - 33 afios 54 21,95
34 - 38 afios 36 14,63
39 - 43 afios 28 11,38
44 afios y mas 9 3,66
Desconocida 1 0,41
Total 246 100,00
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TABLA 3 TABLA 7
EDAD DEL PADRE AL MOMENTO TALLA DE LOS PACIENTES AL NACER
DE LA PRIMERA CONSULTA TALLA N %
EpaD N % Menos de 39 cm. 5 2,03
18 afios y menos 4 1,63 De 40 a 42 cm. 10 4,07
19 - 23 afios 27 10,98 De 43 a 45 cm. 21 8,54
24 - 28 afios 66 26,83 De 46 a 48 cm. 40 16,26
29 - 33 afios 49 19,92 De 49 a 51 cm. 79 32,11
34 - 38 afios 35 14,23 De 52 a 54 cm. 56 22,76
39 - 43 afios 28 11,38 55 cm. y mas 17 6,91
44 - 48 afios 19 7,72 Desconocida 18 7,32
49 - 53 afios 15 6,10 Total 246 100,00
54 afios y mas 2 0,81
Desconocida 1 0,41
Total 246 100,00
TABLA 8
DIEZ PRIMEROS DIAGNOSTICOS EN LOS PACIENTES VISTOS
TABLA 4 CON RM EN EL CDI No. 15. BARQUISIMETO 1996-2001
ORDEN DE GESTACION DEL PACIENTE DIAGNOSTICO N %
GESTACION N % Sindrome de Down 57 22,53
I 93 3780 Causa Desconocida 49 19,37
1l 64 26.04 Microcefalia 23 9,09
n 32 13.01 Retardo en el Lenguaje 22 8,70
v 20 813 Secuelas de Prematuréz 15 5,93
Vv 18 732 Dafio Perinatal 11 4,35
VI 5 203 Hipoacusia Profunda Bilateral
Vil 6 2 44 (A.D. por neo-mutacion) 11 4,35
Desconocida 2 0.81 Hidrocefalia Congénita 7 2,77
indrom Ehlers-Danlos tipo Il 7 2,77
Total 246 100,00 Sindrome de Ehlers-Danlos tipo ,
TaBLA S TaBLA 9
DURACION DE LA GESTACION CARIOTIPOS EN SINDROME DE DOWN
GESTACION N % %
A término 182 73,98 « Trisomia 21 libre
Pre-término 51 20,73 varones 32 56,14
Post-término 11 4,47 Hembras 21 36,84
Gemelar 2 081 Subtotal 53 92,98
Total 246 100,00 ¢ Translocacion 21; 21 de novo 2 3,51
« Translocacion 14; 21 de novo 1 1,75
* Mosaico 1 1,75
TABLA 6 Total 57 100,00
PESO DE LOS PACIENTES AL NACER
Peso N %
Menos de 1500 gr. 11 4,47 TaBLA 10
De 1500 a 1999 gr. 18 7,32 STATUS REPRODUCTIVO
De 2000 a 2499 gr. 35 14,23
De 2500 a 2999 gr. 69 28,05 Status N %
De 3000 a 3499 gr. 58 23,58 Usuarias de Métodos de Planificacion 120 48,78
De 3500 a 3999 gr. 39 15,85 Esterilizadas QuirGrgicamente Previamente 49 19,92
De 4000 a 4499 gr. 8 3,25 No desean Planificarse 46 18,70
Mas de 4500 gr. 2 0,81 Referidas a Planificacion Familiar Temporal 23 9,35
Desconocido 6 2,44 Referidas para Esterilizacién Quirdrgica 8 3,25
Total 246 100,00 Total 246 100,00
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TRABAJOS DE REVISION

TUMORES MALIGNOS RINOSINUSALES EN NINOS.
EXPERIENCIA EN 11 ANOS

Zulay Lugo Z(*), Ligia Acosta B(**) , Maria Regalado(**) , Soraya Santos(**) ,
Augusto Pereira(***) , Francis Sanchez(***) , Yaneth Bastidas(**) , Beatriz Carrasquel (****)

RESUMEN: Se presentan 17 casos de Tumores Malignos Rinosinusales, con predominio en el sexo
masculino (53%) y en el grupo etario de 10 a 15 afios (35%). La obstruccién nasal (18%) constituyo €l
motivo de consulta més frecuente y la sintomatologia de ingreso predominante (71%). La
mesoestructura (53%) fue la localizacion anatémica prevalente. En 100% de los casos el diagnostico se
realizo a través de la clinica, examenes complementarios, imagenologia y biopsia de la lesion. El 82%
correspondié a tumores primarios. EI Rabdomiosarcoma constituyé €l tipo histolégico mas frecuente
con 35,2%. El estadio clinico al ingreso predominantefue el 1V (41,2%). Todos |os tumores ameritaron
abordaje quirurgico, recibiendo cirugia, quimioterapia, radioterapia en 53% de los casos. La remision
completa de la enfermedad se observo en €l 47%, con una sobrevida global de 62% en 104 mesesy una
sobrevida libre de enfermedad de 68% a los 90 meses.

Palabras clave: tumor rinosinusal, tumor nasal, tumor de senos paranasales.

SUMMARY: 17 cases of rhinosinusal malignant tumors are presented. Males predominated (53%), as
well as 10 to 15 year-old group (35%). Familiar antecedents of tumoral pathology was observed in only
18% of cases. Nasal obstruction (18%) represented the most frequent consultation reason. Predominant
symptoms at admission were: nasal obstruction (71%), facial asymmetry (53%) and cervical
phadenopathy (41%). Mesostructure (53%) was the prevalent anatomical localization. In 100% of
patients, diagnosiswas made on clinical findings, complementary exams, imagenology and lesion biopsy.
82% were primary tumors. Rhabdomyosarcoma was the most frequent histological type with 35.2%.
The predominant clinical stage at admission was Stage |V (41.2%). All tumors required surgical
approach; surgery, chemotherapy and radiotherapy in 53% of cases. Complete remission of illness was
observed in 47 % with a global survival of 62% in 104 months and a free-iliness survival of 68% in 90
months.

Key words: Rhinosinusal tumor, nasal tumor, paranasal sinusestumor.

INTRODUCCION

*) Médico Otorrinolaringélogo Infantil - Otélogo. Fundacion En general, los tumores malignos de cabeza y cuello
venezolana de Otologia. _ o en infantes son estadisticamente raros, representando
(**)  Meédico adjunto .Servicio ORL. Hospital de Nifios “J.M. de 0 . o . .
5%. Sin embargo, de ellos 3% se ubica en nariz y senos

los Rios”
(**)  Médico adjunto. Servicio Oncologia. Hospital de Nifios “J.M. paranasales (1,2,3).

de los Rios” El tumor nasal maligno mas frecuente en nifios es el
(%) Medico Jefe. Servicio de Oncologia. Hospital de Nifios “J.M.  rabdomiosarcoma, tanto de tipo celular embrionario co-

delosRios” . o mo alveolar. A menudo, éstas son lesiones congénitas y
(***) Médico Jefe. Servicio ORL. Hospital de Nifios “J.M. de los L . ~ .

Rios” crecen rapidamente durante el primer afio de vida (1,4).
(**++) Médico Jefe Honorario. Servicio ORL Hospital de Nifios Las neoplasias malignas primarias mas frecuentes de

