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José Angel Lamas, Centro Coinasa, Mezzanina 6, Caracas,
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Fax: (58) (0212)267.60.78. e-mail: svpediatria@gmail.com
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INTRODUCCION:

La Revista “Archivos Venezolanos de Puericultura y
Pediatria” (AVPP) es el oOrgano oficial de divulgacion de la
Sociedad Venezolana de Puericultura y Pediatria (SVPP). Su obje-
tivo fundamental es la publicacion de trabajos cientificos -origina-
les, de revision-, casos clinicos, guias de manejo clinico, cartas al
editor, informes técnicos y temas de interés general para el pedia-
tra. Asi mismo, se publican los libros de resimenes de conferen-
cias y trabajos libres presentados en los Congresos Nacionales de
la SVPP.

REQUISITOS GENERALES:

Enviar anexa al trabajo cientifico, una comunicacion dirigida
al Editor, la cual debera contener lo siguiente:

+ Solicitud de la publicacion de dicho trabajo.

» Aceptacion de todas las normas de publicacion de la

revista.

* Informacion acerca de publicaciones previas del trabajo,
ya sea en forma total o parcial (incluir la referencia
correspondiente en el nuevo documento), asi como el
envio a cualquier otra revista médica.

* Una declaracion de relaciones financieras u otras que
pudieran producir un conflicto de intereses.

* Una declaracion donde se sefiale que el manuscrito ha sido
leido y aprobado por todos los autores y el acuerdo entre
los mismos sobre el orden en que deben aparecer. Esta
declaracion debe ser firmada por todos los autores.

En los articulos originales y en los casos clinicos, luego del
nombre y apellido del autor o de los autores, se debe colocar si
dicho trabajo fue objeto de un reconocimiento en un Congreso u
otro evento cientifico (Ejemplo: Primer Premio Podster en el
LVIII Congreso Nacional de Pediatria, 2012).

NORMAS GENERALES PARA LA PUBLICACION
Para la publicacion de articulos cientificos en la Revista
AVPP, se deben cumplir los requisitos establecidos por el Comité
Internacional de Editores de Revistas (Normas de Vancouver)
disponibles en el siguiente enlace: http://
www.metodo.uab.es/enlaces/
* Todo el trabajo debe ser escrito a doble espacio, con fuente
Times New Roman de tamafio 11.
» Las paginas deberan ser numeradas, colocandose el
numero en el margen inferior derecho.
Se debe enviar al Comité Editorial de la Revista AVPP: Se
debe enviar una version electronica del trabajo al Comité Editorial

de la Revista AVPP a través del correo electronico de la SVPP
(svpediatria@gmail.com) y /o mediante el sistema Open Journal
System (http://www.svpediatria.org/ojs/).

ARTICULO ORIGINAL:

El trabajo debe estructurarse de la siguiente manera: portada,
resumen en espafiol e inglés (Summary), palabras clave (en es-
pafiol e inglés: Key words), introduccion, métodos, resultados,
discusion, agradecimientos y referencias.

PORTADA:

La portada es la pagina nimero uno (1) y debe contener:

« Titulo en espafiol e inglés, conciso, con un méaximo de
quince (15) palabras con toda la informacion que permita
la recuperacion electronica del articulo. Se sugiere
enunciar en primer lugar el aspecto general y en segundo
lugar el aspecto particular. Ej: se prefiere “Hipoglicemia
neonatal refractaria como presentacion de déficit parcial
de Biotinidasa” a “Déficit parcial de Biotinidasa.
Presentacion de un caso clinico”.

» Autores: Nombres y apellidos completos, especificando el
orden de aparicion de los mismos mediante un namero
entre paréntesis, este numero se utilizara también para
identificar los cargos institucionales. Autor corresponsal
debe contener el nombre, direccion postal, teléfono (s), fax
y correo electronico.

» Encabezamiento de pagina o titulo abreviado (menos de
40 caracteres).

RESUMEN Y PALABRAS CLAVE:

» La segunda pagina debe contener un resumen estructurado
de 250 palabras como maximo, con las siguientes secciones:
introduccion, objetivos, métodos, resultados y conclusiones.
Debe reflejar con exactitud el contenido del articulo y
recalcar aspectos nuevos o importantes del estudio. Se debe
anexar resumen en inglés precedido de la palabra Summary.
y acompafiado por palabras clave (Key Words).

* Palabras clave y key words, incluir de 3 a 6 palabras que
permitan captar los temas principales del articulo utilizando: la
lista “Medical Subject Headings” (MESH) del Index Medicus,
los Descriptores en Ciencias de la Salud (DECS) y la
clasificacion de enfermedades de la OMS, o de los anuarios de
epidemiologia y estadisticas vitales del Ministerio del Poder
Popular para la Salud (MPPS)

INTRODUCCION:
 Enunciar el problema y su justificacion, los antecedentes
de importancia del estudio y el objetivo (s) o hipdtesis de
la investigacion. Se sugiere limitar la extension a un
maximo de tres (3) paginas.

METODOS:
Se deben precisar con detalle los siguientes aspectos:
 Diseflo de investigacion: tipo de estudio, afios y lugar en
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los cuales se realizo el estudio.

Seleccion y descripcion de los participantes del estudio y
las consideraciones éticas.

Informacion técnica que identifique los métodos, los
aparatos y los procedimientos.

Describir los métodos estadisticos, incluyendo el nivel de
significancia utilizada

ULTADOS:
Se deben presentar en una secuencia logica, comenzando
por los resultados principales o mas importantes.
Limitar las tablas y figuras al numero necesario para
explicar el argumento del articulo y evaluar los datos en los
cuales se apoya. Se sugiere un nimero maximo de tablas y
de figuras de seis (6). Queda a discrecion del autor
distribuir libremente este numero entre tablas y figuras. Las
mismas se deben colocar al final del articulo.
No describir en el texto todo el contenido de las tablas ni
tampoco el de las figuras.
Los resultados se deben redactar en tiempo verbal pasado y
en tercera persona, sin personalizar (por ejemplo “los
resultados del presente estudio indican...”, en lugar de
“nuestros resultados indican...”)
No duplicar la informacion presentada en las tablas y en las
figuras.
Los resultados propios presentados en tablas o en las
figuras no llevan fuente.
El titulo de cada tabla se debe ubicar en la parte superior de
la misma y el de las figuras en su parte inferior; en ninglin
caso deben colocarse siglas o abreviaturas.
Cuando se presenten pruebas estadisticas, la informacion no
se debe limitar a mencionar si una determinada diferencia
resultd significativa o no; se requiere colocar el p-valor.
Evitar el uso no técnico de términos estadisticos como “azar”
(que implica un dispositivo de aleatorizacion), “normal”,

“significativo”, “correlaciones” y “muestra”.

DISCUSION:

Hacer énfasis en los aspectos novedosos e importantes del
estudio y en las conclusiones que se derivan de ellos.
Relacionar los hallazgos obtenidos con otros estudios y con
los objetivos de la investigacion.

No colocar en esta seccion cifras absolutas ni porcentajes
descritos en los resultados; s6lo se requiere la
interpretacion de los mismos.

Sefialar las limitaciones del estudio y plantear sugerencias
para nuevas investigaciones.

Evitar hacer afirmaciones rotundas y conclusiones no
avaladas por los resultados. Tampoco deben mencionarse
aspectos que no fueron investigados en el estudio.

REFERENCIAS:

VIII

Las referencias deben aparecer al final del articulo, escritas
con interlineado doble.

Enumerarlas en forma consecutiva, siguiendo el orden de
aparicion en el texto. Verificar que la referencia coincida
correctamente con la cita en el cuerpo del articulo.
Identificar las referencias en el texto, tablas y figuras con

ARCHIVOS VENEZOLANOS DE
PUERICULTURA Y PEDIATRIA

numeros arabigos, entre paréntesis utilizando el mismo
tamafio de fuente empleado en el texto.

Las referencias citadas solamente en las tablas o figuras se
numeraran siguiendo la primera mencién que se haga de
esa tabla o figura en el texto.

Los titulos de las revistas se abreviaran segtin el estilo del
Index Medicus. La lista se puede obtener en el sitio Web:
http://www.nlm.nih.gov.

La estructura interna de cada referencia debe ajustarse a las
Normas de Vancouver vigentes: http://www.metodo.uab
.es/enlaces/

Abstenerse de colocar referencias que no se hayan
consultado.

En el caso de un articulo en un idioma distinto al inglés, la
NLM (National Library of Medicine) traduce los titulos al
inglés entre corchetes y especifica el idioma original abreviado.
En caso de que se haya tomado una referencia de otra u
otras publicacion(es), se debe sefialar a la fuente original, a
menos de que se trate de una referencia historica o que la
misma se encuentre escrita en un idioma de uso poco
accesible en Venezuela. (Vague 1956. Citado en: ...)

Normas y ejemplos de referencias:

Autores

Colocar: El (los) Apellido (s) seguido(s) de la inicial del pri-
mer nombre. Los autores deben estar separados mediante una
coma y solo se coloca un punto luego del Gltimo autor. Indicar
solo los seis primeros autores, si son mas de seis después del
sexto autor colocar: et al.

Titulo del trabajo

Debe colocarse completo, en el idioma original, nunca entre
comillas sin modificar palabra alguna.
Articulo de Revista:

Colocar el nombre abreviado de la Revista segun: los
Archivos del International Standard Serial

Los datos de la revista citada deberan estar dispuestos en el
siguiente orden: titulo abreviado, seguido del (sin punto)
afio en el que fue publicado, punto y coma, volumen,
numero de la revista entre paréntesis (opcional) seguido de
dos puntos, nimeros de paginas del articulo (utilizar
numeros completos por Ej. 270-278, en lugar de 270-8. Si
se trata de las paginas de un suplemento, los niimeros
inicial y final de las paginas deben ir precedidos de la letra
S mayuscula Ej. de articulo de revista: Nweihed L, Moreno
L, Martin A. Influencia de los padres en la prescripcion de
antibidticos hecha por los pediatras. Arch Venez Puer Ped
2004; 65:21-27.

Libros:

Colocar autores, luego titulo del libro, edicion, casa
editorial, ciudad y afio de publicacion, sin colocar punto
entre ambos. Al final el nimero de paginas del libro,
seguido de p.

Solo se coloca el pais cuando la ciudad no sea una capital.
Por ejemplo, si se trata de Madrid, no hace falta colocar
Espafia; por el contrario si fuese Valencia: colocar
Valencia, Espafla. Cuando se trate de una ciudad de los
Estados Unidos de América, esta debe ser seguida por el
estado correspondiente (Ej. Ann Arbor, MI). El nombre de
la ciudad debe estar en el mismo idioma del resto del texto.



Si estd en inglés, debe colocarse en este mismo idioma

(ejemplo: Geneva y no Ginebra en espafiol).
Ej. de libros
Izaguirre-Espinoza I, Macias-Tomei C, Castaileda-
Gomez M, Méndez Castellano H. Atlas de Maduracion
Osea del Venezolano. Primera edicion. Edit. Intenso
Offset. Caracas 2003, 237p.

Capitulos de un libro:

* Primero colocar el o los autores del capitulo seguido por el
titulo del mismo, punto y seguido de En o In: iniciales seguida
de puntos y el apellido del editor o editores, colocar (editor(s)).
A continuacion los datos del libro, al final pp. y las paginas que
abarc el capitulo (Por ej. pp. 67-98).

Ej. de capitulo de un libro

Baley JE, Goldfarb J. Infecciones Neonatales. En:

M.H. Klaus, A.A. Fanaroff, (editores). Cuidados del

Recién nacido de alto riesgo. 5* Edicion. Mc Graw-

Hill Interamericana. México 2002, pp. 401-433.
Trabajo alin no publicado:

* Autores luego titulo, nombre de la revista y al final seguido
de punto y seguido colocar En prensa punto y seguido y el
ano.

Ej. de articulo no publicado

Tian D, Araki H, Stahl E, Bergelson J, Kreitman M.
Signature of balancing selection in Arabidopsis. Proc
Natl Acad Sci U S A. En prensa. 2002.

* Para aceptar la referencia de un articulo no publicado, el
autor debe enviar una constancia emitida por el Comité
Editorial de la revista en relacion a la aceptacion del
articulo para su publicacion

Material electrénico:
¢ Articulo de revista en Internet:
Autores, seguido del titulo. Colocar entre corchetes serie en
Internet, punto y seguido, luego entre corchetes citado dia
en nimeros seguido del mes abreviado y luego el aflo, punto
y coma entre corchetes el nimero de paginas aproximado,
punto y seguido y finalmente colocar Disponible en: y la
direccion electronica donde se obtuvo.
Ej. de revista en Internet
Abood S. Quality improvement initiative in nursing
homes: the ANA acts in an advisory role. Am J Nurs:
[serie en Internet]. [citado 12 agosto 2002]; [aprox. 3
p.]. Disponible en: http://www.nursingworld.org/
AJN/2002/june/Wawatch.htm
Monografias en internet:
e Igual al anterior sustituyendo serie en Internet por
monografia en Internet.
Ej. Monografia en Internet
Foley KM, Gelband H, Editors. Improving palliative
care for cancer: [monografia en Internet]. [citado 9 jul
2002]. Disponible en: http://www.nap.edu/books/
0309074029/html/.
Otras fuentes electronicas:

» Pagina principal de un sitio Web: Cancer-Pain.org
[homepage de pagina principal en Internet]. New York:
Association of Cancer Online Resources, Inc.; ¢2000-01
[actualizado 16 mayo 2002; citado 9 jul 2002]. Disponible
en: http://www.cancer-pain.org/.
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 Pagina Web de una Organizacion, asociacion etc.: American
Medical Association [pagina web en Internet]. Chicago: The
Association; ¢1995-2002: [actualizado 1 ene 2002; citado 12
ago 2002]. Disponible en: http:/www.amaassn.org/ama/
pub/category/1736.html.

Articulo presentado en congreso:

* Colocar autor, titulo, ciudad, seguido de dos puntos: tema
libre presentado en (colocar el nombre del congreso) punto
y coma mes y afo.

Ej. de Articulo presentado en congreso
Gonzales D, Suarez A. Mortalidad materna en el
Hospital Domingo Luciani, Caracas: Tema libre
presentado en el XI Congreso Venezolano de
Obstetricia y Ginecologia; octubre 2011.

Tesis y trabajos de grado:

e Colocar Autor. Titulo. Grado académico. Ciudad, Pais.
Institucion que otorga el grado, Afio. Numero de pagina
consultada seguida de pp.

Ej. de tesis

Fernandez F. Morbilidad y mortalidad por Diarrea Aguda:
Estudio retrospectivo en pacientes hospitalizados del
Hospital ] M de Los Rios. Tesis de Especializacion.
Caracas. Universidad Central de Venezuela, 1990. 48

pp.

FOTOGRAFIAS:

Enviar las fotografias digitalizadas en blanco y negro y a
color, a una resolucion de 300 DPI en formato TIFF o EPS, a un
tamafio minimo de 10 cms de ancho por la altura que obtenga la
foto, o realizar un PDF a maxima calidad, en archivos apartes al
archivo de Word. No insertar imagenes dentro del texto, colocar-
las al final del articulo; asi como las tablas y figuras cuando las
hubiere.

Las fotos deben ser identificadas con la siguiente informa-
cion: Figura, nimero y titulo.

Ejemplo: Figura 1. Estudio inmunohistoquimico.
(Por favor indicar en el texto la figura que corresponda).

Debido a la connotacion legal que puede tener la plena iden-
tificacion de una persona, especialmente su cara, debera anexarse
la autorizacion del representante legal. Si es imposible, el autor
asumira por escrito, ante el Comité Editorial, la responsabilidad
del caso y sus consecuencias legales.

UNIDADES:

Se usara el Sistema Internacional (SI) de unidades de medida
para las unidades y abreviaturas de unidades. Ejemplos: s para se-
gundo, min para minuto, h para hora, | para litro, m para metro,
kDa para kilodaltons, 5SmM en lugar de 5x10-3, M 0 0,005 M, etc.

ABREVIATURAS:

Deben evitarse las abreviaturas o usarse lo menos posible. Si
se van a utilizar, deben ser definidas cuando se mencionen por
primera vez. No deben aparecer abreviaturas en el titulo del arti-
culo, de las tablas ni de las figuras.

ARTiCULO DE REVISION:
El articulo de revision facilita la actualizacion y revision de
un aspecto cientifico, realizado por especialistas en el tema:
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ofrece al lector interesado una informacion condensada sobre
un tema, realiza interpretaciones y adelanta explicaciones en to-
picos médicos.

El articulo requiere de, al menos, 40 referencias con priori-
dad de los wltimos cinco (5). En caso de que esto no sea posible,
deben especificarse las razones (topicos muy poco frecuentes o
muy poco investigados previamente). El texto debera expresar
con claridad las ideas a ser desarrolladas, y tratara de transmitir
un mensaje Util para la comprension del tema central del articu-
lo de revision.

Las secciones basicas del articulo de revision son: pagina
inicial, resumen, (en espafiol y en inglés), introduccion, texto,
referencias bibliograficas.

La estructura del texto puede variar de acuerdo al alcance
del mismo. Asi, por ejemplo, en una revision descriptiva de una
enfermedad, la secuencia mas apropiada es: introduccion, etio-
logia, patogenia, manifestaciones clinicas, hallazgos de labora-
torio, tratamiento, prevencion o pronéstico. Si se va a revisar
s6lo un aspecto, por ejemplo, el tratamiento de la enfermedad,
el texto tendra las siguientes secciones: introduccion, tratamien-
to establecido, nuevas formas de tratamiento, perspectivas tera-
péuticas. La discusion del tema también puede plantearse de lo
general a lo particular; por ejemplo, en un nuevo tratamiento,
las secciones seran: introduccion, efectos sistémicos del medi-
camento, efectos en sistemas especificos: cardiovascular, renal,
neuroldgico y otros. El autor o los autores de un articulo de re-
vision deben plasmar su interpretacion critica de los resultados
de la revision bibliografica con claridad y precision, y dejar
siempre la inquietud sobre aquellos topicos del tema que re-
quieren una mayor o mas profunda investigacion.

La extension de los articulos de revision no debe ser mayor
de 6000 palabras, excluyendo las referencias.

CASO CLINICO:

El objetivo del reporte de un caso clinico es realizar una con-
tribucion al conocimiento médico, presentando aspectos nuevos o
instructivos sobre una enfermedad determinada. Los casos clinicos
considerados usualmente para un informe son aquellos que cum-
plen alguna o varias de las siguientes condiciones:

* Estan relacionados con una enfermedad nueva o poco

frecuente.

* Muestran alguna aplicacion clinica importante.

* Ayudan a aclarar la patogénesis del sindrome o de la

enfermedad.

e Muestran una relacion no descrita previamente entre dos

enfermedades.

e Describen una complicacion de algin tratamiento o

farmaco.

* Dan ejemplo de un enfoque practico o novedoso para el

diagnéstico y el manejo de una enfermedad.

» Representan aspectos psicosociales esenciales en el

enfoque, manejo, o prevencion del problema o enfermedad.

Algunos casos clinicos son ilustrativos de sindromes comu-
nes, los cuales no son todavia muy reconocidos por el médico
o el profesional de salud; pueden ilustrar también algiin sindro-
me de baja prevalencia pero de gran importancia, o pueden em-
plearse para la enseflanza de alguna area de la medicina o de la
salud.
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Las secciones basicas del reporte del caso clinico son: resu-
men (en espafiol e inglés), introduccion, presentacion del caso,
discusion y referencias.

El resumen debe ser corto, concreto, facil de leer (entre 100
y 150 palabras). Debe describir los aspectos sobresalientes del
caso y por qué amerita ser publicado. La introduccion da una
idea especifica al lector del topico que representa el caso clinico
y sustenta con argumentos (epidemioldgicos o clinicos) el por
qué se publica, su justificacion clinica o por sus implicaciones
para la salud publica.

La presentacion del caso es la descripcion cronoldgica de la
enfermedad y la evolucion del paciente. Ello incluye la sinto-
matologia, la historia clinica relevante, los resultados de exame-
nes o pruebas diagnosticas, el tratamiento y la evolucion. Si se
utilizan pruebas de laboratorio poco usuales se deben incluir los
valores normales entre paréntesis. Si se mencionan medicamen-
tos se debe usar el nombre genérico y las dosis utilizadas.

En la discusion se hace un recuento de los hallazgos princi-
pales del caso clinico, se destacan sus particularidades o con-
trastes. Se debe sustentar el diagndstico obtenido por el autor
con evidencia clinica y de laboratorio, y las limitaciones de
estas evidencias. Se debe discutir como se hizo el diagnostico
diferencial y si otros diagnosticos fueron descartados adecuada-
mente. El caso se compara con otros reportes de la literatura,
sus semejanzas y sus diferencias. Aqui esta implicita una revi-
sion critica de la literatura sobre otros casos informados. Se
mencionan las implicaciones clinicas o sociales del caso o pro-
blema presentado. Generalmente hay al menos una conclusion,
donde se resalta alguna aplicacion o mensaje claro relacionado
con el caso. No se deben hacer generalizaciones basadas en el
caso o casos descritos.

La extension de los reportes de casos clinicos no debe ser
mayor de 2000 palabras, excluyendo las referencias.

