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EDITORIAL

SALA DE GENETICA MEDICA:

50 ANOS
DE HISTORIA

| 1° de junio de 1973 comenzd a funcionar el
Consultorio de Genética en el H.I.A.E.P. Superiora
Sor Maria Ludovica. Con él, se incorporo la es-
pecialidad Genética Médica a los planteles ba-
sicos del Hospital. Para la Dra. Emma Ardenghi no fue
una tarea simple, ya que no habia antecedentes de esta
especialidad dentro del entonces Ministerio de Bienestar
Social.
Todo se inicid en un espacio cedido por el Centro de Tu-
mores de la Infancia del Hospital. Suficiente para poner
una colchoneta sobre una mesada que oficiaba de ca-
milla, un escritorio, dos sillas, un fichero y dos mesitas
de luz para guardar los escasos elementos disponibles.
Poco espacio, mucha fortaleza. Se sumaron voluntades,
como las secretarias de Endocrinologia, Servicio Social y
el gabinete de fotografia. Cada uno colaboré para hacer
posible la atencién de los primeros pacientes que concu-
rrian a un consultorio desconocido de una especialidad
desconocida.
Examen fisico, genealogia, dermatoglifos en trozos de
papel satinado recortado de hojas de propaganda médi-
cay asesoramiento familiar. Se trabajaba mucho y como
se podia.
Era momento de difundir la especialidad... Notas a los
jefes de Sala, ateneos y mas. Con su antigua maquina
de escribir, la Dra. Ardenghi -"Mimi"- para quienes tuvi-
mos la oportunidad de trabajar con ella- dejo plasmado:
“Los médicos residentes de pediatria fueron realmente
los Unicos que captan la importancia de nuestra existen-
cia. En ellos encontramos apoyo para seguir adelante,
y como pienso que son ellos los que realmente deben
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conocer las bases de nuestra especialidad, a ellos les
brindo mi ayuda”.

El préximo paso seria incorporar un laboratorio de Cito-
genética. Por ello, en marzo de 1975, se lo solicitd por
nota al Director Dr. Roberto Elizalde. Parecia simple...
pero no fue asi. La primera técnica que se puso en mar-
cha fue cromatina sexual, con el apoyo de la Catedra de
Anatomia Patoldgica de la Facultad de Medicina de La
Plata, que facilitd un microscopio. El Centro Nacional de
Genética Médica fue quien prestd colaboracion con los
estudios cromosémicos, hasta que cuatro afios después
se hizo el primer cariotipo en nuestro hospital.

Para entonces, la Unidad de Genética Médica ocupaba
un sector del ala derecha en el subsuelo del Hospital.
Diez metros de largo por dos y medio de ancho concen-
traban al laboratorio con una citogenetista y una técnica,
un consultorio con tres médicas de planta y una enfer-
mera. Mas voluntad que espacio, mas ganas de hacer
que recursos.

Con paciencia y perseverancia, nos acompafiamos y dis-
cutimos los diagndsticos hechos a fuerza de leer y releer
a Victor McKusick.

La década del 90 fue época de cambios. En el marco del
Plan Director, nos trasladaron al antiguo consultorio de
lactantes ubicado en la planta baja. Fue alli donde tuvi-
mos la primera computadora. Luego llegarian los pro-
gramas de dismorfologia en diskette y mas tarde en CD.
En 1994, se jerarquizé la Unidad a Sala de Genética. Dos
afos después nos asignaron un nuevo espacio fisico,
esta vez fuera del edificio histérico. Resilientes, como
nuestra especialidad, nos instalamos en el ex Hospital



Ferroviario de calle 16 esquina 63. Volver a empezar.
Mudamos las historias clinicas de los pacientes, esas
que nunca se descartan y hoy nos sirven para recuperar
el diagnostico de padres o abuelos que fueron pacientes
nuestros. Historias escritas en papeles amarillentos que
cierran un capitulo importante en la vida de quienes lle-
gan en busca de un diagndstico, con la vaga informacion
de que “alguien de mi familia tenia algo parecido y se
atendid acd".

Trasladar el Laboratorio no fue facil: hubo que adaptar
los cultivos a la humedad y temperatura de un lugar que
habia estado cerrado por mucho tiempo. Dificil pero no
imposible. Intentar y reintentar. Afortunadamente, gra-
cias a becas asistenciales y de la Cooperadora, se suma-
ron nuevos integrantes que hicieron posible incorporar
estudios citogenéticos en oncohematologia.

Mirando hacia atras, ya era historia la necesidad de
contar de qué se ocupa la Genética Médica, pedir que
deriven pacientes, montar un laboratorio. Crecimos en
infraestructura, en personal para el drea de Citogenética
y, sobre todo, nos fortalecimos.

En 2001 se jubilé la Dra. Ardenghi 'y nos tuvimos que rein-
ventar. Codo a codo con la Dra. Norma Cecotti hicimos lo
humanamente posible para llevar adelante la Sala.

Con el correr del tiempo se fue ampliando el plantel: tres
citogenetistas, una técnica, una enfermera y tres mé-
dicas de planta. También sumamos recursos técnicos,
cuando en 2007 el grupo de padres de Sala 15 -que inte-
gran la Asociacion Pro Ayuda Enfermedades Sanguineas
Infantiles (APAESI)- dond un microscopio de fluorescen-
cia con camara fotografica y software que permitié ana-
lizar imagenes con técnica de Hibridacion In Situ Fluo-
rescente (FISH).

En 2009 comenzamos a compartir las instalaciones con
el IDIP, por lo que se reestructurd el espacio. El area de
Clinica se mudo al sector de pediatria y por primera vez
tuvimos tres consultorios, sala de estar, archivo de his-
torias clinicas, secretaria y sala de espera. El laboratorio
guedo con dos ambientes -un area de microscopia y un
sector de cultivos- en el lugar que ocupaba hasta en-
tonces.

A fines de 2010 nos regalaron el disefio de una imagen
de marca que nos representa hasta el dia de hoy. Segun
consta en el manual de identidad visual, se construyo a
partir de la molécula de ADN y el color verde evoca segu-
ridad, tranquilidad y curacion.

En 2012, se crearon las dos Unidades de la Sala: Unidad

de Consulta de Genética Médica y Unidad de Laboratorio
de Citogenética, con sus llamados a Concursos de fun-
cion. En el primer proyecto, nuestra visién era casi una
utopia: crear la primera Residencia de Genética Médica
de la Provincia de Buenos Aires.

El 2015 habilité grandes posibilidades. Se concreté un
Convenio con el H.I.G.A. San Martin para estudiar mues-
tras de oncohematologia e infertilidad, con lo cual se
incorporaron cuatro profesionales de Laboratorio, com-
pletando un total de nueve. Con respecto a las neopla-
sias hematoldgicas, se generd un trabajo en red entre los
Servicios de Hematologia, el laboratorio de Citometria de
flujo del Hospital San Martin y los laboratorios de Biolo-
gia Molecular y Citogenética del Hospital Ludovica.

Por otra parte, nos llegd la propuesta de crear la Resi-
dencia de Genética Médica. Un proyecto ambicioso, que
implicaria gran responsabilidad para nosotras. Perso-
nalmente, senti que habia dedicado gran parte de mi
vida estudiando y hablando de herencia. ¢Por qué no
dejar descendencia entonces? Era el momento de for-
mar nuevos genetistas. Les podriamos ensefiar nuestra
experiencia, esa que no esta en los libros. Como escu-
char a las familias, no simplemente oirlas. Cémo mirar
a los pacientes, no solamente verlos. Contener, informar,
respetar los tiempos de aceptacion de una patologia que
toca lo mas profundo: a los hijos.

Fueron mas fuertes las ganas que las dudas. Dias y no-
ches recopilando informacion, modificando el texto. En
la entonces Escuela de Capacitacién, trabajamos para
pulir el borrador de la futura Residencia y por fin —como
no podia ser de otra manera- nacié un 29 de febrero de
2016, no por casualidad el dia de las Enfermedades Poco
Frecuentes. De ahi en mas fue crecer y vivir un mara-
villoso aprendizaje. Transmitir conocimientos, valores y
experiencia. Nutrirnos de los mas jévenes inmersos en
el avance vertiginoso de nuevas tecnologias.

Con la llegada del 2019, se comenz6 a utilizar una plata-
forma con Inteligencia Artificial para cariotipar, a la cual
tenemos acceso por formar parte una institucion publica
de salud.

El 2020 marcé grandes cambios. Ademas de la inolvi-
dable pandemia por COVID-19, donde hubo que poner
el cuerpo y trabajar en burbujas sin descuidar las urgen-
cias, también pasaron otras cosas. Egresaron los prime-
ros residentes de Genética. Se jubildé mi compafiera de
ruta por 33 afios, Norma y se agrandé la familia de la
Residencia cuando ingresaron dos médicas tras cuatro



afos de ausencia. De ahi en mas fue simplemente crecer.
Hoy tengo el inmenso orgullo y responsabilidad de es-
tar al frente de una Sala con estructura sélida. Con una
Unidad de Laboratorio con diez integrantes entre bioqui-

micos, licenciados en genética, bidlogos y biotecndlo-
gos, que realizan estudios de citogenémica en sangre y
médula 6sea. Una Unidad de Clinica con tres médicas de
planta, coordinadora docente y seis residentes.

1998 - Conmemoracion 25 Aniversario

DRA. STELLA M. CASTRO MONSONIS @

Médico. Especialista Jerarquizado en Genética Humana
Jefe de Sala de Genética Médica

H.L.A.E.P. "Sor Maria Ludovica"
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CARACTERISTICAS
CLINICAS DE PACIENTES
ESTUDIADOS PARA
DELECION 22Q11.2

POR HIBRIDACION IN SITU
FLUORESCENTE.

RESUMEN

Introduccioén: El Sindrome de delecion 22g11.2 es una anomalia cromosémi-
ca estructural desbalanceada cuya prevalencia se estima en 1/3000—1/6000
nacidos vivos. Se debe a una delecion heterocigota de genes contiguos en la
region 22q11.2. Tiene una amplia variabilidad clinica, el 60%-80% cursan con
cardiopatia congénita (CC) y predominan los defectos conotruncales. El diag-
noéstico se confirma mediante técnicas de citogenética molecular como la hi-
bridacion fluorescente in situ (FISH). El objetivo fue analizar la asociacion de
las caracteristicas clinicas con el resultado de la técnica de FISH en pacientes
pediatricos con sospecha de delecion 22q11.2. Metodologia: Se llevé a cabo
un estudio observacional, analitico retrospectivo, de corte transversal en pa-
cientes pediatricos estudiados para delecion 22g11.2 por técnica de FISH en
un periodo de 10 afios, en la sala de Genética Médica del H.I.A.E.P. "Sor Maria
Ludovica". A partir de las historias clinicas se registraron las variables: presen-
cia y tipo de cardiopatias congenitas, de anomalias palatina y caracteristicas
fenotipicas. Se compard la frecuencia de las variables segun los resultados de
FISH. Resultados: Se incluyeron 139 pacientes con sospecha clinica. El 84,9%
de los pacientes presentaron CC, el 27,3% anomalias palatinas y el 40,2% feno-
tipo caracteristico. Se detectd la delecion en el 18,7%. El resultado de FISH po-
sitivo se asocio a una mayor frecuencia de interrupcion del arco aértico, atresia
pulmonar con comunicacion interventricular, nariz bulbosa, retrognatia, pabe-
llones auriculares dismoérficos y dedos largos (p<0,05). Ademas en este grupo
se observé mayor frecuencia de las 3 variables combinadas (30,8% vs 7,1% p
valor <0,007). Conclusion: La confirmacion del Sindrome de Delecion 22q11
fue mas frecuente en pacientes con presencia de caracteristicas clinicas parti-
culares lo que podria orientar la solicitud de la prueba de FISH.
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PALABRAS CLAVES:
Sindrome de Delecion 22g11, Hibridacién Fluorescente in Situ, Anomalias Mdlti-
ples, Cardiopatias Congénitas.

ABSTRACT

Introduction: 22q11.2 deletion syndrome is an unbalanced structural chromo-
somal abnormality whose prevalence is estimated at 1/3000—1/6000 live births.
It is due to a heterozygous deletion of contiguous genes in the 22q11.2 region.
It has a wide clinical variability, 60%-80% present with congenital heart disease
(CC) and conotruncal defects predominate. The diagnosis is confirmed by mo-
lecular cytogenetic techniques such as fluorescent in situ hybridization (FISH).
The objective was to analyze the association of clinical characteristics with the
result of the FISH technique in pediatric patients with suspected 22q11.2 de-
letion. Methodology: An observational, analytical, retrospective, cross-sectional
study was carried out in pediatric patients studied for 22q11.2 deletion by FISH
technique over a period of 10 years, in the Medical Genetics room of the H.I. A.E.P.
“Sister Maria Ludovica". From the medical records, the variables were recorded:
presence and type of congenital heart disease, palatal anomalies and phenotypic
characteristics. The frequency of the variables was compared according to the
FISH results. Results: 139 patients with clinical suspicion were included. 84.9%
of the patients presented CC, 27.3% palatal anomalies and 40.2% characteristic
phenotype. The deletion was detected at 18.7%. A positive FISH result was asso-
ciated with a higher frequency of aortic arch interruption, pulmonary atresia with
ventricular septal defect, bulbous nose, retrognathia, dysmorphic pinnae, and
long fingers (p<0.05). In addition, a higher frequency of the 3 combined variables
was observed in this group (30.8% vs 7.1% p value <0.007). Conclusion: The con-
firmation of the 22q11 Deletion Syndrome was more frequent in patients with the
presence of particular clinical characteristics, which could guide the request for
the FISH test.

KEYWORDS:
22q11 Deletion Syndrome, Fluorescent in Situ Hybridization, Multiple Anomalies,
Congenital Heart Disease.

INTRODUCCION

El Sindrome de delecion 22g11.2 (SD22q) es una anomalia cromosdémica estruc-
tural cuya prevalencia estimada es de aproximadamente 1/3000 - 1/6000 naci-
dos vivos. Se origina de novo en el 90% de los casos y aproximadamente el 10%
se hereda de un progenitor afectado de forma autosémica dominante. Se debe a
una delecion heterocigota de genes contiguos en la regiéon 22q11.2. Esta region
cromosomica cuenta con la presencia de bloques de ADN repetitivo llamados
low copy repeats (LCRs) y duplicaciones segmentarias (Ds), las cuales flanguean
la region y facilitan la recombinacién homadloga no alélica dando origen a dele-
ciones. Ademas, el cromosoma 22 tiene repeticiones palindrémicas ricas en AT
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que predisponen a participar en un numero significativo de translocaciones
aleatorias y recurrentes ',

El 85% de los casos, presentan una delecion clasica en la region 22q11.2 que
abarca un tamafo de 3 megabases (Mb) y comprende mas de 40 genes. Por
otra parte, se describen desbalances atipicos en el 5% de los casos, de 2 Mb
y/o 1.5 Mb. Ambos incluyen los genes de la region de interés, principales res-
ponsables de las manifestaciones clinicas, entre los que se destaca TBX1. Con
menor frecuencia se describen deleciones distales, que no involucran la regién
de interés 1245,

El SD22q tiene una amplia variabilidad clinica. Se caracteriza por presentar dis-
morfias, dentro de las cuales se pueden mencionar microcefalia, rostro alar-
gado, asimetria facial al llanto, hendiduras palpebrales cortas y descendentes,
hipertelorismo ocular, ptosis palpebral, estrabismo, nariz con puente nasal alto
y base ancha con punta bulbosa, filtrum corto, comisuras descendentes, boca
estrecha, micrognatia, retrognatia, pabellones auriculares displasicos y de im-
plantacion baja, dedos largos y finos. No obstante, estas caracteristicas pue-
den ser muy sutiles "8,

Alrededor del 64% de los casos tienen cardiopatias congénitas (CC), dentro de
las cuales podemos mencionar los defectos septales ventriculares, Tetralo-
gia de Fallot, anomalias del arco adrtico, comunicacién interauricular, atresia
pulmonar con comunicacion interventricular (CIV), tronco arterioso, conducto
arterioso persistente, entre otros. Los defectos conotruncales son los mas fre-
cuentes. Las CC determinan una alta tasa de mortalidad durante el primer afio
de vida %8,

Las anomalias palatinas (AP) estan presentes en el 67% de los casos. La al-
teracion mas frecuente es la incompetencia velofaringea, pero también pue-
den asociar uvula bifida, fisura de paladar submucoso, fisura de paladar se-
cundario, fisura de paladar primario y fisura completa. Con menor frecuencia
presentan inmunodeficiencia leve a moderada, hipoplasia timica, retraso del
neurodesarrollo, desérdenes psiquiatricos, malformaciones renales, retraso en
el crecimiento, alteraciones esqueléticas, hipoparatiroidismo, afecciones oftal-
moldgicas y auditivas, mayor riesgo de desarrollar enfermedades autoinmu-
nes, etc "°.