“J.M. de los Rios” los senos paranasales en edad pediétrica, son el carcino-
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ma indiferenciado y el rabdomiosarcoma. Otros reportes Los examenes complementarios oncoldgicos inclu-
de tumores incluyen: adenocarcinomas, sarcomas osteo-yen la tomografia computarizada de térax y abdomen.
génicos del maxilar, condrosarcomas, fibrosarcomas y La meta de la evaluacion radiologica es definir la lesion
linfoma (1,5). Referente a tumores malignos nasofarin- primaria y detectar enfermedad metastasica para el esta-
geos se presentan en un 0,6 por 100.000 habitantes, diaje clinico (2,13).
destacandose el carcinoma nasofaringeo y el rabdomio-  El tratamiento de las malignidades en el nifio esta
sarcoma (6,7,8). Los tumores malignos primarios de la dictado por el diagnéstico histopatoldgico y el estadio de
cavidad nasal son extremadamente inusuales, siendola enfermedad. La coordinacion de dicha terapéutica
mas frecuentes las metastasis. En este grupo, los prima- usualmente requiere la participacion de muchas especia-
rios de seno maxilar y seno etmoidal son los mas lidades pediatricas (14).
frecuentes. Los tumores de senos frontales y senos esfe-  El pediatra, médico general y otorrinolaringélogo de-
noidales tienen escasa incidencia y la mayoria ben conocer las tumoraciones que pueden comprometer
corresponden a extensiones locales desde otras localiza-el area rinosinusal . En vista de la relevancia que adquie-
ciones. En cancer de seno maxilar, 80% de los pacientes re esta patologia y, en especial, debido al compromiso
presentan sinusitis crénica, por lo cual, al inicio, se difi- potencial que puede representar en la vida del nifio, sur-
culta distinguir entre esta patologia inflamatoria y el gi6 el interés de conocer la incidencia y aspectos que
proceso tumoral (6,9,10). caracterizan la patologia tumoral rinosinusal en nifios y
Los sintomas iniciales de cancer de los senos parana- adolescentes en el Hospital de Nifios “ J. M. De los
sales son similares a los producidos por infeccion aguda Rios” de Caracas.
0 crénica: obstruccion nasal, rinorrea unilateral, epista-
xis, tumefaccion facial, etc. Por este motivo, el médico MATERIALESY METODOS
debe ser acucioso en distinguir si la sintomatologia nasal
obedece a un proceso de rinosinusitis 6 poliposis, o bien, Se realiz6 un estudio retrospectivo, descriptivo,
es producida por el propio tumor (11). transversal e inferencial en los Servicios de Otorrinola-
Otros sintomas, algunos de ellos de aparicion mas ringologia y Oncologia del Hospital de Nifios “J.M. de
tardia, son: dolor ocular, epifora, exoftalmos, asimetria los Rios", Caracas. Se evaluaron las historias médicas de
facial, adenopatias cervicales, tumefaccién 6 ulceracion pacientes con diagndstico de tumoracion maligna en el
de paladar, trismo, alteraciones de la olfacion (debido a area rinosinusal, entre los afios 1990 a 2000. Se utilizé
obstruccion por la masa tumoral o por invasion directa un formato de historia, instrumento de trabajo, donde se
de las células olfatorias), sindromes dolorosos (neuralgia plasmo toda la informacion concerniente a la patologia
del infraorbitario), sintomatologia dentaria, etc. Toda en estudio. El analisis estadistico se presenta en barras
asimetria facial debe hacer sospechar malignidad, siendo simples, tablas de frecuencia y diagrama de sectores,
un signo tardio que refleja deformidad 6 destruccion de aplicandosele la prueba de Chi cuadrado a un nivel de
estructuras 6seas (5,6). significancia de 5% (p=0.05) para determinar la diferen-
En el caso de tumores rinofaringeos, los sintomas cia estadistica o no con relacién a cada variable
mas frecuentes se relacionan con obstruccién coanal y ri- estudiada.
nolalia, manifestaciones oticas: tinnitus e hipoacusia.
Ademas, se asocia con déficit de pares craneales, sindro-RESULTADOSY DISCUSION
me de Horner, torticolis y metastasis ganglionares (50%)
(12,8). En el Hospital de Nifios “J.M. de los Rios”, se eva-
Todo nifio en quien se sospeche malignidad, debe luaron 17 pacientes con tumores malignos rinosinusales,
ser sometido a exploracion otorrinolaringoldgica y sis- de los cuales, 53% correspondio al sexo masculino y
témica completa, examen fisico, exploracion 47% al sexo femenino, (graficol) con una relacidn apro-
nasolaringoscoépica, y tomografia axial computada de ximada de 1,5:1, coincidiendo con las revisiones de la
senos paranasales, la cual permite precisar erosion ésealiteratura (5,6,4,10). Se destaco la edad comprendida de
e invasion a estructuras contiguas. En casos especiales10 a 15 afios, con 35% de casos, (gréafico 2) siendo de
la tomografia computarizada con reconstruccion tridi- elevada significancia estadistica (p<0.01), observandose
mensional y la resonancia magnética nuclear, permiten que a mayor edad existe mayor frecuencia de aparicion
evaluar la extension intracraneal. La arteriografia se de tumores en esta area.
realizara cuando se sospeche origen vascular del tumor  Existen factores de riesgo sugestivos de malignidad
(2,11,9). qgue deben indagarse en todo paciente con patologia tu-
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moral: antecedente familiar de cancer, neoplasias pre-
vias, exposicion a radiaciones y/o drogas carcinogénicas
0 inmunosupresoras, toxicos ambientales (humo, polvos,
etc), infecciones virales tipo Epstein Barr y susceptibili-

dad genética (6,8,10). El total de los nifios incluidos en
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6% no encontrandose presencia de tumor en el nivel de
infraestructura. En nuestra casuistica incluimos una re-
gién topografica adicional, correspondiente al area
rinofaringea, evidenciandose compromiso de esta region
en 35% de los nifios. El 6% de los pacientes presento

el estudio carecia de antecedentes personales de patolo-ubicacién de la tumoracion en mas de una area (localiza-

gia tumoral y factores de riesgo. So6lo 18% de los
pacientes presentd antecedente familiar de patologia tu-
moral. El motivo de consulta predominante lo constituyd
la obstruccién nasal, con 18%, (p<0.01) (gréafico 3). El

12% de los nifios acudio por presentar adenopatias cer-

vicales, tumoracion maxilar y proptosis ocular, 6% por
epistaxis, lo cual es similar con lo descrito en la literatu-
ra (6,4,14).

La obstruccién nasal se destaca entre los signos y
sintomas al ingreso, con 71% de los casos (p<0.01) (gra-
fico 4), considerandose signo cardinal en la patologia
tumoral rinosinusal, en especial si se trata de una obs-
truccion unilateral, permanente, progresiva y rebelde a
tratamiento (5,4,9,8). Otras manifestaciones encontradas
en orden decreciente fueron: asimetria facial (53%), ade-
nopatias cervicales (41%), dolor facial (35%), pérdida de
peso (29%) y epistaxis (24%).

En 100% de los pacientes, se arribé al diagndéstico
mediante la realizacion sistemética de examen clinico,
examenes de laboratorio, estudios especiales, nasofi-
broscopia, imagenologia y biopsia de la lesion. A todos
los pacientes incluidos en el estudio se les practicé naso-
fibroscopia flexible, encontrandose presencia de
tumoracion en el 100% de los mismos, lo que se compa-
gina con lo esperado. En relacion con los estudios

cion mixta) (grafico5). En base a esta clasificacion un
tumor tendrd mayor malignidad cuanto mas alto sea su
origen y mayor region invada(6,4).

El diagnéstico histopatoldgico se obtiene a través de
la biopsia de la lesion, la cual puede ser excisional (diag-
nostica y en algunos casos terapéutica) o incisional,
dependiendo del tamafio y localizacion de la masa (5).
En nuestro trabajo el método incisional se practicé en
94% de los casos (P<0.01).

Las fosas nasales y senos paranasales pueden ser
asiento de tumores primarios o metastasicos (7,13). La
serie evaluada mostr6é un contundente predominio de tu-
mor rinosinusal de origen primario en 82% de los
pacientes (p<0.01) y las lesiones secundarias (metastasi-
cas) Unicamente en 18% de los casos, (grafico 6).
Histolégicamente, las tumoraciones malignas mas fre-
cuentes fueron: rabdomiosarcoma en 35.2% de los casos,
carcinoma nasofaringeo en 23.5% y linfoma no Hodgkin
en 17.6%, (gréafico 7) lo que coincide con las revisiones
realizadas (1,5,6,14).

En toda neoplasia maligna es fundamental establecer
el estadiaje para planificar regimenes terapéuticos. Exis-
ten diferentes clasificaciones TNM (tumor, ganglio,
metastasis), de acuerdo al tipo de tumor (9,10,16). En la
casuistica revisada, se presentaron en primer lugar las le-

imagenoldgicos se realizdé T.A.C. de senos paranasales siones Estadio IV, constituyendo 41.2% de los casos

en 100% de los pacientes con hallazgos positivos en to-
dos los casos. Cualquier sospecha clinica o paraclinica
de malignidad debe instar a la evaluaciéon adicional de

(p>0.05), el estadio 11l en 35.2%, el Estadio Il con 17.6%,
y por ultimo, el Estadio | con 5.8%, (grafico 8).
La reseccion quirargica tiene un rol diagndstico vy,

los demas sistemas del organismo. Los 17 pacientes fue- en muchos casos, terapéutico en las lesiones tumorales.
ron sometidos a las siguientes pruebas especiales, En el caso de lesiones malignas la cirugia es ademas,
resultando positiva en marcadores inespecificos para una necesidad con fines de estadiaje. La totalidad de los
malignidad: LDH 41.1% de los casos; citologia de liqui- pacientes evaluados amerité abordaje quirdrgico para
do cefalorraquideo 17.6%; aspirado de médula ésea reseccion total o parcial de la lesion y diagnéstico his-
11.7%; estudio inmunohistoquimico 11.7% de los casos topatolégico definitivo. En cuanto al abordaje
y el inmunofenotipo 7.8%. quirargico, la via endonasal fue la mas utilizada 68%
Debido a la complejidad de la region, existen varias (p<0,01). El 12,1% de los casos ameritd antrostomia
clasificaciones topograficas de los tumores rinosinusa- por técnica de Caldwell-Luc. El abordaje transpalatino
les. Sebileau los dividen en: supraestructura, aquellos rinofaringeo, se practico en 7,5% respectivamente y
gue corresponden a etmoides, esfenoides y/o fosas olfa- otros en 4,5% (gréafico 9).
torias; mesoestructura que incluye fosa nasal y seno El 47% se sometio a terapia combinada en base a qui-
maxilar e infraestructura: paladar y apdfisis alveolar del mioterapia y cirugia. El 53% recibié quimioterapia,
maxilar (6,4,7). En nuestro estudio, la localizacion ana- cirugia y radioterapia. La terapia de radiacion y la tera-
tdmica predominante fue la mesoestructura con 53% de pia multidroga son modalidades primarias en el
los casos (p<0.01), seguida por la supraestructura con tratamiento de la patologia tumoral maligna (14,10,15).