CARTAS AL EDITOR:

El Comité de Redaccion, recibe cartas de lectores que quieran
expresar su opinion sobre trabajos publicados. Estas deben tener
una extension maxima de dos cuartillas (500 palabras) y deben
acompafarse de las referencias bibliograficas que fundamenten
sus opiniones. Seran enviadas a los autores de los trabajos y pu-
blicadas ambas segun decision del Comité Editorial.

GUIAS DE MANEJO CLINICO

Las Guias de Manejo Clinico son un conjunto de instruccio-
nes, directrices o recomendaciones, desarrolladas de forma siste-
matica, cuyo proposito es ayudar al personal de salud y a los pa-
cientes a tomar decisiones sobre la modalidad de asistencia mé-
dica mas apropiada y actualizada en presencia de cuadros clinicos
especificos.

Estas guias pueden obtenerse a partir de las conclusiones de
los consensos convocados periddicamente por la Sociedad
Venezolana de Puericultura y Pediatria, en los cuales participan
expertos en el tema a considerar. También pueden ser el resultado
de revisiones realizadas por uno 6 mas autores en relacion a dis-
tintos temas de interés pediatrico. En ambos casos, el formato
exigido para su publicacion es el de un trabajo de revision, por lo
cual se recomienda seguir las normas especificadas en la seccion
correspondiente.



EDITORIAL

RETOS PARA EL PEDIATRA
EN LA VENEZUELA DE HOY

Dra. Darda Ramirez.

Meédico Pediatra. Especialista en Medicina del Adolescente.
Comision de Pediatria Social SVPP.
Alcaldia del Municipio Sucre.

En los momentos actuales Venezuela vive una de sus pe-
ores crisis econdmicas y sociales, pero indiscutiblemente la
que mas ha afectado la vida del venezolano es la crisis moral,
agudizada en los ultimos tiempos por la inseguridad, el des-
abastecimiento de productos de la cesta basica, de medici-
nas, y la galopante inflacion que desvanece los sueldos y sa-
larios del venezolano.

Con éste panorama como escenario y considerando siem-
pre al paciente como un todo, como una persona en su con-
texto de enfermedad y como parte de una familia y de una
sociedad, lastimosamente observamos como la morbilidad
de nuestra consulta es arropada por la patologia social.

Es por eso que consideramos que de nada le vale al pe-
diatra saturarse de conocimientos cientificos sobre sub espe-
cialidades pediatricas, si no tiene conocimientos basicos
sobre psicologia, sociologia, y sobre la Ley Orgénica para la
Proteccion de Nifios, Niflas y Adolescente (LOPNNA), los
cuales le daran las minimas herramientas para abordar y ca-
nalizar adecuadamente los problemas que estamos enfren-
tando en la cotidianidad. No olvidemos que tenemos el pri-
vilegio por ser pediatras, de ser los primeros profesionales a
quienes acuden los padres cuando se presenta cualquier
eventualidad con sus hijos, aun no siendo de indole médica.
Ellos depositan en nuestras manos las vidas de sus hijos y lo
hacen confiando profundamente en nosotros.

Observando la dindmica social venezolana, que sabemos
no es distinta a la de otras latitudes, encontramos los verda-
deros problemas a los que tenemos que enfrentarnos los pe-
diatras en éstos tiempos : 1.-Violencia en todos sus ambitos:
Social (inseguridad, secuestros), familiar (maltrato infantil,
abuso sexual), escolar (bullyng); 2.-Consumo de alcohol y
otras drogas; 3.- Abandono; 4.-Nifos trabajadores; 5.-

Embarazo precoz; 6.-Inicio temprano de actividad sexual,
promiscuidad sexual en adolescentes; 7.- Nifios de la calle;
8. Prostitucion; 9.- Problemas con la educacién (bajo rendi-
miento escolar, fobia escolar, trastorno de déficit de atencion
e hiperactividad), entre muchos otros.

Conscientes del papel que desempeiiamos como pedia-
tras en nuestra sociedad y tomando en cuenta la creciente
conflictividad social y politica que existe en nuestro pais, es
un deber y casi una necesidad tender puentes con todo aque-
llo (instituciones, programas, personas, Organizaciones no
Gubernamentales) que contribuya a resarcir la salud, el bie-
nestar fisico y sobre todo psicoldgico tan menoscabado y
maltratado de todos nuestros nifios, nifas y adolescentes,
quienes en definitiva son los seres mas preciados de una so-
ciedad y representan el futuro del pais.

Es por estos motivos que hago un llamado a la reflexion
a todos los pediatras del pais, porque tenemos un compro-
miso social y moral con la infancia venezolana, mas alla del
compromiso desde el punto de vista puramente técnico y
cientifico. La formacion del pediatra en estos aspectos so-
ciales debe iniciarse durante los afios del post grado, por lo
cual debe insistirse en darle la importancia que ameritan en
los respectivos planes curriculares. Asi mismo es oportuno
revisarnos como Sociedad Venezolana de Puericultura y
Pediatria ya que es imperativo prestar mas atencion, tiempo
y recursos para promover espacios de discusion de estos as-
pectos sociales en las Jornadas Regionales y Congresos
Nacionales. De esta manera se podrian aportar a los pedia-
tras las herramientas que requieren para sentirse mas capa-
ces y confiados para ayudar a sus pacientes y a sus padres a
enfrentar estos problemas que tanto estan afectando a nues-
tra sociedad.
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ARTICULO ORIGINAL

ENFERMEDAD INVASIVA POR NEISSERIA MENINGITIDIS,
ALERTA EPIDEMIOLOGICA

Recibido: 08/07/2013
Aceptado: 31/11/2013

Pedro Macuarisma Velasquez (1), Janette Laya (2), Pedro Macuarisma Lezama (3)

Resumen

En paises que han incorporado vacunas conjugadas contra Streptococcus pneumoniae y Haemophilus influenzae, la Neisseria
meningitidis es el principal patdgeno bacteriano causante de enfermedad invasiva. La enfermedad invasiva por meningoco se asocia con
una alta tasa de letalidad. Objetivos. Describir una agregacion inesperada de casos de enfermedad invasiva por Neisseria meningitidis
en los Municipio Salmeron Acosta y Sucre, Estado Sucre,Venezuela. Metodos. Cohorte de inicio. Casos con diagnostico definido o
probable de infeccion por Neisseria meningitidis. Se registraron datos pertinentes acerca del paciente, de su enfermedad, del agente causal
y del medio ambiente. Se determiné la tasa de incidencia por grupos de edad y municipio de residencia, serogrupos de Neisseria
meningitidis, y patron de susceptibilidad a antibidticos. Resultados. Entre las semanas epidemiologicas 1-41 de 2012 se detectaron 15
casos de enfermedad invasiva por meningococo en niflos menores de 15 afios con residencia en el Estado Sucre, Venezuela. La tasa de
incidencia para los Municipios Cruz Salmeron Acosta y Sucre del Estado Sucre fue 33,7 x 10°y 6,7 x 10° nifios <15 afios respectivamente.
La enfermedad muestra mayor dispersion en la tasa de ataque de nifios de 5-14 afios, agregacion en espacio y tiempo asi como tendencia
ciclica. Los casos confirmados fueron 10 de 15, Neisseria meningitidis serogrupo B, 4 casos y Neisseria meningitidis serogrupo C, 6
casos. La letalidad observada fue 6 de 15; se observaron secuelas en un tercio de los sobrevivientes. Conclusiones. Se describe una
frecuencia inesperada de enfermedad invasiva por Neisseria meningitidis en los Municipio Salmeron Acosta y Sucre, Estado
Sucre,Venezuela. La informacion generada puede orientar el disefio de medidas de intervencion y control.

Palabras clave: Infeccion por meningococo/epidemiologia, enfermedad meningococica invasiva, meningitis/sistema de vigilancia,
infeccion por meningococo/prevencion y control, vigilancia epidemiologica.

NEISSERIA MENINGITIDIS INVASIVE DISEASE, EPIDEMIOLOGICAL ALERT

Summary

In countries were conjugate vaccines against Streptococcus pneumoniae and Haemophilus influenzae, have been incorporated, Neisseria
meningitidis is the major bacterial pathogen causing invasive disease. Invasive meningococcal disease is associated with a high mortality
rate. Objectives. To describe unexpected aggregation of invasive meningococcal disease. Methods. Inception cohort: Definite or probable
cases of infection with Neisseria meningitidis. Information about the patient and his disease, the causative agent and the environment was
registered. Incidence rate by age and municipality of residence, serogroups of Neisseria meningitidis, and antibiotic susceptibility pattern
were determined. Results. Between the epidemiological weeks 1-41 of 2012, 15 cases of invasive meningococcal disease in children
under 15 years of age, living in the state of Sucre, Venezuela were identified. The incidence rate for Cruz Salmerén Acosta and Sucre
municipalities was 33.7 x 10° and 6.7 x 10° children <15 years of age, respectively. The disease shows greater dispersion in incidence by
age group, aggregation in space and time and a cyclical trend. Confirmed cases were 10 of 15, 4 cases of Neisseria meningitidis serogroup
B and 6 cases of Neisseria meningitidis serogroup C. Overall mortality rate was 6 of 15; sequelae were present in one third of the
survivors. Conclusions. This study describes an unexpected frequency of invasive meningococcal disease in the Sucre and Salmeron
Acosta Municipalities, Sucre State, Venezuela. This information may be useful to guide intervention measures design.

Keywords: meningococcal infections / epidemiology, invasive meningococcal disease, meningitis surveillance system, meningococcal
infections / prevention and control, epidemiological surveillance

INTRODUCCION

En paises que han incorporado vacunas conjugadas con-
tra Streptococcus pneumoniae y Haemophilus influenzae, la
Neisseria meningitidis es el principal patdégeno bacteriano
causante de enfermedad invasiva. La enfemedad meningoco-
cica suele presentarse como meningitis con o sin sepsis, oca-
sionalmente con progresion hacia purpura fulminante, cho-
que séptico y muerte (1). La Enfermedad Inavasiva por me-
ningococo (EIM) afecta principalmente a nifios y adolescen-
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tes, se transmite de persona a persona a través de secreciones
nasofaringeas; su periodo de incubacion es de 4 dias (rango
2-7 dias) y la transmisibilidad persiste mientras dure el esta-
do de portador.

La incidencia de EIM varia ampliamente desde 0,1 por
100.000 en México, 2 por 100.000 en Brasil, (2) hasta cifras tan
altas como 1.000 por 100.000 en el Africa Sub sahariana (3).

Latinoamérica y el Caribe

En Latinoamérica y el Caribe el Sistema de Redes de
Vigilancia de los agentes bacterianos responsables de neu-
monias y meningitis (SIREVA II), 2006-2010, report6 4.735
cepas de Neisseria meningitidis recibidas en los laboratorios
nacionales de referencia procesadas para la identificacion de
especies, serogrupos y determinacion de la concentracion in-
hibitoria minima (CIM) a los antibidticos. En general, 70,3%
de todos los aislamientos fueron totalmente susceptibles a la
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penicilina, 29,7% presentan resistencia intermedia a este an-
tibidtico (4). Las tasas de incidencia y distribucién de sero-
grupos difieren significtivamente entre los paises (5).

Distribucion por grupos de edad para Latinoamérica y
Caribe 2006-2010: para los menores de un <1 afo, n=892
(19,0%); para el grupo de 1-4 afios, n=1215 (25,8%); los de
5-14 afios, n=1000 (21,3%); para el grupo de 15 afos o mas,
n=1594 (33,9%). Entre 73-93% de los aislamientos corres-
ponden a los serogrupos B, C, sin embargo la proporcion de
aislamiento del serogrupo C aumenta progresivamente desde
36,3% durante el primer afio de vida hasta 70,7% en el grupo
de 15-19 afios.

Epidemiologia de enfermedad

meningocécica en Venezuela

En Venezuela, durante el peridédo comprendido entre el
2005-2012, la tasa de incidencia de meningitis bacteriana y
enfermedad meningococica invasiva (Clasificacion
Internacional de Enfermedades, CIE-10 A39.0 - A39.9) se
muestra en la figura 1 (6). La incidencia media anual de EIM
muestra un paralelismo con la incidencia de meningitis bac-
teriana con picos ciclicos: Incidencia de 0,22 (0,17 a 0,29) x
10° habitantes; 72,5% de los casos (58/80) ocurrieron en me-
nores de 15 afios con una incidencia pico en el primer afio de
vida y letalidad de 20,8% (7).

Desde 1999 Venezuela participa en el proyecto SIREVA
11, bajo el auspicio de la Organizacion Panamericana de la
Salud (8). En su informe sobre Venezuela 2011 destaca que
el riesgo de enfermedad invasiva se relaciona inversamente
con la edad, 61,5% (16/26) de los casos ocurrieron en nifios
<15 afos [<0-1 afio, 8 (30,7%); 2-4 aios, 2 (7,7%); 5-14
afios, 6 (23,1%)]; presentacion clinica como meningitis o
sepsis con una razon 4:1. Predominio en nifios de 0-4 afios
(n=10, 62,5%) sobre el grupo de 5-14 anos (n=6, 37,5%).
Serogrupos de Neisseria meningitidis por grupos de edad
edad, 0-1 afio, serogrupo B (4/8), serogrupo Y (3/8), no agru-
pable (1/3); 2-4 afios, C (2/2); 5-14 afios, C (5/6), B (1/6).

10 g

Entre 10-20% de las cepas aisladas en nifios menores de 15
afios mostraron sensibilidad intermedia a penicilina (9).

Alerta epidemiologica

En Venezuela, el Boletin epidemiologico [MPPPSalud]
N° 27, del 03 al 09 de julio del afio 2011 reporta que el na-
mero acumulado de casos de meningitis meningocdcica
(A39.0) hasta la semana epidemiologica niimero 27 fue 3,0
veces mayor que la mediana de los afios 2008-2010 (10).

La reemergencia de casos de enfermedades transmisibles
cuando no se dispone de un registro continuo o cuando ocu-
rren con agregacion temporal y espacial plantea necesidades
especiales al sistema de salud, asi como el perfeccionamien-
to de los sistemas de vigilancia. El objetivo del presente es-
tudio fue orientado a estudiar una agregacion de casos de
EIM en un area geografica y tiempo determinado

METODOS

El Hospital Antonio Patricio de Alcala es un Hospital
General tipo IV, de 300 camas, con unidad de cuidado inten-
sivo y docencia universitaria de postgrado. Su departamento
pediatrico ofrece 75 camas de hospitalizacion, unidad de cui-
dados neonatales y servicio de urgencias; sirve a una pobla-
cion estimada de 1.000.000 habitantes

Estudio de cohorte de inicio: incluye casos confirmados
o probables de EIM (CIE.10, A39.0-A39.9) informados al
Servicio de Epidemiologia Regional, edad menor de 15 afios,
entre enero y diciembre del 2012, con residencia en el estado
Sucre, Venezuela.

El uso de un formulario estandar permitié la recoleccion
de datos sociodemograficos, clinica, epidemiologia, labora-
torio, investigacion y quimioprofilaxis de contactos y condi-
cion de egreso. Las muestras de sangre y liquido cefalorra-
quideo o cepas bacterianas fueron enviadas al Laboratorio
de Referencia Nacional (Instituto Nacional de Higiene
Rafael Rangel), para aislamiento o identificacion de las
cepas bacterianas y serogrupos, asi como la determinacion
del patron de sensibilidad a antibidticos.

DEFINICIONES

Tasa de incidencia

== A39 —f— GO0

La EIM puede presentarse como menin-
gitis con o sin sepsis y excepcionalmente
como purpura fulminante, artritis séptica,
neumonia o pericarditis.

La definicion epidemiologica de caso de

2004 2005 2006 2007 2008 2000 2010 2011 2012 EIM en Venezuela (11) incluye
1. Caso probable:
B it Y g ieb ;
& 3 i — a) Fiebre
X i , . ..
e St b) Uno o mas de (cefalea, vomitos, rigi-

dez cervical, erupcion petequial o equi-
mosis, choque) y

Figura 1. Tendencia de morbilidad por meningitis bacteriana (G00)
y enfermedad invasiva por meningococo (A39), transformacion
logaritmica de la tasa de incidencia, Venezuela, 2005-2012.(6)

OR 2009-2012, 1,85; %* tendencia 3,0 (0,08)

¢) Deteccion de antigenos de Neisseria
meningitidis a partir de fluidos normal-
mente estériles o

Diplococos Gram negativos intracelula-
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res en liquido cefalorraquideo o sepsis fulminante
1. Caso confirmado
a) Sindrome clinico compatible con enfermdad menin-
gococica como se describid para caso probable y

b) Aislamiento de Neisseria meningitidis mediante culti-

vo a partir de fluidos normalmente estériles

Se define como brote o epidemia, “la presencia de mas de
10 casos por cada 100.000 habitantes o, en grupos cerrados,
a la tasa de ataque mayor de 1 por cada 1.000 habitantes con
mas de 3 casos en 4 semanas, a predominio de un solo geno-
tipo de Neisseria meningitidis y desplazamiento de casos a
grupos de edad mayores de 5 afios” (11)

La clasificacion clinica de casos de enfermedad menin-
gococecica, ademas de meningitis meningococica (A39.0) y
meningococcemia aguda (A39.2) o meningococcemia no es-
pecificada (A39.4) incluye el sindrome de Waterhouse
Friderichsen (A39.1), otras infecciones por meningococo
(A39.8), infeccion meningocdcica no especificada (A39.9) y
purpura fulminante (D65).

La definicion de sepsis por meningococo o meningococ-
cemia se refiere a pacientes con purpura febril y leucocitosis
asociadas con manifestaciones hemorragicas o tromboticas o
choque. (11-13)

Analisis estadistico

Las variables continuas para series pequefias y asimétri-
cas fueron resumidas como mediana y rango intercuartil; las
variables cualitativas como proporciones. Los datos sobre
poblacién corresponden a proyecciones del censo nacional
de poblacion y viviendas, Sucre 2012, con interpolacion li-
neal y extrapolacion para generar estimaciones para grupos
de edad y sexo. La incidencia anual de enfermedad invasiva
por meningococo fue calculada como tasa por 100.000 nifios
menores de 15 afios de edad segun municipio de residencia.
La tasa de morbilidad estandarizada es la relacion entre la
frecuencia observada y el nimero de casos esperados en la
poblacidon de estudio, bajo la hipodtesis que la tasa de inciden-
cia en la poblacion de estudio es la misma que la observada
en la poblacion general.

RESULTADOS

Epidemiologia descriptiva

Entre enero y octubre de 2012, se registran y denuncian
15 casos de enfermedad invasiva por meningococo en nifios
menores de 15 anos, notificados en el Estado Sucre; 11 de
estos casos se localizaron en dos de los quince municipios.
La mediana de edad fue 6,1 afios (rango intercuartil de 3,3-
12,4 afos), a predominio del sexo masculino, con una razon
2:1. La tabla 1 muestra las caracteristicas sociodemograficas
y clinicas de la poblacion de estudio

Presentacion clinica

La figura N° 2, diagrama de Venn, muestra frecuencia y
superposicion de formas de presentacion clinica de enferme-
dad invasiva por meningococo: sepsis, (4/15); sepsis con
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Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas
y clinicas de la poblacion de estudio

Parametros Resultados
Edad en afios, mediana (P25-P75) 6,1 (3,3-12,4)
Masculino : Femenino 10/15: 5/15
Vacuna contra meningococo 0/15
Graffar 4-5 15/15
Hacinamiento 11/15
Latencia < 24 horas 13/15
Fiebre 15/15
Rigidez cervical 5/15
Convulsién 4/15
Parpura 11/15

Leucocitos x103/mm?3,

mediana (P25-P75) 21,5 (11,6-31,0)

Plaquetas <80 x10%/mm? 4/6
Razén de protrombina >1,5 6/9
Dafio renal agudo 5/8
Mortalidad 6/15

Dias de hospitalizacion,
mediana (P25-P75)

Secuelas 3/9

12 (9-44)

Edad, recuento de leucocitos y dias de hospitalizacion
expresados como mediana (intervalo intercuartil), variables
categoricas expresadas como razon de frecuencia observada
entre el nimero de casos en que fue medida

meningitis, (7/15); meningitis (4/15). No se identificaron
casos de neumonia, artritis séptica o pericarditis.

Sepsis con meningitis: Fiebre (7/7), leucocitosis o leuco-
penia (7/7); parpura con coagulacion intravascular disemina-
da (3); cefalea, rigidez cervical, convulsiébn o estupor y
recuento de leucocitos en LCR > 100 (7/7); LCR serogrupo
B, 1; serogrupo C, 4; sangre, serogrupo B, 2. Mortalidad 2,
secuelas 1

153
-

‘Meningitis

)
]

N

Figura 2. Formas de presentacion clinica de enfermedad
invasiva por Neisseria meningitidis
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Lesiones purptricas diseminadas, de bordes irregulares,
confluentes con areas de necrosis isquémica estuvieron pre-
sentes en 11/15 nifios con enfermedad invasiva por meningo-
coco (Figura 3); en 5 de 11 pacientes se asociaron con trom-
bocitopenia y razén de protrobina >1,5 (purpura fulminante)

Bacteriologia

La frecuencia de los serogrupos de Neisseria meningiti-
dis por grupos de edad se especifica en la Tabla 2. El diag-
néstico fue confirmado mediante el aislamiento de Neisseria
meningitidis de liquido cefalorraquideo o sangre en 10 de 15
casos en los que se realiz6 el estudio. Se aisld Neisseria me-
ningitidiss serogrupo B en 4 nifios y Neisseria meningitidis
serogrupo C en 6 nifios. El serogrupo B de Neisseria menin-
gitidis fue la causa de enfermedad invasiva en 3 de 4 nifios
de 0-4 afios y en 1 de 6 nifios de 5-14 afios (riesgo relativo
4,5P=0,24).