El diagndstico se confirma mediante técnicas de citogenética molecular como
la hibridacion fluorescente in situ (FISH). El método de FISH es una técnica que
permite detectar una secuencia especifica de ADN, mediante el uso de son-
das complementarias a la region en estudio, a fin de determinar la presencia o
ausencia de la misma. Es capaz de identificar mas del 90% de las deleciones
involucradas en el SD22q (tipicas de 3Mb y atipicas de 2-1,5Mb). Existen otras
técnicas de biologia molecular que reconocen deleciones mas pequefas Uti-
les en pacientes con manifestaciones fenotipicas clasicas y estudio de FISH
normal 1359,

La importancia del diagndstico temprano radica tanto en permitir el correcto
asesoramiento genético asi como en orientar el abordaje del paciente para pre-



venir y tratar oportunamente las comorbilidades asociadas. El manejo requiere
un abordaje multidisciplinario segun las necesidades de cada paciente. Existen
guias practicas de atencion pediatrica para el manejo de pacientes con SD22q'°.
Debido a que se dispone de poca informacién sobre la frecuencia y las manifesta-
ciones de esta entidad en la poblacién pediatrica atendida en nuestra institucion,
conocer la magnitud del problemay el perfil clinico-epidemioldgico local permitird
planificar acciones de prevencién adecuadas.

El objetivo del presente estudio fue describir las caracteristicas clinicas de los
pacientes pediatricos de 0 a 16 afios estudiados para delecion 22q11.2 en la Sala
de Genética Médica del HIAEP Sor Maria Ludovica, La Plata por técnica de FISH.

METODOLOGIA

Se llevé adelante un estudio observacional, analitico, descriptivo de corte trans-
versal. Los datos fueron relevados de las historias clinicas de pacientes pediatri-
cos de 0 a 16 afios de edad con sospecha clinica de SD22q a los que se les reali-
76 estudio citogenético con técnica de FISH para delecion 22g11.2 en el periodo
comprendido entre enero de 2013 y diciembre de 2022 en la Sala de Genética
Médica del H.I.A.E.P. Sor Maria Ludovica, La Plata.

Se excluyeron del andlisis las historias clinicas de pacientes con estudios citoge-
néticos con técnica de FISH para delecidon 22q11.2 en los que fracasé el cultivo,
es decir, sin desarrollo

Se considerd FISH positivo a la presencia de la delecién heterocigota de la regién
22q11.2 y como negativo a la ausencia de la misma.

Se relevaron las variables: edad poner en meses, sexo y caracteristicas clinicas.
Se analizd la presencia y tipo de cardiopatia congénita (CC) clasificandose en
tronco arterioso, tetralogia de Fallot, interrupcion del arco adrtico, atresia pulmo-
nar con defecto del tabique ventricular, transposicion de grandes vasos, comuni-
cacion interventricular y otras. También se registré la presencia y tipo de anoma-
lia palatina (incompetencia velofaringea, Gvula bifida, fisura submucosa, fisura de
paladar primario, fisura de paladar secundario, fisura de paladar completa).

Se considerd fenotipo caracteristico positivo a la presencia de 2 o0 mas de las
siguientes manifestaciones: hendiduras palpebrales cortas y/o descendentes,
nariz bulbosa, micrognatia y/o retrognatia, pabellones auriculares displasicos,
dedos y/u ortejos largos.

Analisis de datos:

Los datos fueron volcados en una base de datos especialmente disefiada para
esta investigacion en el programa estadistico SPSS version 27 para Windows.
Las variables cuantitativas se expresaron medias (o medianas) y desvios (o rango
intercuartil) y las variables cualitativas se analizaron como frecuencias (porcen-
tajes). Los pacientes fueron agrupados segun el resultado de la técnica de FISH
positivo 0 negativo y se compararon las variables mediante test de Chi cuadrado
y Fisher, segun correspondiera.

Finalmente se compararon las tres variables entre el grupo de pacientes con re-
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sultado de FISH positivo y el grupo con resultado negativo para establecer si
existian diferencias en relacion a la presencia de las variables analizadas.
Se consider¢ significativo un valor de p valor = <0,05.

Aspectos éticos:
El proyecto fue aprobado por el Comité Institucional de Revision de Protocolos
de Investigacion del H.I.A.E.P. "Sor Maria Ludovica".

RESULTADOS

Se incluyeron 139 historias clinicas de pacientes en los que se realizé técnica
de FISH por presentar sospecha clinica de SD22q. El 50,4% de los pacien-
tes eran de sexo femenino y la mediana de edad fue de 8 meses (RIQ 4; 32).
El 84,9% de los pacientes presentaron CC, el 27,3% anomalias palatinas y el
40,2% fenotipo caracteristico.

La técnica de FISH detectd y confirmé la microdelecion en el 18,7% (n=26) de

los casos.

En la Tabla 1 se presenta la comparacién de la frecuencia de cada tipo CC
segun el resultado de la técnica de FISH.

Tabla 1. Tipo y Frecuencia de Cardiopatias congénitas segun resultados de técnica de FISH

Cardiopatias Congénitas FISH positivo | FISH negativo p valor
(n=26) (n=113)

Tronco arterioso 15,4% 4,4% 0,063
Tetralogia de Fallot 11,56% 10,6% Twx
Interrupcion del arco adrtico 15,4% 1.8% 0,017
Atresia pulmonar con CIV* 34.6% 5,3% <0,001
Transposicion de grandes vasos 3,8% 18,6% 0,076 **
Comunicacion interventricular 3,8% 13,3% 0,305#
Otras 15,4% 33,6% 0,096**

*CIV: comunicacién interventricular. »+ Test exacto de Fisher.

No se hallé una asociacion significativa entre la frecuencia de al menos la
presencia de 1 CC y el resultado del FISH. Tanto el grupo de pacientes con
resultado positivo como negativo para SD22(q tenian elevada frecuencia de CC
(88,5% y 84,1% respectivamente, con p valor = 0,573). Sin embargo, se hallé
una asociacion estadisticamente significativa entre la presencia de interrup-
cion del arco adrtico y atresia pulmonar con CIV en pacientes con FISH positi-
vo (p valor =0,011y <0,001 respectivamente).

Por el contrario, aunque la diferencia no fue significativa la transposicién de
grandes vasos se observo principalmente en los casos con resultado de FISH
negativo.

Con respecto a las anomalias palatinas, se hallé una asociacién estadisti-
camente significativa entre el FISH positivo y el total de anomalias palatinas

1
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(46,2%, p valor = 0,017), sin embargo no se observé una asociacion entre el re-

sultado del FISH y alguno de los tipos de anomalia registrada. Tabla 2.

Tabla 2. Frecuencia y tipo de anomalias palatinas segun resultado de técnica de FISH.

Anomalia palatina FISH positivo | FISH negativo p valor
(n=26) (n=113)
Insuficiencia velofaringea 3,8% 3,5% T+
Uvula bifida 0 1,8% 1+
Fisura submucosa 19,2% 8% 085
Fisura de paladar secundario 19,2% 11,5% 0,290
Fisura completa 3.8% 4,4% T+

En la Tabla 3 se presentan las caracteristicas fenotipicas segun resultado de
FISH. Respecto a los pacientes con 2 o mas manifestaciones, se hallé una aso-
ciacion estadisticamente significativa entre los pacientes con fenotipo caracte-
ristico y el FISH positivo (76,9% vs 31,9% p valor = <0,001). Asi mismo, se hallé
una asociacion entre el FISH positivo y la presencia de nariz bulbosa (65,4%, p
valor= <0,001), micrognatia (30,8%, p valor = 0,06), retrognatia (42,3%, p valor =
0,03) y pabellones auriculares dismorficos (57,7%, p valor = <0,001) (tabla 4).

Tabla 3. Tipo y frecuencia de caracteristicas fenotipicas segun resultado de técnica de FISH.

Fenotipo caracteristico FISH positivo | FISH negativo p valor
(n=26) (n=113)
Hendiduras palpebrales cortas 19,2% 9,7% 0.171
Hendiduras palpebrales descendentes 77% 9,7% Tx
Nariz bulbosa 65,4% 21,2% <0,007*

En el grupo de pacientes con FISH positivo se observé mayor frecuencia de las 3
variables combinadas (cardiopatia, anomalia palatina y fenotipo) que en el grupo
de pacientes con FISH negativo (30,8% vs 7,1% p valor = <0,001).

DISCUSION

El SD22q es una anomalia cromosémica estructural desbalanceada que con-
siste en una delecion heterocigota de alrededor de 3Mb en la region 22q11.2.
Es la microdelecion sindrémica mas frecuente. Si bien esta condicion tiene una
presentacion clinica heterogénea se caracteriza por una serie de manifestacio-
nes asociadas con mayor frecuencia, dentro de las que podemos mencionar
fenotipo caracteristico, cardidpata cardiacas, anomalia palatinas, inmunodefi-
ciencia, endocrinopatia y retraso madurativo. El diagndstico se confirma con la
identificacion de una delecidn heterocigota en la regién 22q11.2 por media de
técnicas especificas '. En el presente estudio se confirmd el diagndstico en el
18,7% de los pacientes estudiados. Nuestro porcentaje es menor al reportado en
la Ciudad Auténoma de Buenos Aires (38%) 2. Consideramos que esta diferencia
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podria radicar en criterios de inclusion para estudio citogenético menos estric-
tos, basados solamente en el tipo de CC.

Se observo que el 84,9% de los pacientes estudiados por técnica de FISH pre-
sentaban CC. Cabe mencionar que nos encontramos en un hospital de alta
complejidad, centro de derivacion de la provincia y por lo tanto la sospecha
diagnéstica inicial suele basarse en el tipo de cardiopatia. El 88,5% de los pa-
cientes con SD22q tenia CC, este porcentaje es mayor a lo reportado en la li-
teratura, donde se ubica entre el 60 y 80% 3581112 Creemos que la diferencia
hallada podria encontrarse en consonancia con las observaciones anteriores.
En coincidencia con lo publicado en la bibliografia, en el grupo de pacientes
con SD22q encontramos que las cardiopatias conotruncales fueron las ma-
yoritarias. Observamos que el 34,6% tenia atresia pulmonar con CIV y el 15,4%
interrupcion de arco adrtico, porcentajes similares a los publicados. La atresia
pulmonar con comunicacion interventricular (CIV) es una anomalia troncoconal
considerada por algunos autores como una variante extrema de la tetralogia
de Fallot, por lo que suele considerarse en la bibliografia dentro de esta CC.
La Tetralogia de Fallot con atresia de la valvula pulmonar vy, en particular, las
anomalias del arco adrtico fueron los predictores mas fuertes del estado de de-
lecién segun el andlisis realizado por Peyvandi '"1°. Nuestros resultados mues-
tran esta misma asociacion.

Por otra parte, dentro del grupo de las cardiopatias relevadas se observo que
el grupo de pacientes con SD22q el 3,8% tenia transposicion de grandes vasos
(TGV) y estaba presente en el 18,6 % de los pacientes con resultado de FISH ne-
gativos, lo cual estd en concordancia con lo publicado en la bibliografia, donde
se reporta que es menos frecuente que los pacientes con TGV tengan SD22q, a
menos que se asocie con una anomalia del arco adértico 12,

Otra variable analizada fue la anomalia palatina donde se observé que estaba
presente en el 46,2% de los pacientes con resultados positivos. Si bien la biblio-
grafia reporta que la mas comun es la incompetencia velofaringea, en nuestra
poblacién el porcentaje de pacientes con esta afeccion fue menor (3,8%) Consi-
deramos que esto podria deberse a que un alto numero de pacientes diagnosti-
cados fueron estudiados inicialmente debido a la CC, se encontraban compleji-
zados e internados en unidad de cuidados intensivos. Esta circunstancia impide
un correcto examen fisico y la valoracion de la funcion del velo. A menudo, a los
nifios inicialmente diagnosticados con SD22q por un defecto cardiaco, se les
descubre posteriormente la incompetencia velofaringea'. Es importante tener
en cuenta que la incidencia informada de anomalias palatinas varia amplia-
mente en la bibliografia y esto se debe a numerosos factores. Cabe destacar
que la fisura de paladar submucoso y la Uvula bifida también entran dentro del
grupo de las mas frecuentes. El diagndstico de estas es mas dificil de realizar
en el periodo neonatal temprano, siendo la edad de evaluacion del paciente un
factor importante. Otro factor importante es la omision durante la anamnesis
de informacién acerca de dificultad en la alimentacion, reflujo, regurgitacion na-
sal, voz nasal, entre otros #8418,
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En relacion al fenotipo el 76,9% de los pacientes con SD22qg cumplia con dos o
mas de las caracteristicas fenotipicas evaluadas, mientras que solo el 31,9% de
los pacientes con resultado negativo las presentaban. Cabe destacar que puede
resultar dificil identificar el fenotipo en los pacientes en el periodo neonatal, pero
evolutivamente la mayoria de ellos presentan algun rasgo facial caracteristicos.
En nuestra cohorte de pacientes las principales caracteristicas fenotipicas fue-
ron nariz bulbosa, pabellones auriculares displasicos y dedos largos. La comple-
jidad de algunos cuadros es una limitante para lograr una evaluacion correcta
de estas manifestaciones. Es importante remarcar la relevancia de buscar estos
rasgos en los pacientes y prestar principalmente atencion cuando se asocian a
CC, anomalia palatina, hipocalcemia, inmunodeficiencia y retraso del desarrollo.
Muchas veces se sospecha el diagndstico de SD22q cuando existe CC con fe-
notipo sugestivo, pero no se lo jerarquiza cuando se lo observa con otras ano-
malfas 8157, Nuestro trabajo demuestra que el fenotipo es de suma importancia
al momento de sospechar el diagndstico, ya que fue una de las variables con
mayor diferencia entre los pacientes positivos y negativos.

Por ultimo, se observé que en el grupo de pacientes con diagnostico confirmado,
el 30,8% presentaba las tres caracteristicas estudiadas en simultaneo (fenotipo,
CC y anomalia palatina). Este dato es consistente con la bibliografia, donde se
informa que las siguientes asociaciones: CC conotruncal y anomalia palatia, in-
munodeficiencia y fenotipo caracteristico, hipocalcemia y CC conotruncal, ano-
malia palatina y fenotipo caracteristico son buenos indicadores para buscar la
delecién 22q8.

Consideramos que la diferencia entre la cantidad de pacientes con FISH positi-
VO y negativo podria radicar en criterios de inclusion para estudio citogenético
menos estrictos, basados solamente en el tipo de CC. Hay que prestar especial
atencion a las cardiopatias congénitas conotruncales, principalmente interrup-
cién del arco adrtico y atresia pulmonar con CIV, sobre todo si las mismas se
asocian a otras caracteristicas clinicas distintivas. Por otra parte, deberiamos
indagar mejor acerca de las manifestaciones clinicas de las anomalias pala-
tinas y tener en cuenta el fenotipo de los pacientes. La presencia de las tres
variables juntas aumenta la sospecha diagnéstica. Es importante solicitar es-
tudio molecular a los progenitores. El diagndstico temprano permite el correcto
asesoramiento genético familiar y la toma de medidas acerca del abordaje multi
e interdisciplinario de acuerdo a las necesidades de los pacientes con SD22q.

CONCLUSION

La confirmacion del Sindrome de Delecion 22q11 fue mas frecuente en pacien-
tes con presencia de caracteristicas clinicas particulares lo que podria orientar
la solicitud de la prueba de FISH.
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REPRESENTACIONES
SOCIALES SOBRE
LACTANCIA MATERNA

Y ALIMENTACION
COMPLEMENTARIA

EN FAMILIAS QUE SE
ATIENDEN EN UN HOSPITAL
PUBLICO DE LA PROVINCIA
DE BUENOQS AIRES.

RESUMEN

Introduccion: La lactancia materna y una alimentacion complementaria ade-
cuada en los primeros dos afios del nifio son fundamentales para lograr un
mejor crecimiento y desarrollo, estando dichas practicas moldeadas por las
representaciones sociales de cada familia.El objetivo de este trabajo fue co-
nocer las representaciones sociales sobre lactancia materna, la alimentacién
complementaria y sobre el sistema de salud en relacién a las practicas de
alimentacién de familias que realizaron el control de salud de sus nifios en
un hospital publico de la Provincia de Buenos Aires. Metodologia: Se utilizd
un disefio cualitativo, a través de dos grupos focales con familiares respon-
sables de la alimentacion de nifios que realizaban sus controles en los con-
sultorios pediatricos del Observatorio de salud del IDIP durante los meses
noviembre 2022 a marzo 2023. A partir del analisis se llegé a la construccion
de distintas subcategorias de representaciones sociales: valores, creencias,
aprendizajes, normas y mitos. El proyecto fue aprobado por el Comité de
Etica Institucional. Resultados: Se encontré una valoracion de la lactancia
materna como préactica que refuerza el vinculo con el lactante y como el
mejor alimento para el nifio. Los factores socioeconémicos y el tiempo se
identificaron como limitantes para lograr una alimentacion complementaria
saludable. El sistema de salud se presentd como un constante generador de
informacién sobre las formas de inicio y mantenimiento de estas practicas
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de alimentacién. Conclusiones: Es fundamental conocer las representacio-
nes sociales que moldean las practicas de lactancia materna y alimentacion
complementaria de cada comunidad para disefar acciones desde el sistema
de salud enfocadas en la prevencion de la malnutricion infantil, y en conse-
cuencia, las enfermedades crénicas no transmisibles, promoviendo una nu-
tricién sana y un 6ptimo desarrollo fisico y mental.