16




ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURAY PEDIATRIA

Debemos destacar que 100% de los pacientes recibio
quimioterapia (Grafico 10). Con relacion a la evolucién
se observo: vivos sin actividad tumoral 52.9% y vivos
con actividad tumoral 17.6%. No hubo fallecidos sin ac-
tividad tumoral. Murieron con actividad tumoral 29.4%
(Grafico 11). Los pacientes vivos con tumoracion malig-
na presentaron: remisién completa 47% (P<0.01)
remision parcial 6%, no respondieron a tratamiento 12%,
(grafico 12) progresion de enfermedad 6% y recaida
24% (Grafico 12); Ninguno mantuvo enfermedad esta-
ble, lo que demuestra la sensibilidad de la mayoria de
estas lesiones a la terapia antineoplasica, lo cual refleja
un pronostico favorable y alentador. Si tomamos en
cuenta el estadio avanzado predominante en nuestra se-
rie, fue gracias a la celeridad en el diagnostico y los
protocolos de tratamiento establecido. Los pacientes que
recibieron quimioterapia, manifestaron toxicidad en di-
ferentes areas: cutanea 64.7%, hematologica 52.9%,
infecciosa 35.3%, hepatica 23.5% y gastrointestinal
17.6%, similar a lo descrito en la literatura revisada
(14,10).

La sobrevida de nifios con tumor maligno ha mejora-
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magnética nuclear, ante la sospecha de compromi-
S0 intracraneano).

Realizar diagndstico histolégico certero, con preco-

cidad en la toma de biopsia.

La mayoria de las lesiones malignas del area de-
muestra cada vez una mayor sensibilidad a la
terapia antineoplasica lo que debe constituir un in-

centivo para el diagndstico y manejo temprano de

estos tumores.

Crear expectativas realistas en la obtencién de mar-
genes quirargicos libres de tumor.

Reconocer los casos de prondstico pobre y utilizar
técnicas idéneas para el control del dolor en nifios
con lesiones malignas terminales, dando siempre
prioridad a la mejor calidad de vida posible para el

paciente.

(4)
(5)

(6)
(7)

GRrRAFICO N° 1
DISTRIBUCION POR SEXO - TUMOR MALIGNO
RINOSINUSAL 1990-2000

do notablemente en los Gltimos 20 afios, particularmente
con malignidades linfoideas o sarcomatosas atribuible a
un reconocimiento mas temprano de la enfermedad, es-
tadiaje clinico-patoldgico agresivo y establecimiento de

protocolos de tratamientos con multiples modalidades

(1,6,15). En nuestra casuistica la sobrevida libre de en-
fermedad, es decir sin actividad tumoral, fue de 68% a
los 90 meses de observacion (graficol3). El 62% de los
pacientes se encontraban vivos al momento de finalizar

[ Masculino

047% .
O Femenino

E53%

el estudio, es decir la sobrevida global fue de 62% a los
104 meses de observacion (Grafico 14).

CONCLUSIONES

El pediatra, médico general y el otorrinolaringélogo
deben manejar algunos principios generales en relacion

Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRAFICO N° 2
DISTRIBUCION POR EDAD - TUMORES
MALIGNOS RINOSINUSALES / 1990-2000

con los tumores de nariz, senos paranasales y nasofarin
ge ,como son:

(1) EIl conocimiento de la embriologia, anatomia y el
comportamiento clinico de los tumores del area
rinosinusal.

Realizar una historia clinica acuciosa y un buen
examen de cabeza y cuello.

Indicar estudios de imagenologia para el estadiaje
adecuado y determinar la resecabilidad de la masa.
Todo paciente con tumoracion en el area rinosinu-
sal debe ser explorado sistematicamente con

)
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estudio de nasofibroscopia flexible e imagenolo-
gia (tomografia computarizada, 6 resonancia
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GRAFICO N° 3
MOTIVOS DE CONSULTA - TUMORES
MALIGNOS RINOSINUSALES / 1990-2000
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRrAFICO N° 4
SINTOMAS AL INGRESO - TUMORES MALIGNOS
RINOSINUSALES / 1990-2000

%

80

70 W Obstruc, nasal
[ Asimetria

60 facial

50 O Adenopatias

40 cervicales

30 O Dolor facial
O Pérdida

20 3B | L9 de peso

10 24 O Epitaxis

0

Sintoma de I ngreso

Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRAFICO N° 5
L OCALIZACION ANATOMICA - TUMORES
MALIGNOS RINOSINUSALES / 1990-2000
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela
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GRAFICO N° 6
CLASIFICACION SEGUN ORIGEN DE TUMORES
MALIGNOS RINOSINUSALES / 1990-2000
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRrRAFICON° 7
CLASIFICACION SEGUN TIPO HISTOLOGICO DE TUMORES
MALIGNOS RINOSINUSALES / 1990-2000
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud®>0,05
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRrAFICO N° 8
ESTADIAJE DE TUMORES MALIGNOS RINOSINUSALES
1990-2000
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GRAFICO N° 9
ABORDAJE QUIRURGICO DE TUMORES RINOSINUSALES
1990-2000
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GRAFICO N° 12
EVOLUCION DE TUMORES MALIGNOS RINOSINUSALES
1990-2000
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRrAFIco N° 10
TRATAMIENTO DE TUMORES MALIGNOS RINOSINUSALES
1990-2000
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRAFICO N° 13
TUMORES RINOSINUSALES.
HosPiTAL DE NiRos J. M. DE Los Rios. (1990 — 2000)
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud?<0,01
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRrRAFIcO N° 11
EVOLUCION DE TUMORES MALIGNOS RINOSINUSALES
1990-2000
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Fuente: Departamento de registros y estadistica de salud.
Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela

GRrAFICO N° 14
TUMORES RINOSINUSALES.
HospPiTAL DE NiNos J. M. De Los Rios. (1990 — 2000)
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Hospital de Nifios J.M. De los Rios. Caracas — Venezuela
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ARTICULO DE REVISION

MEDIDAS DE PREVENCION PARA EL CONTROL
DE ACCIDENTES OCUPACIONALES EN
TRABAJADORES DE LA SALUD

Francisco Valery(*), Luigina Siciliano Sabaleta(*), Lisbeth Aurenty(*), Juan Féix Garcia(**),
Aracelys Valera(***) , Luzalba Nweihed(***) , Tatiana Drummond(***) .

RESUMEN: Los trabajadores de la Salud, debido a sus compromisos laborales, se encuentran
sometidos con mayor frecuencia al riesgo de adquirir enfermedades transmitidas por sangre o fluidos
corporales. Aunque €l riesgo de exposicion ocupacional al Virus de Inmunodeficiencia Humana, Virus
de Hepatitis B y Virus de Hepatitis C es importante, dichos trabajadores también pueden presentar
exposicion no ocupacional a los mencionados patégenos.

En este articulo se proponen las medidas de profilaxis pre-exposicion y post-exposicién que pueden ser
de utilidad para la prevencion de las enfermedades transmitidas a través de la sangre.

Palabras clave: Profilaxis, exposicion, trabajadores de la salud, Virus de Inmunodeficiencia Humana,
Virus de Hepatitis B, Virus de Hepatitis C.

SUMMARY: Health-care workers, because of their duty, are exposed frequently to therisk of acquiring
blood-borne or other potentially infectious fluid-borne infections. The risk of occupational exposureto
Human Immunodeficiency Virus, Hepatitis B Virus and Hepatitis C Virusis very important, but those
health care workers may also be exposed in a non-occupational way to the blood-borne pathogens.
This article review the pre-exposure and post-exposure prophylaxis which can be used to prevent the
blood-bor ne infections.

Key words: Prophylaxis, exposure, health care workers, Human Immunodeficiency Virus, Hepatitis B
Virus, Hepatitis C Virus.

INTRODUCCION

Los trabajadores de la salud, como parte de sus labo- cién a dichos trabajadores de la salud. Existe un grupo de
res cotidianas en el ejercicio clinico, se enfrentan enfermedades transmitidas por aire u otra vias, pero aqui
diariamente a distintas situaciones en las que se sometenharemos énfasis en las que son transmitidas a través de
a riesgos de infeccién al realizar procedimientos diag- la sangre u otros fluidos potencialmente infectantes y
nésticos y terapéuticos a los pacientes que estan a sua las distintas conductas terapéuticas que deben ser
cargo en los distintos establecimientos de salud. Estos adoptadas luego de la exposicion al Virus de Inmunode-
riesgos estan relacionados a procesos infecciosos queficiencia Humana (VIH), Virus de la Hepatitis B (VHB)
pueden ser transmitidos por cualquier via de disemina- y Virus de la Hepatitis C (VHC).

*) Adjunto al Servicio de Enfermedades Infecciosas. Hospital de Nifios “J M de los Rios”.
(**)  Jefe del Servicio de Enfermedades Infecciosas. Hospital de Nifios “J M de los Rios”.
(***) Residente del Servicio Enfermedades Infecciosas. Hospital de Nifios “J M de los Rios”.
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Estos son patégenos que pueden ser adquiridos cuan-neal, pericardico, amnidtico y el vomito también son se-
do se administran los primeros auxilios o cuidados de creciones que pueden estar involucradas en la
salud a los pacientes infectados (1). De igual manera se transmision de VIH, VHB y VHC. Su potencial es me-
hara mencion de las medidas preventivas que deben te-nor que el de la sangre, semen y fluidos vaginales —pero
nerse en cuenta para evitar la transmisién de dichas le siguen en importancia—y el riesgo de exposicién se in-

enfermedades. crementa si estas secreciones, a su vez, estan
contaminadas con sangre visible macroscopicamente
Definiciones (2,4).