Figura 3. Lesiones purpuricas en paciente con
Sepsis por Neisseria meningitidis

Tabla 2. Frecuencia de aislamiento de Neisseria meningitidis

por grupos de edad

Serogrupos de Neisseria meningitidis por grupos de edad
edad, 0-1 afo, serogrupos B (1/2), serogrupo C (1/2); 2-4
afios, serogrupo B (2/4); 5-14 afios, serogrupo B (1/6), sero-
grupo C (5/6).

Neisseria meningitis, patron de susceptibilidad

a antibidticos

El cultivo bacteriano, la determinacion de serogrupos y el
patron de sensibilidad a antibidticos fueron los criterios para
confirmar el diagnostico de enfermedad meningococica en
10 nifios (serogrupo B, 4 casos; serogrupo C, 6 casos). Todos
los aislamientos fueron susceptibles a Cefotaxima,
Cloramfenicol, Ciprofloxacina y Rifampicina; no se informo
susceptibilidad de Neisseria meningitidis a Penicilina.

Tasa de incidencia

La tabla 3 muestra el nimero de casos de enfermedad
invasiva por meningococo por grupos de edad y Municipio
de residencia, tasa por 100.000
en el Estado Sucre durante el afio
2012. La tasa de incidencia para
los Municipios Cruz Salmerén
Acosta y Sucre del Estado Sucre
fue 33,7 x 10° y 6,7 x 10° niflos
<15 afios respectivamente; TME
(ICys5) = 168,5 (121,9 a 225,9),
p<0,001. En el presente estudio
la frecuencia de enfermedad en
nifios de edades comprendidas
entre 5-14 afios fue mayor que la
informada para Venezuela bajo
condiciones endémicas: 8 de 15
contra 6 de 16 respectivamente
(diferencia de riesgo 15,8%; y*
0,78; P=10,37)

La Figura 4 muestra la distri-

Neisseria Neisseria -
meningitidis B meningitidis C bucion mensual de los casos de
(afios) (afios) Confirmados  LCR ~ Sangre  LCR  Sangre estado Sucre durante el afio 2012.
01 0.7 (0.1-1,4) 23 1 1 La curva sugiere exposicion in-
B termitente, agregacion temporal
2-4 3,6 (3,3-4,6) 2/4 2 y variacién estacional. Diez de
5-9 8,1 (6,1-8,7) 4/4 1 3 quince casos fueron informados
10-14 131 (12,4-14,0) o4 1 1 durante los primeros cinco meses

Serogrupos de Neisseria meningitidis por grupos de edad edad, 0-1 afio, serogrupos B (1/2), se-
rogrupo C (1/2) 2-4 afos, serogrupo B (2/4) 5-14 afos, serogrupo B (1/6),

serogrupo C (5/6).

del 2012.

Aunque la poblacion de estu-
dio forma parte de familias en si-
tuacion de pobreza con alto indi-

Tabla 3. Lesiones purpuricas en paciente con Sepsis por Neisseria meningitidis

Municipios 0-4 afios 5-9 anos 10-14 afios Total Poblacion Tasa x10°
Sucre 3 3 1 7 105.012 6,7
Cruz Salmeron Acosta 3 0 1 4 11.867 33,7
Otros Municipios 1 1 2 4 163.671 2,4
Total 7 4 4 15 280.522 53

ce de hacinamiento critico, no se
identificéd un vinculo epidemiolo-
gico durante la semana previa al
inicio de la enfermedad o historia
personal de enfermedad croénica;
no se realizd una investigacion
sistematica de factores de riesgo.
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Figura 4. Frecuencia de enfermedad invasiva por
meningococo serogrupos B y C en menores de 15 afos,
Sucre 2012

En ninglin caso pudo confirmarse inmunizacién contra
Streptococcus pneumoniae o Neisseria meningitidis

Pacientes, contactos y medio ambiente

Los pacientes fueron tratados en una unidad de cuidados
intermedios con monitoreo de presion arterial, saturacion de
oxigeno, electrocardiografia y gasto urinario. Todos los
casos de EIM recibieron expansion de volumen con solucion
salina 0,9%, terapia empirica con Cefotaxima, 300
mg/kg/dia mas Vancomicina, 60 mg/kg/dia; hidrocortisona
25 mg/m?/dosis en nifios con hiponatremia, hipoglicemia o
falla de respuesta a expansion de volumen. Los niflos con
purpura febril y disfuncién hematoldgica recibieron plasma
fresco congelado o concentrado plaquetario; en presencia de
fenomenos trombdticos con déficit de perfusion, dos nifios
recibieron heparina de bajo peso molecular.

En todos los casos se realizo aislamiento respiratorio, in-
vestigacion y quimioprofilaxis entre contactos y asociados.
Todos los contactos cercanos durante el periodo de incuba-
cion (7 dias antes del inicio de los sintomas, 24 horas des-
pués del inicio de un tratamiento eficaz) recibieron quimio-
profilaxis con antibiético segun pautas del MPPPS.

Seis nifos fallecieron. Las muertes se asociarén con sep-
sis grave y disfuncion organica multiple; con excepcion de
un caso, los pacientes fallecieron durante las primeras 24
horas del ingreso al Hospital. Un tercio (1/3) de los sobrevi-
vientes presentd necrosis de piel y tejidos blandos, necrosis
de segmentos distales de extremidades o amputacion por ne-
crosis isquémica.

DISCUSION

Durante las semanas 1-41 de 2012 la frecuencia de enfer-
medad invasiva por Neisseria meningitidis en nifios <15
afios, residentes en los municipios Cruz Salmeron Acosta y
Sucre, fue significativamente mayor que la frecuencia espe-
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rada como lo muestra la tasa de morbilidad estandarizada e
intervalo de confianza 95. El incremento en la frecuenca de
EIM afectd a dos de quince municipios del Estado Sucre,
mostrando una tendencia ciclica (figura 1), agregacion tem-
poral (figura 4) y espacial, y mayor dispersion en la edad de
los pacientes en el Estado Sucre durante 2012 que la infor-
mada para Venezuela bajo condiciones endémicas

Todos los hogares de pacientes con enfermedad invasiva
por Neisseria meningitidis fueron visitados por personal de
Epidemiologia Regional Sucre. La poblacion de estudio fue-
ron integrantes de familias en situacion de pobreza con alto
indice de hacinamiento critico y de condiciones sanitarias in-
adecuadas, sin historia de inmunizacion contra Strptococcus
pneumoniae o Neisseria meningitidis. Los antecedentes fue-
ron negativos para enfermedad cronica asociada o contacto
reciente con casos conocidos de enfermedad meningococica.

Aunque el riesgo relativo de infeccion por serogrupo B de
Neisseria meningitidis fue 4,5 veces mayor en nifios de 0-4
afios que en nifios de 5-14 afios, el poder de la muestra es in-
suficiente para una diferencia estadisticamente significativa.

El presente estudio identifica un espectro clinico mas am-
plio de EIM que el informado para Venezuela durante el afio
2011: Purpura fulminante, sindrome clinico compatible con
sepsis, purpura con indicadores de coagulacion intravascu-
lar; mortalidad.

Todos los miembros del grupo familiar y personal de
salud en contacto estrecho recibieron quimioprofilaxis con
ceftriaxona, o ciprofloxacina; esta medida es util en la pre-
vencion de casos secundarios pero de poca utilidad en el con-
trol de un brote. Aunque una alta proporcion de los contactos
domiciliarios fueron portadores nasofaringeos de meningo-
coco no se realizo prueba confirmatoria de la eficacia de qui-
mioprofilaxis

Las wvacunas contra Neisseria meningitidis o0
Streptococcus pneumoniae no se han incorporado al progra-
ma ampliado de inmunizaciones (PAI) en Venezuela. La
OMS recomienda que los paises con tasas endémicas altas
(>10 caso0s/100.000 habitantes/afio) o medias (2-10
casos/100.000 habitantes/afio) de EIM y los paises con epi-
demias frecuentes deben implementar programas de vacuna-
cioén contra meningococo (12). Para cada pais la eleccion de
la vacuna depende de serogrupos prevalentes de N meningi-
tidis (o serosubtipo en caso de serogrupo B).

Aunque la aglutinacion de latex y la determinacion de
acidos nucleicos de Neisseria meningitidis por reaccion en
cadena de polimerasa son ttiles en el diagnostico, (13, 14) no
estuvieron disponibles en nuestro centro. Se desconoce el
impacto de un 10-20% de meningococos con sensibilidad in-
termedia a la penicilina en el informe de Sireva Il correspon-
diente a Venezuela 2011. (9)

El tratamiento administrado a los pacientes del presente
estudio puede considerarse ajustado al estandar de la practica
clinica (15-16). Se indico expansion de volumen con solu-
cion salina 0,9%, eleccion empirica de cefotaxima - vanco-




micina ante la evidencia clinica de meningitis con o sin sep-
sis en nifios no inmunizados contra neumococo en un entor-
no con circulacién endémica de meningococo con sensibili-
dad intermedia a penicilina. Aunque no se midieron niveles
séricos de cortisol o ACTH se considerd oportuna la admi-
nistracion de hidrocortisona en presencia de hiponatremia
con o sin hipoglicemia o en casos de ausencia de respuesta a
la expansion de volumen. En presencia de fenomenos trom-
boticos con déficit de perfusion, dos nifios recibieron hepari-
na de bajo peso molecular.

La tasa de mortalidad observada en el presente estudio
fue 2 veces mayor que la tasa de mortalidad endémica para
Venezuela (7), pero equivalente a la informada durante bro-
tes recientes en Brasil (5). Entre los pacientes no sobrevi-
vientes fueron factores comunes un curso rapidamente pro-
gresivo con alta proporcion de choque y purpura fulminante.

Conclusion: Se describe una agregacion focal de enfer-
medad invasiva por Neisseria meningitidis serogrupos By C
con alta frecuencia de progresion a purpura fulminante y dis-
funcién multiorganica. La tendencia de EIM en Venezuela
durante los afios 2009-2012, la alta tasa de ataque primario
en nifios menores de 15 afios y la tasa de mortalidad despro-
porcionadamente alta sugieren la necesidad de incorporar la
inmunizacion contra Neisseria meningitidis al programa am-
pliado de inmunizaciones.
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RESUMEN

Introduccion:La epilepsia es generalmente la primera manifestacion que obliga a la consulta con neurologia pediatrica pasando por alto
las lesiones de la piel encontradas en la mayoria de las Enfermedades Neurocutaneas (EN), las cuales son trastornos determinados
genéticamente que afectan selectivamente a organos y tejidos derivados del ectodermo embrionario.

Objetivo: Conocer las caracteristicas de la epilepsia en los pacientes pediatricos con EN que asisten a la consulta de neuropediatria del
Hospital Universitario de Maracaibo entre 2010 y 2013

Método: estudio observacional tipo serie de casos

Resultados: Veintitin pacientes cumplieron los criterios de EN, 17 presentaron crisis epilépticas, 9 nifias y 8 nifios. La Esclerosis Tuberosa
(ET) fue la causa mas frecuente seguida del sindrome de Sturge Weber. Se encontré significacion estadistica al correlacionar el inicio
precoz de las crisis convulsivas antes de los 24 meses de edad y el diagnostico de ET. Las crisis focales fueron mas frecuentes que las
generalizadas. El valproato y la oxcarbazepina en monoterapia o combinados son los medicamentos de eleccion. El retardo mental fue
la comorbilidad mas frecuentemente encontrada.

Conclusiones: La ET fue la principal EN asociada a epilepsia con un mayor riesgo de inicio de crisis antes de los 24 meses, seguida del
Sindrome de Sturge Weber. No existe una asociacion significativa entre el sexo, el grupo etario y el riesgo de epilepsia. La severidad
variable de las crisis amerita en muchos casos politerapia farmacologica para su control.

Palabras Clave: Epilepsia, Enfermedades Neurocutaneas, niflos

EPILEPSY AND NEUROCUTANEOUS DISEASES. APPROACH IN NEUROPEDIATRICS.

SUMMARY

Epilepsy is usually the first sign that requires neurological consultation often overlooking the visible skin lesions so common in most
neurocutaneous diseases, genetically determined disorders that selectively affect organs and tissues derived from the embryonic ectoderm
Objective: To determine the characteristics of epilepsy in pediatric patients with neurocutaneous diseases attending the neuropaediatric
clinic at the University Hospital of Maracaibo between 2010 and 2013

Methods: Observational case series

Results: Twenty one patients met the criteria for neurocutaneous disorders. Epilepsy was seen in 17 patients, 9 were female and 8 were
male. Tuberous sclerosis was the most frequent cause, followed by Sturge Weber syndrome. Statistical significance was found for the
association of early onset epileptic crisis before 24 months of age and tuberous sclerosis. Focal seizures were more frequent than
generalized seizures. Valproate and oxcarbazepine as monotherapy or in combination are the drugs of choice. Mental retardation was the
most frequent comorbidity found

Conclusions: Tuberous sclerosis was the major neurocutaneous disease associated with epilepsy with an increased risk of onset of crisis
before 24 months of age, followed by Sturge Weber syndrome. There is no significant association between gender and age group and risk
of epilepsy. Variable severity of epileptic crises requires polytherapy for adequate control in many cases

Key words: Epilepsy, Neurocutaneous Diseases, children

INTRODUCCION cas obligan a considerar una Enfermedad Neurocutanea
(EN) como causa subyacente.
La asociacion de epilepsia con otras disfunciones neuro- La relacion inequivoca de algunas enfermedades neuro-

logicas como retardo mental, alteraciones de la conducta, au-  logicas con alteraciones cutaneas siempre ha atraido la aten-
tismo, demora en la adquisicion de habilidades motoras, cion de los médicos. Muchas han sido reconocidas como
plantean un abanico de posibilidades diagnosticas, las cuales  condiciones relativamente raras, pero en conjunto, represen-
sumadas a otras manifestaciones sistémicas y dermatologi-  tan una proporcion significativa de los trastornos neurologi-
cos, especialmente en los nifios. Sus manifestaciones clinicas
son polimorficas o heterogéneas y de expresividad variable,

(1) Pediatra. Residente de tercer afio de Neurologia Pediatrica.

Universidad del Zulia. Hospital Universitario de Maracaibo involucrando muchos otros 6rganos o sistemas, ademas de la
(2) Neuropediatra, Jefe del Servicio de Neuropediatria Hospital piel y el sistema nervioso (1)
Universitario de Maracaibo L : "
. . - . . as EN son trastornos determinados genéticamente, que
(3) Neuropediatra. Adjuntos del Servicio de Neuropediatria, Hospital . | .. g . -4
Universitario de Maracaibo afectan selectivamente a o6rganos y tejidos derivados del ec-

todermo embrionario, pudiendo comprometer el encéfalo, la
) o ) médula espinal y los nervios periféricos, asi como otros or-
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0414-617.0727. 0261-743.5937 ganos blancos y el sistema dseo (2,3). La epilepsia por lo ge-
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con un neurdlogo pasando muchas veces por alto las lesiones
visibles de la piel u otras manifestaciones. No en todas las
EN la epilepsia es la principal manifestacion pero sigue sien-
do la alarma para ser derivado a un servicio de neurologia.
Son muchas las EN que cursan con convulsiones; es asi
como en la Esclerosis Tuberosa (ET) es la manifestacion mas
importante. Se estima que 80 a 90% de las personas con ET
tendran convulsiones de inicio frecuente en la nifiez; y que
desafortunadamente, en algunos casos resulta intratable con
medicamentos (4). Son particularmente frecuentes los espas-
mos infantiles en menores de un afio (5). En nifilos mayores
y adultos se desarrollan habitualmente crisis focales simples
y/o complejas, con menos frecuencia crisis tonico-clonicas
generalizadas, atonicas, tonicas, mioclonicas o ausencias ati-
picas. Es comun la combinacion de dos o mas tipos de crisis
pudiendo conformar epilepsias tipo Lennox-Gastaut (6).

Las EN estan asociadas a otras manifestaciones neurolo-
gicas. Aproximadamente un tercio de los pacientes tienen re-
tardo mental variable, generalmente leve, cefaleas, trastor-
nos del lenguaje, trastornos adaptativos, algunos de ellos
cursan con una predisposicion a desarrollar tumores gliales,
asi mismo manifestaciones extraneuroldgicas y sistémicas
entre las que destacan las alteraciones endocrinologicas: pu-
bertad precoz, acromegalia, enfermedad de Addison, hiper-
paratiroidismo, ginecomastia y desarrollo de feocromocito-
ma suprarrenal, alteraciones esqueléticas como la xifoesco-
liosis por displasia vertebral (1). De alli la importancia de
que todo paciente una vez diagnosticado sea valorado por un
equipo multidisciplinario con el seguimiento oportuno de las
diferentes comorbilidades (3).

La Neurofibromatosis (NF) tipo I o Neurofibromatosis
de Von Recklinghausen es la EN mas frecuente, en la cual la
epilepsia se presenta en menos del 3,5% de la poblacion
afecta (7). En la mayoria de los casos se obtiene un control
terapéutico adecuado con la medicacion antiepiléptica habi-
tual (8). En el Sindrome de Sturge Weber (SSW) también se
reporta una alta asociacion con crisis epilépticas, las cuales
se presentan en el 55% a 90%, siendo mas comun en pacien-
tes con hemangiomas faciales bilaterales donde el 75% ini-
cian en el primer afio de vida como crisis focales (9,10).

En otras EN menos frecuentes como la Incontinencia
Pigmenti (IP), las crisis epilépticas estan presentes en un 12%
de los casos, pudiendo ser focales o generalizadas, sintomati-
cas, asociadas a retraso mental (11). Actualmente la antes mal
llamada hipomelanosis de Ito (HI) no se considera una tnica
enfermedad, sino el resultado de diferentes mosaicismos cro-
mosoémicos por una mutacion postzigética y por lo tanto no
trasmisible, por lo que se ha propuesto los términos de “mo-
saicismo pigmetario (MP), hipomelanosis a lo largo de las li-
neas de Blaschko, incontinencia pigmentaria acromatica o dis-
plasia pigmetaria”, de los que no existen criterios diagnosticos
establecidos, sino que cualquier paciente con una clinica cuta-
nea consistente en hipopigmentacion a lo largo de las lineas de
Blaschko y afectacion extracutanea se individualiza esta enti-

dad como una EN (12), se asocia a epilepsia en la mitad de los
casos, siendo el retardo mental su manifestacion principal
(13). La enfermedad de Von Hippellindau, la melanosis
Neurocutanea, la Ataxia-telangiectasia, el sindrome de Proteus
y el de Klippel-Trenaunay son menos frecuentes y con menor
incidencia de epilepsia (1).

En las ultimas décadas los estudios de genética molecular
han permitido avances considerables en la comprension de
las causas, mecanismos y clasificacion de las EN. Los nue-
vos descubrimientos contintian desafiando conceptos consa-
grados en el tiempo para generar nuevos como los relaciona-
dos al mosaicismo somatico. El estudio de las EN también ha
permitido una mejor comprension de algunas de las causas y
mecanismos de formacion de tumores asi como de muchos
aspectos de la oncogénesis, tema principal de las investiga-
ciones actuales y futuras, con implicaciones importantes para
la salud publica y practica médica (1,2).

El gran aporte en el desarrollo de la genética molecular y
de las neuroimagenes ha permitido encontrar una vision ge-
neral de la complejidad de éste grupo de condiciones. El
papel del clinico consiste en detectar oportunamente y a edad
precoz la asociacion de los diferentes signos y sintomas neu-
rologicos, incluyendo un examen minucioso de la piel para
establecer las posibilidades diagnosticas de las EN.

En Venezuela son pocos los reportes de epilepsia y EN,
mas como reporte de casos aislados (14,15). El objetivo de
este estudio es conocer las caracteristicas y comorbilidades
de la epilepsia en los pacientes con EN en la poblacion pe-
diatrica que asiste a la consulta de neurologia pediatrica del
Hospital Universitario de Maracaibo.

METODOS

Se realizd un estudio observacional tipo serie de casos,
mediante registro consecutivo de los pacientes pediatricos de
ambos sexos, entre 0 y 15 afos, con criterios clinicos de EN
y epilepsia que consultaron al servicio de neuropediatria del
Hospital Universitario de Maracaibo entre Enero 2010 y
Enero 2013. Estos fueron analizados segun aspectos epide-
miologicos, edad de diagndstico e inicio de crisis, motivo de
consulta, tipo de crisis epiléptica, hallazgos electroencefalo-
graficos y de neuroimagenes, asociacion a trastornos conduc-
tuales, severidad de compromiso intelectual y manifestacio-
nes dermatoldgicas, tipo de farmaco antiepiléptico (FAE) y
evolucion clinica. Los padres, nifios y jovenes fueron infor-
mados acerca de la naturaleza y propésito del estudio, obte-
niéndose el consentimiento informado por escrito de sus re-
presentantes en acuerdo con la Declaracion de Helsinki II.