PALABRAS CLAVES:
Lactancia materna, alimentacién complementaria, representaciones sociales,
nutricion.

ABSTRACT

Introduction: Breastfeeding and adequate complementary feeding in the first
two years of the child are essential to achieve better growth and development,
these practices being shaped by the social representations of each family. We
sought to know the social representations about breastfeeding and comple-
mentary feeding in families that carried out the health control of their children
in a public hospital in the Province of Buenos Aires. Methodology: A qualita-
tive design was used, through two focus groups with relatives responsible
for feeding children who carried out their controls in the pediatric clinics of
the IDIP Health Observatory during the months of November 2022 to March
2023. From the analysis, the construction of different subcategories of social
representations was reached: values, beliefs, learning, norms and myths. The
project was approved by the institutional ethics committee. Results: An as-
sessment of breastfeeding was found as a practice that reinforces the bond
with the infant and as the best food for the child. Socioeconomic factors and
time were identified as limiting to achieve a healthy complementary diet. The
health system was presented as a constant generator of information on the
ways to start and maintain these feeding practices. Conclusions: It is essen-
tial to know the social representations that shape the practices of breastfee-
ding and complementary feeding in each community, to design actions from
the health system focused on the prevention of child malnutrition, and conse-
quently, chronic non-communicable diseases, promoting a healthy nutrition
and optimal physical and mental development.

KEYWORDS:

Breastfeeding, complementary feeding, social representations

INTRODUCCION

Las representaciones sociales son modalidades especificas de conocimiento
del sentido comun que se construyen en los intercambios de la vida cotidia-
na. Son fenémenos producidos en forma colectiva, en la interseccién entre lo
psicoldgico y lo social y cumplen la funcion de elaborar los comportamientos
y la comunicacion entre individuos, con légica (sentido), lenguaje y derechos
propios para el descubrimiento y la organizacion de la realidad. Las represen-

17



18| Ludovica Pediatrica - VOL 26 #01 - JULIO 2023

taciones de las familias dependen del aprendizaje, creencias, valores, ideas,
normas Yy practicas socioculturales que orientan en el mundo material y su
cotidianidad. Esto determina que sus practicas de alimentacion presenten di-
versidad, con similitudes y diferencias, ya que las mismas estan moldeadas
por un entorno que tiene sus propias influencias sociales, culturales y econé-
micas "2

Los primeros afios de vida son considerados la etapa de desarrollo méas im-
portante dentro del ciclo vital de un individuo y se veran afectados por fac-
tores nutricionales, cuidado familiar, relaciones familiares y redes de apoyo
34 Las practicas de alimentacion durante esta etapa afectan directamente la
salud de los nifios menores de 2 afios, lo cual se vera reflejado en los indica-
dores de supervivencia infantil ®.

Dentro de las recomendaciones de organismos nacionales e internacionales
sobre lactancia materna y alimentacion complementaria se encuentran las
siguientes: Lactancia materna exclusiva hasta los 6 meses de edad y conti-
nuada hasta los dos afios; contacto precoz del nifio con el pecho dentro de las
primeras horas de nacimiento e inicio temprano de la lactancia; introduccion
de alimentos a partir de los 6 meses de edad, de forma progresiva y adecua-
dos, tanto en cantidad, como en variedad ®°. A pesar de dichas recomendacio-
nes se ha observado con frecuencia la incorporacion temprana de alimentos
en la dieta de los lactantes y nifios pequefios en Argentina, con el consecuen-
te desplazamiento de la lactancia materna exclusiva, siendo estos alimentos
con frecuencia de pobre calidad nutricional. Estos comportamientos llevaran
a una deficiencia en el consumo de nutrientes esenciales y un exceso de nu-
trientes criticos (azucar, grasas totales y sodio), aumentando el riesgo de de-
sarrollar sobrepeso y obesidad, modificando asi la morbimortalidad en la vida
adulta 1014,

Los habitos alimentarios corresponden a practicas tanto individuales como
colectivas, se adoptan como parte de ciertas practicas socioculturales y es-
tan condicionados por factores socioecondmicos. El consumo de alimentos
no responde exclusivamente a una necesidad bioldgica, sino que también
esta modelado por el medio natural, social y cultural en el que los individuos
nacen. Durante la infancia, la adquisicion de dichos habitos alimentarios toma
relevancia ya que impactara en el desarrollo y determinara los mismos en el
futuro. La familia juega un rol fundamental, ya que la alimentacion del nifio en
esta etapa depende directamente de su entorno y es alli donde socializa sus
gustos, sus practicas y ciertas clasificaciones consideradas relevantes en su
grupo de pertenencia 516,

Las practicas de alimentacion del nifio van cambiando a lo largo de su vida,
recibiendo influencias desde distintos &mbitos. En un principio, cuando el nifio
nace, el entorno mas influyente corresponderd al de sus progenitores y cui-
dadores; luego se sumara el ambito de la jardin maternal y escuela; mientras
que en la adolescencia sus compaferos y amigos seran sus principales deter-
minantes '°. Asimismo el contexto geografico tiene un rol importante, ya que
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en €l las personas encargadas de la alimentacion del nifio desarrollan su vida,
generan relaciones familiares y comunitarias, establecen comunicacion con
los servicios de salud y reciben informacion.

Todos estos elementos configuran las representaciones sociales de las fami-
lias para la toma de decisiones frente al inicio, mantenimiento o abandono
de la lactancia materna y calidad de la alimentacion complementaria '

El objetivo de este trabajo fue conocer las representaciones sociales sobre
lactancia materna, la alimentacién complementaria y sobre el sistema de sa-
lud en relacion a las practicas de alimentacion de familias que realizaron el
control de salud de sus nifios en un hospital publico de la Provincia de Buenos
Aires.

METODOLOGIA

Se utilizé un disefio cualitativo. La poblacion de estudio se compuso de fami-
liares encargados de la alimentacion de los niflos/as menores de 2 afios, que
realizaban sus controles de salud pediatricos en el Observatorio de Salud de la
madre y el nifio del Instituto de Desarrollo e Investigaciones Pediatricas (IDIP)
del Hospital Sor Maria Ludovica de La Plata durante los meses noviembre
2022 a marzo 2023.

Se utilizé la técnica de grupo focal. Se confecciond una guia de entrevista
semiestructurada a los fines de focalizar las reflexiones colectivas en ejes re-
levantes para responder al objetivo general de estudio. Con esto se buscé re-
cabar las reflexiones, representaciones, actitudes, motivaciones y percepcio-
nes sobre lactancia materna, alimentacion complementaria y rol del sistema
de salud en relacion a las practicas de alimentacién, que se compartieron y
co-construyeron en la sinergia propia de cada grupo conformado. Tales dis-
cusiones fueron registradas en audio, desgrabadas y analizadas, identifican-
do nucleos de sentido, significados manifiestos y latentes de acuerdo a las
técnicas recomendadas '8 En el desarrollo de los grupos focales, siguien-
do los ejes de lactancia materna y alimentacion complementaria se pudo
indagar sobre los diferentes temas: sentimientos y emociones asociadas a
ambas précticas; diferencias o similitudes en caso de haber tenido mas de
un hijo; fundamento de eleccidn o no eleccién de lactancia materna y de la
edad de introduccion de alimentacién complementaria; dificultades, miedos,
inconvenientes y/o facilidades en estas practicas de alimentacion; fuentes de
informacién para ambas préacticas, roles familiares en cuanto a la compra y
preparacion de los alimentos.

Durante el andlisis se utilizaron tablas para la categorizacion de las represen-
taciones sociales, utilizando recortes del texto obtenidos a través de la des-
grabacion. Se llegd a la construccion de las siguientes subcategorias: valores,
creencias y mitos, aprendizajes y normas sobre lactancia maternay alimenta-
cion complementaria. También sobre representaciones acerca del sistema de
salud en relacion a las practicas de alimentacion.
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Para la realizacion de los grupos focales se invitd a participar a los familiares
durante la espera para el control de salud del nifio. Previo a la realizacién de
las entrevistas se obtuvo el consentimiento informado de cada familiar parti-
cipante, garantizando la confidencialidad de los datos obtenidos a partir de los
audios de los grupos focales.

Este proyecto fue aprobado por el Comité Institucional de Revision de Proto-
colos de Investigacién del H.I.A.E.P "Sor Maria Ludovica".

RESULTADOS

Participaron en el estudio ocho mujeres, cuatro en cada grupo focal. Las eda-
des estuvieron comprendidas entre 29 y 41 afios. Cuatro participantes eran
argentinas, 3 peruanas y 1 boliviana. Sélo una era madre primeriza, variando

en el resto el nUmero de hijos entre 2y 4.

Representaciones sobre lactancia materna

En lo que refiere a la lactancia materna, algunas participantes la valoraron
positivamente, reconociendo a la misma como una experiencia agradable que
generaba emocioén y un acto de demostracion de amor; mientras que otras
participantes la reconocieron como una practica que demandaba demasiado
tiempo y esfuerzo. Por otro lado manifestaron que el inicio de la lactancia solia
ser dificil e implicaba dolor en el pecho. También surgieron multiples miedos
a dar el pecho, ya sea por no generar suficiente leche al principio o por miedo
a que el niflo se ahogara, asi como frustracién al inicio o como resultado de
tener que recurrir a leche de formula. Tabla 1.

Respecto a las creencias, se pudo identificar que para algunas participantes
la leche materna era lo méas sano para los nifios, siendo mejor que la leche de

férmula, ademas de que estrechaba el vinculo entre la persona que daba de

Tabla 1: Valores, Creencias y Mitos sobre lactancia materna en familias que se atienden en hospital publico de la Provincia de Buenos Aires

“Me resulta como
una alegria una
emocion que
la nifa pueda
alimentarse
directamente
de mi"

(A, 31 afios)

personalmente ni
era algo que me
gustaba mucho
quizas. Estar ahi
amamamantando
y eso”
(S0, 31 afos)

(U, 35 afos)

“Si a mi también

se me hizo como

que, coMo unas
heriditas como que

me molestaba, ardia,

ardia no?Algunas
grietas”
(s, 31 afios)

"Yo comparto
con ella porque
en momentos
como que yo No
podia y me sentia
frustrada que no
podia darle a mi
nifa la leche, y
en ese momento
también yo
lloraba y me
desesperaba (...)
yo tenia miedo"
(A, 31 afios)

“Es mejor darle
el pecho que de
férmula que le
das a los nifios
para su creci-
miento,
todo (..) eslo
més bueno”
(S,32 afios)

"Y el vinculo no,
que muchas
mamés hablan
siempre que se
crea un vinculo,
Erauna experien-
cia nueva para mi
y quise intentarlo
y nos va bien
hasta ahora"
(.31 afios)

"0 sea el vinculo
lo tenemos igual
y es lindo igual, no?
Creo que cada uno
decide también (...)"
(S0, 31 afios)

en una joven menos
me parece (...)
Es como que se
saca la leche,
no se"

VALORES CREENCIAS CREENCIAS-MITOS
Es una Demanda Es dolorosa Genera miedo Es lo mejor Estrecha El vinculo con el/la En mujeres Hay que darle
experiencia mucho tiempo al inicio y frustracion parael/la | elvinculocon | nifio/a se genera “grandes” la teta al nifio/a
hermosa y esfuerzo nifia/o el/la nifio/a también usando se saca la leche cada vez
el biberon materna que llora.
“En el primero si, | "Ditodo lo que pude| "“Es saber que “Tuvimos ese "Sibien con la formula
tenia el pechoun | pero (..) me hubiese| darle el pecho | vinculo que dicen | tambien se alimentan,
“Los mios, los poco medio... cémo | gustado digamos | es mucho mejor, quesilactas ~|t@mbién crean un vinculo
tres tuvieron sedice? si,notenia | queellaagarre, | tiene otras cosas, | el bebé tiene mas | POraue yo ponele dando
lactancia P . marcado comose | hubiese agarrado muchas més | vinculo (. los tres | 1@ Mamadera es como
Decidi no . darle el pecho osea, lo
materna, dice? Si, se me hizo el pecho pero defensas que por son un amor A oot
" amamantar porque . hablas...todo, y él te mira
hermosa P un poco...duro, lamentablemente ahilalechede |y creo que gracias Ly el
%] N sentia como que " : o i y es el mismo vinculo o
< (L, 29 afos) e demandaba horrible no' formula’ aeso or s 4Ue UNo no Me parece
= mucho(..) asi que nada” (A 25 afios) (A, 35 afios) (L, 29 afios) P amarqn:ntje" gue eso pasa mas | uyeior cada vez que
(&) (Ma, 41 afios) en mujeres grandes,

llora, o cada vez que
quiera tomar"
(M, 38 afios)
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amamantar y el lactante. En contraste con esta creencia referida al vinculo,
otras participantes manifestaron que el vinculo con el lactante se generaba
igual al alimentarlo con leche de férmula. Dentro de las creencias también se
pudieron identificar ciertos mitos, como el de pensar que en mujeres de ma-
yor edad la leche se secaba generando mayor dificultad en la lactancia, o que
se debia alimentar al lactante cada vez que lloraba. Tabla 1.

Los aprendizajes que se pudieron identificar en los discursos de las partici-
pantes, estaban referidos a la técnica de amamantamiento, y al haber tran-
sitado por mas de una experiencia con sus diferentes hijos, esta técnica fue
mejorando. Para estas mujeres la experiencia que habian adquirido también
les fue Util para identificar no sélo como posicionar el pecho y al lactante, sino
también para saber en qué momento amamantar a los nifios.

En cuanto a las normas que rodean la lactancia materna, se pudo identifi-
car esta practica como un mandato familiar y una responsabilidad, donde se
torna obligatorio el cumplimiento de la misma sin la posibilidad de elegir no
hacerlo. Tabla 2.

Tabla 2: Aprendizajes y Normas sobre lactancia materna en familias que se atienden
en hospital publico de la Provincia de Buenos Aires

APRENDIZAJES NORMAS
Técnica Frecuencia Lactancia materna Lactancia materna
para amamantar de lactancia como mandato familiar como una

responsabilidad

Yo depende de como
lo ponia al nene en el
pecho, em o chupaba aire

CITAS

o me apretaba mal él a mi,

me lastimaba entera jaja
Pero es hasta que
le encontré la vuelta
de como ponerlo para
que succione. Nadie
te explica eso, "vamos
a ponerlo asi", hasta que
tuve que aprender.
Con el primero, después
ya con los dos ya tenia

"Y también, uno se da
cuenta, quizas también
pasadas las horas,
si pasa una hora y media
o dos por ahi, y ya
empiezan a mover
la boquita y ya si,
tenés que ponerlo porque
empieza a gritar
y no lo calma”
(S0, 31 afios)

“Mi mama nos tuvo
a nosotros y nos dié
el pecho a todos, asique
es como de familia,
no se si hay alguna
persona que lo piense”
(M, 38 afios)

“Igual tenia que darle
no le podés no dar el pecho
porque... le tenia
que dar igual”

(A, 31 aios)

experiencia”
(L, 29 afios)

Representaciones sobre la alimentacion complementaria

En lo que refiere a alimentacion complementaria se identificaron ciertos mie-
dos a no poder lograr una alimentacion adecuada en las familias. Ademas,
las mujeres valoraron la alimentacion saludable como “cara” por los precios
elevados de las frutas, verduras y carnes. Sumado a esto, varias participantes
expresaron que cocinar para todos los integrantes de la familia demandaba
mucho tiempo y esto, ademas de limitar el tipo de preparaciones, generaba
una sobrecarga en la persona que cocinaba, ya que se solapaba con otras
actividades del hogar. En estas familias la mayor parte de las actividades del
hogar recae sobre una sola persona. A pesar de esto algunas participantes
consideraron que cocinar para la familia era una actividad que les gustaba.
Tabla 3.
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Respecto a las creencias sobre el inicio de la alimentacién complementaria,
se identifico en el discurso la idea de que los menores antes de llegar a los
seis meses sentian deseo por la comida o podian “saborearla” antes de pro-
barla. Ademas se identificé el mito de que uno de los motivos por el que los
nifios rechazaban las primeras comidas era porque le faltaba sal. Por otro
lado, la mayoria de las participantes consideraba que las comidas caseras
elaboradas por ellas mismas eran mas saludables que las comidas compra-
das, y que les daba seguridad saber qué tipo de alimento le estaban dando a
su familia. Tabla 3.