La leche materna, si bien es cierto que tiene impor-
tancia en la transmision vertical del VIH, parece estar
menos relacionada con el riesgo de exposicion laboral,
gue en este caso practicamente se reduce a los trabajado-

Trabajador de la Salud (TS) son los médicos, en-
fermeras, auxiliares de enfermeria, bioanalistas,
auxiliares de laboratorio, técnicos, terapistas, farmaceu-
tas, personal de autopsias, odontélogos, higienistas res de los bancos de leche materna (2).
dentales, estudiantes o voluntarios que, a causa de su tra- La saliva, lagrimas, sudor, heces y orina son fuente
bajo, se encuentran en riesgo de contacto con pacientes,de infeccion mucho menor que las secreciones preceden-
sangre o secreciones. De igual forma se considera acci- tes y, por ende, ofrecen un menor riesgo de contagio,
dente laboral aquel que se produce cuando alguna aunque el mismo puede incrementarse si se contaminan
persona perteneciente al equipo de trabajo de un hospital con sangre proveniente del paciente infectado (2,4).
se contamina con la sangre o las secreciones de algin pa-
ciente, en virtud de la labor que realiza dentro de algin Riesgo de infeccion
establecimiento de salud y aliin cuando no tenga contac-

to directo con el paciente (personal de mantenimiento,
camilleros, etc.) (2,3).
Exposicion es toda accion mediante la cual el perso-

De acuerdo a lo mencionado con anterioridad, pode-
mos concluir que existen algunos factores relacionados
con el riesgo de contraer enfermedades debidas a patoge-

nal de salud se somete al riesgo de infectarse con la nos transmitidos por sangre. Entre estos factores
sangre o secreciones potencialmente infectantes del pa- podemos mencionar: el patdégeno involucrado, la forma

ciente (2).

Tiposdeinjurias alas que pueden estar sometidos
los trabajadores de la salud

El personal de salud puede exponerse al contacto con

de exposicion, la cantidad de sangre u otro fluido invo-
lucrado en la misma, la carga viral del paciente al
momento de ocurrir el accidente, las caracteristicas de la
fuente de exposicién y la respuesta inmune de la perso-
na involucrada (2).

los patdégenos transmitidos por sangre de varias manerasA) Virus de Inmunodeficiencia Humana (VIH)

distintas. Puede ser a través de una injuria percutanea,

por exposicién de mucosas, por exposicion de piel intac-
ta o por exposicion a otros fluidos. Es importante
mencionar aqui que el riesgo de transmision para las dis-
tintas enfermedades varia de acuerdo al tipo de
exposicion (2).

Tipo de fluidos corporales involucrados

También pueden ser distintos los fluidos corporales
involucrados en el accidente laboral. El riesgo de expo-
sicion también estara directamente relacionado con el
tipo de fluido al cual se expone el trabajador de la salud
e incluso a la cantidad a la que se expuso.

El mayor riesgo esté relacionado con la sangre, el se-
men y los fluidos vaginales, por su mayor potencial a
transmitir las enfermedades antes mencionadas (2,4).

El liquido cefalorraquideo (LCR), pleural, perito-
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El riesgo de infeccion varia de acuerdo al tipo de
exposicion, como se menciond con anterioridad. Si és-
ta es por via percutanea, el riesgo es equivalente a
0,3%. Cuando se produce a través de mucosas, el ries-
go es de 0,1%. Se considera menor a 0,1% cuando la
misma se produce a través de la piel intacta y se desco-
noce con exactitud el riesgo por exposicidon a otros
fluidos. Sin embargo, se estima que es menor que los
anteriores (2).

El 81% de los pacientes que se infectan, debido a la
exposicion a sangre contaminada con el Virus de Inmu-
nodeficiencia Humana, sufren de un sindrome
compatible con infeccién aguda por VIH en un lapso
comprendido entre 25 y 45 dias después del contagio. El
95% de los que se infectan logran la seroconversion en
el lapso de los 6 meses siguientes al episodio y el 5% res-
tante lo hacen en el transcurso del primer afio (5-7).
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B) Virus de la Hepatitis B

El riesgo de exposicién al Virus de la Hepatitis B va-
ria de acuerdo a los distintos investigadores, pero la
mayoria coincide en que corresponde a valores compren- ¢
didos entre 5y 30% (2,3).

Se considera que el periodo de incubacién de la He-
patitis B es aproximadamente de 45 a 180 dias (5-7).

C) Virus de la HepatitisC

El riesgo de adquirir Hepatitis C por contacto percu-
tdneo con pacientes infectados es aproximadamente de 2
a 10% y se ha venido incrementando con los afios, aun-
gue no se sabe con certeza si responde a un aumento en

Vol. 66 N° 1, Enero - Marzo 2003

la disposicion de desechos potencialmente peligrosos
para el personal médico y paramédico (agujas, hojas
de bisturi, etc).

Toda técnica debe ser realizada por personal debida-
mente entrenado para ello.

Evitar la realizaciéon de maniobras riesgosas (reenca-
puchamiento de agujas) (8).

Utilizacion de implementos y equipos mas moder-
nos, que disminuyen el riesgo de exposicion laboral.
Actualmente existen equipos que no contienen agu-
jas metalicas o contienen dispositivos de seguridad,
que pueden ser utilizados por el trabajador de la sa-
lud, con un riesgo mucho menor de contagio (9).

la incidencia de la enfermedad o a la disposicion de me- ¢Qué debe hacer se cuando se ha producido

jores técnicas diagnésticas para la Hepatitis C (2,3).
El periodo de incubacién es de 15 a 120 dias. Sin em-
bargo el VHC generalmente aparece en sangre 7 a 14

un accidente laboral?

Luego de producirse un accidente laboral, existe una

dias después del contacto(5-7).

Profilaxis Pre-exposicion

serie de medidas que deben ponerse en practica. Las me-
didas de atencion primaria son muy similares en el caso
de la exposicion a cualquiera de los tres virus menciona-
dos con anterioridad y son las medidas especificas las

Las Medidas de Precaucion Standard, son definidas que variardn de acuerdo al agente involucrado (10).

por el CDC de Atlanta, como un conjunto de precaucio-

nes destinadas a prevenir la transmision de enfermedadese

contagiosas. .
Las medidas de hioseguridad, que son del conoci-

miento del personal médico y de otros trabajadores de

la salud, pueden disminuir notablemente el riesgo de -
exposicioén laboral y estan a la disposicion en los distin-
tos centros de prestacién de salud. En ocasiones las

despreciamos negligentemente a la hora de realizar al- *

gun procedimiento que supone el riesgo de exposicion.

Este conjunto de medidas forma parte de la profilaxis

pre-exposicion. .
En general podemos decir que son las siguientes:

e Lavado adecuado de las manos después de examinar
un paciente y antes de examinar al siguiente, aln
cuando se utilice guantes. Con esta simple medida
podemos reducir notablemente el riesgo de disemina-
cién de enfermedades.

» Utilizacion de guantes para la manipulacion de los
pacientes y al momento de realizar cualquier proce- e
dimiento que pueda exponernos al contacto con
sangre o secreciones (8).

e Uso de lentes y tapabocas con el objeto de disminuir
la posibilidad de que se produzca una exposicién a -
mucosas (8).

» Existencia de envases adecuados para la disposicion ¢
de desechos. Estos deben ser plasticos, irrompibles,
imperforables y de boca ancha. Seran utilizados para
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Dichas medidas son las siguientes:

Lavar bien con agua y jabon el sitio afectado.

En caso de exposicion de mucosas, debe lavarse bien
el area afectada y eliminarse las secreciones que con-
taminaron las mucosas.

Los ojos deben irrigarse con agua limpia o solucion
salina, luego de eliminar los residuos de la secrecion
infectante.

El uso de antisépticos, aunque no esta contraindica-
do, no ha demostrado beneficios superiores al uso del
agua y jabon.

Debe reportarse el accidente. Es sumamente impor-
tante que se conozca el mecanismo para realizar el
reporte, el sitio y autoridad ante la cual hay que rea-
lizarlo. En estos casos el tiempo es “oro” y mientras
mas rapido sea determinado el riesgo que tiene el tra-
bajador de la salud de infectarse a causa del accidente
laboral, mas eficaces seran las medidas a tomar pos-
teriormente.

El reporte debe ser confidencial e incluye las circuns-
tancias en las cuales se produjo el accidente laboral y
las medidas de profilaxis post-exposicion que fueron
elegidas para el control del TS.

Solicitud de examenes de laboratorio (fuente de in-
feccion y TS).