Se aplicoé para el analisis descriptivo de las variables
cuantitativas medidas de tendencia central y dispersion. La
asociacion estadistica se determind mediante la prueba del
Chi cuadrado, y/o el test Exacto de Fischer para las variables
cualitativas, tomando un valor de p <0,05 como estadistica-
mente significativo. Se determind la razon de proporcionali-
dad (Odds Ratio) para establecer la fuerza epidemiologica de
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relacion entre las variables cualitativas principales.

RESULTADOS

De los pacientes evaluados, 21 cumplieron criterios
diagnosticos para EN, de los cuales 17 cursaban con crisis
epilépticas, excluyendo 4 pacientes: 2 ataxia telangiectasia,
1 melanosis neurocutanea, 1 NF tipo 1 y tipo 2 respectiva-
mente, lo cuales no presentaron crisis epilépticas durante el
estudio.

En los casos estudiados con epilepsia, la ET ocupa el
primer lugar, seguido por el SSW, y en igual nimero de
casos en la antes llamada HI, y sindrome de PHACES acro-
nimo inglés utilizado para describir un sindrome caracteri-
zado por la asociacion de malformaciones de fosa posterior
cerebral, grandes hemangiomas faciales, anomalias anato-
micas de las arterias cerebrales, coartacion aortica, otras
anomalias cardiacas, y anomalias oculares (Tabla 1).

El promedio de edad fue de 5,3 + 4,8 afos, con un rango
entre 1 mes y 14 afios, sin predominio significativo en nin-
gun grupo etario, con similar frecuencia en lactantes, pre es-
colares y escolares, y en menor porcentaje en adolescentes.

En cuanto a la distribucion de epilépticos con EN segiin
el género, 9 correspondieron al femenino y 8 al masculino
(Tabla 2).

Dos pacientes tenian antecedentes de consanguinidad y
S tenian familiares en primer grado con la misma patologia
neurocutanea. Las crisis epilépticas fueron el principal mo-
tivo de consulta en 16 casos, 2 de ellos debutaron con espas-
mos infantiles. Un s6lo paciente consulto por paralisis facial
periférica e hipoacusia presentando crisis convulsivas al
afio del diagnoéstico de NF tipo 2.

La edad de inicio de las crisis epilépticas fue: 10 antes
del afio de edad, 4 entre los 2 y 5 afios, y los 3 restantes, pos-
terior a los 5 afos. En la correlacion entre la edad de inicio
y las diferentes EN, 8 pacientes con ET iniciaron las crisis
epilépticas de forma precoz antes de los 24 meses de edad
constituyendo este un hallazgo estadisticamente significati-
vo (p<0,05), con OR 2,8. (Tabla 3).

Tabla 3: correlacion entre la edad de inicio de las
crisis epilépticas y Enfermedad Neurocutanea

Las manifestaciones neuroldgicas no se presentaron de
forma aislada, es decir, un mismo paciente cursaba con va-
rias condiciones neuroldgicas de forma simultanea, siendo
frecuente la asociacion de retardo mental con demora en la
adquisicion de habilidades motoras. Las comorbilidades mas
frecuentemente asociadas a la epilepsia se especifican en la
Tabla 4.

Tabla 1: Resumen de todos los casos
pediatricos con enfermedad Neurocutanea
HUM 2010-2013

Sindrome Neurocutaneo

z

N
o

Esclerosis tuberosa
Sturge Weber

Ataxia telangiectasia
Neurofibromatosis tipo 1
Neurofibromatosis tipo 2
Mosaicismo Pigmentario
Melanosis Neurocutanea
PHACES

Total 21

=) A A a NN Ww

Tabla 2: Distribucion de pacientes epilépticos con
Enfermedad Neurocutanea seguin género

Masculino Femenino Total
Esclerosis tuberosa 5 5 10
Sturge Weber 1 2 3
Mosaicismo Pigmentario 1 0 1
Neurofibromatosis tipo 1 1 0 1
Neurofibromatosis tipo 2 0 1 1
PHACES 0 1 1
TOTAL 8 9 17

Chi cuadrado (p=0,5)

Tabla 4: Comorbilidades y signos neuroldgicos
asociados en los pacientes con Enfermedad
Neurocutanea y epilepsia

Enfermedad Edad de inicio de Crisis epilépticas Signos Neuroldgicos asociados N
Neurocutanea <24 meses 2-5Afos >5afios Total  Retardo Mental 7
Esclerosis tuberosa 8* 2 0 10 Trastorno del Espectro Autista 4
Sturge Weber 1 2 0 3 Retraso psicomotor 4
Mosaicismo Pigmentario 0 0 6 1 Deéficit motor 3
Neurofibromatosis tipo 1 0 0 6 1 Compromiso Visual L
Neurofibromatosis tipo 2 0 0 6 1 Compresion medular y signos medulares 1
Hipoacusia 1
PHACES 0 0 0 1 ) )
Total 10 4 18 17 Hidrocefalia 1
ota . . el .
Chi cuadrado (p=0,05) * Paralisis facial periférica bilateral 1
OR=2,8 Trastorno del lenguaje (dislalia) 1
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De los 17 pacientes epilépticos, 9 cursaron con crisis fo-
cales; de éstos, 4 sin compromiso del estado de conciencia
(seglin la clasificacion ILAE 2010) (16) antes crisis focales
simples, y 5 tuvieron crisis focales discognitivas (antes crisis
focales complejas). Los 2 pacientes que cursaron con crisis
generalizadas, estas fueron tonico-clonicas (las antes llama-
das gran mal). Ninguno cursé con crisis de ausencia o mio-
clonicas. Las crisis reflejas (n=1), crisis sutiles (n=1) y los es-
pasmos infantiles (n=1) se encontraron en igual proporcion.
Se observaron 3 pacientes con ET que cursaron con sindro-
mes electroclinicos con crisis mixtas tipo Lennox-Gastaut.
La epilepsia se inicid en etapas muy tempranas como un
Sindrome de West 6 espasmos infantiles. Un paciente debutd
con crisis sutiles en el periodo neonatal y 1 paciente con crisis
epilépticas reflejas (tonico clonicas) desencadenadas por esti-
mulos auditivos diagnosticado con HI.

No existe un patron electroencefalografico caracteristico
en ningln caso particular de EN. Todos los electroencefalo-
gramas de pacientes epilépticos con EN mostraron alteracio-
nes: 12 patron paroxistico focal, 3 con patron hipsarritmico, 2
patron focal secundariamente generalizado.

La Resonancia Magnética Cerebral (RMC) se realizo en 15
de los pacientes epilépticos, dos de ellos lactantes menores de 1
y 2 meses de edad (pacientes 9 y 15 de la Tabla 5). No se logro
realizar la RMC en 2 pacientes epilépticos (uno por muerte y

Figura 2: Paciente con ET (1/ tabla 5). Fig 2A foto-
grafia que muestra las tipicas maculas en hoja de
fresno, Fig 2B fotografia de los angiolipomas facia-
les Fig 2C, 2D corte axiales de resonancia magné-
tica cerebral obsérvese astrocitoma de células
gigantes que condiciona hidrocefalia obstructiva

otro SSW diferida hasta los 6 meses de edad). Catorce pacientes
mostraron lesiones estructurales en correspondencia a su EN ex-
cepto 1 paciente con HI que mostrd leucomalacia parasagital.
Un paciente con diagnostico de ET presentd hidrocefalia obs-
tructiva secundaria a astrocitoma gigante (Tabla 5). Algunas ca-
racteristicas clinicas y los estudios de RMC de los pacientes 1,
14 y 17 de la tabla 5 se pueden observar en las Figuras 1-3.

Se considerd como epilepsia de dificil control a aquella
que requirié mas de un farmaco para su manejo. Se observo
que 8 de los pacientes tuvieron este comportamiento. En rela-
cién a la terapia anticonvulsiva, 5 pacientes recibieron mono-
terapia con acido valproico (VPA), 4 con oxcarbazepina
(OXC), 8 recibieron terapia combinada con dos y tres FAE.
Tres pacientes han cursado con estatus convulsivos durante
su evolucion. Un solo paciente con ET y sindrome de West
amerito tratamiento con esteroides. En ninglin caso se ha re-
currido al uso de dieta cetogénica para manejo de las crisis
epilépticas, u otras terapias alternativas como estimulacion
del nervio vago o neurocirugia (Tabla 5).

Cuatro pacientes fallecieron durante el periodo del estudio:
2 ET, uno por hidrocefalia obstructiva por un Astrocitoma gi-
gante, y el otro por una complicacion cardiaca derivada de un
rabdomioma cardiaco); 1 con SSW por una neumonia compli-
cada y 1 con PHACE al mes de vida por una hemorragia cere-
bral masiva.

Figura 1: Paciente con SSW: (17 tabla 5)
fotografia del Fondo de ojo normal (A),
Resonancia magnética cerebral corte axial (B)
y sagital (C). Obsérvese hiperintensidad
hemisférica derecha en relacién a angiomatosis
leptomeningea

Figura 3: Lactante con PHACE. (14 tabla 5) Resonancia Magnética
Cerebral en secuencias ponderadas en T1 cortes axiales con (C y
D) y sin contraste (A 'y B). Obsérvese hemangioma parieto-temporo-
occipital derecho, con asimetria entre ambos hemisferios cerebrales
por hipoplasia hemisférica derecha, hematoma extradural sin efecto
de masa, ni desplazamientos de estructuras de linea media
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DISCUSION

En la serie presentada, los tres tipos mas comunes de EN
fueron similares a los reportados en la literatura, diferencian-
dose en el orden de frecuencia ya que el primer lugar lo
ocupa la ET, seguida por el SSW y en tercer lugar la NF1 y
NF2, mientras que ésta ultima es la mas frecuente en la ma-
yoria de los reportes de casos de EN (3,8). Las formas de
presentacion clinica dermatologica y neuroldgica no presen-
taron diferencias significativas con respecto a estudios publi-
cados (9,17). Se reporta una mayor asociacion de epilepsia
comparada con estudios similares como el de Durén R y co-
laboradores (3), quienes reportaron una menor asociacion de
casos de EN y epilepsia. Esta diferencia podria deberse a que
en su serie se reporta un mayor numero casos de NF y otras
EN con menor incidencia de epilepsia tales como: sindrome
de Klippel Trenaunay, melanosis cutaneas, entre otras, en pa-
cientes con un mayor rango de edad y recogidos en un lapso
de 7 afos versus los 3 afios de éste estudio y con un mayor
rango de edad.

No se registré una asociacion estadisticamente significati-
va en relacion al género y a la edad lo que coincide con la ma-
yoria de los reportes internacionales (2). Igualmente, la baja
proporcion de pacientes epilépticos con antecedentes familia-
res de la misma EN coincide con lo reportado en dichos estu-
dios. La edad de inicio de las crisis mostr6 una asociacion es-
tadisticamente significativa con el tipo de EN, encontrandose
que la ET tuvo un riesgo casi 3 veces mayor de presentar cri-
sis convulsivas antes de los 24 meses de edad. Esta EN es la
responsable de la mayoria de los casos de epilepsia en com-
paracién con el resto de las EN, en cuyo caso las crisis epi-
lépticas se presentan mas tardiamente, después de los 5 afios.

En series de casos locales de pacientes pediatricos con
ET se reportan hasta un 56% en asociacion con epilepsia
(14,15), y a pesar que las crisis epilépticas no forman parte
de los criterios diagnosticos, son el motivo mas frecuente de
consulta (18).

El SSW constituye la segunda causa en esta serie de pa-
cientes. Montes C y colaboradores (10) encontraron que las
crisis epilépticas son el trastorno neuroldgico asociado mas
comun, afectando la mayor parte de los casos (92%). La edad
promedio en el inicio de las crisis fue de 1.4 afios, en su ma-
yoria de tipo parcial con o sin generalizacion secundaria.
Otra serie de casos en México reportd que en un grupo de 20
pacientes, el 100% presentaba retraso mental, crisis genera-
lizadas en su mayoria y especialmente sindrome de West en
un 25%, otro tanto con crisis parciales (19). En 1998, Diaz C
y colaboradores (20) reportaron un grupo de 30 pacientes
con SSW, de los cuales el 83% presentaba crisis epilépticas,
de predominio parcial, dos de ellos con debut en estatus epi-
léptico y 5 de ellos con epilepsia de dificil control. A dos de
estos se le realizd hemisferectomia logrando el control total
de las crisis. En aspectos de manejo, se observo que el far-
maco de primera linea fue el VPA en mas de la mitad de los
pacientes, seguido de otros como el fenobarbital y el cloba-

zam (CLB), lo cual se asemeja al manejo utilizado en el pre-
sente estudio.

Un caso de la antes llamada HI, actualmente mosaicismo
pigmentario (MP), cursé con epilepsia refleja desencadenada
ante estimulos auditivos y retardo mental moderado a severo,
siendo ésta lltima la manifestacion neuroldgica mas frecuen-
temente descrita en ésta entidad. Osborn coincide con otros
estudios en pacientes con MP (21-23) describiendo que el
50% a 75% presentan lesiones en el sistema nervioso central,
retraso mental en mas del 60%, crisis convulsivas refracta-
rias al tratamiento, comportamiento autista en el 10% de los
casos. El tinico paciente con MP de ésta serie, a pesar de cur-
sar con retardo mental y crisis epilépticas reflejas con buena
respuesta al tratamiento con OXC, no presentaba las altera-
ciones imagenoldgicas mas frecuentemente descritas en ésta
entidad, tales como alteraciones en la laminacidn cortical,
heterotopias de la sustancia gris y atrofia difusa (12) mos-
trando inicamente leucomalacia parasagital sin ningin otro
hallazgo patolégico.

A pesar de ser la NF la EN mas frecuente no fue alta su
asociacion a epilepsia en éste estudio. La prevalencia de epi-
lepsia en pacientes con NF se sitia entre el 3 y el 7,3% (24).
Aunque la frecuencia es claramente superior a la observada
en la poblacion general, indudablemente en muchos pacien-
tes con NF-I, la presencia de convulsiones tan s6lo pone de
manifiesto una mera coincidencia de dos procesos frecuen-
tes. Al igual que ocurre con otros trastornos neurocutineos,
se han descrito diferentes tipos de convulsiones, incluidos
los espasmos infantiles (25). Los 2 pacientes con NF tipo 1
y 2 cursaron con epilepsia con caracteristicas similares. El
primer caso presentd una afectacion motora importante (te-
traplejia espastica) y cursaba con crisis convulsivas recurren-
tes que respondieron favorablemente al VPA. El segundo
caso presento crisis focales de breve duracion y sin compro-
miso de la conciencia con una excelente respuesta a la OXC,
lo que coincide con lo descrito en la literatura en la cual se
describe que en la mayor parte de los casos se obtiene un
control terapéutico adecuado con la medicacion antiepilépti-
ca habitual.

En la presente serie solo se reportd un caso de PHACE,
en el que se presentaron anomalias del esternon adicional-
mente a las descritas tradicionalmente, lo cual le confiere la
denominacién de PHACES. A pesar que muchos casos que
describe la literatura evolucionan favorablemente la paciente
fallecio antes de los 3 meses de edad.

Finalmente, es de gran interés para el clinico que se en-
frenta a cuadros convulsivos recordar la asociacion embrio-
logica neuroectodermal y sus derivados cerebro-piel, de ma-
nera que la presencia de crisis convulsivas y cualquier tipo
de lesion en piel y faneras, deben hacer sospechar una EN o
Facomatosis. Las EN requieren tratamiento y seguimiento
multidisciplinario de por vida, incluyendo especialmente a
pediatras, dermatologos, genetistas, neurdlogos, neurociruja-
nos, ortopedas, oftalmélogos, endocrindlogos y cirujanos
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vasculares entre otros. Debe vigilarse a los pacientes por
complicaciones oncoldgicas, esperadas en alrededor de 10%
de los casos. La valoracion genética es fundamental en todos
los pacientes con EN, lo cual constituye una de las limitacio-
nes de éste estudio, debido a que, atin cuando todos los pa-
cientes fueron referidos para la respectiva evaluacion genéti-
ca, esta no se cumplid en la totalidad de los pacientes.
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RESUMEN

Las madres reconocen que la crianza de niflos con Sindrome de Down tiene multiples significados culturales, sociales y emocionales que
se viven durante las etapas del ciclo vital de sus hijos y que cada una de ellas lleva a alegrias y tristezas. Objetivo: Conocer la experiencia
maternal de crianza de nifios con Sindrome de Down en la ciudad de Medellin-Colombia. Método: investigacion etnografica con postura
ética, participacion de 20 madres, previo consentimiento, mediante entrevistas semiestructuradas y observaciones de campo. Analisis
concomitante con la recoleccion de datos. Resultados: La experiencia de crianza comineza, en la mayoria de las madres participantes,
con una gran tristeza en el encuentro con su hijo con Sindrome de Down, dadas las preconcepciones sociales. Luego aparece la alegria
y una crianza amorosa como una posibilidad de interrelacion entre madres e hijos. Discusion: la tristeza inicial se transforma en alegria
al ver las potencialidades y los logros de sus hijos, asi como por la relacion amorosa que se construye en la crianza. Las tristezas se deben
mas a la exclusion que las madres experimentan en los diferentes entornos de crianza, mientras que las alegrias estan relacionadas con
el nifio mismo y sus logros. Conclusion: Las madres de este estudio consideran que la crianza de sus hijos esta surcada por alegrias y
tristezas y que un acompafiamiento adecuado en los diferentes entornos hace que esta experiencia sea positiva, tanto para sus hijos con
Sindrome de Down como para las familias.

Palabras clave: Sindrome de Down, Crianza, Discapacidad intelectual, Trisomia 21

Maternal experience of raising children with Down’s Syndrome: Between joys and sorrows.

SUMMARY

Mothers recognize that raising children with Down's syndrome has multiple cultural, social, and emotional meanings that are experienced
during the different stages of their children’s life cycles, each of which leads to joys and sorrows. Objective: to know the maternal
experience of raising children with Down’s syndrome in the city of Medellin-Colombia. Methodos: Ethnographic research with ethical
posture, participation of 20 mothers, by means of semi-structured interviews and field observations. Analysis of data was performed
concomitantly with collection. Results: Given social preconceptions The parenting experience starts in most mothers of this research with
a great sadness in the initial meeting with their child with Down’s syndrome,. Later in this relationship appears the joy and loving nurture
as a possibility of interaction between mothers and children. Discussion: The initial sadness turns into joy as the mothers see the
potentialities and achievements of their children, as well as with the loving relationship that is built during parenting. Much sadness is
due to the exclusion that mothers experience in different environments while joy is related with the child and his o her achievements.
Conclusion: The mothers in this study believe that parenting of children with Down;s syndrome is grooved by joys and sadness;
appropriate support in different environments renders this a positive experience for children with Down’s syndrome and their families.

Key words: Down syndrome, Parenting, Intellectual Disability, Trisomy 21

ARTICULO ORIGINAL

“Yo digo que criar un hijo con Sindrome de Down es una
experiencia intensa, transformadora. Entré como una expe-
riencia dolorosa y en este momento es una experiencia ale-
gre, porque mi hijo en este momento es felicidad para mi,
pero también es una fuente de preocupacion”
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INTRODUCCION

El Sindrome de Down es una condicién genética en la
que el sujeto tiene un cromosoma 21 extra, que se manifiesta
con una serie de caracteristicas biologicas, psicologicas y so-
ciales que repercuten en la calidad de vida del nifio, de la fa-
milia y de la sociedad misma (1). Ademas de tener un cario-
tipo con tres cromosomas 21, se asocia a discapacidad inte-
lectual o trastorno del desarrollo intelectual e hipotonia (2).
En cuanto a su frecuencia, segun el Estudio Colaborativo
Latinoamericano de Malformaciones congénitas, Colombia
tiene una tasa de 1,72 por 1000 nacidos vivos, Venezuela
1,49 y Chile presenta la tasa mas alta de 2,47, en general
Latinoamérica tiene una prevalencia de 1,88 por 1.000 naci-
dos vivos y ellos concluyen que hay en Suramérica una ten-
dencia al aumento de esta trisomia (3).

La experiencia de crianza de un hijo con Sindrome de
Down (SD) esta cruzada por el significado que tiene el “re-
tardo mental” en la sociedad, asi las representaciones socia-
les llevan a una interaccion con las familias, que muchas
veces producen sufrimiento a las madres. No poder ofrecerle
a su nifo la crianza que se merecen, ni un ambiente para un
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desarrollo 6ptimo de sus potencialidades, genera sentimien-
tos de tristeza en las madres. Sin embargo las alegrias tam-
bién estan presentes por los logros que las madres perciben
en sus hijos.

La alegria surge cuando la madre y la familia empiezan a
ver que del nifio emerge el sujeto social que rie, que abraza,
que besa, que habla, y le ayuda a superar la tristeza en el con-
tacto dia a dia y al apreciar las potencialidades del nifio (4).
De esta manera, a pesar de seguir siendo un nifio con SD,
deja de ser visto con el mito falso de enfermedad, para emer-
ger un sujeto incluido en su familia y la sociedad.

Al revisar otra literatura se encuentra que las reacciones
de sentimientos maternos o familiares son frecuentes cuando
se tiene nifios con discapacidad, como asi lo muestra el es-
crito de Hodapp (5) donde relata que las familias pueden
tener mayores alegrias y adaptaciones a los nifios con SD por
sus personalidades sociables y alegres. La investigacion de
Van Riper (6) muestra que las familias de nifios con SD, me-
diante la resiliencia pueden adaptarse a la nueva situacion vy,
por lo tanto, cambiar de planes.