Tabla 3: Valores, Creencias y Mitos sobre alimentacion complementaria en familias que se atienden
en hospital publico de la Provincia de Buenos Aires.
CREENCIAS

VALORES CREENCIAS-MITOS

CITAS

Miedo a no lograr
una alimentacion
adecuada

La alimentacion
saludable
es costosa

Cocinar para la
familia demanda
tiempo y es cansador

Cocinar para la
familia
es algo lindo

Las elaboraciones
caseras son mejores
que las comidas
compradas

Los/las nifios/as
“saborean” los
alimentos antes
de probarlos

Los/las nifios/as
“saborean” los
alimentos antes
de probarlos

"Y yo tenia esos nervios,
sigo con los nervios
igual, de saber si estoy
alimentando bien, porque
estan en pleno
crecimiento viste y digo a

ver si le falta algo, que dar de comer a las (L, 29 afios) (An, 25 afios) a \afa\) .
para mi le faltaba algo. 11, osea de comer un poquito nomas
! (Ma, 41 afios)

(...) y yo como madre
digo "uy lo estré
alimentando bien?"
estaré haciendo bien?”
(L, 29 afios)

“Me ha pasado a fin
de mes (...) y decir "hoy
no". El tema de precios

nada mas (...) hoy en dia
te sale mas barato
un paquete de galletitas
que comprar dos
paquetes de acelga”
(L, 29 afios)

“Cuido a mis hijos,
no trabajo, soy ama de
casa (...). Llevo a mi hija
alaescuela, alaiglesia,
asi estamos andando
(...) cansador, si. Tengo
que estar cada vez que
estudia mi hija, le tengo

“Més alla de saber
lo que uno cocina,
también creo que es
lindo. A mi, va, me gusta
darle cosas (...)
Yo creo que es lindo
también”
(So, 31 afios)

“Me quedo tranquila que
se lo que les estoy dando.
Saber que si les estoy
dando algo sano, saber eso
nada méas, mas que nada.
Porque si vos compras algo
no savés que le pusieron, si
esta en condiciones, si tiene
mas que nada conservantes
agregados. Prefiero saber lo
que les estoy dando, nada
mas que eso”

“Veia a todos
comiendo y ella
saborea viste
como que queria
también”

"Pero es re feo,

a veces no quieren
comer ellos...
no, si, no le daba, a
veces una pizquita
(haciendo referencia

“Es méas econémico
no se, hacer una salsa,
un guiso que quizas
comer algo mas sano, no
se una ensaladita, hacer
algo asf, a veces
se complica mucho,
comer algo sano”

(So, 31 afios)

(...) cansada, cansada la
verdad, jajaja cansada

porque entra a las 13

"Si es verdadsi, sabés lo que
estas cocinando
y lo que estas comiendo
y dadno a tus hijos.
Porque sino, si compras
comida, por ahi no sabés..."
(M, 38 afios)

Y él tampoco no
descansa, es bien
inquieto, travieso"

(sa 32 afios)

“Me gusta cocinar,
jugando con mi hija"
(Sa, 32 afi0s)
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Casi la totalidad de las participantes habian tenido mas de una experiencia
con el inicio de la alimentacion complementaria, por ello se pudo identificar
como aprendizaje el saber qué tipo de alimentos no debian incorporar al ini-
cio, asi como también saber que las primeras comidas ofrecidas a los nifios
iban a ser rechazadas y por ello habia que seguir ofreciéndoles distintas pre-
paraciones. En ambos grupos focales surgieron cuestiones relacionadas al
conflicto con familiares y circulo cercano, ya que las madres manifestaban
querer respetar las pautas de introduccion de alimentos, sin embargo, algu-
nos familiares que quedaban al cuidado de los hijos, en su mayor parte abue-
los, les daban o fomentaba el consumo de alimentos no saludables y el inicio
de la alimentacion complementaria antes del tiempo recomendado.

Se pudo identificar que en las familias participantes existia la norma en co-
mun de compartir la mesa para hacer las comidas con todos los integrantes,
respetando la comensalidad y aprovechando ese momento como un en-
cuentro familiar.
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Ademas, para la mayoria de las participantes, el hecho de cocinar para sus
familias implicaba una responsabilidad, naturalizando que al ser quienes per-
manecian mayor tiempo en la casa se les adjudicaba automaticamente ese

rol. Se podria considerar en este discurso una norma de forma implicita en la
gue la mujer por el hecho de ser mujer es naturalmente encargada de las ta-
reas del hogary, si algun familiar participaba de estas tareas se consideraba

gue estaba facilitando una ayuda. Tabla 4.

Tabla 4: Aprendizajes y Normas sobre alimentacion complementaria en familias que se atienden
en hospital publico de la Provincia de Buenos Aires.

Las primeras comidas
pueden ser rechadas
por el nifio

APRENDIZAJES

Familiares y vinculos
cercanos no respetan
las pautas de introduccién
de alimentos

Sentarse
a comer
en familia

NORMAS

Cocinar para la familia
es una responsabilidad
de la mujer que se
queda en el hogar

" La primera vez si,
uno siempre, a veces
duda si le va a gustar,

que se yo, uno sabe que
cocina que tenés que
cocinarle sin salsa,
saber que no le va a gustar
las primeras veces, decis
“ay no le gusta” pero tenés
que volver a intentar,
intentar, intentar.
Por eso yo sé,
la primera vez
siuno tiene duda en el
momento”
(J, 35 afios)

CITAS

“Pero cuando estas con tu mama,
con tu papa que vienen con que
“le damos un yogurcito, no le va

ahacer nada” (...) Y es eso dicutir
que no le de esto, que no le de lo
otro porque le va a hacer mal (...)

Y viene mi mama y le de alfajores,

un turroncito, un chupetin (...) Viene
la abuela, viene la tia y le traen
las golosinas. Que eso también
es otra discusion
(L, 29 afios)

"Todo a horario
y en rutina, todo
en familia, (...)
aprovechar

el tiempo que se
puede todos juntos
(...) Compartir, ;no?"

(L, 29 afos)

“Si tuviera la posibilidad
de que alguien me ayude,
bueno, pero lo hago
también piorque estoy
en casa"

(L, 29 afios)

“Porque algunos me dicen "dale,
le podés dar" ejemplo algunos fa-
miliares me decian “ya a los cuatro
meses le podés dar un yogur"

y yo mi miedo no (...)"

(An, 25 afios)

“Juntos comemos.
Los cuatro nos
sentamos en la

mesa
y ya todos
acomer”
(Sa, 32 afi0s)

“Em de ayuda, si con ella si
porque si, yo le cocino a ella y
mi marido me da una mano,
por ahi ayudar a dale de comer.
Mientras yo preparo la comida
para mi otro nene, para él y para
mi. Eso es una ayuda"

(An, 25 afos)

Tabla 5: Representaciones sociales del sistema de salud en relacion a practicas de lactancia
materna y alimentacion complementaria en familias que se atienden en hospital publico de la

Provincia de Buenos Aires.

CITAS

SISTEMA DE SALUD
COMO PROMOTOR Y AYUDA
DE LAS PRACTICAS DE ALIMENTACION

"El pediatra te explica. Cuando, al momento que nace,
y cuando estas gestando te explican: a qué hora lo vas
adar, em eso tiene idea”

(Sa, 32 afios)

PROFESIONAL DE SALUD
COMO LA FUENTE
DE INFORMACION MAS SEGURA

“Yo puedo tener mil ideas, pero a la hora vengo de la doc-
tora la pediatra y empiezo a consultar “puedo hacer esto?
puedo hacer lo otro?, puedo hacer aquello?" y bueno te
recomiendan no? porque al final uno puede buscar pero no
tiene el conocimiento ni lo que el doctor o pediatra puede
decirte en ese momento, no? el especialista?”

(As, 31 afios)

"En el embarazo osea la ginecdloga, la obstetricia te habla
osea cuando hay primeros controles, cuando nace, en el
hospital te dicen que darle el pecho es lo mejor"

(J, 35 afios)

“(...) y siempre estaba ahi al pie de la letra de lo que me
decian los pediatras”
(Ma, 41 afios)

"Si, por ahi viste desde el embarazo siempre nos estan diciendo
si, el pecho materno es muy importante para los bebés
y el crecimiento y eso... del principio de todos mis embarazos
yo se que era muy importante para ellos”
(Ma, 41 afios)

"(...) estoy esperando ahi que el médico me diga le podés
dar esto, le podés dar aquello”
(So0,31 afios)

"Y lo primero que me dijeron fue
probemos amamantar”
(An, 25 afios)

"Yo siempre me llevé por mi pediatra”
(L, 29 afos)
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Representaciones sobre el sistema de salud en relacion a las practicas de
alimentacion

Al indagar acerca de las representaciones sobre el sistema de salud en rela-
cion a las practicas de alimentacion, fue una constante valorar a los profesio-
nales de la salud como promotores, ayuda y guias de las practicas de alimen-
tacién en las diferentes etapas del embarazo y en los controles posteriores al
nacimiento de los nifios. Las participantes, mas alla de las propias represen-
taciones sobre las practicas de alimentacion, esperaban a cada consulta pe-
diatrica para avanzar con cada etapa de la alimentacion del nifio, y asi poder
hacerlo de la mejor forma posible cuidando su salud, ya que consideraban el
saber del profesional como el méas valido para guiarse. Tabla 5.

DISCUSION

Las representaciones sociales dependen del aprendizaje, creencias, valores,
ideas, normas y practicas socioculturales que orientan en el mundo ma-
terial y su cotidianidad. Esto determina que las practicas de alimentacion
presenten diversidad, con similitudes y diferencias, ya que las mismas estan
moldeadas por sus representaciones y por las caracteristicas de cada familia
inmersa en un entorno que tiene sus propias influencias sociales, culturales
y econémicas.

Al igual que lo hallado en otros estudios '° en este trabajo, las mujeres
reconocieron los beneficios nutricionales de la lactancia materna para el
crecimiento y desarrollo de los nifios, resaltando su caracter exclusivo, y
comparandolo con la leche de formula. Ademas le atribuyeron beneficios
psico-afectivos a través del vinculo que genera con el lactante.

En relacién a los mitos, aunque no existe sustento cientifico que los valide,
siguen pasando de generacion en generacion, motivo por el cual resulta im-
portante reconocerlos ya que pueden ir en perjuicio de practicas de lactancia
2 influyendo en que las personas encargadas de los nifios sigan o no las
recomendaciones de organismos internacionales ’. Una encuesta realizada
en nuestro pais por la Liga de la leche ?identificd como mito "que las mujeres
se quedan sin leche” siendo este uno de los mitos mas mencionado por las
participantes de este estudio.

También se ha estudiado la forma en que la lactancia materna esta influen-
ciada por cuestiones de género, las cuales determinan ciertas normas adju-
dicadas al género femenino, en especial las relacionadas a tareas cuidado
como la compra, preparacion de alimentos y cuidado de nifios, y que se ven
reflejadas dentro de las representaciones sociales de mujeres 2'. Similarmen-
te las mujeres en este estudio perciben esta practica como una norma, una
responsabilidad, naturalizando el deber de amamantar sin eleccion, y ejem-
plificando esto en otras mujeres de su familia.

Respecto a las representaciones sociales de la alimentacion complementa-
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ria, mas alla de los ideales que las familias participantes de este estudio pue-
dan tener sobre las practicas de alimentacion saludables para sus nifios, hay
ciertos limitantes que hacen dificil llegar a lograrlos. Por un lado, la situacion
socioecondmica de esta poblacion genera dificultad en el acceso a ciertos
alimentos y preparaciones que forman parte de una alimentacion saludable,
como se ha observado que sucede en otras poblaciones de bajos recursos ?*
2, Un estudio realizado en Santiago del Estero mostro la incorporacion tem-
prana de alimentos con densidad energética y de nutrientes inadecuadas %,
mientras que otro realizado en Perl mostrd que los factores determinantes
de los habitos alimenticios fueron: la disponibilidad y facilidad de preparacién
de los alimentos, la falta de recursos e incertidumbre econémica para la pla-
nificacién alimentaria y la falta de conocimientos nutricionales ?2.

Por otro lado, aparecen diversos obstaculos al delegar el cuidado de los ni-
fios a familiares, ya que muchas practicas van contra los ideales de estas
personas encargadas de la alimentacion de los nifios, hallazgos que se han
encontrado en otro trabajo '°. Esto también da cuenta de la dimensién cul-
tural de la alimentacion, coexistiendo diferentes formas de alimentarse que
son generacionales y que se superponen como influencias en las préacticas
de alimentacion de los nifios, principalmente a través de la interacciéon con
familiares como abuelos o tios.

Al igual que en la practica de lactancia materna, hay cuestiones de géne-
ro subyacentes a las practicas de alimentacion complementaria, ya que la
responsabilidad de la alimentacion de las familias suelen recaer sobre las
mujeres, resultando en una responsabilidad adjudicada al género femenino
ademas de ser las que asisten a los controles de salud de los nifios. Resul-
tados similares se encontraron en un estudio realizado en Chile, donde en el
relato de las mujeres se identifico que eran las encargadas de las decisiones
y acciones referidas a la alimentacion de los nifios ®.

En relacion a las creencias de esta poblacion sobre la comida casera, ela-
borada en el hogar, se ha observado lo mismo en el estudio realizado por
Hernandez et al '¢, donde los participantes relacionaron el comer bien con
productos frescos, la comida casera y una dieta balanceada, en contrapo-
sicién de los ultraprocesados. Es importante destacar que, mas alla de que
esta poblacion prioriza una alimentacion casera, esto no significa que sean
siempre balanceadas en nutrientes y acordes a las necesidades nutricionales
de los nifios, por ello es necesario acompafar a estas familias con educacién
alimentaria nutricional para reforzar conceptos que puedan ayudarlas a to-
mar las mejores decisiones a la hora de comprar y elaborar los alimentos.
Resulta interesante sefialar que en la poblacion estudiada la comensalidad
es tenida en cuenta a la hora de realizar las comidas, resaltando el valor de
respetar horarios y compartir con todos los integrantes. Estos hallazgos son
similares a los del trabajo realizado en Pert, donde los participantes coinci-
dieron en la importancia de comer en familia, manifestando que este habito
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mejora la relacion entre los miembros 22 Para estas poblaciones la comida en
familia se torna un espacio de aprendizaje y socializacién de normas y habitos
alimentarios.

Respecto de las representaciones sociales sobre el sistema de salud se pudo
observar que en estas familias el mismo funciona como promotor, guia y fuente
de informacién. Esto coincide con otro estudio realizado en Jujuy, donde las
mujeres participantes posicionaron a los profesionales de la salud como trans-
misores de informacion segura, creible y decisiva respecto a las practicas de
alimentacion ™. Sin embargo, al comparar estos resultados con una investiga-
cion realizada en Colombia %4, hay discordancias, ya que las participantes dieron
mayor relevancia a la informacion y consejos sobre las practicas de alimen-
tacion recibidas por sus familiares (suegras, abuelas, hermanas y abuela) que
aquellas recibidas por los profesionales de la salud que las asistieron, justifican-
do esto, en parte, por no haber recibido explicacién del cémo y por qué de las
recomendaciones dadas por dichos profesionales. Teniendo en cuenta esto, la
intervencion de los profesionales de salud debe contemplar los elementos que
moldean las practicas de la comunidad para promover y acompafar practicas
de alimentacién y asi prevenir enfermedades asociadas a practicas inadecua-
das. Una posible estrategia desde el sistema de salud seria tratar de incorporar
a las consultas pediatricas a los abuelos o familiares cuidadores del nifio en su
cotidiano, ademas de los padres.

Este trabajo aporta conocimientos relevantes que pueden facilitar la promo-
cion de la salud en las infancias. A partir de esto, se podrian promover acciones
oportunas de educacioén alimentaria, disefio y difusion de materiales y mensajes
dirigidos a la comunidad y al equipo de salud. De esta forma se podrian generar
aportes para prevenir la obesidad y desnutricion infantil, y en consecuencia, las
enfermedades cronicas asociadas, ademas de promover una nutricion sana y
un éptimo desarrollo fisico y mental, fomentando el cumplimiento del derecho
de los niflos a acceder a una alimentacién sana. Es por ello que resulta funda-
mental ampliar investigaciones de este tipo en Argentina, en distintas pobla-
ciones donde las representaciones sociales son diferentes, con una diversidad
cultural que influye de distintas maneras en la alimentacién y que torna ineficaz

el planteo de intervenciones de salud estandarizadas.

CONCLUSION

En la poblacion estudiada la lactancia se presentd como la mejor forma de ali-
mentar a los nifios, con beneficios nutricionales y psico-afectivos por encima
de otras formas de alimentacion, a la vez que se reconoce como una norma
transmitida a partir de generaciones de mujeres de la familia. La alimentacion
complementaria en las familias de las mujeres participantes se vié limitada por
cuestiones econdmicas en cuanto al acceso de los alimentos considerados sa-

ludables, al tiempo y a las tensiones puestas en juego al delegar el cuidado de
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los nifios a familiares con diferentes ideales sobre la alimentacion del nifio. La
comensalidad y las reparaciones caseras fueron consideradas fundamentales
por las participantes de este estudio.