Decision de la conducta terapéutica mas adecuada.
Decidimos incluir el formato de protocolo para re-
porte de accidentes laborales que utilizamos en el
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Hospital de Nifios “J M de los Rios” de Caracas, con Si una persona se expone a una fuente de infeccion

el objeto de que sirva de orientacion a los lectores.  positiva para VIH, debe recibir PPE. Las recomendacio-

Ha sido de mucha utilidad y nos ha permitido llevar nes para determinar el tipo de esquema de PPE que el TS
un adecuado registro de los accidentes laborales, no s6-debe recibir, estan basadas en el riesgo para la adquisi-
lo en el Servicio de Enfermedades Infecciosas del cién de VIH después de diferentes tipos de exposicion y
Hospital. También ha permitido discriminar cudles son los datos existentes con respecto a la eficacia y potencial
los servicios en los que se produce el mayor niimero de toxicidad de la PPE. Los efectos secundarios de los me-
accidentes laborales, quiénes son los mas afectados y endicamentos, deben ser considerados al prescribir la PPE,

gué circunstancias se producen los mismos. debido a que la mayoria de las exposiciones laborales no
Dicho formato esté identificado con el titulo de Hoja  resultan en la transmision del VIH. El esquema de PPE
de Registro de Accidentes Laborales. se determina tomando en consideracion el tipo de inju-

Luego de realizado el reporte hay que hacer una ade- ria, la severidad de la exposicidn, el volumen de fluidos
cuada evaluacion de la exposicion y de la fuente de involucrados en el accidente laboral y, por supuesto, el
exposicion (9). status VIH de la fuente de exposicion. Los Cuadros 1y

La exposicion debe ser evaluada para determinar el 2 muestran las consideraciones que deben ser tomadas
potencial de transmisién de VIH, VHB y VHC, basado en cuenta.
en el tipo de sustancia corporal involucrada, ademas de El esquema de PPE debe ser iniciado tan pronto co-
la ruta y severidad de la misma, como ya se comento al mo sea posible (10-13). El intervalo exacto para
analizar el riesgo de infeccion. garantizar la eficacia de la PPE es desconocido. Sin em-

Con relacién a la evaluacion de la fuente de exposi- bargo, cuando se toma la decisién de comenzar con el
cion, es importante determinar con precision las esquema, este puede iniciarse aln cuando el intervalo
caracteristicas de la misma, examinando la historia clini- entre la exposicion y el inicio de la PPE exceda las
ca de la persona involucrada en el accidente laboral y 36 horas. Periodos méas prolongados solo deben conside-
realizando las pruebas para descartar infeccion por cual- rarse en casos en los que el riesgo de transmision es
quiera de los patégenos transmitidos por sangre u otros verdaderamente importante.
fluidos corporales. Las consideraciones para la profilaxis La duracion optima del esquema de PPE también se
en el TS involucrado en el accidente laboral, variardn de desconoce con exactitud; sin embargo debido a que 4 se-
acuerdo al estado inmunoldgico y los resultados serol6- manas de tratamiento con Zidovudina (ZDV) parece

gicos obtenidos de la fuente de infeccion. proteger a animales de experimentacion, la PPE debe ser
administrada por 4 semanas (12).
Profilaxis Post-exposicién (PPE) Los esquemas de Profilaxis Post-exposicion para

VIH que se conocen en la actualidad soEguema
El esquema es distinto dependiendo del patdégeno al Basicoy el Esquema Expandido.
cual se expone el TS, ademas de las circunstancias en las  El Esquema Bésico consiste en la administracion de

que el mismo se produce. Zidovudina y Lamivudina (3TC); drogas consideradas
como analogos nucledsidos inhibidores de la transcripta-
A) Profilaxis Post-exposicion al VIH sa reversa (ANITR).

Cuando se produce un accidente laboral, mediante el
cual un trabajador de la salud se expone al Virus de Inmu-
nodeficiencia Humana, se deben tomar las medidas que se
mencionan en el Grafico N° 1 y los Cuadros N° 1y 2.

ElI TS debe ser evaluado a la brevedad posible (en el
transcurso de las primeras horas). Si la puncion se pro-
duce con un paciente no conocido VIH se debe realizar
VIH al paciente y al trabajador. Si el VIH del paciente
resulta negativo el trabajador no requiere Profilaxis
Post-exposicion (PPE), pero si el VIH del paciente re-
sulta positivo se debe iniciar la misma a la brevedad
posible. Las conductas a ser tomadas estan detalladas en
el Gréfico N° 1.
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HOJA DE REGISTRO DE ACCIDENTES LABORALES

Hospital J.M. de los Rios-Servicio de Enfermedades | nfecciosas N°

ACCIDENTES LABORALESEN TRABAJADORESDE LA SALUD

|.-IDENTIFICACION

Nombres: Apellidos: Edad: Sexo: Fem. Masc.
Actividad del Trabajador: Servicio donde ocurrié el accidente laboral:
Fecha del Reporte: _ / /| Hora del reporte: : a.m. p.m. Direccion:

Teléfonos:

I1.-CARACTERISTICAS DEL ACCIDENTE

Fecha del accidente: ___//  Hora del accidente: : am.___ pm.___
Tipo de Exposicion: Piel Zona corporal: Mucosa: ocular nasal oral
Fluido Corporal: Sangre Fluido contaminado con sangre visible
LCR L. pleural___ L. peritoneal ___ L. articular ___ L. pericardico ____ Secrecion cérvico-vaginal
Secrecion nasal Lagrimas Saliva Orina Heces Contenido gastrico
Contenido traqueo-bronquial Secrecion purulenta Especifique zona corporal
Otros:
Tipo de Lesién: Puntura Laceracion Herida Otra Cual
Superficial Profunda
Material: Agujahueca ___ Scalp __ N°__ Yelco__ N°___ Agujasélida___ Bisturi __ Otros
Procedimiento relacionado: Toma de muestra Administracion de medicamentos Via
Cateterizacion de via Periférica Central Venosa Arterial
Intervencion quirdrgica Cual Otros:
Utilizacion de medidas de profilaxis preexposicién
Uso de guantes: Si_ No __ Uso de proteccion de mucosas: Si__ No ___ Cudles:
Otras:

Descripcion del accidente:

[11.- CARACTERISTICASDEL PACIENTE (FUENTE DE INFECCION)

Nombres: Apellidos: Edad: _ Sexo:F__ M __ Hospitalizado: Si____ No ___
Servicio N° Historia Alteracion del estado inmunolégico: Si__ No___ Se desconoce
Antecedente de transfusiones: Si__ No ___ Observaciones:

Esquema adecuado de Inmunizacion para Hepatitis B: Si__ No __ Desconoce ____

Control del embarazo: Si No Desconoce Conductas de riesgo de padres: Si No Desconoce
Intervenciones quirdrgicas: Si_ No __ Desconoce ___ Infecciones graves o a repeticion: Si _ No __ Desconoce _
Otros:

Diagndsticos:

V.- STATUSINFECCIOSO DEL PACIENTE

VIH: Desconocido __ Conocido ____ Cual: Ultima Carga viral copias/ml. Fecha _ /|
Ultimo Contaje de linfocitos CD4: Valor absoluto Porcentaje Fecha /| |
Hepatitis B: Desconocido ___ Conocido ____ Cual Hepatitis C: Desconocido __ Conocido ____ Cudl

V.- CARACTERISTICAS DEL TRABAJADOR DE LA SALUD

Esquema adecuado de Inmunizacion para Hepatitis B: Si No

Serologia en el momento del accidente

VIH Fecha __/__/ __ Resultado VHB Fecha __/_/  Resultado VHC Fecha _ / /| Resultado

VI.- MEDIDAS POST-EXPOSICION

Inmunizacion VHB: Si No Dosis 1 Fecha: _/ [/ Dosis 2 Fecha: _/ /| Dosis 3 Fecha: _/ |
InmunoglobulinaVHB: Si _ No ___ Cual Fecha: [/ [

Tratamiento antiretroviral Si__ No __ Esquema basico __ Esquema ampliado ___IP Duracion

Esquema utilizado Efectos secundarios

VIIl.- SEGUIMIENTO
Resultados Ser ol dgicos

VIH: 3m Fecha _/_/ Resultado 6 mFecha__/ / Resultado 12 mFecha__/ /| Resultado
VHB: 3m Fecha _/ /| Resultado 6 mFecha __/ / Resultado 12 mFecha__/ /| Resultado
VHC: 3m Fecha__/ / Resultado 6 mFecha__/ / Resultado 12mFecha__/ |/ Resultado

Fuente: Servicio de infectologia. Hospital de Nifios “J M de los Rios”. Caracas
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EVALUACION DEL ACCIDENTE LABORAL (GRAFICO 1)

| Puncién con paciente no conocido VI|—I

VIH paciente

| Puncién con paciente conocido VIH|

| Negativo | | Positivo | | Negativo | | Positivo | | Positivo | | Negativo |
) Se inicia PPE Referirlo Iniciar PPE
No recibe PPE Trabajador Salugl Evaluacion Trabajador Salug¢l

Tratamiento
Servicio Especializadd

Fuente: MMWR 2001;50 (No. RR-11)

Cuabro N° 1
PROFILAXIS POST-EXPOSICION VIH RECOMENDADA PARA EXPOSICION A MUCOSAS
O PIEL NO INTACTA (°)

Status de infeccion de la fuente
Tipo de VIH + VIH + Fuente de Status VIH Fuente por completo VIH
Exposicion| Clase 1 (*)| Clase 2 (*) desconocido (&) desconocida (=) Negativo
Volumen PPE Basica | PPE Bésica| Generalmente no se recomienda Generalmente no se recomiend@a No se
pequefio (x)| 2 drogas 2 drogas PPE. PPE. recomienda
Opcional (#) Considere PPE Basica 2 drogaq Considere PPE Basica 2 drogag PPE
(#) para fuentes con factores de| (#) en sitios donde la exposicior| a
riesgo para VIH ($) pacientes VIH + sea mas factible
Volumen PPE Basica| PPE Generalmente no se recomienda Generalmente no se recomiend@aNo se
grande (xx) | 2 drogas Expandida | PPE. PPE. recomienda
3 drogas Considere PPE Basica 2 drogaq Considere PPE Basica 2 drogag PPE
(#) para fuentes con factores de| (#) en sitios donde la exposicior| a
riesgo para VIH ($) pacientes VIH + sea mas factible

Fuente: MMWR 2001;50 (No. RR-11)

)

*

Para exposiciones a piel, el seguimiento esta indicado, sélo si(&)
hay evidencia de compromiso de la integridad de la piel (derma-
titis, abrasion, heridas abiertas).

VIH + Clase 1. Infeccién VIH asintomatica o carga viral baja (=)
(< 1500 copias RNA/mI).