METODOS

Se realizd una investigacion cualitativa, etnografica (7,8)
entre 2009 y 2010, dirigida a recoger la experiencia que han
tenido las madres de nifios con SD alrededor de la crianza en
la ciudad de Medellin- Colombia. Se seleccionaron 20 ma-
dres, de acuerdo con un muestreo tedrico por conveniencia
de las 250 que asisten al programa de Acompafiamiento a
nifios y niflas con Sindrome de Down y sus familias, de la
Seccion de Pediatria Social del Departamento de Pediatria y
Puericultura de la Facultad de Medicina de la Universidad de
Antioquia y otras que asisten a los programas de institucio-
nes con las que dicha Facultad tiene convenio, que quisieran
participar y hasta lograr la saturacion de la informacion,
segun la metodologia cualitativa (9).

La informacion se recogio mediante entrevista semies-
tructurada (10) a 20 madres sobre la experiencia de criar a su
hijo con SD. Todas las madres expresaron su voluntad de
participar y mediante consentimiento informado y dieron la
autorizacion para grabar las sesiones (11). Ademas se realizo
observacion de la interaccion de las madres con sus nifios du-
rante un encuentro de integracion de 12 horas de duracion
(12). Con esta actividad se buscaba observar la conducta de
crianza y las expresiones de la madre hacia su hijo con SD
en un ambiente natural y no institucional, en la que los inves-
tigadores funcionaban como observadores incognitos, sin
violentar o juzgar el accionar materno, siempre respetando
normas éticas de la investigacion. Se llevaron diarios de
campo y notas de observacion.

Las entrevistas transcritas, los diarios de campo y las
notas de la observacion sirvieron para la codificacion. Se ob-
tuvieron 657 cdédigos empiricos que se concentraron en 30
subcategorias, que luego se agruparon en 4 supra categorias
que se denominaron: La vida se parte en dos, los contextos de
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crianza: la familia, el barrio y las instituciones, entre alegrias
y tristezas y algunas recomendaciones desde las madres. El
trabajo de codificacion se realizo en el programa de Excel que
permitid ingresar las trascripciones de las entrevistas y asig-
nar los codigos que iban emergiendo, luego agrupando por
codigos, y reagrupaciones nuevas hasta la emergencia de las
categorias. El analisis se llevd a cabo en forma simultanea
hasta saturar la informacion, apareciendo repetitivamente en
las subsiguientes entrevistas y por tanto se necesitaron 20 en-
trevistadas para la saturacion de los datos (9).

Este articulo busca expresar la experiencia de crianza ma-
terna desde la categoria “Entre alegrias y tristezas” que surgio
durante el analisis y que permite profundizar un tema impor-
tante para la puericultura en relacion con los nifios con SD.

Las madres participantes y sus hijos

Las madres del estudio tenian entre 19 y 57 afios. La edad
de las madres durante la gestacion fue la siguiente: entre 35
y 57 afios se encontraron 12 madres (60%); de 25 a 34 afios
fueron 7 (35%) y solo hubo una madre (5%) que tuvo su hijo
alos 19 afos. En cuanto a la escolaridad, 5 (25%) tenian edu-
cacion superior; 5 (25%) culminaron sus estudios de secun-
daria, y el resto contaban con algunos grados de secundaria
o primaria. En total eran 9 nifios y 11 nifias, entre 3 y 16
afios, algunos estaban en programas de estimulacion en ins-
tituciones especiales, otros en jardines infantiles y unos en
instituciones de educacion regular. Ver Tabla 1

RESULTADOS

De las cuatro categoria resultantes, este articulo relata lo
encontrado en la categoria “Entre Alegrias y Tristezas” vi-
venciando esa experiencia como algo importante para la
crianza de los nifios con SD.

La voz de las madres: Las tristezas

-El encuentro con el hijo

Las madres del estudio emprenden la crianza como una
experiencia dolorosa y triste, tratan de encontrar una explica-
cion a dicho nacimiento en lo humano y hasta en lo divino;
sin embargo surge un vinculo afectivo que hace posible so-
brepasar la tristeza. La familia en este aspecto desempeiia un
papel fundamental, la mayoria de las familias logran fortale-
cerse, aunque unas pocas no pudieron mantenerse unidas y
se desintegraron.

“Eso era un caos para todos, eso es muy dificil,
toda la familia sufrio con el nacimiento, ...”

-Los duelos: superacion y permanencia.

Las reacciones que tienen las madres frente a la pérdida de
ese hijo ideal y sofnado, corresponde al duelo. Para las madres
de esta investigacion, las primeras reacciones son de incredu-
lidad, seguidas de tristeza. Sin embargo ellas mantienen la
duda en relacion con el diagnostico, con la esperanza y deseos
de que el cariotipo les reporte que ‘no tiene el Sindrome’, y
luego con el resultado se enfrentan a una realidad.
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TABLA 1. Particularidades de las madres participantes y sus hijos

Entrevista rrlf;dari/d:ﬁfs Escolaridad Ocll;pri(;gpede Sexo del hijo Ei?:/gﬁdoesl %deasc:ai?éf
No. 1 57 Universitaria Empleada Femenino 16 41
No. 2 46 Primaria completa Ama de casa Femenino 5 41
No. 3 40 Primaria incompleta Ama de casa Masculino 2 38
No 4 44 Primaria completa Ama de casa Femenino 8 36
No. 5 44 Primaria Incompleta Ama de casa Femenino 5 39
No 6 46 Primaria completa Ama de casa Femenino 5 41
No. 7 36 Secundaria completa Ama de casa Femenino 11 25
No. 8 54 Primaria Incompleta Ama de casa Masculino 12 42
No. 9 49 Primaria completa Ama de casa Femenino 6 43
No. 10 25 Secundaria completa Empleada Femenino 6 19
No. 11 46 Primaria Completa Ama de casa Masculino 6 40
No. 12 48 Secundaria completa Empleada Masculino 8 40
No. 13 43 Universitaria Empleada Femenino 15 28
No. 14 38 Universitaria Empleada Femenino 16 22
No. 15 42 Secundaria completa Empleada Masculino 16 26
No. 16 25 Secundaria Incompleta Empleada Masculino 5 20
No. 17 41 Universitaria Empleada Masculino 14 27
No. 18 47 Primaria Incompleta Ama de casa Masculino 8 41
No. 19 43 Tecnoldgica Ama de casa Femenino 10 33
No. 20 53 Secundaria completa Ama de casa Masculino 12 41

Las madres refieren que esa tristeza la manifiestan prin-
cipalmente con llanto, sin embargo algunas no tuvieron la li-
bertad de expresarla, ni de llorar. Se les pidié una aceptacion
inmediata de la condicion del hijo:

“...Siempre me decian Usted porque llora, deje
de llorar, eso se lo trasmite a la bebé, eso es como si
no la aceptara, y yo respondia: mami yo la acepto,
pero no me diga que no llore”

Como parte de las reacciones de la madre, la atencion de
las necesidades basicas del nifio pueden verse afectadas.
Aunque la mayoria de las madres del estudio respondieron
asertivamente a éstas, algunas entraron en un estado en el
que no deseaban atenderlas. Sin embargo, con el tiempo
todas lograron vincularse con su hijo y estar alli para satisfa-
cer las necesidades.

“...ella lloraba y mi mamd me decia, mija la
nifia tiene hambre y yo decia, a mi que me importa.
Entonces era como una lucha interior, como que la
amaba y que no”’.

En cuanto a la duracion del duelo encontramos dos visio-
nes: unas madres dijeron que se logra superar en la medida
en que se conoce y se acepta al niflo, aunque la gran mayoria
considera que éste no termina. Sefialan que esa permanencia
en duelo se da por cada etapa que el nifio va pasando, en la
del recién nacido hay un primer duelo, luego en la del lactan-
te aparecen otros, y asi mismo en la del preescolar, del esco-
lar y del adolescente. Hablan de multiples duelos, uno por el

desarrollo y crecimiento que deberia tener el hijo en cada
etapa, otro por la representacion que tiene un nifio con SD
para la sociedad y otro por los obstaculos y faltas de oportu-
nidades para el desarrollo de las potencialidades del nifio.

“Yo si creo que hay un dolor que permanece, por-
que yo a mi hijo lo amo, pero sin embargo hay cosas
que a mi me duelen. Me duele que él no aprenda, me
duele que cuando voy por la calle con él lo miren
raro, porque siempre lo ven como una mascotica”

-Los niflos y los padres objeto de burla o criticas.

La mayoria de las madres han experimentado alguna
burla u ofensa porque tienen un nifio con SD, tanto de cono-
cidos como de desconocidos, aunque algunas también han
sentido a la gente afectuosa con ellas y con sus hijos.

“La primera vez que yo la llevé a Crecimiento y
Desarrollo el médico dijo: yo no sé para qué me
mandan estos muchachos, a estos muchachos no hay
sino que darles comida, porque esos ni aprenden;
asi me dijo y yo me puse a llorar”

En cada critica y cada burla que la madre recibe, se siente
agredida. Se generan en ella sentimientos de dolor y sufri-
miento, siente la recriminacién por haber dado a luz a un
nifio con SD y perciben el reproche social. Ante estas burlas
y criticas se sienten tristes porque la sociedad les niega el es-
pacio que tanto ellas como sus hijos merecen ocupar.

-¢Quién cuidara de mi hijo?.

En la crianza también aparecen otros temores diferentes
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a los ya mencionados. Uno de ellos es que los niflos queden
solos por muerte de los padres, sin una autonomia que les
permita una vida digna.
“Yo quisiera realmente que mi nifio tuviera a al-
guien cuando yo no esté, ;Cudndo yo no esté quien

va a cuidarlo?, porque por autonomo que sea, él va

a necesitar como minimo una persona que lo ame y

que lo cuide de una cierta manera”

La madre durante el proceso de crianza estudia y analiza
las relaciones que los familiares establecen con el nifio con
SD, y asi van eligiendo en forma consciente o inconsciente
la persona que consideran mas adecuada para cuidar del hijo
ante la muerte materna. El temor se agranda cuando la madre
no ve en su medio familiar a un posible cuidador y por ello
prefieren sufrir el dolor de perder un hijo que dejarlo solo o
sin un cuidador afectuoso.

“Nosotros si pensamos que es mejor que mi Dios

se lleve primero al nifio, porque quien lo va a cui-

dar...?”

-La economia del hogar.

La economia familiar se vuelve precaria para la mayoria
de las madres entrevistadas, incluyendo a aquellas profesio-
nales que cuentan con un ingreso econémico estable, porque
las necesidades de los nifios son mayores en cuanto a consul-
tas médicas, de especialistas, de exdmenes, de programas de
atencion especializada y no tienen el apoyo adecuado por
parte de la seguridad social ni estatal. Casi en su totalidad las
madres refieren que la economia del hogar se resiente y ello
les ocasiona preocupacion y tristeza:

“....a mi me choca decirlo asi, pero significa un
sobrecosto con mucha dificultad, de hecho la econo-
mia de nosotros a toda hora estd copada.”

La voz de las madres: Las alegrias

-Para la madre

Las madres de esta investigacion también cuentan que
tienen muchas alegrias, principalmente por los afectos reci-
bidos de su hijo y por los logros alcanzados por ellos durante
su desarrollo. Las cosas que para otros padres son simple-
mente sencillas, para estos son especiales. Cuando lo perci-
ben como un ser sociable sienten felicidad.

“Y cuando yo vi que ella ya hacia muchas cosas,
que se reia, que se volteaba, que cogia las cosas, se
me fue pasando la tristeza”.

Las alegrias llegan cuando el hijo es alguien con quien se
puede compartir, con quien se puede disfrutar las cosas de la
vida y quien va logrando dia a dia lo que inicialmente le di-
jeron que no lo iba a hacer.

“La cosa pasa cuando uno acepta al nifio, por
ahi a los dos aios que él empezo a caminar, yo lo
veia igual que todos los nifios. Yo lo disfrazaba y yo
salia con él y ya veia que podia hacer cosas como
los otros™
De esta manera, en la relacion diaria es que se van dando
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los apegos, que hacen que finalmente el nifio con SD llegue
a ser muy amado. Las madres en la crianza misma han apren-
dido a disfrutar a su hijo en sus propias condiciones.

-Para la familia

La persona con SD moviliza afectos en todo el grupo fa-
miliar En torno a su crianza la familia se siente mas unida, se
crea un ambiente de solidaridad que hace que las madres en
esta experiencia de crianza se sientan felices y consideren
que sus otros familiares cercanos también lo son. Las madres
de esta investigacion lo manifiestan de esta manera:

“Alegria, mi hijo no nos da sino alegria, con un

abrazo y un beso nos da toda la felicidad del mundo

y nosotros se las damos a él. A la familia él nos ha

unido”

DISCUSION

La dualidad de los sentimientos maternos

En general la crianza de nifios con SD se convierte en una
experiencia de contrastes como lo refieren las madres del es-
tudio. Alcanzar a vislumbrar lo que les ocurre tiene su fun-
damento en los temores que la condicion de maternidad y del
nifio les genera, tales como miedo a rupturas de vinculos
afectivos y sociales construidos en las etapas anteriores,
dudas en relacion con el afecto y el aprecio de los demas,
dada la representacion social de la persona con SD, pero
también en la reconstruccion de vinculos afectivos, por el
sentimiento que despierta en la convivencia y al percibir que
es un niflo mas alla de la discapacidad.

Las tristezas

De acuerdo con la definicion del diccionario de la real
academia de la lengua, la tristeza es un estado natural o acci-
dental de afliccion, que se manifiesta con signos exteriores
(13). En el diccionario filoséfico se encuentra una definicion
de tristeza como un sentimiento de existir menos y sufrir por
ello. Seglin Spinosa es la disminucion de la potencia (14). En
este mismo sentido Parnet cree que se experimenta tristeza
cuando se esta separado de una potencia de la que se consi-
dera capaz (15).

Las madres de nuestro estudio experimentan tristeza
cuando sienten que no podran asumir la maternidad como la
habian sofiado y se sienten inicialmente incapaces de criar un
hijo con SD no saben inicialmente de sus necesidades y po-
tencialidades, ello las llena de dudas y por lo tanto aflora ese
sentimiento de tristeza. Estas madres actuan segun las creen-
cias y deseos, hay incertidumbre en la vision de futuro que
solo cambiard, en la medida en que la convivencia con el hijo
las lleva a conocerlo y por lo tanto a experimentar un cambio
en su funcionamiento mental, basado en una transformacion
de las creencias y deseos con las que iniciaron su experiencia
de crianza (16).

Las madres se ven en la necesidad de expresar los senti-
mientos que estan experimentando, ello las ayuda a tramitar
su dolor. Sin embargo, varias de las madres entrevistadas ad-
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virtieron la critica de familiares por el hecho de hacer visible
su tristeza, pues la sociedad le exige que se muestre feliz des-
pués de un parto y es valorada por su participacion y éxito en
su funcion de crianza. Este hecho que también es descrito
por Stern en su trabajo acerca de la reorganizacion psiquica
que sufre la madre tras el nacimiento de un hijo, que incluye
el valor que la cultura le da al papel maternal, pues se espera
que la madre ame al hijo (17).

-Los duelos

Es conocido que todos los miembros de la familia expe-
rimentan de una u otra forma ‘una pérdida” con el nacimien-
to de un nifo en situacion de discapacidad (18). Esta pérdida
requiere un duelo por parte de la familia y mas aun por parte
de la madre. Nifiez en su experiencia clinica cuenta como las
familias de nifios en situacion de discapacidad experimentan
las cuatro etapas definidas por Bowlby en el duelo: fase de
embotamiento, fase de blsqueda del objeto perdido, fase de
desesperanza y fase de reorganizacion (19). En la fase de
embotamiento se experimentan grandes descargas de aflic-
cion. En esta investigacion las madres narran como la triste-
za que empieza con la noticia las lleva a una afliccion intensa
que se prolongd durante meses. Inicialmente las madres
guardan la esperanza de que el cariotipo resulte normal, tal
como lo refieren otras investigaciones acerca de la expecta-
tiva materna. Esta esperanza les ayuda a sobrellevar la situa-
cién. Mientras tanto, la convivencia con su hijo va fortale-
ciendo el apego, fundamental para que la madre se convierta
en protectora y cuidadora afectiva del nifio (20). En la fase
de anhelo o bsqueda de la persona perdida, la madre y la fa-
milia empiezan a entender la realidad del hijo, aunque de
manera intermitente pueden experimentar incertidumbre y
duda, algunas madres alcanzan a sentirse indiferentes ante
las necesidades del hijo, como lo experimentaron varias ma-
dres de nuestra investigacion. Algunas madres de este estu-
dio buscaban en sus recuerdos como se relacionaron con
estos nifios en el pasado y a veces sintieron culpa por haberse
burlado de alguien en estas circunstancias, o por tenerles
miedo, quizas por haber mirado a uno de ellos con curiosi-
dad. La busqueda de una explicacion desde lo divino o por el
destino mismo, acompafiando a la tristeza, se convierte en un
mecanismo de afrontamiento, que segin Bowlby (19) es otra
forma de expresar la necesidad de buscar y encontrar a la
persona pérdida. La tercera fase del duelo, denominado por
Bowlby de desesperanza, se caracteriza por la aparicion de
una sensacion de pérdida real, en la cual la tristeza pasa a de-
presion y apatia. Este momento centra a la madre en una rea-
lidad del hijo. Esta fase le permite a la madre el paso a la ul-
tima o de reorganizacién, con el reconocimiento del hijo y
la aceptacion. En este momento se incorpora al nifio con SD
a la familia.

Guralnick (21), afirma que el proceso de adaptacion y re-
organizacion familiar estd mediado por las creencias, valores
y metas de la familia misma. El estrés afecta los propios va-
lores y el comportamiento, sin embargo, el apoyo familiar es

la primera fuente de recursos para afrontar la situacion para
las madres de la investigacion; esto es concordante con la li-
teratura (22). También Van Riper esta de acuerdo con que
cada familia es una entidad unica, social y que los miembros
de la familia necesitan ponerse de acuerdo sobre algunas de
sus creencias, deseos, sentimientos, y en las intenciones re-
lativas a la familia misma (23).

Para algunos autores no esta claro por qué ciertas fami-
lias de nifios con SD son resistentes y prosperan, mientras
que otras siguen siendo vulnerables y se deterioran. Warfield
y cols. encuentran que el entorno familiar juega un papel ba-
sico en el apoyo a la madre y al hijo y en la reduccion del es-
trés, factores que favorecen la crianza (24). En el presente es-
tudio la organizacion familiar se sostuvo entre la reorganiza-
cion y desintegracion conyugal.

Muiltiples duelos, sus efectos y el afrontamiento.

La mayoria de las madres refieren un duelo que no termi-
na. Sin embargo, estos duelos reiterativos en cada etapa del
desarrollo del nifio, no tienen la intensidad de los primeros
meses, ni la tristeza profunda de los primeros dias; correspon-
den a una congoja que experimentan las madres en la medida
en que el nifio va creciendo (4). En este sentido Honneth (25)
con su teoria del reconocimiento, en la que el amor, el derecho
y la solidaridad estan presentes para superar las dificultades,
pudiera darnos luces del porque las madres de este estudio no
culminan con éxito la fase de centracion, pues la lucha es per-
manente, por la dignidad y el respeto, porque ellas experimen-
tan negacion y humillacion de manera frecuente.

No obstante, los duelos que no terminan, si bien mantie-
nen a la madre en un estado en el que hay sufrimiento, po-
drian traer una ventaja para el desarrollo de nifios con SD, en
relacion con las busquedas que la madre y la familia hacen
para tener un mayor desarrollo de las potencialidades del
nifio, dado que la inconformidad incita al ser humano y lo
moviliza en otras bisquedas. En este abanico de posibilida-
des las madres encuentran otras formas de relaciones inteli-
gentes con sus hijos, hecho expresado por las madres de este
estudio cuando refieren que los ven “igual que otros nifios”.

Coincidiendo con esta inconformidad que incita a la ac-
cion, Cunningham describe en su trabajo de seguimiento de
mas de 100 familias de nifios con SD, estrategias de afronta-
miento con actitudes pasivas, hasta actitudes activas buscan-
do las soluciones a los problemas (26). Ademas, refiere que
la salud y el vigor de los cuidadores, las creencias, la autoes-
tima, los recursos econdmicos, financieros, de empleo y fi-
nalmente las redes de apoyo, favorecen el afrontamiento. Sin
embargo las madres del presente estudio estan en desventaja
porque carecen de muchos de estos recursos descritos por
Cunningham (26).

El afecto recibido por parte de la familia, especialmente
del padre del nifio con SD es uno de los elementos de mayor
contribucion para que la madre afronte la experiencia de
crianza (26). Stern también describe el papel preponderante
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del padre como matriz de apoyo a la madre (17), aunque la
superacion de la tristeza por parte del padre fue mas dificil, de
acuerdo con lo que informan las madres de esta investigacion.

Otro aspecto a afrontar se refiere a las burlas y los des-
precios que pueden venir de la propia familia de manera muy
ocasional, pero de forma mas frecuente de vecinos, compa-
fieros y aun mas de desconocidos. Tales momentos las in-
quieta, hacen brotar en ellas tristeza. En este sentido, Hanson
informd en un seguimiento que realizé a nifios con SD y sus
familias durante 25 afios, estos eventos de rechazo y burla,
tal como lo experimentaron las familias de este trabajo (27).