Por dltimo, el sistema de salud, al igual que en otras poblaciones, se presenta
como el principal actor generador de informacion, significando esto una oportu-
nidad para la promocioén de lactancia materna y alimentacién complementaria
optimas, si se realizan teniendo en cuenta las representaciones sociales de es-

tas practicas.
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TRASTORNOS

DE LA SEGURIDAD

EN LA ALIMENTACION

Y DEGLUCION EN NINOS
CON PARALISIS CEREBRAL.

RESUMEN

Introduccion: Los niflos con diagndstico de paralisis cerebral (PC) presentan
una alta frecuencia de trastornos en la alimentacion y deglucién asociados, lo
gue condiciona una mayor morbimortalidad. El objetivo fue determinar la pre-
valencia de trastornos de la seguridad en la alimentacion y deglucién (TSAD) y
comparar su frecuencia en los diferentes niveles de compromiso motor grueso.
Material y métodos: Estudio observacional, analitico, de corte transversal. Se
revisaron y analizaron datos de historias clinicas de pacientes con diagnéstico
de PC atendidos en el servicio de Medicina Fisica y Rehabilitacion durante el
periodo noviembre de 2019y junio de 2022. Se determinaron el grado de com-
promiso motor mediante el sistema Gross Motor Function Classification Sys-
tem (GMFCS) y los trastornos en la alimentacion y deglucion mediante el siste-
ma de clasificacion Eating and Drinking Ability Classification System (EDACS).
Se comparé la frecuencia de TSAD en los diferentes niveles de compromiso
motor grueso segun GMFCS (test de Fisher).

Resultados: Se incluyeron 112 pacientes, edad media 8,2 + 3,5 afios, 57% sexo
masculino. El 20,5% de los pacientes presentaron TSAD. Al comparar los pa-
cientes seguin el grado de compromiso motor grueso, el 20% y el 75% de los pa-
cientes en categoria de GMFCS IV y V respectivamente, presentaron trastornos
en la alimentacion y deglucién (EDACS 111, IV y V) mientras que ninguno de los
incluidos en las categorias |, Il y Il de GMFCS presentaron trastornos (p<0,001).
Conclusioén: En los pacientes con PC del presente estudio la prevalencia de
TSAD alcanzo el 20,5%. Se observd una frecuencia creciente de TSAD confor-
me aumento la afectacion motora gruesa (GMFCS).
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PALABRAS CLAVES:
Pardlisis cerebral, disfagia, pediatria, GMFCS, EDACS.

ABSTRACT

Introduction: Children with a diagnosis of cerebral palsy (CP) present a high
frequency of associated feeding and swallowing disorders, which conditions a
higher morbimortality. The aim was to determine the prevalence of feeding and
swallowing safety disorders (FSSD) and to compare their frequency in diffe-
rent levels of gross motor involvement. Material and methods: Observational,
analytical, cross-sectional study. We reviewed and analyzed data from medical
records of patients with a diagnosis of CP seen in the Physical Medicine and
Rehabilitation service during the period November 2019 and June 2022. The
degree of motor involvement was determined using the Gross Motor Function
Classification System (GMFCS) and eating and swallowing disorders using the
Eating and Drinking Ability Classification System (EDACS). We compared the
frequency of FSSD in the different levels of gross motor involvement according
to GMFCS (Fisher's test). Results: 112 patients were included, mean age 8.2 +
3.5 years, 57% male. FSSD was present in 20.5% of the patients. When com-
paring patients according to the degree of gross motor involvement, 20% and
75% of patients in GMFCS categories IV and V respectively, presented feeding
and swallowing disorders (EDACS I, IV and V) while none of those included
in GMFCS categories |, Il and Ill presented disorders (p<0.001). Conclusion: In
patients with CP in the present study the prevalence of FSSD reached 20.5%.
An increasing frequency of FSSD was observed as gross motor involvement
(GMFCS) increased.

KEYWORDS:
Cerebral palsy, deglutition disorders, pediatric, GMFCS, EDACS.

INTRODUCCION

La alimentacion y deglucién son funciones primordiales e inseparables en la
nifiez. Por medio de la primera, el nifilo maneja los alimentos de manera segura,
eficiente y competente, segun su etapa del desarrollo, logrando progresar y
mantener un peso y talla adecuados. Una alteracion de la alimentacion implica
cualquier dificultad en succionar, morder, masticar, controlar los alimentos en
la cavidad oral, manejar la saliva y deglutir . La deglucion, por su parte, es el
complejo proceso sensoriomotor que ocurre con los alimentos una vez que in-
gresan en la boca, tradicionalmente subdividido en cuatro fases (pre-oral, oral,
faringea y esofagica), conociéndose su alteracion como disfagia .

Los trastornos de la alimentacion y deglucién constituyen un amplio grupo de
condiciones en la edad pediatrica, con una frecuencia del 25 al 45% en indivi-
duos con desarrollo tipico, aumentando a 33-80% en nifios con algun trastorno
del desarrollo. Esto Ultimo, se debe a que la alimentacion es un proceso biopsi-
cosocial complejo, y la alteracion en la integracion de los hitos de maduracion
neuroldgica, habilidades motoras, cognitivas y sociales, influyen en las habili-
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dades de alimentacion, por lo tanto en la seguridad y eficacia del proceso 2

La paralisis cerebral (PC) representa la causa mas frecuente de discapacidad
motora en la infancia, con una prevalencia mundial de 2,11 por 1000 nacidos
vivos 8. Esta comprende un grupo heterogéneo de trastornos del desarrollo del
movimiento y la postura que causan limitacion de la actividad, atribuidos a una
lesién no progresiva en un cerebro en desarrollo. Con frecuencia, se acompafia
de trastornos sensoriales, cognitivos, de la comunicacion, percepcion, conduc-
ta, y/o epilepsia, y/o trastornos de la alimentacion y deglucion; lo que determina
una amplia variedad en el perfil de funcionamiento, calidad de vida y morbi-
mortalidad. En los nifios con PC, una de las comorbilidades més frecuentes son
las alimentarias, lo que conlleva a un mayor riesgo de malnutricion y déficit de
micronutrientes 7.

La presencia de disfagia orofaringea y la disfuncion motora, junto con la afecta-
cion de las vias vegetativas que actdan sobre el sistema nervioso entérico, pue-
den ocasionar la presencia de vomitos, regurgitaciones, constipacion, retraso
del vaciamiento gastrico y riesgo de broncoaspiracion. Si a estas condiciones
se le agrega la necesidad de dependencia de terceros para la ingesta, las difi-
cultades para expresar necesidades, la alteracion de la postura, y el déficit en
el control cefélico y de tronco, sumado al incremento de las pérdidas o de las
necesidades caldricas, la consecuencia directa es el riesgo de deshidratacion
y/o desnutricion 89,

Debido a la amplia variedad en la forma de presentacion clinica y variable re-
percusion funcional, en el dltimo tiempo se fueron desarrollando diferentes sis-
temas de clasificacion. El propdsito de éstos, es discriminar significativamente
entre esas variaciones en la expresion o etapas de progresion, evitando el uso
de términos inespecificos como "leve, moderado o severo” '°. De estos sistemas
de clasificacion, el mas utilizado es el de Funcion Motora Gruesa, Gross Motor
Function Classification System (GMFCS), que clasifica en 5 niveles a los pacien-
tes con diagndstico de PC, segun grado creciente de afectacion de la motricidad
gruesa ''"2-Cuenta con una version revisada y expandida en el afio 2008, que
extiende su aplicacion a nifios y adolescentes con PC hasta los 18 afios '°.

Con respecto a la funcién de la alimentacion, el Sistema de Clasificacion de la
Habilidad para Comer y Beber, Eating and Drinking Ability Classification System
(EDACS), es el utilizado en nifios con PC. EI mismo contempla 5 niveles, ha-
ciendo hincapié en la seguridad y eficacia. En ella se tiene en cuenta un amplio
rango de factores que pueden influir en el momento de la alimentacion, como
factores personales, sociales, emocionales y aspectos conductuales ™.

El desarrollo motor grueso influye en el mantenimiento de la postura para una
alimentacion segura, por lo que su compromiso afecta la deglucion, al alterar la
posiciony la alineacion de las estructuras orofaringeas y restringir su movilidad.
Algunos estudios sefialan que los trastornos en la alimentacion y deglucion son
mas severos en tanto mayor sea el compromiso motor, agravado por la dispra-
xia orofacial ""'® mientras que otros estudios previos sugieren que la frecuencia
de presentacion de trastornos severos de la alimentacion, en los nifios con PC,
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se asocia con los niveles mas altos del GMFCS 6%,

Debido a que la evidencia acerca de la situacion de los nifios con PC en nuestra
region es escasa, el objetivo del presente trabajo fue establecer la prevalencia
de los TSAD en los pacientes con diagndéstico de PC y comparar la frecuencia
en los diferentes niveles de compromiso motor grueso segun GMFCS.

MATERIAL Y METODOS

Se realizé un estudio observacional, descriptivo y analitico, de corte transver-
sal, a través de la revision de historias clinicas de pacientes con diagnostico
de PC, asistidos en el Servicio de Medicina Fisica y Rehabilitacion del H.I.A.E.P.
“Sor Maria Ludovica" entre noviembre de 2019 y junio de 2022.

- Criterios de inclusion: Pacientes con edades comprendidas entre 3y 15 afios
al momento de la evaluacion inicial.

- Criterios de exclusion: Pacientes con dafio neurolégico progresivo, pacientes
que discontinuaron el seguimiento por un periodo mayor o igual a 2 afios.

Se relevaron las siguientes variables:

Presencia de TSDA:

Para la clasificacion funcional de las habilidades para comer y beber se utilizé
EDACS, aplicable a pacientes con diagndstico de PC, mayores de 3 afios, y que
tiene en cuenta como variables principales la eficacia y la seguridad de la ali-
mentacion. Se divide en 5 niveles crecientes segin compromiso funcional 14.

Nivel I: come y bebe de manera eficiente y segura.

Nivel IIl: come y bebe de manera segura, pero con limitaciones en la eficiencia.
Nivel Ill: come y bebe con limitaciones en la eficiencia y la seguridad.

Nivel IV: limitaciones significativas en la seguridad.

Nivel V: incapaz de comer o beber de forma segura. Considerar soporte nutri-
cional por sonda.

Se consideraron pacientes con TSAD a aquellos con nivel lll, IV y IV.

Grado de compromiso funcional motor grueso:

Se empled el sistema de clasificacion GMFCS. Este clasifica a los nifios y ado-
lescentes de hasta 18 afios, con diagndéstico de PC, en 5 niveles segun el grado
creciente. Tiene en cuenta, principalmente, los movimientos autoiniciados en
forma voluntaria, la capacidad de sedestacion, control cefalico, marcha y nece-
sidad de ayudas técnicas o silla de ruedas para la movilidad 13.

Nivel I: sin limitaciones (andar, correr, subir escaleras, etc.). Escasa coordina-
cion.

Nivel II: limitacién en la marcha en terreno irregular o larga distancia. Precisa
apoyo en escaleras. Dificultad para correr y saltar.
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Nivel Ill: camina con bastén o muletas. Silla de ruedas para larga distancia.
Nivel IV: andador en casa. Silla de ruedas manejada por otro en el resto de las
circunstancias.

Nivel V: dependencia completa para moverse.

También se relevo la edad (en afios) y sexo de los pacientes.

Recoleccion de datos

Para la obtencion y recoleccion de la informacion se utilizé una base de datos
confeccionada en planilla Excel para tal fin, y se revisaron las historias clinicas
de los pacientes que reunieron los criterios de inclusion.

Andlisis estadistico

Los resultados se expresaron como frecuencias (%) y media + DS. Para com-
parar la frecuencia de TSAD segun el grado de compromiso motor grueso (GM-
FCS) se utilizé test de Fisher. Se considero significativo un valor de p < 0,05.

Aspectos éticos

El manuscrito fue presentado al Comité Institucional de Revision de Protocolos
e Investigacion (CIRPI) del Instituto de Desarrollo e Investigaciones Pediatricas
del H.I.A.E.P. "Sor Maria Ludovica" de La Plata no existiendo objecion ética para
la publicacion del mismo.

Los datos fueron obtenidos retrospectivamente a partir de la revisiéon de las
historias clinicas. Los nombres y la informacion personal de cada paciente se
mantuvieron en absoluta reserva, ocultos a través de un sistema de codifica-
cion de datos para lograr el anonimato. Debido al caracter observacional y re-

trospectivo, no fue necesaria la solicitud de consentimiento informado.

RESULTADOS

De los 146 pacientes con diagndéstico de PC atendidos en el periodo de estu-
dio, solo 112 reunieron los criterios de inclusién. De éstos, 57% (n=64) fueron
de sexo masculino, con una edad media de 8,2 + 3,5 afios. En el Grafico 1 se
presenta la distribucion de los pacientes segun el grado de compromiso motor
grueso (GMFCS la V).

El 20,56% de los pacientes presentaron TSAD. La distribucion de pacientes segun
sus habilidades para comer y beber evaluadas por el sistema de clasificacion
EDACS se presenta en el Gréafico 2.

En la Tabla 1 se describe la presencia o no de trastornos de la alimentacion y
deglucion (EDACS) segun los diferentes niveles de compromiso motor grueso
evaluados por GMFCS.

Al comparar los pacientes segun el grado de compromiso motor grueso, el 20%
y el 75% de los pacientes en categoria de GMFCS IV y V respectivamente, pre-
sentaron trastornos de la alimentacion y deglucién (EDACS IlI, IV y V) mientras
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GRAFICO 1: Distribucién de pacientes segin compromiso motor grueso (GMFCS)

GMFCS V
n=27 24,1%

GMFCS |
19,6% n=27

GMFCS Il
GMFCS IV
n=15 13,4%

GMFCS I

26,8% n=30
GRAFICO 2: Distribucién de pacientes segun habilidades para comer y beber.
EDACS V
n=11 9,8%
EDACS IV
n=2 1.8%
EDACS 11l
n=10 8,9%

EDACS |

EDACS Il 71,5% n=80
n=9 8%

Tabla 1: Frecuencia de trastornos de la alimentacion y deglucién (EDACS) segun los diferentes
niveles de compromiso motor grueso evaluados por GMFCS.

Presencia de trastornos GMFCS TOTAL

de la alimentacion y deglucion I I 1 v Vi

NO (EDACS 1y 1)

n 22 18 30 12 7 89

Porcentaje (%) 100 100 100 80 25 79,5

SI (EDACS IIl, IV y V)

n 0 0 0 3 20 23

Porcentaje (%) 0 0 0 20 75 20,5
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gue ninguno de los incluidos en las categorias |, Il y Ill de GMFCS presentaron
trastornos (p<0,001).

El 87% (20/23) de los pacientes con TSAD (EDACS IlI, IV y V) pertenecio al GM-
FCS V, mientras que el 13% restante (3/23) correspondié a GMFCS IV. Todos los
pacientes clasificados como EDACS V fueron GMFCS V.

No se observd asociacion entre la presencia de trastornos de la alimentacion y
deglucién con la edad y sexo de los pacientes.

DISCUSION

La utilizaciéon de Sistemas de Clasificacion en nifios con PC permite una des-
cripcion mas detallada de sus habilidades para comer y beber, motora gruesa,
entre otras. Estas formas de clasificacion son herramientas Utiles en la practica
médica para el conocimiento global del paciente, y asi planificar un programa de
tratamiento mas adecuado, enfocado en sus capacidades y limitaciones.
Nuestro estudio mostré que el porcentaje de pacientes con afectacion deglutoria
(EDACS I, IV y V) fue mayor cuanto mas extenso era el compromiso motor. En
nuestra muestra el 87% pertenecié al GMFCS V, mientras que el 13% restante
correspondié a GMFCS IV y los pacientes clasificados como EDACS V, fueron
en su totalidad GMFCS V, coincidiendo con el estudio de Garcia Ron en el que
participaron 44 nifios y adolescentes espafioles con PC '8 También el estudio
de Benfer KA sobre disfagia mostré una prevalencia del 85% en nifios con PC,
encontrando que la misma aumentaba a mayor nivel de GMFCS '®. Sin embar-
go, las prevalencias de TSAD son mayores que la observada en nuestro estudio
(20,5%). Dicha diferencia, podria atribuirse a la inclusion de nifios de 18 a 36 me-
ses (edades excluidas en nuestro estudio) y a la utilizacion de un instrumento de
medida distinto (DDS y Schedule for Oral Motor Assessment) '°. Por otra parte,
en el estudio de Calis se observd una prevalencia del 99% en pacientes con PC
severa 2. La diferencia podria deberse a que este estudio incluyd sdélo pacientes
con GMFCS IV y V con afectacion intelectual, y ademas, utilizan una escala dife-
rente para evaluar trastornos alimentarios (Dysphagia Disorders Survey o DDS).
Otro estudio en pacientes con PC con grado de compromiso motor GMFCS
I1I-V, encontré que la cifra de alteraciones alimentarias alcanzaba un 58% '°. A
diferencia, en nuestro estudio la prevalencia de TSAD en el mismo grupo fue de
32% (n=23) pudiendo explicarse considerando la menor edad de los pacientes
(a partir de 2 afios), y que para la medicion de los trastornos de la alimentacion
se utilizé el North American Growth questionnaire (NAG-Q), por lo que no puede
ser comparada '5. No obstante, cabe sefialar que la tendencia es similar ya que
el 94% de los pacientes del grupo con disfuncién alimentaria méas severa fueron
GMFCS V, y en nuestra serie, el 100% de EDACS V correspondieron a un compro-
miso motor del mismo nivel, situacion que también se observo en el estudio de
Garcia Ron '8,

También es relevante sefialar que, en nuestro estudio, el 80% (n=12) de los pa-
cientes pertenecientes a GMFCS IV y el 26% (n=7) a GMFCS V, no presentaron

35



36| Ludovica Pediatrica - VOL 26 #01 - JULIO 2023

TSAD, alcanzando un total de 45% si se considera el grupo formado por ambos
niveles (19/42). Al realizar la busqueda bibliogréfica, sélo encontramos un ar-
ticulo que describe una situacion similar. En éste, los autores utilizaron el mis-
mo parametro que en nuestro estudio para definir limitaciones en la seguridad
(EDACS=III), y encontraron un 33% sin TSAD en el mismo grupo, pero todos
correspondieron a GMFCS IV '8,

El estudio tiene algunas limitaciones. En primer lugar, el sistema de clasificacion
utilizado ha sido validado para pacientes a partir de los 3 afios (EDACS) motivo
por el cual debieron excluirse 34 nifios, lo que redujo la muestra y limité la com-
paracion con otros estudios por utilizar otro instrumento de medicion.