VIH + Clase 2. Infeccién VIH sintomatica, SIDA, seroconver- (x)
sién aguda, o carga viral elevada. #)
Si la resistencia a los antiretrovirales puede ser un problema,
consulte a un experto. (%)
El inicio de PPE no debe ser retardado esperando el consejo del
experto. (xx)
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Fuente de Status VIH desconocido (paciente fallecido sin mues-
tras para VIH previamente realizadas - Paciente a quien no se ha
determinado aun el Status VIH).

Fuente desconocida (contaminacion con sangre inadecuadamen-
te almacenada).

Volumen pequefio (pocas gotas).

La PPE es opcional y debe estar basada en una decision indivi-
dual concertada entre la persona expuesta y el médico tratante.
Si se inicia la PPE y posteriormente se determina que la fuente
es VIH negativa, la PPE debe ser descontinuada.

Volumen grande (gran cantidad de sangre).
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CuaDpRrO N° 2
PROFILAXIS POST-EXPOSICION VIH RECOMENDADA PARA INJURIA PERCUTANEA
Status de infeccion de la fuente
Tipo de VIH + VIH + Fuente de Status VIH Fuente por completo VIH
Exposicion| Clase 1 (*)| Clase 2 (*) desconocido (&) desconocida (=) Negativo

Lesion PPE Basica| PPE Generalmente no se recomienda Generalmente no se recomiend@a No se
de menor | 2 drogas Expandida | PPE. PPE. recomienda
severidad 3 drogas Considere PPE Basica 2 drogag Considere PPE Basica 2 drogag PPE
(x) (#) para fuentes con factores de| (#) en sitios donde la exposicion a

riesgo para VIH ($) pacientes VIH + sea mas factible
Lesion PPE PPE Generalmente no se recomienda Generalmente no se recomiend@a No se
de mayor Expandida | Expandida | PPE. PPE. recomienda
severidad | 3 drogas 3 drogas Considere PPE Basica 2 drogag Considere PPE Basica 2 drogag PPE
(xx) (#) para fuentes con factores de| (#) en sitios donde la exposicion a

riesgo para VIH ($) pacientes VIH + sea mas factible

Fuente: MMWR 2001;50 (No. RR-11)

®

(&)

VIH + Clase 1. Infeccién VIH asintomatica o carga viral baja (=)
(< 1500 copias RNA/ml).

VIH + Clase 2. Infeccién VIH sintomatica, SIDA, seroconver- (x)
sién aguda, o carga viral elevada. (#)
Si la resistencia a los antiretrovirales puede ser un problema,
consulte a un experto. %)
El inicio de PPE no debe ser retardado esperando el consejo del
experto. (xx)
Fuente de Status VIH desconocido (paciente fallecido sin mues-
tras para VIH previamente realizadas - Paciente a quién no se le

Fuente desconocida (contaminacion con aguja inadecuadamente
desechada).

Lesion de menor severidad (aguja s6lida o injuria superficial).

La PPE es opcional y debe estar basada en una decision indivi-
dual concertada entre la persona expuesta y el médico tratante.
Si se inicia la PPE y posteriormente se determina que la fuente
es VIH negativa, la PPE debe ser descontinuada.

Lesion de mayor severidad (aguja larga acanalada, puncién pro-
funda, sangre visible en el dispositivo utilizado o agujas
utilizadas en venas o arterias de pacientes).

haya determinado aun Status VIH).

La dosis diaria de Zidovudina de 600 mgs., dividi- a 750 mgs., cada 8 horas 0 1250 mgs., cada 12 horas (en
dos en dos o tres tomas y la Lamivudina se administra ambos casos acompafiados de comida), Efavirenz
en dosis de 150 mgs., dos veces al dia. Existen también (EFV) 600 mgs., diarios (al acostarse) o Abacavir
Esquemas Bésicos Alternativos que incluyen la admi- (ABC) 300 mgs., cada 12 horas (disponible en combina-
nistracion de Lamivudina a 150 mgs., cada 12 horas + cién con ZDV y 3TC) (14).

Stavudina (d4T) a 40 mgs., cada 12 horas o Didanosina Existe otro grupo de medicamentos que puede admi-
(ddl) a 400 mgs., diarios + Stavudina a 40 mgs., cada 12 nistrarse como Profilaxis post-exposicién, pero sélo
horas. Es importante mencionar que la dosis de Didano- después de haber sido obtenido el consejo de un experto
sina debe disminuirse a 125 mgs., cada 12 horas y la de en el manejo de pacientes VIH+. Este grupo incluye
Stavudina a 30 mgs., administrados cada 12 horas, al Ritonavir (RTV), Saquinavir (SQV), Amprenavir
cuando el peso del TS es menor a 60 kgs. Por otra parte (AMP), Delavirdine (DLV) y Lopinavir/Ritonavir. El

la Didanosina debe administrarse con el estbmago vacio Nevirapine no es recomendado para ser utilizado en la
(14). PPE (14).

El Esquema Expandido consiste en la adicién Cada régimen tiene sus ventajas y desventajas, que
de un inhibidor de proteasa (IP) a cualquiera de las com- deben ser conocidas por el encargado de indicar la PPE
binaciones utilizadas com&squema Basico. Los al TS que sufre el accidente laboral. Los esquemas mas
inhibidores de proteasa utilizados en este esquema in- utilizados de PPE, se presentan en el cuadro N° 4,
cluyen: Indinavir (IDV) a 800 mgs., cada 8 horas En nuestro pais existe un Programa de Profilaxis
(administrar con el estbmago vacio), Nelfinavir (NFV)  Post-exposicion laboral del VIH que es un Sub-progra-
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ma de Prevencion que sigue el Ministerio de Salud y De- Profilaxis Post-exposicion VHC
sarrollo Social a través del Programa Nacional
SIDA-ITS y que esté destinado a promover las medidas Con relacion a la Profilaxis Post-exposicion contra la
de bioseguridad en el ambiente laboral y garantizar el Hepatitis C, pudiera decirse que no existe un esquema
tratamiento antiretroviral, asegurando asi la disminucién determinado que haya demostrado eficacia, a diferencia
del riesgo de la transmision. La responsabilidad de este del VIH y VHB.
Programa a nivel de las Entidades Federales estd a cargo Lo recomendable es realizar el estudio serologico a
del Coordinador Regional del Programa SIDA-ITS. la fuente de infeccidn. Si esta resulta positiva para VHC,
Mediante este Programa se lleva control de los casos entonces se debe proceder a realizar un estudio basal de
de exposicion laboral mediante el uso de una ficha des- anticuerpos contra VHC y transaminasas al TS. Es reco-
tinada a tal efecto y se proveen a los centros de salud demendable durante el seguimiento del TS, que sean
Kits post-exposicion laboral del VIH que permiten ini-  realizados estudios de anticuerpos contra VHC y transa-
ciar la Profilaxis post-exposicion en casos de emergencia minasas, 4 a 6 meses después del accidente. Si se
y que aseguran la disponibilidad de medicamentos du- requiere un diagndéstico precoz de infeccion por VHC en
rante 4 semanas que es el lapso durante el cual debeel TS, puede realizarse determinacion de carga viral

suministrarse la profilaxis (15). (VHC-RNA) a las 4 a 6 semanas (10).
Todos los resultados positivos para infeccion por
Profilaxis Post-exposicion VHB VHC mediante técnica de ELISA, deben ser confirma-
dos por otro método, por ejemplo Western Blot (17).
Con relacion a la Profilaxis Post-exposicion que de- Algunos autores consideran que el uso de inmuno-

be aplicarse a los TS que sufren un accidente laboral con globulina endovenosa (IGIV) pudiera dar resultados
pacientes que se encuentran infectados con el Virus de la positivos con relacion a la prevencion de dicha patolo-
Hepatitis B, las medidas a tomar dependeran del estado gia, pero la gran mayoria de ellos considera que esta
inmunitario del expuesto y de la serologia del paciente medida, casi siempre, resulta ineficaz (3,10).

(2,10,16), como puede ser observado con detalle en el Un grupo mas numeroso de investigadores considera

cuadro N° 4. mas util la administracién de Interferén alfa (3).
Cuabro N° 3
Tipo de esquema ANITR IP
Basico (2 ANITR) ZDV: 300 mgs. cada 12 h
o]

ZDV: 200 mgs. cada 8 h +
3TC: 150 mgs. cada 12 h

Bésico Alternativo (2 ANITR) 3TC: 150 mgs. cada 12 h + NO
d4T: 40 mgs. cada 12 h
d4T: 40 mgs. cada 12 h +
ddl: 400 mgs. diarios

Expandido (2 ANITR + IP) Cualquiera de los 3 esquemas anterioredDV: 800 mgs. cada 8 h

NFV: 750 mgs. cada 8 h
6
NFV: 1250 mgs. cada 12 h

EFV: 600 mgs. diarios

ABC: 300 mgs. cada 12 h

Fuente: MMWR 2001;50 (No. RR-11)
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CuaDRO N° 4

Inmunizacion
Trabajador Salud (*)

Serologia de la fuente de infeccion

HBsAg (°) positivo

HBsAg negativo

Desconocido

No vacunado

HBIG ($) (1 dosis)
+

Vacunacién HB

Vacunacion HB

Vacunado
Respuesta adecuada (#)

NO TRATAMIENTO

Vacunado
Respuesta inadecuada (&) | +

HBIG (1 dosis)

Vacunacion HB
6
HBIG (2 dosis) (**)

Vacunado
Respuesta desconocida

Realice anti-HBs (@)

Adecuado (#)
NO Tratamiento

Inadecuado (&) HBIG (1 dosis)
+

Refuerzo HB

NO TRATAMIENTO

Si la fuente es de alto riesgo
trate como
HBsAg positivo

Realice anti-HBs

Adecuado (#)
NO Tratamiento

Inadecuado (&) Refuerzo HB
Verifique anti-HBs en 1-2
meses

Fuente: MMWR 2001;50 (No. RR-11)

@)

)
®)

*)
(&)

Profilaxis de la Transmision Perinatal del Virus
de Inmunodeficiencia Humana.

transmision del Virus de Inmunodeficiencia Humana, es

Las personas previamente infectadas por VHB estan inmunes (**)
y no requieren PPE.