Algunas madres en esta investigacion incluso manifesta-
ron haber recibido recriminaciones del personal de salud por
haber tenido un hijo con SD. En este sentido ciertos profe-
sionales de la salud segun ellas, no estan preparados para
apoyarlas a afrontar la condicion del nifio; al contrario se
convierten en personas maltratantes y que poco contribuyen
a la elaboracion del duelo (16).

Otro aspecto que angustia a las madres es la situacion eco-
némica, la que se ve afectada por los gastos que genera el
tener al niflo en situacion de discapacidad. El nimero de visi-
tas a los centros médicos y el numero de actividades de reha-
bilitacion va mellando la economia del hogar. Van Riper re-
vela en su investigacion una asociacion significativa entre el
ingreso familiar y las dimensiones de bienestar psicologico;
las madres que informaron mayores ingresos de las familias
reportaron niveles mas bajos de la depresion y tristeza (23).

En la investigacion de Cunningham, las madres que tra-
bajaban tenian menor puntuacion de estrés que aquellas que
estaban desempleadas, con lo cual pareciera que el empleo
tuviese un efecto protector. Esto puede deberse a que las ma-
dres tienen mayores contactos sociales y acceso a las redes
de apoyo. Ademas es una oportunidad de alejarse de las de-
mandas del hogar y del nifio, y de tener otros intereses que
complementen su quehacer materno.

La mayoria de las madres de este estudio adolecen de un
empleo y por el contrario, tienen en el factor economico un
motivo mas para referir ese sentimiento de tristeza.
Igualmente las madres trabajadoras también sienten el estrés
porque aun recibiendo un salario, sus recursos econémicos
siempre son insuficientes en relacion con las demandas del
hijo. A este asunto también se refiere Hatice en el estudio rea-
lizado en Turquia en madres de niflos y nifias con SD (28).

La vision de futuro es otro aspecto que entristece a las
madres de este estudio. Cabral en su investigacion etnografi-
ca informa una sensacion de inseguridad, similar a la que re-
fieren las madres de nuestra investigacion (29). La inseguri-
dad en relacion con la posibilidad de que el hijo tenga una
vida autéonoma y que pueda afrontar el mundo las llena de
miedo, temor, angustia y mas en un medio social que no les
ofrece las garantias para asegurarles un futuro digno.

Los grupos de apoyo representan para las madres de esta
investigacion un soporte donde pueden mitigar las tristezas
y reconfortarse, para continuar con la experiencia de crian-
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za. Alli son recibidas sin recriminacion, sienten que pueden
ser escuchadas y reciben la ayuda emocional que tanto ne-
cesitan. Aqui encuentran la reivindicacion identitaria descri-
ta por Touraine cuando se refiere a los grupos marcados por
su singularidad, a la transformacion de la conciencia de si,
al derecho a tener derechos y al deseo de reconocimiento
(30), que para nuestro caso seria tanto de la madre como de
su hijo, necesidad de reconocimiento expresado también
por Honneth (25)

Las alegrias

La palabra alegria viene del latin alacer que significa
vivo, animado, que corresponde a un sentimiento de pleni-
tud. Para Spinosa (14) es aumento de potencia. En esta in-
vestigacion, si bien hay asuntos que hacen la crianza de un
nifio con SD una experiencia dolorosa, también aparecen
unos eventos que la vuelven dichosa. Ellos tienen que ver
con los momentos en que la madre ve las potencialidades de
su hijo y se siente fortalecida para seguir adelante, aprecia su
posibilidad de realizacion como madre, por lo que sienten
que también es una experiencia alegre.

Surgimiento del sujeto

Las madres refieren que les ayud6 a superar la tristeza el
nifio mismo; el contacto con ellos dia a dia hace que aprecie
sus potencialidades, que lo vea capaz de hacer las cosas que
hacen todos los nifios en los primeros meses. Asi la madre
aparece como un sujeto cognoscente capaz de hacer una refle-
x16n sobre su situacion y un reconocimiento de su hijo en sus
circunstancias, de este modo en dicha relacion emergen dos
sujetos, una madre que conoce a su hijo y un nifio digno de ser
amado en sus circunstancias (4). Por tanto las madres notan
que ese nifio con SD es una persona, un sujeto con una condi-
cion, que le confiere ciertas caracteristicas. En este estudio va-
rias de las madres afirmaron que ese momento se da cuando
el niflo se sonrie. Esa manifestacion como ser social finalmen-
te es el punto clave para que las madres vean emerger de ese
nifio en su condicién de SD un sujeto digno de ser amado y
con el poder de amar, un sujeto social con posibilidades de
vinculacion afectiva (4). De esta forma el nifio se encuentra
con la madre y, como afirma Maturana se da una congruencia
de total aceptacion de la corporalidad. El nifio es visto como
tal; debe entonces la madre acomodar sus aspiraciones y de-
seos para no negar esa corporalidad del nifio con SD y poder
dedicarse a su cuidado (31). La madre le da en tal aceptacion,
su valor, como una construccion elaborada en la crianza
misma de acuerdo con los planteamientos de Kutty (32).

El nifio crea su espacio psiquico en la interaccion que
tiene inicialmente con su madre, en una aceptacion que le fa-
cilita el desarrollo de la confianza basica, recordando a Erick
Erickson, construido por una lucha entre presiones internas
(33). Sin embargo en el caso de nifios en situacion de disca-
pacidad, la madre debe desarrollar esa capacidad de respon-
der a su hijo y por lo tanto confianza en si misma como una
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madre lo suficientemente buena para potenciar el desarrollo
de su hijo.

Dado que el ser humano tiene un componente esencial,
fundamental para la vida misma que es la emocion, medida
también por la biologia, como afirman Verder y Maturana
(34,35), las respuestas certeras de la madre a las necesidades
del niflo constituyen una fuerza de accion y reaccion en la
que tanto la madre como el nifio se entienden e interpretan.
Esta fuerza une a ambos en un vinculo de amores y afectos,
los cuales constituyen el primer pilar en la construccion del
sujeto social, de tal manera que aprenden a amarse mutua-
mente, encontrando regocijo en dicha interaccion.

Siguiendo a Kutty, quien dice “el valor se impone a los
individuos, pero no es trascendente ni independiente de sus
relaciones, sino que son el objetivo mismo de estas relacio-
nes” (32), podemos comprender que en la crianza surge un
sujeto en ese hijo que tiene SD. Ello hace a la madre feliz,
expresando entonces sentimientos de alegria y la vuelve so-
lidaria con otros sujetos que estan en las mismas condicio-
nes. Empieza a notar, a partir de su propia experiencia, a
aquellos que fueron imperceptibles en otros momentos de la
vida. De esta manera en la relacion diaria los nifios con SD
adquieren su valor. Es asi como en este surgimiento de un su-
jeto, las madres llegan a desarrollar una nueva identidad,
aquella que le confiere el ser madre de un nifio con SD.
Nogueira (36) refiere que la identidad es como “un senti-
miento de pertenencia a un orden de valor y aprecio; algo
que me da sentido y significado, me rescata de la neutralidad
general y me incluye en una comunidad” y que concuerda
con la identidad de las madres de la presente investigacion.

Alegrias para la familia: Motor de union familiar.

La alegria en la experiencia de crianza de un hijo con SD
esta dada también por lo que ellos aportan al desarrollo del
grupo familiar. Las familias se sienten en la mayoria de las
veces mas cohesionadas, y con una mayor posibilidad de ex-
presion. Mink referenciado por Cunningham encontr6 en sus
investigaciones que 68% de las familias de nifios con SD
fueron calificadas como cohesivas y armoniosas y tenian un
estado de animo significativamente alto (26). Las madres
participantes en este estudio se han percatado de la adquisi-
cioén de una mayor paciencia, del disfrute de las cosas senci-
llas que la vida les presenta, asi como mayor capacidad de
realizar actos desinteresadamente y solo en procura de bien-
estar del otro. Del mismo modo Abbott y Meredith identifi-
caron puntos fuertes en los padres —papas y mamas- de nifios
con retraso mental, tales como la paciencia, un mayor reco-
nocimiento por aspectos sencillos de la vida y el aumento de
la compasion (37).

La gran mayoria de las madres de este estudio considera-
ron positiva la experiencia de crianza y afirman que les ha
traido felicidad, tal como lo encontré6 Mullins, -citado por
Van Riper- en su analisis de 60 libros escritos por padres de
nifios en situacion de discapacidad en 1987. Este anélisis re-

porto que los padres consideraban que su vida habia adquiri-
do un sentido y que su experiencia de crianza de un nifio en
situacion de discapacidad era enriquecedora (23). En este
mismo sentido, en un estudio realizado en 103 familias cana-
dienses, en el que participaron 103 madres y 55 padres de
nifios en situacion de discapacidad, se encontrd que la adap-
tacion familiar esta relacionada con la valoracion positiva de
la discapacidad infantil por parte de la madre y también por
la autoestima de ésta (38).

Finalmente la madre llega a comprender que su realiza-
cion como madre es posible, dado que las relaciones de
apego estan fundamentadas en el conocimiento que tanto el
nifio como la madre establecen, en la medida en que apren-
den a interpretarse uno a otro. La madre tiene que reestruc-
turar ese encasillamiento de la cultura como una connotacién
negativa hacia los sujetos con SD, a una condicion dentro de
la cual puede también verse en cierta “normalidad” (30).
Inclusive, las madres del presente estudio han llegado a con-
cebir a sus hijos como los sujetos que propone Jodelete, ...
no como individuos aislados, sino como actores sociales ac-
tivos, que se desarrollan en un contexto social de interaccion
y de inscripcion” (39). Es asi como vemos de esta forma que
las madres en la experiencia de crianza de nifios con SD ma-
nifiestan sentirse en medio de alegrias y tristezas que las
lleva a tener una vida de contrastes, una vida intensa, que
para la gran mayoria resulta finalmente satisfactoria. De este
modo las alegrias experimentadas estan en relacion con el
nifio mismo, por sus logros y manifestaciones afectivas. Sin
embargo las madres de nuestro estudio perciben que no reci-
ben el soporte que necesitan para una crianza satisfactoria y
que por lo tanto las alegrias no son tantas como deberian
serlo. Casi todo los momentos de tristeza estan dados por las
pocas oportunidades que tienen de resolver los asuntos de
sus hijos, en algunos casos por la falta de redes de apoyo que
les permita ver que esta puede ser una experiencia maravillo-
sa tanto para ellas como para sus hijos y que los niflos con
SD constituyen sujetos valiosos para la familia, la comuni-
dad y la sociedad misma.

CONCLUSIONES

La experiencia de crianza de un nifio con SD, para las ma-
dres de esta investigacion es surcada por tristezas y alegrias.
Las primeras tienen su génesis en las consideraciones sociales
y culturales acerca de la condicion de los nifios y en la posi-
cién que culturalmente se le ha otorgado al nifio con SD y a
la madre; las segundas por el contrario parten de la relacion
del nifio con su madre y con la familia, de sus logros y de la
convivencia que favorece el cambio en la concepcion acerca
de quién es el niflo con SD. El conocimiento que circula cul-
turalmente es que el nifio con SD tiene un retardo mental sin
solucion, negandosele posibilidades de desarrollo. Cambiar
este paradigma es un proceso lento que debe ser iniciado por
la madre, por los integrantes de las redes sociales de apoyo y
continuado por la sociedad en pleno.
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RESUMEN

La acidemia isovalérica (AIV) es un trastorno congénito raro (prevalencia 1/105), herencia autosoémica recesiva, en la via metabolica de
la leucina. Es causado por la deficiencia selectiva de la enzima mitocondrial isovaleril-CoA deshidrogenasa, la actividad reducida de esta
enzima lleva a la acumulacion toxica del acido isovalérico en el plasma y a un incremento en la concentracion urinaria de
isovalerilglicina. Han sido reportadas tres formas clinicas de presentacion: aguda neonatal, cronica intermitente y una forma lentamente
progresiva que puede ser asintomatica. Caso clinico: Preescolar femenina de 3 afos que ingresa a urgencias peditricas por vomitos y
somnolencia, sin déficit motor ni signos meningeos; respiracion profunda y rapida con olor particular. Historia negativa para trauma,
infeccion o enfermedad metabélica definida. Citoquimica de liquido cefalorraquideo normal; acidosis metabodlica severa, hiperamonemia,
disfuncion hematologica y hepatica motivaron el estudio metaboélico, evidenciandose en orina Isovalerilglicina 38.290 mmol/mol
creatinina, 3 OH Isovalérico, presente, 3 OH butirico 3.530 mmol/mol creatinina, orientando el diagnostico a Acidemia Isovalérica. El
diagnostico de Acidemia Isovalérica debe considerarse ante la presencia de vomitos, deterioro neuroldgico progresivo y/o antecedentes
familiares de muerte subita neonatal. La posibilidad de evitar la mortalidad temprana y mejorar el resultado neurocognitivo por el
diagnostico y el tratamiento precoz favorece el diagndstico preclinico y refuerza que la AIV sea incluida en el programa de cribado
neonatal en Venezuela.

Palabras clave: Error innato del metabolismo, acidemia isovalérica, hiperamonemia, encefalopatia metabolica

METABOLIC ENCEPHALOPATHY IN ISOVALERIC ACADEMIA: CASE REPORT

SUMMARY

Isovaleric acidemia (IVA) is a rare autosomal recessive inborn error of leucine metabolism (prevalence 1/105) caused by a deficiency of
the mitochondrial enzyme isovaleryl-CoA dehydrogenase resulting in the accumulation of derivatives of isovaleryl-CoA, the diminished
activity of this enzyme leads to toxic accumulation of isovaleric acid in the plasma and an increase in urinary concentration of
isovalerylglycine. There have been reported three clinical forms: acute neonatal form, a chronic intermittent form and a slowly
progressive form which may be asymptomatic. Case report: We report the case of a 3 years old female with vomiting and drowsiness,
sensorineural depression without motor deficit, no meningeal signs, CSF cytochemical normal, fast deep breathing and a "particular
smell”, the presence of severe metabolic acidosis, hyperammonemia, hematologic and hepatic dysfunction motivated a metabolic study,
showing in urine isovalerylglycine 38.290 mmol / molcreatinine, 3 OH isovaleric present, 3 OH butyric 3.530 mmol / molcreatinine,
guiding the diagnosis to Isovaleric acidemia. The diagnosis of Isovaleric acidemia must be considered in the presence of vomiting,
progressive neurological deterioration and / or family history of sudden infant death. The possibility of avoiding early mortality and
improve neurocognitive outcome for diagnosis and early treatment promotes pre-symptomatic diagnosis and reinforces that IVA is
included in the neonatal screening program in Venezuela.

Keywords: Inborn error of metabolism, isovaleric acidemia, hyperammonemia, metabolic encephalopathy.

INTRODUCCION

Los errores congénitos del metabolismo son enfermeda-
des monogénicas donde la alteracion de un gen produce un
defecto enzimatico que conduce a las alteraciones bioquimi-
cas caracteristicas de cada enfermedad metabolica y son res-
ponsables de los fenotipos propios de cada patologia.
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Especificamente, las deficiencias enzimaticas conocidas en
los distintos pasos del catabolismo de los aminoacidos se co-
nocen con el nombre genérico de acidurias o acidemias orga-
nicas (1,2).

La acidemia isovalérica (AIV, OMIM 243500) es un
error congénito del metabolismo, en la via metabolica de la
leucina, autosémico recesivo, raro (3). Es causado por la de-
ficiencia selectiva de la enzima mitocondrial isovaleril-CoA
deshidrogenasa, que cataliza la conversion de isovaleril-CoA
a 3-metilcrotonil-CoAl. El gen de la isovaleril CoA deshi-
drogenasa se localiza en el brazo largo del cromosoma 15 en
la region q14-15 (1).

La actividad reducida de esta enzima lleva a la acumula-
cion toxica del acido isovalérico en el plasma y a un incre-
mento en la concentracion urinaria de isovalerilglicina.
Inicialmente se describieron dos variantes fenotipicas: neo-
natal aguda y cronica intermitente asociada con retraso psi-
comotor con o sin episodios recurrentes de acidosis durante
estrés catabolico; recientemente se describe un tercer grupo
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de individuos con alteraciones bioquimicas menores que
puede ser asintomatica (1,2, 4-6).

A continuacion se presenta y discute el caso de una nina
con la forma crénica intermitente de la enfermedad.

CASO CLINICO

Preescolar femenina de 3,5 afios de edad, primera hija,
padres consanguineos; parto a las 39 semanas, indice de
Apgar de 8 y 9 puntos; peso y talla adecuados para su edad
gestacional. Neonatal complicado por infeccion respiratoria
baja; inmunizaciones incluyen trivalente viral, tres dosis de
vacuna contra Hib, HBYV, difteria, tosferina y tétanos.
Crecimiento y desarrollo normales, no hay historia personal
de eventos traumaticos, exposicion a toxicos o enfermedad
metabolica definida.

Ingresa a urgencias pediatricas por vomitos y somnolen-
cia. Su enfermedad se inicia cinco dias antes con infeccion
respiratoria alta, fiebre de grado bajo; tres dias antes, vomi-
tos a repeticion; un dia antes del ingreso somnolencia pro-
gresiva.

Al examen fisico de ingreso se encuentra una paciente en
mal estado general, con “olor particular”, afebril, deshidrata-
da, respiracion profunda y rapida. Estatura 102 cm (percentil
71); peso 16 kg (percentil 60); frecuencia cardiaca. 128 lati-
dos/minuto; frecuencia respiratoria: 30 respiraciones/minu-
to; presion arterial: 125/94 mmHg (> percentil 99). Palidez
mucocutanea leve, deshidratacion moderada, depresion neu-
rosensorial con 7 puntos en la escala de coma de Glasgow; la
auscultacion cardiopulmonar fue normal. Abdomen plano,
blando, borde hepatico a 3 cm por debajo del reborde costal
con medio clavicular, sin esplenomegalia. Depresion neuro-
sensorial con apertura ocular y quejido al dolor, sin déficit
motor ni signos meningeos. Recuento de leucocitos en san-
gre periférica 1.800/mm3 (Segmentados 67%), plaquetas 97
x 103/mm3, hemoglobina 10,3 g/dl; hematocrito 37,4%.
Glicemia 31-48 mg/dl, sodio 142 mEq/L, potasio 3,0 mEq/L,
cloro 112 mEq/L, urea 40 mg/dl, creatinina 0,4 mg/dl; ALT
99 U/L, AST 120 U/L, razén de protrombina paciente/con-
trol 1,3; razén de tromboplastina paciente/control 1,9. pH
sanguineo 7,18; p02 146 mm Hg; pC02 17,3 mm Hg, HC03
6,3 mEq/L, EB-19,8 mEq/L. Amonio 166 pg/dl [<68 pg/dl].
Densidad urinaria 1030, pH 6, cuerpos cetonicos +++, nega-
tivo para leucocitos o bacterias.

Inicialmente se plantean como diagnoésticos diferencia-
les: encefalopatia desmielinizante y encefalopatia metaboli-
ca. Manejo inicial orientado a correccion de hipoglicemia,
déficit de volumen, electrolitos, acidosis metabdlica; cefota-
xima, vancomicina, aciclovir, metilprednisolona.

Segundo dia de ingreso, paciente con nivel de conciencia
alternante Glasgow 10-12/15; RMN con discreta disminu-
cion de surcos corticales, sin evidencia de otras alteraciones;
puncion lumbar (proteina 27,8 mg/dl; glucosa 45 mg/dl; 0
células). Tercer dia de ingreso, reorientacion hacia encefalo-
patia metabdlica / error congénito del metabolismo. Pesquisa
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de errores congénitos del metabolismo, Instituto de Estudios
Avanzados (IDEA). Isovalerilglicina y 3 OH-Isobutirico por
cromatografia de gases/espectrometria de masa con niveles
de 38.290 mmol/mol creatinina (VR no detectable) y 3.530
mmol/mol creatinina (VR 0-11, 1) respectivamente.

Aporte de carnitina y glicina via oral, formulas libres de
Leucina. Evolucioné satisfactoriamente, con normalizacion
progresiva del estado metabdlico y neurologico. Permanecio
15 dias mas en el servicio de hospitalizacion, durante los
cuales se completo el estudio y se suministrd asesoria nutri-
cional. En forma complementaria se orient6 a los padres en
cuanto a las caracteristicas de la enfermedad, al manejo nu-
tricional y se les did consejeria genética.

DISCUSION

Los errores congénitos del metabolismo pueden presen-
tarse de forma aguda con progresion rapida o encefalopatia
subaguda después de periodos variables de estrés catabdlico
asociado con infeccion o ayuno. En general se debe sospe-
char encefalopatia toxico/metabdlica cuando la historia, exa-
men clinico, analisis de liquido cefalorraquideo y los estu-
dios de imagenes no pueden explicar la disfuncion cerebral o
anomalias estructurales del sistema nervioso central.

La presencia de acidosis, cetosis, hipoglucemia, bajos ni-
veles de bicarbonato, hiperamonemia sugieren como causas
probables una acidemia organica, sindrome de Reye, toxinas,
efecto de drogas, o enfermedad hepatica (7-9).

En general, el cuadro clinico se puede solapar con el de
otras acidemias incluyendo defectos de B-oxidacion asi
como también defecto del ciclo de urea y otras causas prima-
rias de hiperamonemia, todas deben considerarse en el diag-
nostico diferencial (10-12).