En segundo lugar, no fueron consideradas algunas variables, tales como pra-
xias orolinguofaciales, la necesidad de modificacién de texturas de alimentos,
control postural, asistencia de terceros, intercurrencias respiratorias, estado
nutricional, entre otras, lo que podria subestimar la prevalencia de disfagia en
nuestra muestra por ser factores claves que inciden en la funcionalidad de la
alimentacion.

Si bien los resultados del presente estudio podrian ser utilizados como pun-
to de partida para futuras investigaciones, con el fin de arribar a conclusiones
mas certeras sera necesario un mayor tamafio muestral, junto con datos que
permitan analizar mejor el proceso de alimentacion y deglucién, como la carac-
terizacion sobre las texturas, la necesidad o no de vias de alimentacion alterna-
tivas y/o complementarias, estado nutricional, y la presencia de intercurrencias

respiratorias, entre otras.

CONCLUSION
En los pacientes con PC del presente estudio, la prevalencia de TSDA alcanzé
el 20,5%. Se observo una frecuencia creciente de TSAD conforme aumento la

afectacion motora gruesa (GMFCS).
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CASO CLINICO

SiINDROME
DE BARDET-BIEDL:
A PROPGSITO DE UN CASO.

RESUMEN

El sindrome de Bardet-Bied! (SBB) es una entidad poco frecuente, con gran
heterogeneidad clinica y genética. Pertenece a las ciliopatias y tiene un modo
de herencia autosémico recesivo. Hasta la fecha se han identificado mas de
26 genes asociados. Afecta multiples sistemas con compromiso oftalmolé-
gico, renal, cognitivo, esquelético, gonadal y ponderal. Su diagndstico se basa
en criterios clinicos y se confirma mediante estudios genéticos especificos.
Presentamos el caso de un paciente de 2 afios y 7 meses de edad, con po-
lidactilia, obesidad, retraso del neurodesarrollo y afeccion renal en quien se
arribé al diagnéstico clinico de SBB con posterior confirmacion mediante
estudio molecular. Se detecté una variante patogénica en homocigosis en
el gen BBS2. La sospecha y confirmacion diagndstica permitieron el mane-
jo adecuado del paciente, planificar el seguimiento apropiado y completar el
asesoramiento genético familiar.

PALABRAS CLAVES:
Sindrome de Bardet-Biedl, polidactilia, retinitis pigmentosa, displasia renal,
ciliopatia

ABSTRACT

Bardet-Biedl syndrome (BBS) is a rare entity that holds a great clinical and
genetic heterogeneity. It is a ciliopathy and has an autosomal recessive in-
heritance. To this day more than 26 associated genes have been identified.
It affects multiple aspects predominantly ophthalmological, renal, cognitive,
skeletal, gonadal and weight. The diagnosis is based on clinical criteria and
confirmed by specific genetic studies.

We describe a case of a 2-year-and 7 month old patient with polydactyly, obe-
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sity, neurodevelopmental delay and kidney dysplasia in which clinical diagno-
sis was suspected by criteria and subsequently has confirmation by molecular
study. An homozygous pathogenic variant was detected in the BBS2 gene.
The diagnostic suspicion and later confirmation allowed the proper manage-
ment of this patient as well as an appropriate follow-up and complete genetic
family counseling.

KEYWORDS
Bardet-Bied| syndrome, polydactyly, retinitis pigmentosa, renal dysplasia, ci-
liopathy.

INTRODUCCION

ElSindrome de Bardet-Bied| (SBB) es unaentidad poco frecuente, clinicay gené-
ticamenteheterogénea. Setratadeunaciliopatiadebidaavariantes patogénicas
en genes que afectan las estructuras de algunas proteinas que forman parte de
losciliosdelas células. Tiene un modo de herencia autosémico recesivoy hasta
eldia delafechasehanidentificado al menos 26 genes asociados con SBB'2
Sus manifestaciones clinicas son variadas, multisistémicas y comienzan en
la infancia . Se caracteriza principalmente por presentar distrofia retiniana de
conos Y bastones, polidactilia, obesidad central de dificil manejo, anomalias
genitales, hipogonadismo, defectos renales, dificultades de aprendizaje con
retraso madurativo y trastorno del lenguaje “.

Existen criterios clinicos para el diagnéstico de SBB, publicados por Ladino
et al. en el afio 2018. Se requieren cuatro criterios mayores o tres mayores y
dos menores para establecerlo (Tabla 1). Cabe destacar, que debido a la he-
terogeneidad fenotipica, no todos los pacientes con SBB cumplen con estos
criterios. El diagndstico se confirma mediante estudios genéticos moleculares
especificos °.

El SBB es la segunda causa de degeneracion retiniana sindrémica y esta pre-
sente en mas del 96% de los casos. Se manifiesta como una distrofia de co-
nos y bastones que ocasiona una afectacion macular temprana que inicia en
una primera instancia con ceguera nocturna, seguida de pérdida progresiva
de la vision periférica, disminucion de la discriminacion del color y pérdida ge-
neral de la agudeza visual. También pueden asociar otras anomalias oculares
como estrabismo, astigmatismo, cataratas, etc '#.

Por otra parte, la obesidad central se desarrolla en el primer afio de vida y el
peso al nacer suele ser normal. El hipogonadismo con retraso en el inicio de
las caracteristicas sexuales secundarias se evidencia en la pubertad. Alrede-
dor del 20—53% de los pacientes cursan con nefropatia, siendo la enfermedad
renal cronica la principal causa de morbimortalidad %45,

Con menor frecuencia presentan hipoacusia, anosmia o hiposmia, alteracio-
nes dentales (apifiamiento, hipodoncia, alteraciones en el esmalte), enfer-
medad gastrointestinal (enfermedad inflamatoria intestinal, celiaquia), hepa-
topatia, lesiones dermatoldgicas (dermatitis seborreica, queratosis pilaris),
defectos cardiacos (situs inversus), apnea o hipopnea del suefio, sindro-
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me metabdlico, hipotiroidismo, otras afectaciones a nivel de miembros (bra-
quidactilia/sindactilia) y musculo-esqueléticas (escoliosis, hiperlaxitud, pie
zambo). Se ha descrito a nivel neuroldgico que pueden tener hipertonia leve,
ataxia, convulsiones y trastorno del comportamiento 2*

Si bien no hay una terapia para prevenir la afectacion multisistémica del SBB,
la atencion multidisciplinaria coordinada permite formular estrategias para

evitar complicaciones y fomentar el neurodesarrollo .

CASO CLINICO

Se presenta el caso de un paciente de sexo masculino evaluado por primera
vez en el servicio de Genética Médica a los 6 meses de vida, derivado por su
pediatra de cabecera por presentar polidactilia en los cuatro miembros. Enla
anamnesis se recabaron, a través del interrogatorio materno, los siguientes
datos: embarazo controlado, sin intercurrencias y sin antecedentes familia-
res ni perinatales de relevancia. Nacio a las 39 semanas de edad gestacional
y en el parto se constaté la polidactilia. Cursé internacion en el servicio de
Neonatologia a las 48 hs de vida por presentar hiperbilirrubinemia que requi-
rié luminoterapia. Durante la misma se detecto displasia renal. En el examen
fisico de la primera consulta se constatd un peso de 8300 gr (Z score +0.40),
talla de 64,5 cm (Z score -1,45) y perimetro cefélico de 45 cm (Z score +1,37).
Presentaba frente amplia, narinas antevertidas, paladar ojival, cuello corto,
polidactilia en manos y pies, genitales masculinos acordes a la edad. Tenia
ecografia cerebral, abdominal, ecocardiograma y fondo de ojo normales. En
la ecografia renal se evidencid rifiones aumentados de tamafio y pérdida de la
diferenciacion parénguima-seno. Dados los signos clinicos se solicitd inter-
consulta con los servicios de Nefrologia, Ortopedia y Traumatologia.

El paciente fue evaluado nuevamente a los 12 meses de vida y se detectd un
incremento en el peso con un Z score de +3, con talla y perimetro cefalico
normales para sexo y edad. No se evidenciaron cambios en el fenotipo, pero
se constato retraso en la adquisicion de pautas del neurodesarrollo. Se reali-
zaron radiografias para valorar asociacion con otros defectos esqueléticos:
- Craneo, columna, cadera, huesos largos de miembros superiores e inferio-
res: sin alteraciones 6seas visibles.

- Manos: derecha: polidactilia postaxial, impresiona sexto metacarpiano
fusionado al quinto dedo; izquierda: quinto metacarpiano ancho, sexto dedo
con tres falanges. Figura 1.

- Pies: derecho: polidactilia postaxial, se observa sexto metatarsiano con
falange proximal; izquierdo: impresiona polidactilia intercalar entre cuarto y
quinto ortejo, se observa un metatarsiano hipoplasico con falange proximal.
Figura 2.

Por presentar polidactilia, obesidad, displasia renal y retraso de pautas del
neurodesarrollo se arriba al diagnostico clinico de Sindrome de Bardet-Bied|.
Se indic6 seguimiento multidisciplinario asi como evaluacién oftalmoldgica

debido a la asociacion de este sindrome con retinopatia. La misma informé
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Figura 1: Mano izquierda: quinto metacarpiano ancho, sexto dedo con tres falanges.
Mano derecha: polidactilia postaxial, impresiona sexto metacarpiano fusionado al quinto dedo.

Figura 2: Pie izquierdo: impresiona polidactilia intercalar entre cuarto y quinto ortejo, se observa
un metatarsiano hipoplasico con falange proximal. Pie derecho: polidactilia postaxial, se observa
sexto metatarsiano con falange proximal.

fondo de ojo normal, ortotropia y miopia. La ecografia renal reporté marcada
ecogenicidad en pirdmide, pobre diferenciacion corticomedular, sin dilatacion
ureteral distal. En las consultas sucesivas se observd un peso en un Z score
de +3,17 alos 20 y 24 meses.

Alos 2 afios surgi6 la posibilidad de acceder a estudios moleculares median-
te un panel de genes relacionados con retinopatias en el cual estaban inclui-
dos los genes causantes del Sindrome de Bardet-Biedl. Se realizé toma de
muestra por hisopado bucal para estudios de secuenciacion de ADN. Los re-
sultados del estudio molecular revelaron la presencia de la variante c.950A>G
(p.Tyr317Cys) en homocigosis, en el gen BBS2. Esta variante se clasifica
como patogénica segun las normas de la American College of Medical Ge-
netics and Genomics (ACMG). El gen BBS2 esta asociado con el Sindrome de
Bardet-Bied| autosémico recesivo y con retinitis pigmentosa no sindréomica.
Mediante este resultado se confirmé el diagndstico molecular de SBB y se
indicé seguimiento multidisciplinario de acuerdo con las manifestaciones cli-
nicas, cumpliendo con las recomendaciones establecidas para este sindrome
(Tabla 2).

Y|
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Tabla 1: criterios diagndsticos del sindrome de Bardet Biedl.

Criterios mayores Criterios menores

Distrofia retinaria Trastornos del lengiaje

Polidactilia Estrabismo, cataratas, astigmatismo
Obesidad central Braquidactilia, sindactilia

Problemas de aprendizaje Retraso en el desarollo
Malformaciones renales Alteraciones en el comportamiento
Hipogonadismo (varones) Anomalias orodentales
Anormalidades genitales /mujeres Dismorfismo craneofacial

Poliuria, polidipsia (diabetes insipida nefrogénica)
Anomalias cardioavsculares

Diabetes mellitus

Fibrosis hepética

Enfermedad de Hirschprung

Anosmia

Ataxia, coordinacion deficiente, desequilibrio
Hipertonia leve

Fuente: Adaptado de Ladino LY, Galvis J, Yasné D, Ramirez A, Beltran Ol. Variante
patogénica del gen BBS10 en un paciente con sindrome de Bardet-Bied|.

Tabla 2: evaluaciones iniciales recomendadas y vigilancia en individuos con sindrome
de Bardet-Bied|

Evaluacién Frecuencia

Medida constitucional (talla, peso, perimetro
cefélico, perimetro de cintura)

Historia dietética detallada: ingesta caldrica En cada consulta
y componentes dietéticos
nivel diario de actividad fisica

Consulta oftalmoldgica Anualmente o segun las indicaciones del oftalmélogo
anomalias orales/dentales Cada 6 meses a partir del 1° afio de edad
Ecocardiograma Segun las indicaciones del cardiélogo

Ecografia abdominal Anualmente

Respiratorio Anualmente

Gastrointestinal Anualmente

Higado Anualmente

Rifion Anualmente

Sindrome metabdlico Anualmente

Hipotiroidismo Anualmente

Hipogonadismo Anualmente desde los13 afios de edad
Musculoesquelético Segun sea necesario

Neurodesarrollo Evalucaciones rutinarias durante 1° infancia
Psiquiatria Segun sea necesario

Asesoramiento genético Informar a las personas afectadas y sus familias s

obre la naturaleza y las implicaciones de BBS para
facilitar la toma de decisiones médicas y personales.
Apoyo y recursos generales Uso de recursos comunitarios/participacion

del trabajo social para el apoyo de los padres.

Fuente: Adaptado de GeneReviews (internet). Adam MP, Mirzaa GM, PAgon RA, et al.,
editors.Seattle (WA) University of Washington, Seattle; 1993-2023..

DISCUSION

El SBB es un trastorno autosémico recesivo, de expresion variable. A pesar de
que los estudios genéticos han revelado alrededor de 26 genes relacionados, su
diagndstico continta siendo, principalmente, en base alos criterios clinicos. Las
manifestaciones clasicas incluyen retinosis pigmentaria, obesidad, polidactilia,
nefropatia,hipogonadismoyretrasomadurativodegradovariableporloguedebe
considerarsede maneratempranaen pacientes condichas manifestaciones '®.
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El caso expuesto presenta polidactilia en cuatro miembros, obesidad, retraso
global del neurodesarrollo, afeccidn renal, sin presencia de retinosis pigmen-
taria. Esta Ultima aparece durante la primera década de vida, se acentla entre
la segunda y tercera, y conduce a la ceguera. En los casos reportados en la
bibliografia la edad promedio de aparicion se ubica alrededor de los 8,5 afios
¢, Las alteraciones oftalmoldgicas asociadas a otro signo clinico son las ma-
nifestaciones que llevan frecuentemente a la sospecha de la entidad lo cual
implica una importante demora en el diagnéstico. Dada la afectacién visual, la
planificacién educativa temprana de los pacientes con SBB debe basarse en
instruccion en el uso de Braille, capacitacion en movilidad, habilidades de vida
adaptativa y habilidades informaticas, asi como otras estrategias '*

Por otra parte, la obesidad esta presente en el 89% de los pacientes, por lo
general el peso al nacer suele ser normal- El incremento acelerado de peso
comienza en etapas tempranas y es especialmente notorio en la edad pre-
escolar. La talla en general se encuentra dentro de parametros normales. La
obesidad aumenta significativamente la comorbilidad y el riesgo de padecer
diabetes, hiperlipidemia y resistencia a la insulina por lo que es importante im-
plementar medidas higiénico dietéticas y la deteccion de sindrome metabdli-
co de manera temprana. En el SBB la polidactilia se da en el 79 % de los casos,
siendo las postaxiales las mas frecuente, estas puede ser la Unica dismorfia
detectable al nacimiento. Por otra parte también pueden presentar en menor
medida braquidactilia y sindactilia '®.