Antigeno superficie Hepatitis B.

Inmunoglobulina especifica Hepatitis B; dosis de 0,06 mL/Kg
intramuscular.

Respuesta adecuada a inmunizacion (Niveles séricos de anti-
HBs = 10 miU/mL). (@)
Respuesta inadecuada a inmunizacion (Niveles séricos de anti-
HBs < 10 mlU/mL).

La opcioén de dar una dosis de HBIG y reiniciar la serie de in-
munizacion es preferida para los que responden
inadecuadamente y no han completado una segunda serie de tres
inmunizaciones. Para personas que no respondieron adecuada-
mente a una segunda serie de inmunizaciones, se prefieren dos
dosis de HBIG.

Anticuerpo contra HBsAg.

nir la transmisién del Virus de Inmunodeficiencia Huma-
na por via vertical. EI mas conocido de ellos ha sido el

protocolo ACTG 076, que ha permitido reducir la tasa de

Una de las vias mas comunes en la actualidad para la transmision del VIH de 22,6% hasta 7,6%; es decir una
reduccion del riesgo de transmisién de 66% (18). Se des-

la perinatal. En este caso los nifios adquieren la enferme- conoce el mecanismo exacto por el cual la zidovudina
dad por via vertical, debido a que su madre infectada se disminuye la transmision del virus. La profilaxis pre-ex-

comporta como fuente de infeccién y el virus logra el pa-

posicion al feto puede ser un componente sustancial de

so a través de la placenta o es adquirido durante el proteccion.
momento del parto, debido a la exposicion a sangre u

otros fluidos infectantes.

29

El protocolo ACTG 076 consiste en la administra-
cion de ZDV en tres fases distintas. Dicho esquema
En la actualidad existen métodos eficaces para preve- puede ser observado en el cuadro N° 5.
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CuaDpRrO N° 5

Administracién de
Zidovudina

Régimen

Anteparto (Madre)

ZDV 100 mgs. VO 5 veces al dia (*) comenzando en cualquier momento entre las semanas 14
de gestacion y hasta el momento del parto.

y 34

Intraparto (Madre)
de parto y hasta el nacimiento.

ZDV 2 mg/Kg EV a pasar en 1 hora y luego 1 mg/Kg/hora EV (infusion continua) durante el tral

ajo

Postparto (Nifio)

después del nacimiento.

ZDV 2 mg/Kg/dosis VO cada 6 horas durante las primeras 6 semanas de vida, comenzando 8

Fuente: Perinatal HIV Guidelines Working Group
(*) ZDV VO también puede administrarse 200 mgs TID o 300 mgs BID

Se han utilizado otros protocolos para tratar de dis-
minuir aun mas la tasa de transmisién del VIH y los
resultados han sido variables.

El protocolo ACTG 185 puede considerarse una va-
riedad del protocolo ya mencionado. En este caso, las
mujeres embarazadas reciben el régimen de ZDV indi-
ciado en el protocolo anterior, pero combinado con
inmunoglobulina hiperinmune HIV-1 (HIVIG) o inmu-
noglobulina intravenosa standard (IGIV). Este régimen
no ha sido mas eficaz que el protocolo ACTG 076 (19).

En Tailandia se realizé un protocolo mediante el cual
la administracion de ZDV, a partir de la semana 36 de
gestacion en dosis de 300 mgs. VO BID y luego

Nevirapine, ofrecida a la madre durante el parto, combi-

nada con una dosis de 2 mgs/Kg VO para el nifio, en el
transcurso de las primeras 48 a 72 horas de vida, permi-
tia reducir hasta 12 %el riesgo de transmision. Una

modificacion a este régimen, con una segunda dosis de
NVP para la madre, 48 horas después de la primera, no
mostrd ningun beneficio adicional (23,24).

En la actualidad se estan llevando a cabo otros proto-
colos, con la esperanza de que puedan lograr una
reduccion ain mayor de la transmision del VIH. En estos
estudios se parte de la suposiciéon de que la combinacion
del protocolo HIVNET 012 con un curso corto de ZDV,
puede ofrecer mayor eficacia que la utilizacion de ambos

h 12 horas

300 mgs. VO cada 3 horas durante el trabajo de parto, lo- por separado. Se ha comparado la administracién de
gro la reduccion de la transmision al nifio de 19% hasta ZDV (a partir de la semana 28 de gestacion, durante el
9%. En este protocolo no se administra ZDV al nifio des- parto por via oral y una semana al recién nacido) con dos
pués del nacimiento. Parece ser menos efectivo que el regimenes distintos: uno de ellos ofrece ZDV en curso

protocolo ACTG 076, pero puede ser de utilidad en corto mas una dosis de NVP durante el parto y al recién
aquellas madres que se diagnostican tardiamente en elnacido y el otro utiliza los mismos medicamentos obvian-

transcurso del embarazo. En este estudio tailandés sedo la administracion de NVP al nifio (25).

compararon algunas otras alternativas con relacion al También se han combinado cursos de tratamiento
momento en que se inicia la terapia y a la duracién de la que incluyen la administracién de ZDV en tres fases (an-
misma, pero ninguna logré disminuir la tasa de transmi- teparto, intraparto, postparto) con NVP en dos fases

sion mas alla de 9%, ya mencionado (20,21).
Un protocolo realizado en Africa (PETRA) en mujeres
infectadas con el virus de la inmunodeficiencia humana y

(intraparto y postparto), lo que ha reducido hasta 7% el
riesgo de transmision (26).
Por ultimo, mediante el protocolo ACTG 316, se ha

gue amamantaban a sus hijos, demostrd que una combina-determinado que la combinacion del protocolo HIVNET
cién de ZDV 'y 3TC suministrado a partir de la semana 36 012 y el ACTG 076, no ofrece beneficios mayores a los
de gestacion, durante el parto por via oral y por una sema- ya determinados para el Gltimo de ellos (27).
na después del parto a la mujer y al nifio, logré reducir en Aunque lo ideal es que los protocolos utilizados para
38% la tasa de transmision del VIH (22). la prevencion de transmision del VIH se cumplan duran-
Otro estudio realizado en Uganda (HIVNET 012), te todas las fases, existen algunos datos que sugieren que
también en madres que amamantaban a sus hijos, de-los nifios que reciben ZDV so6lo después del nacimiento
mostré que una sola dosis de 200 mgs. VO de pueden beneficiarse de este esquema profilactico, siem-
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pre y cuando la reciban durante 6 semanas y a partir de 3.
las primeras 12 horas de nacidos VIH (28,29).

Otros protocolos que permitan determinar cual es la 4.
mejor opcion para la profilaxis post-exposicion en nifios
expuestos al VIH durante el embarazo y el parto, se es-
tan llevando a cabo en los actuales momentos.

Para finalizar podemos mencionar, aunque esto esca-
pa del objetivo de este articulo, que existen algunos otros
aspectos que permiten disminuir ain mas la transmisién 5.
del VIH a los hijos de madres seropositivas. Algunos de
estos aspectos todavia estan en discusion, pero se sabe
gue pueden influir notablemente a la hora de determinar
el riesgo a que estan sometidos estos nifios.

Un buen control de la enfermedad en la madre (tera- 6.
pia de alta eficacia para el VIH, inclusion de ZDV en el
régimen utilizado, la recepcion de protocolos para dismi-
nucion de la transmisién, disminucion de la carga viral
plasmatica y genital, buen nivel nutricional) puede ser 7.
decisivo para evitar el contagio del producto del embara-
zo (30,31).

Otro aspecto discutido en la actualidad es lo referen-
te a la forma en que el recién nacido viene al mundo.
Parece ser que la cesarea electiva es el método mas efec8.
tivo para la prevencion de la transmision vertical del
VIH. Sin embargo, debido a las complicaciones propias
de este procedimiento, el parto natural en una mujer con 9.
una enfermedad de base bien controlada, puede ser me-
nos riesgoso para el recién nacido. Por supuesto, otros

problemas como la ruptura prematura de membranas y la 10.

corioamnionitis, incrementan el riesgo de transmision en
estos pacientes (32,33).

Como conclusion, podemos decir que existen en es-
tos momentos métodos eficaces para la prevencion de la
transmision perinatal del Virus de Inmunodeficiencia
Humana. Es sumamente importante conocerlos y poner-
los en practica, ya que permiten reducir notablemente el
riesgo de transmisidn de la madre al nifio. Es probable
que la combinacion de algunos de los métodos existen-
tes, en lugar de la utilizacion por separado de los
mismos, constituya el método mas eficaz de prevencion.

11
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CASO CLIiNICO

DISTONIA DE SEGAWA.
A PROPOSITO DE UN CASO

Larry Navas(*), Ana Vasquez (**) , Marcos Gudifio(***) , Barbarita Vasquez(*).