La asociacion de hiperamonemia con enzimas hepaticas
relativamente normales hace poco probable una hepatotoxi-
cidad; la presencia de acidosis metabdlica excluye defectos
del ciclo de urea; anion gap elevado sugiere la produccion
enddgena de un acido organico y no solo excluye perdida
renal de bicarbonato, sino que sugiere acidemia organica
como causa probable. No hay historia de exposicion a acido
acetilsalicilico, acido valproico, topiramato o carbamazepina

Las acidemias organicas tienen similitudes bioquimicas
que conducen a caracteristicas clinicas comunes, especial-
mente la forma aguda, con acidosis, cetosis, hipoglicemia,
hiperamonemia, voOmitos, convulsiones y coma.
Pancitopenia, asi como neutropenia y trombocitopenia aisla-
da pueden ocurrir debido a la supresion de la médula ésea. Si
no se trata, los pacientes pueden progresar hasta el coma y la
muerte a menudo debido a edema cerebral (1).

Aunque la AIV se reconoce como una enfermedad meta-
bolica potencialmente mortal (1), en Venezuela no se le in-
cluye en el programa de cribado neonatal. En una revision de
37 casos de diferentes publicaciones, 28 se presentaron en
las dos primeras semanas de vida, 7 entre la segunda semana
y un afio de edad y los 2 restantes después del primer afio de




edad. Letalidad de 43%, un tercio de los sobrevivientes presentaba
retardo mental leve a moderado (1).

El 4cido isovalérico se conjuga tanto con glicina como con car-
nitina para ser excretado por la orina. Esto tiene interés terapéuti-
co, puesto que tanto la prescripcion de glicina como de carnitina
transforman el acido isovalérico, el cual es neurotdéxico en com-
puestos que no lo son (isovalerilglicina e isovalerilcarnitina)
(Figura 1).

El tratamiento nutricional crénico se comienza una vez esta-
blecido el diagnostico definitivo. Este debera ser individualizado
en funcion de cada paciente, la tolerancia, respuesta a los cofacto-
res, estado nutricional y las descompensaciones. Terapéutica
orientada al manejo de la descompensacion metabdlica, infusion
de glucosa, rehidratacion y correccion de acidosis metabolica y al-
teraciones electroliticas asociadas; aporte caldrico con restriccion
de leucina y prevencion de acumulacion de metabolitos toxicos
mediante el aporte de carnitina y glicina (1,2,5,13,14) .

Leucina

l

Acido 2-oxoisocaproico

l a-ceto-isovalerato deshidrogenasa Acido isovalérico

Isovaleril CoA Isovalerilglicina

$ Isovaleril-CoA deshidrogenasa

3-metilcrotonil CoA

Isovalerilcarnitina

J, 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa
3-metilglutaconil CoA
¢ 3-B-metilglutaconil-CoA hidrolasa
3-hidroxi-3-metilglutaril CoA

g

Aceto acetato Acetil CoA

Figura 1. Via catabdlica de la leucina (2)

Sin diagnoéstico y sin tratamiento, muchos de los nifios afec-
tados seran hospitalizados durante largos periodos, requeriran cui-
dados intensivos y la necesidad de atencion institucional a largo
plazo.

La Espectometria de masa en el diagnostico de AIV tiene una
especificidad del 99,98%; sensibilidad 100%, valor predictivo po-
sitivo para detectar AIV fue del 7,0%. La tasa de recuperacién glo-
bal para C5 y proporciones de metabolitos relacionados fue
0,024%, incidencia (1:67.000, IC95% 1:45-1:107) (6).

AIV es un trastorno clinico y bioquimico bien definido, inci-
dencia conocida, asociada con morbilidad y mortalidad significati-
vas, disponibilidad de tratamiento efectivo, periodo preclinico du-
rante el cual la intervencion mejora el resultado, disponibilidad de
una prueba efectiva. La posibilidad de evitar la mortalidad tempra-
na y mejorar el resultado neurocognitivo mediante diagndstico y
tratamiento precoz, favorece el diagndstico preclinico y sugiere la
inclusion de AIV en el programa de cribado neonatal en
Venezuela.

Encefalopatia metabolica en acidemia isovalérica: informe de caso

10.

I1.

12.

13.

14.
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RESUMEN

El abordaje y defensa de la lactancia materna exige al Pediatra, su participacion activa en la implementacion de su practica. Su rol como
guia es fundamental para que los infantes reciban una nutricion adecuada, que les garantice un comienzo optimo en la vida y el derecho
al mas alto nivel posible de salud, asi como también para que las madres dispongan de la informacion oportuna y veraz, que les permita
decidir el modo de alimentar a sus hijos e hijas. Implica que debe ser mas que un simple promotor, conocer todos los aspectos de la
lactancia para brindar su apoyo a las madres en su desempefio y convertirse en defensores de la misma. Es de suma importancia el
conocimiento de los instrumentos legales de proteccion a la lactancia materna ademas de la capacitacion en habilidades de consejeria en
lactancia y alimentacion infantil. En el presente articulo se revisa la Normativa Legal de Proteccion a la Lactancia Materna, vigente en
el pais.

Palabras Clave: Normativa legal, abordaje y defensa, lactancia, mujer trabajadora, derecho universal, apoyo oportuno y continuo a
madres que amamantan.

LEGAL NORMATIVE OF BREASTFEEDING PROTECTION IN VENEZUELA

SUMMARY

The addressing and defense of breastfeeding demands the pediatrician’s active participation on the implementation of its practice. His
(her) guide role is fundamental for the infants to receive an appropiate nutrition that guarantee an optimum beginning in life and the right
to the highest possible health level, as for the mothers to dispose of the opportune and truthful information that allows them to chose the
way of feeding their sons and daughters. The Pediatrician has to be more than a simple promoter and know all the aspects of breastfeeding
to defend it and to bring a support to mother’s occupy. It’s highly important to have the knowledge of the legal instruments of
breastfeeding protection and the training in breastfeeding and child feeding counseling skills. In this article, the Legal Normative of
Breastfeeding Protection that is valid in the country is reviewed.

Key Words: Legal normative, addressing and defense, breastfeeding, working woman, universal right, continued and opportune support

to mothers who breastfeed their babies.

INTRODUCCION

La lactancia materna es un derecho universal de madres
y bebés. Protegerla, promoverla y apoyarla es una de las es-
trategias de alto impacto y bajo costo que contribuye con la
reduccion de la morbilidad y mortalidad neonatal, infantil y
materna. Multiples evidencias cientificas (1) la respaldan de
manera contundente, ya que ha garantizado la permanencia
de la especie humana en el planeta por sus multiples e in-
comparables beneficios para madres, bebés, familias, comu-
nidad, economia de recursos, medio ambiente y la sociedad
en general.

Meédico Pediatra - Gastroenter6logo Infantil - Especialista en Lactancia
Materna (Consejera-Capacitadora y Directora de Cursos de Consejeria en
Lactancia Materna OMS/UNICEF). Fundadora y Jefe del Servicio Mi
Gota de Leche-Centro de Lactancia del Hospital de Nifios “José Manuel
de Los Rios”. Miembro Fundador y Presidente de la Asociacion Civil
Unidad de Recuperacion Nutricional La Casa Grande-Centro de Atencion
y Capacitacion en Nutricion y Lactancia. Guatire. Estado Miranda.
Venezuela. Miembro de la Comision de Lactancia Materna de la SVPP.
Lapsos 2011-2013 y 2013-2015.

Autor corresponsal:
Dra. Evelyn Mercedes Nifio
Teléfonos: (0212)574.5913 (0212)574.35.11 Ext. 376;
(0416)216.4780 (0212)341.7164 (0416)620.27.81
Correos electronicos: migotadeleche@gmail.com /
lacasagrandeguatire@gmail.

162 ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA 2013; Vol 76 (4): 162 - 168

Alimentar con leche materna es mucho mas que dar de
comer, ya que facilita el establecimiento de un sé6lido vinculo
entre madre y beb¢, producto del contacto intimo al amaman-
tar. La leche materna es una sustancia viva y cambiante, con
propiedades adaptativas, que se produce durante el amaman-
tamiento. Es la mejor leche del mundo para bebés humanos,
constituye el alimento mas completo, que les aporta nutrien-
tes, agua, defensas y amor. Representa maxima seguridad ali-
mentaria, garantiza la supervivencia infantil, es gratuita, 100%
ecoldgica, no tiene competencia y es imposible imitar (2).

Aun cuando ofrece tantos beneficios, amamantar repre-
senta un gran reto para la madre trabajadora, al cual debe en-
frentarse, cuando se reincorpora al trabajo una vez concluido
el permiso maternal correspondiente (postnatal), siendo esta
la principal causa de fracaso y/o abandono de la lactancia
materna 6 natural.

Existe una gran desinformacion en lactancia materna y
alimentacion infantil, en las madres, en sus familias y en la
comunidad en general. Situacion agravada por la existencia
de multiples factores que conspiran en general contra la lac-
tancia natural, como son: la presion social, la influencia de-
tractora de mitos 6 leyendas urbanas, el bombardeo publici-
tario por parte de las empresas que elaboran sucedaneos de la
leche materna y la falta de apoyo oportuno que adolecen las
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madres en su entorno. Dichos factores disminuyen la confian-
za de las madres y las hacen dudar de su capacidad para man-
tener la lactancia, induciéndolas a suministrar formula a sus
bebés, como complemento o sustituto de la leche materna (2).

Revertir esta situacion y vencer los obstaculos que difi-
cultan la practica de la lactancia, requiere brindar a las ma-
dres un apoyo cercano, continuo y oportuno para lograr un
proceso exitoso. Este apoyo consistira en: a) Ofrecer a las
madres una informacion oportuna y veraz, sobre el arte del
amamantamiento y como defender su derecho al mismo. b)
Reforzar su confianza en la capacidad natural que tienen para
amamantar. ¢) Brindar ayuda practica y acompafiamiento en
el desempefio de la lactancia en todas sus etapas (desde el
embarazo hasta la lactancia prolongada) (2).

La realidad es que la mayoria de las madres desean ama-
mantar a sus bebés y pueden continuar haciéndolo al reini-
ciar el trabajo, si conocen las estrategias alternativas que tie-
nen para lograrlo, manteniendo la produccion de leche, como
son: 1) La extraccion de su propia leche durante la jornada
de trabajo, conservandola bajo refrigeracion (en nevera o
congelador), para que sea suministrada posteriormente a su
bebé por la persona que lo cuida, con taza o con cucharita,
cuando ella estd ausente, 2) Amamantar a libre demanda y
sin restricciones cuando regrese a casa, durante todo el tiem-
po que permanezca con su bebé.

Basados en esta realidad se puede sefialar que los y las
Pediatras, ocupan una posicion privilegiada en el abordaje y
la defensa de la lactancia materna, ya que al tener contacto
directo con las madres en la consulta, cuentan con la posibi-
lidad de orientarlas y apoyarlas para que amamanten a sus
bebés. “Para cumplir esta noble mision deben conocer a
fondo todos los aspectos de la lactancia materna, como quien
llega a conocer a una amiga”, para creer en ella, amarla y de-
fenderla”. La consulta pediatrica constituye entonces, la
OPORTUNIDAD DE ORO, para promover, proteger y apo-
yar la lactancia materna.

NORMATIVA LEGAL DE PROTECCION

A nivel mundial el Coédigo Internacional de
Comercializacion de Sucedaneos de la Leche Materna
(CICSLM-OMS/UNICEF-1981) (3) protege a la lactancia
materna y a la minoria de lactantes que necesitan alimenta-
cion artificial y la Iniciativa Hospital Amigo del Niflo
(IHAN-OMS/UNICEF-1991) (4), basada en los “Diez Pasos
para una Lactancia Materna Exitosa” (Declaracion Conjunta
OMS/UNICEF-1989) (5), promueven la lactancia materna
exclusiva (alimentar s6lo con leche materna) hasta los seis
meses de edad. La IHAN fue revisada, actualizada y amplia-
da en el 2007 (publicada en 2008), convirtiéndose en la
Iniciativa para la Humanizacion de la Asistencia al
Nacimiento y la Lactancia (2). A estos documentos se asocia
la Estrategia Mundial para la Alimentacion del Lactante y
del Nifio Pequefio (OMS/UNICEF-2002) (6), que recomien-
da la lactancia materna 6ptima (exclusiva durante los prime-

ros seis meses de vida y luego continuada con alimentos
complementarios hasta los dos afios y mas), para mejorar el
estado nutricional, el crecimiento, desarrollo y de esta mane-
ra la sobrevida de lactantes y nifios pequefios.

A nivel nacional, en el &mbito de mujer, lactancia y traba-
jo, existe una politica de promocion, proteccion y apoyo en
materia de lactancia materna, que ha generado desde el afio
2000, una Normativa Legal de Proteccion a la Lactancia en la
Madre Trabajadora, la Maternidad y la Paternidad en
Venezuela, conformada por tres Resoluciones Ministeriales y
seis Leyes. La Sociedad Venezolana de Puericultura y
Pediatria apoya esta politica, ratificandola mediante la publi-
cacion de dos instrumentos: el Codigo de Etica de Promocion
y Defensa de la Lactancia Materna (7) y el Decalogo de la
Lactancia Materna para el Pediatra (8); asi como con la reali-
zacion, en el marco de Convenios SVPP/UNICEF, de los
Talleres de Abordaje y Defensa de la Lactancia Materna para
Pediatras (2009-2012) y de los Talleres de Promocion,
Proteccion y Apoyo a la Lactancia Materna para la
Implementacion de la Iniciativa Hospital Amigo del Nifo -
IHAN - OMS / UNICEF (2), destinado a la Formacion de
Promotores y Promotoras de Lactancia Materna y dirigido a
Pediatras, Neonatdlogos, Gineco-Obstetras y Médicos que
brindan Atencion Materno-Infantil (2013-2014); siendo
ambos Talleres, ejecutados por los miembros de la Comision
de Lactancia Materna de la SVPP.

A continuacién se mencionan los instrumentos legales
mas emblematicos en esta Normativa, resaltando aquel arti-
culado orientado a la proteccion de toda mujer trabajadora,
en sus condiciones de trabajo, salud, embarazo, maternidad,
lactancia materna, asi como a la proteccion de la paternidad:

I. Resoluciones del Ministerio de Salud y Desarrollo
Social (MSDS) - 2004.

- Resolucion Ministerial N° 405: Tiene por objeto regu-
lar la rotulacion de las formulas adaptadas para lactan-
tes y de alimentos complementarios para lactantes,
nifios y nifias pequefias (9). Se basa en el Codigo
Internacional de Comercializacion de Sucedaneos de
la Leche Materna (CICSLM).

- Resolucion Ministerial N° 444: Tiene por objeto regu-
lar, proteger, promover e impulsar en todos los estable-
cimientos de salud, la politica y la practica de la lactan-
cia materna como estrategia para lograr la excelencia
de la calidad de vida y salud, que protege los derechos
de los nifos, niflas y madres (10). Se basa en la
Iniciativa Hospital Amigo del Nifio (IHAN) -
OMS/UNICEF.

II. Resolucion Conjunta del Ministerio del Poder
Popular para el Trabajo y la Seguridad Social (MPPTSS) y
del Ministerio del Poder Popular para la Salud (MPPS) -
2006 (11).

Tiene por objeto la Extension del Permiso o Descanso de
Lactancia y consta de tres articulos:

- Art. 1. Extension de los 6 meses hasta los 9 meses,

ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA 2013, Vol 76 (4): 162 - 168 163



Normativa legal de proteccion a la Lactancia Materna en Venezuela

contados desde la fecha del parto.

Art. 2. Extension del descanso de lactancia hasta los 12
meses 6 1 afio después del parto, en casos especiales: 1)
Cuando el patrono no mantenga una Guarderia en el
lugar de trabajo. 2) Parto multiple. 3) Trastornos de
salud de la madre 6 del bebé (contemplados en esta re-
solucion). Comentario: Dado que en general, no se
cuenta con Guarderias en los sitios de trabajo, todas las
madres tendran derecho a un descanso de lactancia
hasta que su bebé cumpla los 12 meses de edad.

Art. 3. Para disfrutar de los descansos de amamanta-
miento, la madre debera presentar mensualmente a su
patrono un certificado de control de salud del bebé, ex-
pedido por un centro de salud, en el cual se deje cons-
tancia de la asistencia oportuna a la consulta, del ama-
mantamiento y en caso de ser necesaria la condicion de
salud de madre y bebé.

II1. Ley Organica del Trabajo de los Trabajadores y las
Trabajadoras - LOTTT — 2012 (12)

Esta derogo la Ley Organica del Trabajo de 1990 (refor-
mada en 1997-2006 y 2011). Haciendo referencia especifica
al Titulo VI, relativo a la Proteccion Laboral de la Familia en
el Proceso Social del Trabajo, que contempla los siguientes
Articulos:
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Art. 332. Prohibicion del patrono de exigir exdmenes
médicos a la mujer que aspira a un trabajo (como por
ejemplo: una prueba de embarazo — determinacion de
anticuerpos HIV).

Art. 333. La trabajadora embarazada esta exenta de la-
bores que pongan en peligro su vida y la de su bebé en
gestacion.

Art. 334 -La trabajadora embarazada debera ser trasla-
da a otro lugar de trabajo si se presume que las condi-
ciones de trabajo actuales pueden afectar su salud y la
de su bebé.

Art. 335. Proteccion Especial a la embarazada: Gozara
de inamovilidad laboral desde el inicio del embarazo
hasta 2 afios después del parto. Esta disposicion se
aplicara también a las madres adoptivas de nifios me-
nores de 3 aflos.

Art. 336. Descansos de Maternidad: Se contempla un
Descanso Prenatal de 6 semanas o 1 2 mes (igual que
en la Ley anterior) y un Descanso Postnatal de 20 se-
manas o 5 meses (en la Ley anterior era de 12 semanas
0 3 meses). Este ultimo podra ser prolongado en caso
de enfermedad de la madre o el bebé, conservando su
derecho al trabajo y al pago del salario. Comentario:
Es de suma importancia que la madre tome oportuna-
mente el Descanso Prenatal, por su salud fisica, mental
y emocional, para enfrentar adecuadamente la situa-
cion de atender y acoplarse a su bebé.

Art. 337. Prolongacion del Descanso Prenatal si el
parto sobreviene después de la fecha probable de
parto. Se prolongara hasta la fecha del parto, sin reduc-

cion del Descanso Postnatal.

Art. 338. Contempla la posibilidad de acumulacion de
Pre y Postnatal.

Art. 339. Licencia de Paternidad: Los trabajadores ten-
dran derecho a un Permiso o Licencia remunerada de
14 dias desde el momento del parto, asi como a una in-
amovilidad laboral de 2 afios después del parto. Este
articulo también aplica para los padres adoptivos de
nifios menores de 3 afos.

Art. 340. Descanso por Adopcion: La madre adoptiva
gozara de un permiso de maternidad remunerado de 26
semanas, contadas a partir de la fecha de colocacion
familiar, de un nifio menor de 3 afios. Comentario: Este
descanso permitira que una madre adoptiva de un lac-
tante, tenga la oportunidad de amamantar a su bebé, si
cuenta con el apoyo de expertos en lactancia, para lo-
grar un exitoso proceso de lactancia inducida.

Art. 341. Vacaciones reglamentarias: Pueden ser solici-
tadas a continuacion del descanso postnatal o de la licen-
cia de paternidad y deben ser concedidas por el patrono.
Art. 342. Los permisos y licencias antes referidas:
Deberan computarse en la antigliedad del trabajor(a).
Art. 343. Patrono que ocupe a mas de 20 trabajado-
ras(es), debera mantener un centro de educacion inicial
(antes denominado guarderia) que cuente con sala de
lactancia, donde se garantice la atencion y formacion
adecuada a sus hijos(as) desde los 3 meses hasta los 6
afios de edad. Este centro debe contar con personal es-
pecializado. Sera supervisado por los Ministerios del
Poder Popular del Trabajo, Seguridad Social y
Educacion. Comentario: En el pais no existe institu-
cion publica o privada que cumpla fisicamente con
este requerimiento de la ley, se requiere tiempo y con-
tar con recursos economicos.

Art. 344. Modalidades de cumplimiento para el patro-
no que tengan el compromiso antes sefialado: 1)
Instalacion y mantenimiento del centro en el sitio de
trabajo. 2) Pago de la matricula y mensualidades en un
centro de educacion inicial fuera del lugar de trabajo.
El pago de este servicio no afectara el sueldo.

Art. 345. Descansos por Lactancia: Durante el periodo
de lactancia la madre trabajadora tendra derecho a dos
descansos diarios de media hora cada uno, para un
total de total 1 hora diaria (igual que en la Ley ante-
rior), si se dispone de centro de educacion inicial con
sala de lactancia en el sitio de trabajo. Si no existe,
seran entonces dos descansos diarios de una hora y
media cada uno, para un total 3 horas diarias (en la Ley
anterior eran dos de una hora, para un total de 2 horas
diarias). Comentario: La ley presenta un vacio legal en
este articulo, ya que no precisa la duracion de este des-
canso, lo que ha traido dificultades en su interpreta-
cion. Hasta tanto no haya una reforma de la Ley, el
tiempo lo define la resolucion Ministerial Conjunta del




2006, extendiéndose como maximo hasta los 12 meses
de edad, a partir del parto.

- Art 346. No discriminacion de la trabajadora por razo-
nes de embarazo o lactancia.