En el presente caso se arribé al diagndstico mediante las caracteristicas feno-
tipicas y su evolucion. Esto permitié un diagndstico clinico temprano con un
rapido acceso al estudio molecular pertinente para confirmacion diagndstica
de SBB a los 2 afios y 7 meses, relacionado a una variante en homocigosis
en el gen BBS2. Dentro de las etiologias del SBB, las variantes patogénicas
en este gen son las terceras en frecuencia. Cabe destacar que existe una su-
perposicion clinica significativa entre el SBB y otras ciliopatias, por lo que los
estudios moleculares son de relevancia para confirmar el diagndéstico. Aunque
no se pudo realizar el estudio de segregacion familiar de las variantes, y como
se trata de una entidad de herencia autosémica recesiva, para el asesora-
miento familiar se asume a los padres como portadores heterocigotas obli-
gados. Esto conlleva un riesgo empirico de recurrencia del 25% para futuras
gestas de la pareja.

La presuncion y el diagnéstico oportuno proporcionaron la posibilidad en este
paciente de acceder a los controles clinicos y tratamientos de forma tempra-
na, mejorar su calidad de vida y realizar un correcto asesoramiento genético
para planificacion familiar.
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ENCEFALOPATIA
TOXICA SECUNDARIA
A VIGABATRINA:
REPORTE DE CASO.

RESUMEN

El sindrome de West es una encefalopatia epiléptica caracterizada por espas-
mos en flexion, hipsarritmia en el electroencefalograma'y retraso en el neuro-
desarrollo. Reportamos el caso de una paciente de 11 meses con diagnéstico
de Sindrome de West y encefalopatia toxica secundaria al uso de vigabatrina.

PALABRAS CLAVES:
Sindrome de West — encefalopatia tdxica - Vigabatrina

ABSTRACT

West syndrome is an epileptic encephalopathy characterized by flexing spas-
ms, hypsarritmia in the electroencephalogram and delayed neurodevelop-
ment. We report an 11-month-old patient with a diagnosis of West syndrome
and toxic encephalopathy secondary to the use of vigabatrin.

KEYWORDS
West syndrome — toxic encephalopathy - Vigabatrin

INTRODUCCION
El sindrome de West constituye un sindrome epiléptico que se presenta con
mayor frecuencia en los menores de un afio. Su manifestacion clinica prin-
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cipal son los espasmos en flexion asociados a retraso global del neurodesa-
rrollo. El hallazgo electroencefalografico mas caracteristico es la hipsarritmia,
aungue no se observa en todos los casos . La vigabatrina es un farmaco
altamente eficaz en el tratamiento de este sindrome, pero se han reportado
casos de hallazgos anormales en las resonancias magnéticas (RM) cerebra-
les, especialmente en nifios tratados con altas dosis 2.

CASO CLiNICO

Paciente de 11 meses con diagndstico de Sindrome de West desde los 4 me-
ses de vida, en tratamiento con dieta cetogénica, vigabatrina (145 mg/kg/dia),
oxcarbacepina (20 mg/kg/d) y levetiracetam (80 mg/kg/dia). Ingreso a sala de
terapia intermedia de lactantes por continuar con espasmos en flexion a pe-
sar del tratamiento instaurado, motivo por el cual se solicitdé RM de encéfalo.
De los antecedentes personales se destacan que fue una recién nacida de
término de 37 semanas con un peso de nacimiento de 2,900 kg, embarazo
controlado, sin complicaciones, Apgar 9/10 y serologias maternas negativas,
con vacunacion completa para la edad. En el examen neuroldgico se constato
hipotonia generalizada, sin sostén cefélico, falta de fijacion y seguimiento con
la mirada y ptosis palpebral izquierda, manifestaciones clinicas sin cambios
en los Ultimos meses. Los estudios neurometabdlicos resultaron normales.
En la RM de encéfalo sin contraste endovenoso se visualizd: cuarto ventriculo
de forma, tamafio y posicion conservada. Estructuras de fosa posterior sin
alteraciones. Configuracion amplia del sistema supratentorial a predominio
de ambas prolongaciones frontales. Cuerpo calloso presente con leve adel-
gazamiento difuso. Ambas cisuras silvianas prominentes con alteracion en la
sulcacion que podria corresponder a polimicrogiria. Mielinizacion retardada
para la edad. En secuencias de difusion (DWI) se observé restriccion a ni-
vel pontino posterior, mesencefélico, bitaldamico y de ambos globos palidos
(FIGURAS 1 a 4). Estos hallazgos fueron sugestivos de encefalopatia toxica

secundaria a vigabatrina.

FIGURA 1. Restriccion en DWI a nivel pontino posterior (imagen izquierda). Secuencia T2 (imagen
derecha)
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FIGURA 2. Restriccion en DWI a nivel del mesencéfalo (imagen izquierda). Secuencia T2 (imagen
derecha)

FIGURA 3. Restriccion en DWI en ambos globos pélidos (imagen izquierda). Secuencia T2 (imagen
derecha)

FIGURA 4. Restriccion en DWI en ambos tadlamos (imagen izquierda). Secuencia T2 (imagen
derecha)

Para la ratificacion de la sospecha diagndstica se realizd el algoritmo de
Naranjo °, herramienta que consiste en un cuestionario estandarizado para
evaluar la relacion de causalidad entre la administracion de un farmaco y la
generacion de una reaccion adversa al medicamento (RAM), obteniéndose un
puntaje de 6, sugiriendo que la RAM es probablemente causada por el medi-
camento (TABLA 1). Asi mismo la RAM se consideré de intensidad moderada,
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ya que requirio la suspension de la droga, y de tipo inevitable, ya que la indica-
cién, dosis y administracion resultaban las correctas. Se realizo el reporte a la
Red Nacional de Farmacovigilancia.

TABLA 1. Evaluacion de causalidad, algoritmo de Naranjo.

Imputabilidad: Algoritmo de Naranjo .
(conteste las preguntas y ponga el puntaje SI NO NS Puntaje
en la dltima columna)

¢Hay informes previos concluyentes sobre 1 0 0 1
esta reaccion?

¢El evento adverso aparecié cuando se administrd 2 R 0 2
el medicamento?

¢La RAM mejord cuando se suspendié el medicamento 1 0 0 0
o se administrd un antagonista especifico?

¢Reaparecio la RAM cuando se re-administrd 2 4 0 0
el medicamento?

¢Hay causas alternativas (ademas del farmaco) 4 9 0 2
que pudieron por si solas causar la reaccion?

¢Reaparecié la RAM cuando se readministrd 1 1 0 0
un placebo? -

¢El medicamento se detectd en la sangre (u otros flidos) ] 0 o
en concentraciones toxicas? 0

¢La reaccion fué mas severa cuando se aumento la dosis

0 menos severa cuando se disminuyd? 1 0 0 0
¢El paciente ha tenido una reaccion similar con el mismo

medicamento u otros similares? 1 0 0 0
El evento adverso fue confirmado por medio de una

evidencia objetiva ! 0 0 1
RESULTADOS: Probada>9, Probable: 5-8, Sumatoria 6
Posible: 1-4, Dudosa:1-0

NS: no sabe

Ante la confirmacion de la sospecha diagnostica, se inicio el descenso pau-
latino de la vigabatrina hasta la suspensién de la misma continuando con el
resto de la medicacién habitual. La paciente permanecié clinicamente estable
no realizadndose RM de control debido a que el estudio no se encontraba dis-
ponible en ese momento.

DISCUSION

La vigabatrina constituye uno de los tratamientos de primera linea de los es-
pasmos epilépticos infantiles. Es un farmaco que aumenta las concentracio-
nes del neurotransmisor GABA en el sistema nervioso central (SNC) al dismi-
nuir su catabolismo, disminuyendo por lo tanto la propagacion de descargas
hipersincronicas anormales y reduciendo la actividad convulsiva*.

Los reportes clinicos de anomalias en la RM potencialmente atribuibles a la
vigabatrina son limitados aunque se estima que la incidencia de anomalias
transitorias en la RM asociadas al tratamiento con vigabatrina es del 22-32%.
La misma cursa generalmente en forma asintomatica, es reversible y do-
sis-dependiente5®.
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En las imagenes de RM, los patrones de lesiones mas comunes incluyen: el
sindrome de encefalopatia reversible (PRES) y la leucoencefalopatia téxica
aguda (ATL). Las caracteristicas tipicas del PRES incluyen hiperintensidad T2/
FLAIR que involucran sustancia blanca subcortical, cerebral posterior y corte-
za. En cambio ATL generalmente exhibe anomalias simétricas en la sustancia
blanca periventricular con alta sefial en T2/FLAIR y restriccion en la difusion.
Varios agentes no se ajustan a estos patrones amplios, y pueden comprome-
ter estructuras centrales como los ganglios de la base o el tronco encefélico’
Estas anomalias se han descrito mayoritariamente en pacientes menores de 2
afios siendo mas frecuentes en los niflos menores de 12 meses?®.

Las altas dosis de vigabatrina y la edad temprana pueden ser factores de ries-
go para la neurotoxicidad asociada a vigabatrina 8°. Una revisién mostré que,
a dosis de 100 mg/kg/dia los cambios son leves, llegando a ser mas frecuen-
tes y graves entre los 200 y 300 mg/kg/dia®. Aunque las alteraciones depen-
den de la dosis, no tienen relacion con la duracion del tratamiento &

Por otra parte, estos cambios son reversibles al descontinuar el tratamiento
con vigabatrina. Un estudio realizado en el Hospital de Nifios de Toronto, Ca-
nadd, entre 1997 y 2009 que incluyd 107 pacientes pediatricos con espasmos
infantiles, concluyé que la vigabatrina se asocia con cambios reversibles en la
intensidad de sefial en las imagenes de RM, incluida la restriccion de difusion
reversible en la sustancia gris profunda y tronco encefalico. Casi un tercio de
los pacientes sometidos a exploraciones durante el tratamiento con vigabatri-
na exhibieron una intensidad anormal de la sefial en las imagenes de RM y/o
DWI restringido. El sitio mas comun que demostré una sefial anormal fue el
globo palido, seguido por el tronco cerebral, los ndcleos dentados y el talamo?.
La fisiopatologia de los cambios en la RM se desconocen, aunque se cree que
el efecto farmacoldgico del aumento de las concentraciones de GABA puede
conducir inadvertidamente a la excitotoxicidad neuronal debido a los efectos
despolarizadores de GABA en el cerebro inmaduro. La explicacion de las ano-
malias en las secuencias de difusion de la RM es probablemente un efecto
toxico debido a un fallo transitorio en la bomba de NA+/K+ o posiblemente a
vacuolizacion transitoria. La distribucién dentro del tronco encefalico, cere-
belo, talamo y globo palido probablemente refleja una vulnerabilidad glial o
neuronal a la vigabatrina, basada en variaciones regionales del metabolismo
del GABAG®.

CONCLUSION

Si bien la encefalopatia téxica por vigabatrina es un efecto adverso poco fre-
cuente, el reconocimiento temprano de la misma en las imagenes de RM es
de vital importancia, ya que permite un diagndstico precoz y evita estudios
complementarios innecesarios. La suspension del tratamiento permite la re-

cuperacion clinica y radiolégica de las lesiones.
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ESQUIZOFRENIA
INFANTIL.
CLiNICA Y TRATAMIENTO.

RESUMEN

La psicosis de inicio en la infancia y en la adolescencia ha sido un tema con-
trovertido debido a la falta de claridad diagndstica. Por otro lado, la palabra
psicosis ha generado confusién ya que puede hacer referencia tanto a un
sintoma como a un estado o a un trastorno, incluyéndose en este ultimo a la
esquizofrenia.

La esquizofrenia en la infancia es extremadamente rara, sin embargo, su
prevalencia aumenta en la adolescencia llegando a representar aproximada-
mente un tercio de la prevalencia de vida este trastorno. Si bien los nifios y
adolescentes comparten los mismos criterios diagnésticos que los utiliza-
dos en los adultos, presentan una mayor severidad sintomatica y un peor
prondstico. En el siguiente trabajo se revisaran las manifestaciones clinicas
y tratamiento farmacoldgico de la esquizofrenia de inicio en la nifiez y en la
adolescencia.

PALABRAS CLAVES:
Esquizofrenia- Nifios y adolescentes- Clinica- Tratamiento

ABSTRACT

Childhood and adolescent-onset psychosis has been a controversial issue
due to the lack of diagnostic clarity. On the other hand, the word psychosis
has generated confusion since it can refer to both a symptom, a state, or a
disorder, including schizophrenia in the latter.

AUTORES:

MARIA FLORENCIA IVELI', @
MARIA JULIANA BRANDI' @
MARIA JOSEFINA MOLINARP. @

TEquipo especializado en psicofarmacolo-
gia infantojuvenil y reproductiva (EPSIRE),
Argentina.

2Unidad de Salud Mental y familia. Hospital
Subzonal Especializado “Elina de la Serna de
Montes de Oca. EPSIRE.

Correspondencia: MARIA FLORENCIA IVELLI
mfiveli@yahoo.com



https://orcid.org/0009-0006-9977-3573
https://orcid.org/0009-0006-9081-1588
https://orcid.org/0009-0002-3408-7530

52| Ludovica Pediatrica - VOL 26 #01 - JULIO 2023

Schizophrenia in childhood is extremely rare; however, its prevalence increa-
ses in adolescence, reaching approximately one third of the lifetime prevalen-
ce of this disorder. Although children and adolescents share the same diag-
nostic criteria as those used in adults, they have greater symptom severity
and a worse prognosis. In this article different aspects of the clinical presen-
tation and therapeutic approach of this disorder will be reviewed.

KEYWORDS
Schizophrenia- Children and adolescents-Clinic- Treatment

INTRODUCCION

LLa psicosis de inicio en la nifiez y en la adolescencia ha sido un tema con-
trovertido a lo largo de la historia de la psiquiatria infantil debido a la falta
de claridad diagndstica. Al comienzo del siglo XIX, fue incluida dentro de la
nocioén de retraso mental, Unico diagndstico psiquiatrico aceptado en la po-
blacion pediatrica. No fue hasta inicios del 1900 cuando la psicosis infantil
fue reconocida como una entidad propia. Sin embargo, la misma incluia pre-
sentaciones clinicas muy heterogéneas en donde esencialmente todas las
alteraciones severas de la infancia eran equiparadas a esquizofrenia. Incluso,
el autismo era visto como su presentacion mas temprana '.

Recién en década del 80, con la tercera version del Manual de Diagndstico y
Tratamiento de la Asociacion Americana de Psiquiatria (DSM) los trastornos
generalizados del desarrollo (Trastorno autista, Sindrome de Rett, Trastorno
desintegrativo, Sindrome de Asperger y Trastorno generalizado del desarrollo
no especificado) se excluyeron del grupo de las psicosis, quedando estas Ulti-
mas delimitadas al espectro de la esquizofrenia y otros trastornos psicéticos 2°.
En la actualidad, su concepto sigue siendo motivo de confusion debido a que
la palabra psicosis se puede asociar a un sintoma especifico, aplicarse a un
estado o definir un grupo de trastornos. Por otro lado, la falta de criterios
diagndsticos especificos y distinguibles de los reconocidos en el adulto es
foco de multiples controversias ya que no consideran el nivel de desarrollo del
nifio y por consiguiente su capacidad de distinguir la fantasia de la realidad 2*.
Uno de los sintomas que, frecuentemente, se asocian a la psicosis son las
alucinaciones, definidas como una percepcion en ausencia de un estimulo. Es
decir, es una experiencia sensorial en la que una persona puede ver, ofr, oler,
saborear o sentir algo que no esté alli . En nifios (9-12 afios) se ha reporta-
do una prevalencia del 17% y en adolescentes (13-18 afos) del 7,5%, ambas
significativamente superiores al 5,8% de los adultos. Estos datos son consis-
tentes con una presentacion pediatrica benigna, transitoria y autolimitada la
cual puede aparecer momentos previos a la conciliacién del suefio, deberse a
distintos estresores e incluso ser parte del desarrollo normal &. Sin embargo,
su permanencia a lo largo del tiempo puede ser un predictor importante de la
transicion a un trastorno psicopatoldgico 5. La persistencia en la adolescen-
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cia de las alucinaciones de inicio en la infancia ocurre aproximadamente en el
23,6 al 27% de los pacientes, siendo los factores que predicen su continuidad
la alta frecuencia, el nimero y tono negativo de las voces, la comorbilidad
psiquiatrica, el bajo funcionamiento global y el consumo de cannabis. Estos
jévenes poseen un riesgo especifico de 4 a 5 veces de desarrollar un trastorno
psicotico 7.

En algunos pacientes las alucinaciones pueden ser parte de un grupo hetero-
géneo de manifestaciones clinicas que condicionan un estado psicético que
obstaculiza la funcionalidad del nifio y del adolescente. Estas, pueden incluir
tanto alucinaciones como la desorganizacion del pensamiento, del comporta-
miento y alteraciones del afecto. Estos sintomas pueden ocurrir en afecciones
médicas (por ejemplo: epilepsia, lupus, enfermedades infecciosas) o por intoxi-
cacion (por ejemplo: cocaina, barbitudricos, mondxido de carbono) ©. A su vez,
pueden ser de causa psiquiatrica y manifestarse de manera transitoria como
en el episodio psicdtico agudo, o corresponderse a una presentacion prodro-
mica, siendo los mas frecuentes el trastorno bipolar |y la esquizofrenia °. La
superposicion sintomatica en el inicio de ambos trastornos suele dificultar el
diagndstico diferencial. Estudios longitudinales han reportado que aproxima-
damente el 30-40 % de los pacientes con trastornos afectivos son en un inicio
diagnosticados erréneamente con esquizofrenia '°.