El término distonia muscular deformante (Oppenheim,1911) se refiere a un grupo de trastornos
caracterizados por posturas detorsion del troncoy las extremidades. La distonia“ dopa responsives”
a veces llamada distonia de Segawa, ya que fue inicialmente descrita por e Dr. M Segawa en Japon,
tipicamente comienza en la infancia o adultos jévenes y frecuentemente acompafiada de una rigidez
media y torpeza parecida a la de los enfermos de Parkinson. El tratamiento con dopa puede suprimir
totalmente la sintomatologia y es efectivo de forma indefinida.

Se presenta, a escolar de 9 afios de edad, quien inicia enfermedad actual en abril del 2001, cuando
presenta una alteracion lenta y gradual de su tono postural, que se incrementa al adoptar la estatica o
la marcha, con deformacion severa al producirse la distonia del cuello (Retrocolis) con incurvacién
pronunciada de la columnay debe apoyar el occipital en sus manos para mantener se.

El electroencefalogramay la resonancia magnética cerebral y de columna cérvico — dorsal resultaron
normales.

Sellega al diagnéstico de distonia de Segawa, mediante la confirmacion de la clinica caracteristica, la
negatividad de las exploraciones complementarias, la exclusion de enfermedades parecidas y, sobre
todo, por la comprobacién de unainmediata y mantenida respuesta al tratamiento con L-dopa.

Se escoge este caso ya que es una patologia extremadamente rara, que ocasiona movimientosy posturas
anormales en € nifio, que debe ser reconocida, tiene una incidencia de 0,5 casos por un millén de
habitantes con una estimacion para Venezuela de 63 casos, no hay casos publicados en nuestro pais.
Palabra Clave: Distonia de Segawa, diagndstico, tratamiento.

INTRODUCCION

Las principales caracteristicas de la enfermedad
de Segawa son:

1. El comienzo de los sintomas es entre las edades de3.
1y 9 afios. (10)

El sintoma inicial es una distonia de las extremidades
inferiores con supinacion involuntaria del pie, provo-
cando dificultades para la deambulacion y marcha en
puntillas. El intelecto se encuentra conservado.

2.

Hospital Universitario Ruiz y Paez, Ciudad Bolivar, Estado Bolivar.

*
()

Residente de Pediatria.
Adjunto al Servicio de Neonatologia.

(***) Neurdlogo pediatra.
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La distonia es leve por la mafiana y se va agravando
progresivamente a lo largo del dia y con el esfuerzo.
El suefio nocturno y el reposo producen alivio de los
sintomas. De ahi la denominacion de “Distonia progre-
siva con marcada fluctuacioén Diurna” (2). No obstante,
no es una caracteristica obligada del sindrome (3).
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4. Elrasgo mas caracteristico y esencial de la distonia de tes de traumatismos de craneo. El muchacho crecid y
Segawa es la rapida y espectacular respuesta al trata-se desarroll6 como los nifios de su edad. No habia te-
miento con pequefias dosis de L-dopa (4,5), efecto que nido enfermedades infectocontagiosas, ni ninguna otra
persiste mientras se mantiene el tratamiento. enfermedad.

Se plantea diagnostico de distonia de Segawa se ini-  Antecedentes familiares. Padres vivos ambos de

cia tratamiento con L-dopa y carbidopa con una mejoria 48 afios de edad, madre con antecedente de litiasis renal,

progresiva en los 5 meses de tratamiento continuo. Se padre aparentemente sano, seis hermanos aparentemen-

presenta un caso que es extremadamente raro, con clini-te sanos.

ca poco comun y que ocasiona movimientos y posturas Examen fisico: Aparte del examen fisico realizado,

anormales en el nifio, que debe ser reconocida. se complementa con el examen mas exhaustivo de cue-
Ya que es una entidad extremadamente rara es impor- llo y columna realizado por traumato6logo ortopedista sin
tante destacar que tiene unaidencia de 0,5 casos por mostrar cambios a los encontrados. El examen cardio-
I millon de habitantes con una estimacién para Vene-  pulmonar era clinicamente normal, en el abdomen no se
zuela de 63 casos. encontraron masas tumorales ni visceromegalias, neuro-
I6gico: coeficiente intelectual normal, no hay lesion de
Caso Clinico pares craneales, sin signos meningeos ni cerebelosos.

Laboratorio: Hematologia completa que resulto

A. D. Es un escolar masculino de 9 afios de edad, normal.
quien inicia enfermedad actual en abril de 2001, cuan- También le realizaron quimica sanguinea de urea,
do presenta alteracion lenta y gradual de su tono creatinina, calcio, glicemia, deshidrogenasa lactica y
postural, que se incrementa al adoptar la estatica o la creatinfosfokinasa que también fueron normales.
marcha, con deformacién severa al producirse la disto-
nia del cuello (retrocolis) con incurvacion pronunciada
de la columna y debe apoyar el occipital en sus manos
para mantenerse.

Al examen fisico mostré a un escolar de peso acor-
de para su edad, con hiperextension del cuello y
tendencia a la flexion latero cervical derecha con incur-
vacion pronunciada de la columna. Al realizar la
bipedestacion se observa térax hiperextendido y el pa-
ciente voluntariamente puede flexionar la cabeza, con
discreta distonia en las extremidades inferiores.

Se le realiza electroencefalograma y resonancia mag-
nética cerebral y de columna cérvico — dorsal que
resultaron normales. Signos vitales: Temperatura: 37 °C.
Frecuencia Cardiaca: 80 Lpm. Frecuencia respiratoria:
16 Rpm. Tension arterial: 120/80 mmHg.

Antecedentes prenatales y obstétricos: Producto
VIl gesta, embarazo no controlado a término, obtenido
por parto vaginal en periodo expulsivo prolongado, no
llor6 espontaneamente, amerité reanimacion, presentéd
convulsion el primer dia de vida.

Antecedentes Neonatales: Peso al nacer: 3,200 Grs.
Talla al nacer: ?

Desarrollo Psicomotor: Normal.

Estudia 4to grado con buen rendimiento.

Inmunizaciones: Completas para su edad segun el Fotografia N° 1: Escolar masculino de 9 aﬁos'de edad,
MSDS. presenta alteracion del tono postural, que se incrementa
Antecedent toléai les: hist al adoptar la estéatica o la marcha, con deformacion seve-

| Antecedentes patologicos personales. con nisto- ra al producirse la Distonia del cuello (retrocolis) con
ria de hipoxia o asfixia perinatal; Convulsiones desde incurvacion pronunciada de la columna y debe apoyarse
los 7 afios de edad parcialmente tratado, sin anteceden- el occipital en sus manos para mantenerse.
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DISCUSION

La distonia de Segawa es también conocida como
“Distonia Dopa-sensible” o “distonia progresiva he-
reditaria con fluctuacion diurna” (9).

El mecanismo fisiopatolégico subyacente es todavia 4.
poco conocido.

Los estudios recientes de Sawle y Okada (4,6) de-
mostraron, gracias a la tomografia por emision de
positrones, que existe una reduccién significativa de la 5.
captacion de la dopa marcada en el nacleo caudado y en
el putamen, lo que demostraba un defecto en la captura
y en la descarboxilacién de la dopa, hecho que apoyaria
la hip6tesis de un déficit congénito de tirosina-hidroxila- 6.
sa cerebral, de transmisién autosémica recesiva.

En las revisiones exhaustivas de la literatura venezo-
lana, no se encontraron casos publicados. Todo esto 7.
convierte a esta entidad en una patologia excepcional.

CONCLUSION
8.
Podemos concluir que este paciente presenta los re-
quisitos para el diagndstico de la distonia de Sewaga con
base en: la clinica, la negatividad de las exploraciones 9.
complementarias destinadas a buscar una causa organica

subyacente, la exclusion de enfermedades que cursan del0.

manera semejante y, sobre todo, por la comprobacion de
una inmediata y mantenida respuesta al tratamiento con
L-dopa.

RECOMENDACION

Continuar realizando estudios de esta insélita enfer-
medad, con la finalidad de contribuir en los nuevos
avances para los préximos afos, efectuados en gran par-
te por la Fundacion para la Investigacién Médica de la
Distonia y, de esta manera, poder obtener un facil y acer-
tado diagnéstico.

Palabras clave: Distonia de Segawa, diagndstico,
tratamiento.
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FE DE ERRATAS

CITOCINAS PROINFLAMATORIAS Y PROTEINA C
REACTIVA EN NINOS DESNUTRIDOS GRAVES
INFECTADOS Y EN UN GRUPO CONTROL 2001

Articulo publicado en €l Vol. 65, N°3, Julio-Septiembre 2002, Pag. 94, Tabla 1

Tabla N° 1
CITOCINAS PROINFLAMATORIAS
CONCENTRACIONES SERICAS
Grupos Citocinas
estudiados IL-1 F:?_/_rgl TNF-alfa
Gnr“:pcz’oA 2.04 + 0.2 25.46 + 1.46 29.99 + 5.40
Gnr“:pgoB 4.70 + 0.58) 214.40 + 38.3%+d) 105.50 + 21.12)
Grupo © 3.70£0.26 385.40 + 48.80"9 81.29 + 15,54
Grupo D 0.28 + 0.03 28.16 + 3.03 26.25 + 0.84
n=20

Los datos estan expresados como Media * Error Estandar.

(a) p<0.001 Diferencia significativa con el grupo A-D

(b) p < 0.001/0,01 Diferencia significativa con el grupo D-A
(c)p<0.01 Diferencia significativa con el grupo D
(d)p<0.01 Diferencia significativa con el grupo C

(e) p<0.01 Diferencia significativa con el grupo B

() p<0.05 Diferencia significativa con los grupos Ay D
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