IV. Ley para la Proteccion de las Familias, la

Maternidad y la Paternidad - 2007 (13)

- Art. 9. La licencia de paternidad sera de 21 dias en
caso de parto multiple y se extendera 14 dias adiciona-
les en caso de complicaciones con la salud del recién
nacido.

V. Ley de Promocion y Proteccion de la Lactancia

Materna - 2007 (14)

Promueve, protege y apoya la lactancia materna como el
medio ideal para la adecuada alimentacion de los niflos y
nifias a los fines de garantizar su vida, salud y desarrollo in-
tegral. Exaltando la lactancia natural como un derecho uni-
versal de madres y bebés, fomentando lactancia materna ex-
clusiva (alimentar solo con leche materna hasta los 6 meses
de edad) y la lactancia materna optima (lactancia materna
exclusiva hasta los 6 meses y continuada con alimentacion
complementaria hasta los 2 afios de edad) y reglamentando
la comercializacion y suministro de los sucedancos de la
leche materna. Basada en las Resoluciones Ministeriales N°
405 y N° 444 (MSDS). Consta de 4 Capitulos:

Capitulo 1. Disposiciones Generales.

- Art. 1. Objeto: Garantizar la vida, salud y desarrollo

integral infantil

- Art. 2. 3. y 4. Lactancia materna derecho de madres y
bebés. Promueve su informacion, participacion y co-
rresponsabilidad social.

- Art. 5. Definiciones pertinentes: Alimentacion comple-
mentaria, alimento complementario, formula lactea,
lactancia materna exclusiva y optima, leche entera,
leche modificada y producto designado. Este tltimo
engloba: formulas, alimentos complementarios comer-
ciales, agregados nutricionales, teteros, tetinas, chupo-
nes, pezoneras, esterilizadores y extractores.

- Art. 6 y 7. Promocién general de la lactancia materna y
en los centros de salud, que implica: 1) Promover la
lactancia materna exclusiva y 6ptima. 2) Brindar infor-
macion oportuna, veraz y comprensible sobre sus bene-
ficios.3) Alentar y Apoyar a las madres a iniciar la lac-
tancia en la primera media hora de vida. 4) Fomentar la
lactancia a libre demanda. 5) Educar a las madres, pa-
dres y familias en LM. 6) Abstenerse de dar a menores
de 6 meses formulas, alimentos o bebidas distintos a la
leche materna. 7) Garantizar el alojamiento conjunto.

Capitulo II. De La Promocion y apoyo.

- Art. 8. Condiciones para la Lactancia Materna en los
Centros de Salud Materno-Infantiles: 1) Fomentar la
formacion y capacitacion del personal de salud, pa-
dres, madres, familias y comunidad en general. 2)
Garantizar el alojamiento conjunto. 3) Propiciar la
existencia una sala de alojamiento para las madres de
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pacientes lactantes ingresados en unidades de terapia
intensiva, que favorezca el inicio temprano y manteni-
miento de la lactancia materna. 4) Crear bancos de
leche y lactarios.

Art. 9. Materiales sobre Lactancia Materna y
Alimentacion Complementaria que se ofrecen al publi-
co: 1) Deben ser en idioma de uso oficial, castellano o
indigena. 2) Contener informacion clara e inteligible
sobre los beneficios y la superioridad de la lactancia
materna exclusiva y optima. 3) Informar sobre la im-
portancia de la alimentaciéon complementaria a partir
de los 6 meses de edad. 4) Informar sobre las conse-
cuencias de no amamantar, asi como los riesgos del
uso de tetero y de la introduccion precoz de alimentos.
Art. 10. Prohibicion en cuanto a materiales informati-
vos sobre lactancia materna y alimentacion. 1) Dar la
impresion de que un producto designado es equivalen-
te, comparable o superior a la leche materna. 2)
Contener el nombre o el logotipo de cualquier produc-
to designado, fabricante ¢ distribuidor. 3) Estimular el
uso de tetero, chupon y similar. 4) Desestimular la
practica de la lactancia materna.

Art. 11. Medidas especiales de Promocion: A las ma-
dres de bebés menores de seis meses de edad que no
estén amamantando por motivos injustificados, se les
debera motivar, ensefiar y apoyar a como re-lactar. Se
deberan realizar todas las acciones necesarias para al-
canzar este objetivo.

Capitulo III. De la Proteccion.

Art. 12, 13 y 14. Normas del Etiquetado de formulas
lacteas adaptadas y alimentos complementarios desti-
nados al consumo de nifios y niias.

Art. 15. Normas del Etiquetado de Leche Modificada.
Debe tener una inscripcion que indique: “Aviso
Importante: “La leche materna es el mejor alimento
para nifos y nifias lactantes hasta los dos afios de
edad” y la Advertencia: “Este producto debe ser admi-
nistrado a niflos y nifias mayores de 1 aflo.

Art. 16 y 17. Prohibiciones en etiquetados de produc-
tos designados

Art. 18 y 19. Prohibicién de Promocion y Publicidad
de productos designados.

Art. 20y 21. Prohibiciones para fabricantes y distribui-
dores:1) Donar o distribuir en centros de salud publi-
cos y privados objetos que identifiquen a un producto
designado. 2) Ofrecer, donar o entregar cualquier ob-
sequio, contribucion o beneficio al personal de los cen-
tros de salud publicos y privados, tales como becas,
subvenciones a la investigacion, financiamiento de
participacion en reuniones, conferencias, cursos de
formacion o congresos. 3) Realizar o patrocinar even-
tos, concursos o campaiias destinados a mujeres emba-
razadas, madres lactantes, padres, profesionales de
salud, familia y comunidad.

ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA 2013, Vol 76 (4): 162 - 168 165



Normativa legal de proteccion a la Lactancia Materna en Venezuela

- Art. 22. Proteccion de la lactancia en situaciones de
emergencia y desastres: Debe asegurarse la lactancia
materna como medio idoneo para garantizar la vida,
salud y desarrollo integral de los nifios y nifias. Deben
garantizarse espacios adecuados para facilitar la lac-
tancia, asi como la alimentacion e hidratacion de las
madres lactantes. Solo se administraran sucedaneos
cuando la lactancia materna sea imposible. No se
podra distribuir leche en polvo, se entregara en forma
preferencial leche en forma liquida pasteurizada de
larga duracion UHT. Comentario: Recordar que en
estas situaciones generalmente no se dispone de agua
potable, de electricidad, ni de combustible; existiendo
por lo tanto una mayor incidencia de morbi-mortalidad
por infecciones gastro-intestinales. Solo fomentar,
apoyar y mantener la lactancia natural garantizara la
sobrevivencia de los infantes.
Capitulo IV. Sanciones
Sin perjuicio de las responsabilidades civiles, penales,
administrativas o disciplinarias, se sancionara de conformi-
dad con los articulos 65 y siguientes de la Ley Organica de
Salud a los centros de salud publicos y privados y personas
que incumplan lo previsto en los Articulos 7 al 21.

Disposiciones Finales

El Ministerio con competencia en materia de salud
(MPPPS) desarrollara una politica dirigida a la mas amplia
difusion y cumplimiento de esta ley. Comentario: Venezuela
es uno de los pocos paises a nivel mundial, que cuenta con
este tipo de Ley, sin embargo ain cuando estd muy bien es-
tructurada, tiene dos debilidades que dificultan su cumpli-
miento, por un lado su difusion ha sido limitada, lo que trae
como consecuencia que pocos ciudadanos la conozcan y por
otro lado carece de reglamento, lo que determina que fre-
cuentemente sea violentada. Esta pendiente la revision y
aprobacion del Proyecto de Reglamento (redactado conjun-
tamente por las Organizaciones Publicas, Privadas y
Cientificas que trabajan en Pro de la Lactancia Materna en
Venezuela, desde el 2009) o la Reforma de la Ley de
Promocion y Proteccion de la lactancia Materna, por parte de
la Asamblea Nacional.

VI. Ley Orgdnica Sobre el Derecho de las Mujeres a

una Vida Libre de Violencia — 2007 (15)

- Art. 15, Numeral 13. Violencia Obstétrica: Se refiere a
la apropiacion del cuerpo y procesos reproductivos de
las mujeres por el personal de salud, que se expresa en
un trato deshumanizado, en un abuso de medicalizacion
y patologizacion de los procesos naturales, trayendo
consigo pérdida de autonomia y capacidad de decidir li-
bremente sobre sus cuerpos y sexualidad, impactando
negativamente en la calidad de vida de las mujeres.

- Art. 51. Violencia Obstétrica: “Se consideran como
actos constitutivos de violencia obstétrica, ejecutados
por el personal de salud”: 1) No atenciéon oportuna y
eficaz de emergencias obstétricas. 2) Obligar a la
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mujer a parir en posicion supina y con las piernas le-
vantadas, existiendo los medios necesarios para la rea-
lizacion del parto vertical. 3) Obstaculizar el apego
precoz (contacto temprano entre mama y bebé), sin
causa médica justificada, negandole asi a la madre la
posibilidad de cargar y amamantar a su bebé inmedia-
tamente después de nacimiento. 4) Alterar el proceso
natural del parto de bajo riesgo, mediante el uso de téc-
nicas de aceleracion, sin obtener el consentimiento vo-
luntario, expreso e informado de la mujer. 5) Practicar
el parto por via cesarea, existiendo condiciones para el
parto natural, sin obtener el consentimiento voluntario,
expreso e informado de la mujer. En tales supuestos, el
Tribunal impondra al responsable, una multa de dos-
cientas cincuenta (250 U.T.) a quinientas unidades tri-
butarias (500 U.T.), debiendo remitir copia certificada
de la sentencia condenatoria al respectivo Colegio
Profesional o Instituto Gremial, a los fines del procedi-
miento disciplinario que corresponda.

VII. Ley Orgdnica de Prevencion, Condiciones y Medio
Ambiente de Trabajo — 2005 (16)

Reglamento Parcial de la LOPCYMAT — 2007 (17)

- Art. 14. La mujer trabajadora durante el embarazo y
hasta un (1) afio después del parto tiene derecho a no re-
alizar tareas que pongan en riesgo su vida, su salud 6 se-
guridad en el trabajo 6 bien la de su hijo 6 hija, sin me-
noscabo de sus condiciones de trabajo. El incumplimien-
to de esta disposicion se considerara como una desme-
jora de sus condiciones de trabajo y como una violacion
grave a las normas de proteccion a la maternidad.

- Art. 15. Durante el embarazo la madre tiene derecho a
1 dia 6 2 medios dias de licencia o permiso remunera-
do cada mes para atencion médica. Durante el primer
afio de vida del bebé, para garantizar su cuidado y tra-
tamiento, la madre 6 padre incorporado al trabajo, tie-
nen derecho a 1 dia de licencia o permiso remunerado
cada mes, para control en consulta pediatrica. Se debe-
ra presentar al patrono un certificado mensual de con-
sulta de control de salud, expedido por el respectivo
centro de salud.

VII. Ley Orgdnica de Proteccion al Niiio, Niita y

Adolescente — LOPNNA — 2007 (18)

Promulgada en 1998 como Ley Organica de Proteccion al
Niflo y el Adolescente (19), entr6 en vigencia en el afio 2000
y fue reformada en 2007, incorporandose a su denominacion
la palabra nifa (incluyéndose una letra “N” adicional en sus
siglas), manteniéndose el articulado referente a la lactancia
materna sin modificaciones. En los Articulos del 43 al 46:
Hace referencia a los siguientes aspectos: 1) Derecho de las
adolescentes a ser informadas en materia de educacion pre-
ventiva en salud en general, inmunizaciones, estimulacion
temprana del desarrollo infantil, salud sexual y reproductiva,
proteccion ambiental, nutricion, alimentacion, lactancia ma-
terna y registro civil del nacimiento. 2) Derecho a proteger la
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maternidad. Garantizando servicios y programas de atencion
gratuita. 3) Proteccion al vinculo materno-filial. Todos los
Centros y Servicios de Salud deben garantizar el alojamiento
conjunto del recién nacido y su madre, excepto cuando sea
necesario separarlos por razones de salud. 4) Proteccion, pro-
mocion y apoyo a la lactancia. El Estado, las Instituciones
Privadas y los Empleadores deberan proporcionar las condi-
ciones adecuadas que permitan la lactancia materna, incluso
a los hijos e hijas de las madres privadas de libertad.

CONCLUSIONES

Revisado el marco legal de proteccion existente en el
pais, se plantean y sugieren como mejoras: 1) Optimizar la
difusion de las Leyes, de manera que la ciudadania en gene-
ral las conozca. 2) Lograr la aprobacion del Proyecto de
Reglamento o la Reforma de la Ley de Promocion vy
Proteccion de la Lactancia Materna, a fin de que sea respeta-
da. 3) Impulsar un Proyecto de Reforma de la Ley Organica
del Trabajo de Trabajadores y Trabajadoras (LOTTT), en el
articulado referente a la lactancia y a la paternidad; que per-
mita a las madres y a los padres ampliar el tiempo de acom-
pafiamiento a sus bebés, de manera que ambos sean partici-
pes de la crianza con apego, fortaleciéndose asi el nucleo fa-
miliar. Requiriéndose entonces: a) Precisar la duracion del
periodo de descanso por lactancia o permiso de amamanta-
miento, que deberia ser hasta 1 afio de edad; cuando el bebé
ya esta incorporado a la mesa familiar, recibe 3 comidas dia-
rias y dos meriendas, pudiendo ser amamantado en la mafa-
na y durante la noche. b) Contemplar la posibilidad de que el
descanso post-natal se prolongue de 20 semanas (5 meses) a
un periodo de 24 semanas extensivo a 30 semanas (6 meses,
siendo extensivo a 7 % meses), como esta vigente en Chile
desde el afio 2011, siendo éste el mas extenso en Sur
América (el Descanso Post-natal paso de 3 meses a 6 meses
a tiempo completo + 1 % mes a tiempo parcial, para un total
de 7 % meses) (20). La prolongacion de este descanso facili-
tara la lactancia materna exclusiva hasta los seis meses y la
posibilidad de que sea la madre informada, quien inicie la
alimentacion complementaria, asegurando asi que sea opor-
tuna, adecuada, inocua y debidamente administrada. Esta
modificacion garantizaria un binomio madre-bebé saludable,
lo que seria determinante en el rendimiento productivo labo-
ral de la madre trabajadora, ya que se reducirian las poten-
ciales ausencias al trabajo por enfermedad, una vez que se
reincorpore al mismo. ¢) Extender la Licencia de Paternidad
de 14 a 45 dias (de dos a seis semanas), como fue logrado
por el Gobierno de Chile en 2011 (la Licencia pas6 de 5 dias
a seis semanas) (20). Esta modificacion permitiria que el
padre brindara a la madre el apoyo necesario para consolidar
la lactancia y reconoceria la importancia del rol del padre en
la crianza, desde la infancia temprana.

RECOMENDACIONES
Para mantener y prolongar la lactancia materna la madre

trabajadora necesita: a) Informacion: que le permita conocer
sus derechos y las alternativas para continuar amamantando.
b) Confianza en si misma: para lograrlo y defender sus dere-
chos. ¢) Apoyo en su entorno: aportado por su pareja, fami-
lia, amigos, comunidad, personal de salud y patronos. Las
madres informadas y seguras de si mismas, que retornan al
mercado laboral formal (remunerado), generalmente conti-
ntan amamantando a sus bebés, progresivamente construyen
su propio espacio, aumentan su poder y demandan tanto fa-
cilidades para su cuidado como oportunidades para trabajar
fuera del hogar.

Es fundamental que los y las pediatras se capaciten en ha-
bilidades de Consejeria en Lactancia (mediante la realiza-
cion de Cursos de Formaciéon como Promotores y/o
Consejeros en Lactancia Materna OMS/UNICEF), que les
permitan dar apoyo y ayuda practica oportuna a las madres
que lo requieran, ademas de ofrecer una informaciéon com-
pleta y veraz, propiciando las condiciones adecuadas para la
toma de decisiones sobre el modo de alimentar a sus hijos e
hijas. Es nuestro deber como Pediatras, conocer, cumplir y
hacer cumplir el CICSLM, el Cédigo de Etica para Pediatras
de la SVPP, el Decalogo de la Lactancia Materna para el
Pediatra, las recomendaciones técnicas de apoyo a la lactan-
cia contenidas en la Estrategia Mundial para la Alimentacion
del Lactante y del Nifio Pequeiio (OMS/UNICEF), asi como
la Ley de Promocién y Proteccion de la Lactancia Materna y
el resto de la Normativa Legal de Proteccion a la
Maternidad, la Lactancia en la Madre Trabajadora y la
Paternidad. Siendo importante sefialar que se debe tener en
cuenta que el desconocimiento de las leyes y normas, no
exime de su cumplimiento, como tampoco de las sanciones
correspondientes, por hacer caso omiso de las mismas. Una
vez debidamente informados sobre el marco legal de protec-
cion nacional e internacional, los y las Pediatras pueden con-
tribuir activamente en su difusion a las madres, dandoles a
conocer sus derechos para que los defiendan, como herra-
mienta para iniciar la lactancia temprana, asegurando un co-
mienzo 6ptimo en la vida, manteniendo y prolongando la
misma; preservando asi su derecho al amamantamiento y la
oportunidad de gozar de todos los beneficios y bendiciones
que ofrece la lactancia natural.

iLa Lactancia Materna necesita mas Pediatras
Amigos y Amigas que la promuevan, apoyen y defiendan!
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Por un error en el proceso editorial, el articulo ""Egreso neonatal precoz en una unidad de alojamien-
to conjunto' de los doctores Jaime Furzan y Maria Cumare, fue publicado en dos ntimeros de Archivos
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2013;76(1):43
2013;76(1):41
2013;76(1):27-29

2013;76(4):162-168
2013;76(4):162-168
2013;76(4):162-168
2013;76(3):128-135
2013;76(3): 119-127

2013;76(2):68-69
2013;76(4):138-143
2013;76(4):138-143
2013;76(2):54-60
2013;76(3):119-127
2013;76(2):61-67

2013;76(4):138-143
2013;76(4):138-143
2013;76(4):138-143
2013;76(2):49-53

2013;76(2):49-53

2013;76(4):162-168
2013;76(4):162-168

2013;76(3):111-118
2013;76(3):119-127

2013;76(1):30-39
2013;76(1):30-39
2013;76(1):30-39
2013;76(1):30-39
2013;76(1):30-39
2013;76(1):30-39
2013;76(3):107-110
2013;76(4):162-168
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abordaje y defensa
normativa legal
Purpura de Schoélein-Henoch

R
Recién nacido de bajo peso
Recién nacido prematuro
manejo nutricional
Reintubacion
extubacion no planificada
eventos adversos

2013;76(4):162-168
2013;76(4):162-168
2013;76(1):24-26

2013;76(3):111-118
2013;76(3):111-118
2013;76(3):111-118
2013;76(1):17-23
2013;76(1):17-23
2013;76(1):17-23

frecuencia y caracteristicas clinicas 2013;76(1):21

Riesgo cardiovascular
actividad fisica
recomendaciones nutricionales
Rotavirus
impacto vacuna vs morbilidad
inmunizacion
mortalidad por diarreas

S
Sindrome de Klippel-Trenaunay
Sindrome de Down

crianza

discapacidad intelectual

T

Tifa incognita
corticoides
inmunodepresion

Torticolis muscular congénito (TMC)
antecedentes perinatales
clinica
distribucién por edad
evolucion
Transmision vertical
virus dengue
Trisomia 21
Tumor abdominal

A%
Vacunas
anti amarilica
anti difteria, tétanos y pertussis
(tos ferina)

anti Haemophilus influenzae tipo b

anti hepatitis A

anti hepatitis B

anti meningococo
anti neumococica de

2013;76(2):79-84
2013;76(2):83

2013;76(2):83

2013;76(2):93-98
2013;76(3):93-98
2013;76(3):93-98
2013;76(3):93-98

2013;76(2):68-69
2013;76(4):151-158
2013;76(4):151-158
2013;76(4):151-158

2013;76(1):27-29
2013;76(1):27-29
2013;76(1):27-29
2013;76(1):12-16
2013;76(1):13
2013;76(1):12-16
2013;76(1):13
2013;76(1):12-16
2013;76(3):99-106
2013;76(3):99-106
2013;76(4):151-158
2013;76(3):107-110

2013;76(1):40-46
2013;76(1):42

2013;76(1):41
2013;76(1):41
2013;76(1):43
2013;76(1):40
2013;76(1):43




Indices

polisacaridos 23-valente 2013;76(1):44
anti neumococica conjugada
(Streptococcus pneumoniae) 2013;76(1):41
anti poliomielitis 2013;76(1):41
anti sarampion, anti rubéola y

anti parotiditis 2013;76(1):42

anti tuberculosis. BCG 2013;76(1):40
anti varicela 2013;76(1):43
anti virus de papiloma humano.

VPH  2013;76(1):44
antivirus de influenza 2013;76(1):42
conjugadas tetravalente contra

meningococo  2013;76(1):43

esquema 2013;76(1):45-46
recomendaciones del ACIP
sobre VNC-13 2013;76(1):42

rotavirus 2013;76(1):41
Variantes de hemoglobina 2013;76(3):87-92
Vasculitis leucocitoclastica 2013;76(1):24-26
Virus dengue 2013;76(3):99-106

transmision perinatal 2013;76(3):99-106

gestantes y recién nacidos 2013;76(3):99-106
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