La esquizofrenia es un trastorno que se caracteriza por la presencia de alu-
cinaciones, delirios, discurso y comportamiento desorganizados y sintomas
negativos como expresion emotiva disminuida o abulia durante un periodo
de al menos un mes ''. Se cree que su prevalencia de vida es del 1% y que
aproximadamente del 12 al 33% de los pacientes inician su sintomatologia
antes de los 18 afios ®'°, Si bien su desarrollo en la infancia y en la adolescen-
cia no es muy frecuente, es considerada una de las patologias psiquiatricas
mas grave y discapacitante. Algunos autores mencionan que cuanto mayor
es el tiempo entre el inicio de la sintomatologia y el tratamiento, menor es la
respuesta farmacoldgica, mayor es el riesgo de suicidio y del deterioro en el
funcionamiento cognitivo y social. Por lo tanto, peor su prondstico °.

En el siguiente articulo se revisaran las manifestaciones clinicas y tratamien-
to farmacoldgico de la esquizofrenia de inicio en la nifiez y en la adolescencia.

CLINICA

La esquizofrenia de inicio en la nifiez, aquella que ocurre antes de los 13 afios,
es extremadamente rara con una prevalencia de 0,04%. Sin embargo, luego
de los 14 afios su presentacién aumenta sustancialmente, particularmente
en varones, llegando a representar el 25 % de las admisiones de los servicios
de psiquiatria infanto-juvenil. Cuando este trastorno se inicia antes de los 18
afos se denomina esquizofrenia de inicio precoz 2.

Sibien, en la quintay Ultima version del DSM la esquizofrenia de inicio en la in-
fancia y en la adolescencia comparte los criterios diagndsticos establecidos
para la poblacion adulta, posee caracteristicas que le son propias. Algunos
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autores mencionan que los nifios y adolescentes representan una forma mas
severa del trastorno, poseen sintomatologia més florida, anormalidades en el
sistema nervioso y factores de riesgo genéticos '%. En un ensayo clinico en
donde se analizaron las diferencias del primer episodio psicético entre ado-
lescentes y adultos, se identificd una similitud fenomenoldgica entre ambos
grupos. Sin embargo, los pacientes adolescentes presentaron una mayor de-
mora en el inicio del tratamiento, mas sintomas negativos, en particular apla-
namiento afectivo, y fueron mas propensos a desplegar un comportamiento
bizarro '* Ver Tabla 1.

TABLA 1. Criterios diagndsticos de esquizofrenia: DSM-5 (APA, 2014)

A. Dos 0 mas de los siguientes sintomas presentes por al menos un mes
(menos si se traté con éxito). Al menos uno de ellos ha de ser 1-2-3

1. Delirio

2. Alucinacion

3. Discurso desorganizado

4. Comportamiento muy desorganizado o cataténico

5. Sintomas negativos

B. Disminucion significativa del funcionamiento laboral, interpersonal o del cuidado personal
C. Los signos del trastorno persisten al menos seis meses (incluye criterio A)

D. Se ha descartado el trastorno esquizoafectivo, depresivo y bipolar

E. Se descarta intoxicacién o enfermedad médica

F. Si el paciente posee diagndstico de autismo o trastorno de la comunicacién

de inicio en la infancia. El diagnéstico de esquizofrenia solo se hace si el delirio
o las alucinaciones son notables

La mayoria de los jovenes que desarrollan esquizofrenia presentan sintoma-
tologia premdrbida la cual suele originarse de manera insidiosa que habi-
tualmente pasa desapercibida. Los pacientes experimentan cierto grado de
deterioro funcional como el retraimiento social, preocupaciones bizarras,
comportamientos inusuales, fallas académicas y en el cuidado personal, al-
teraciones en el humor, ansiedad, conductas agresivas o disruptivas. Segun
un estudio de cohorte realizado por el Instituto Nacional de Salud Mental de
Estados Unidos en 118 jévenes con esquizofrenia de inicio precoz, durante
el estadio premarbido el 55,08% presento fallas académicas, el 72% altera-
ciones sociales y del comportamiento, 50,85% fallas del lenguaje y 20,34%
habian recibido un diagndstico de trastorno generalizado del desarrollo ™.
Predecir qué nifio con sintomatologia premadrbida va a desarrollar esquizofre-
nia sigue siendo un desafio. Se ha reportado que las tasas de conversion en
pacientes considerados de alto riesgo (con sintomas psicéticos atenuados,
episodio psicotico breve y riesgo genético) es del 17 al 20% en el seguimiento
alafoy 7 al 21% en el seguimiento a los dos afios '°.

Unicamente luego de que todas las causas identificables de psicosis orga-
nicas y de otras patologias psiquiatricas han sido excluidas, se podra con-
siderar el diagnodstico de esquizofrenia. Los sintomas de este trastorno se
clasifican en positivos y negativos. Los primeros, incluyen alucinaciones y
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alteraciones en la estructura y contenido del pensamiento como por ejemplo
las ideas delirantes. Las alucinaciones auditivas son las mas frecuentes y
pueden ser de comando, injuriantes, voces que hablan entre si o sobre el
nifio. Las alucinaciones visuales son menos frecuentes, asociandose a tem-
prana edad con monstruos, animales, mascotas, etc. En los nifios pequefios
habitualmente es mas dificil establecer la presencia de delirios o alteracio-
nes del pensamiento ya que, debido al nivel de desarrollo cognitivo, poseen
incapacidad de utilizar asociaciones légicas y de comprender la nocién de
realidad. Si bien los nifios prepuberales pueden carecer de delirios, cuando
estos se presentan, suelen tener un contenido pobre y desorganizado que
tiende a complejizarse y sistematizarse a medida que aumenta la edad. En
aproximadamente la mitad de los casos, las ideas delirantes suelen persistir,
asociandose a preocupaciones somaticas, ideas de referencia o persecucion,
religiosas o de grandiosidad. Por otro lado, los sintomas negativos asocia-
dos a déficits pueden manifestarse como expresion emocional disminuida,
falta de motivacion, pobreza en el habla, incapacidad para experimentar pla-
cer y aislamiento social. A su vez, el comportamiento desorganizado puede
representar un dominio independiente que incluye la alteracion del lenguaje
(incoherencias, neologismos, pérdida de las asociaciones), motora (manie-
rismos, bizarrerias, negativismo, catalepsia) y cognitiva con deterioro en el
funcionamiento pedagogico '8

Se ha reportado que los nifios con esquizofrenia poseen un menor cociente
intelectual que la poblacion general. Desde temprana edad suele evidenciarse
una alteracion y retraso en el desarrollo que incluye dificultades en la mo-
tricidad gruesa y fina, estereotipias motoras como aleteo de manos y fallas
en la integracion sensorial, sintomas también observados en el trastorno del
espectro del autismo. A su vez, estos niflos poseen alteraciones en las funcio-
nes ejecutivas como fallas atencionales, de la memoria de trabajo, la inhibi-
ciény en la planificacion de tareas tal como ocurre en los nifios con trastorno
por déficit atencional con hiperactividad. También poseen menos habilidades
linglisticas como menor cohesidn y coherencia, flexibilidad y versatilidad
del discurso. Los pacientes con esquizofrenia de inicio pediatrico durante
una conversacion suelen hacer referencia a la situacion inmediata mas que
al contexto lo que requeriria mayor abstraccion y reciprocidad social #'8. La
cognicion social, definida por el Instituto Nacional de Salud Mental de Esta-
dos Unidos como las operaciones mentales que subyacen a las interacciones
sociales, incluidas la percepcion, interpretacion y generacion de respuestas
a las intenciones, disposiciones y comportamiento de los otros se encuentra
particularmente afectada en los jovenes con esquizofrenia quienes poseen
dificultades en desenvolvimiento en el hogar y en la escuela ™.

La esquizofrenia pediatrica, al igual que la del adulto incluye una fase aguda,
con sintomas manifiestos que pueden, dependiendo de la respuesta al tra-
tamiento, durar varios meses. Esta, suele sequirse de una fase de remisién

habitualmente mas larga, en donde los pacientes contindan experimentando
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algunos sintomas, mayoritariamente negativos, aunque pueden persistir los
positivos. Por Ultimo, la fase residual suele prolongarse en el tiempo durante
el cual el paciente presenta algun tipo de disfuncion o deterioro social y/o cog-
nitivo. Desafortunadamente algunos pacientes, a pesar del tratamiento, nunca
progresan a la fase residual continuando con sintomas. Se ha reportado que
entre el 30 y el 55 % de los jévenes con esquizofrenia de inicio precoz son ma-
los respondedores al tratamiento y muchos de ellos seran resistentes 2.

TRATAMIENTO

El tratamiento debe ser multimodal e incluir psicoeducacion para familiares,
abordaje psicoldgico, acompafiamiento psicopedagdgico e intervencion far-
macoldgica. Algunos pacientes que poseen riesgo para si o para terceros pue-
den requerir internacion ?'.

El tratamiento farmacoldgico se considera de primera linea a pesar de que la
falta de investigacion en pediatria frecuentemente condiciona su uso off label.
Es de destacar que, en la actualidad a excepcién del haloperidol, no existen
tratamientos aprobados por las agencias reguladoras para la esquizofrenia en
menores de 13 afios por lo que su uso se fundamenta en la extrapolacién de
los resultados de los ensayos clinicos realizados en adolescentes y en adultos.
Por el contrario, para adolescentes existen varios antipsicoticos aprobados
en el tratamiento de la esquizofrenia de inicio precoz. Si bien el haloperidol es
uno de ellos, debido a sus efectos adversos no se recomienda como farmaco
de primera linea. Los antipsicdticos atipicos poseen buena eficacia y tolera-
bilidad. Dentro de este grupo se encuentran aprobados la paliperidona, rispe-
ridona, aripiprazol, olanzapina, quetiapina, lurasidona y el brexpiprazol. Dado
gue todos han demostrado eficacia similar, la eleccién del psicofarmaco debe
considerarse en funcion a las caracteristicas del paciente y el perfil de efectos
adversos ©. Ver Tabla 2.

TABLA 2. Farmacos aprobados por la FDA para el tratamiento de la esquizofrenia de inicio precoz
(Hua, 2021)

FARMACO EDAD DOSIS RECOMENDADA
Haloperidol >3 afos 0,05 - 0,15 mg/K/dia
Paliperidona >15 afios <51K 3-6 mg/dia

>5TK 3-12 mg/dia
Risperidona >13 afios 0,6 - 6 mg/dia
Aripiprazol >13 aflos 10 - 30 mg/dia
Olanzapina >13 afios 10 - 20 mg/dia
Quetiapina >13 afios 400 - 800 mg/dia
Brexpiprazol >13 afios 1-4mg/dia
Lurasidona >13 afios 40 - 80 mg/dia

La sedacion, debida al bloqueo de receptores histaminérgicos, es uno de los
efectos adversos mas frecuentes de los antipsicéticos. Su incidencia es ma-

yor con clozapina y disminuye gradualmente con quetiapina, olanzapina, zi-
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prazidona, haloperidol y risperidona, siendo aun menor con lurasidona y ari-
piprazol .

El uso de antipsicéticos se ha asociado a efectos adversos metabdlicos los
cuales pueden estar relacionados al incremento del peso, siendo los nifios
particularmente sensibles. En un ensayo clinico con seguimiento de 10,8 se-
manas, en donde se evaluaron los efectos cardio-metabdlicos de distintos
antipsicdticos en nifios y adolescentes sin exposicion previa, el incremento
de peso fue de 8,5 kilos (95% IC 7,4-9,7) con olanzapina, 6,1 kilos (95% 1C4,9-
5,3) con quetiapina, 5,3 kilos (35% IC 4,8-5,9) con risperidona y 4,4 kilos (95%
IC 3,7- 5,2) con aripiprazol. Comparado con un minimo aumento de 0,2 kilos
(95% IC +1,0-1,4) del grupo control . Sin embargo, algunos pacientes a pesar
de no experimentar ganancia de peso poseen un aumento sérico de glucosa,
triglicéridos y LDL junto con un descenso de HDL 24,

Los nifios son mas sensibles a desarrollar hiperprolactinemia que los adultos
como consecuencia del uso de antipsicéticos ?. Se ha reportado que el ries-
go de desarrollar hiperprolactinemia es de 50-91% en pacientes tratados con
risperidona y de 90% con haloperidol. En un estudio de revision se comparé
su incidencia siendo, de mayor a menor paliperidona/risperidona> haloperi-
dol>olanzapina> quetiapina> clozapina> aripiprazol %.

La mayoria de los antipsicéticos han sido asociados a la prolongacién del
intervalo Qt del electrocardiograma, condicion que puede progresar a una
arritmia maligna conocida como torsion de punta. En una revision de meta-
nalisis realizados en nifios se concluy6 que los incrementos en la duracion de
Qt fueron modestos para los antipsicéticos atipicos, salvo para la ziprazidona
que fue mayor. Por el contrario, con el aripiprazol se observé un acortamiento
de este 7.

La mayor incidencia de efectos adversos extrapiramidales (acatisia, temblor,
distonia, bradiquinesia, disquinesia tardia) es con haloperidol, siendo mode-
rada con risperidona, paliperidona y lurasidona, disminuyendo con ziprazido-
nay aripiprazol y siendo ain menor con olanzapina, quetiapina y clozapina.
Es de destacar que la acatisia, definida como la necesidad de movimiento
constante, es mas frecuente con aripiprazol %.

Otros efectos adversos reportados por el uso de antipsicéticos son alteracio-
nes gastrointestinales, dificultades cognitivas, sialorrea, boca seca, convul-
siones, hepatitis, alteraciones hematoldgicas, enuresis, entre otros 2.

CONCLUSION

La esquizofrenia de inicio en la nifiez es extremadamente rara, sin embar-
go, su prevalencia aumenta sustancialmente en la adolescencia llegando a
representar aproximadamente un tercio del total de los individuos con este
trastorno. Si bien los criterios diagnésticos son los mismos que los utilizados
en los adultos, los nifios y adolescentes poseen mayor severidad sintomatica
y mala respuesta farmacoldgica. A su vez, la demora en el diagndstico y en la
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implementacion del tratamiento se asocia a un peor prondstico.

A excepcion del haloperidol, no existen farmacos aprobados por las agencias
reguladoras para el tratamiento de la esquizofrenia en la infancia siendo la
mayoria de las prescripciones off label. Sin embargo, en la adolescencia se
encuentran aprobados distintos antipsicéticos atipicos como el aripiprazol,
risperidona, olanzapina, quetiapina, paliperidona, lurasidona y brexpiprazol
los cuales poseen la misma eficacia comparada. Por lo tanto, la eleccién del
tratamiento dependera del perfil de efectos adversos y las caracteristicas del
paciente.
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REFLEXIONES SOBRE LA PRACTICA ASISTENCIAL

UN ENTRE

EN LA INTER-CONSULTA
DE SALUD MENTAL.
ALGUNAS REFLEXIONES
Y PUNTOS DE ENCUENTRO
POSIBLES.

El presente trabajo intentara reflexionar acerca de la practica de Interconsulta
de Salud Mental, en una sala de pediatria general, dentro del H.I.A.E.P. Sor Ma-
ria Ludovica, ubicado en la ciudad de La Plata, Buenos Aires. Dicha préactica se
enmarca como rotacion curricular del programa de residentes de psicologia 'y
tiene una duracion de nueve meses.

El objetivo del mismo es tensionar las concepciones de la interconsulta desde
el discurso médico y desde el discurso psicoanalitico, en pos de precisar y
tender puentes de didlogo e intercambio posibles entre las disciplinas.

INTRODUCCION

El acercamiento a la practica de la interconsulta como residentes de psico-
logia, puso en primer plano la interseccion de los diferentes discursos que
intervienen sobre el paciente dentro del ambito hospitalario, y a partir del en-
cuentro con la demanda de la misma nos preguntamos, ;Qué se pone en
juego en este pedido?.

La interconsulta puede pensarse como la convergencia de dos o mas discipli-
nas gue se ponen en contacto para intervenir frente a un cuadro clinico, aun-
gue manejen concepciones, esquemas y conocimientos distintos (Luchina,
1971), entonces, ¢como encontrarnos como profesionales desde discursos
diferentes?. Teniendo en cuenta que la mayoria de las veces, la interconsulta
a salud mental se realiza cuando hay algo que hace obstaculo al tratamiento
médico clinico. Desde el marco del psicoanalisis es justamente en ese obs-
taculo donde el paciente hace aparicién como sujeto, y es desde alli donde
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ponemos la escucha para intervenir; haciéndole un lugar a eso que no mar-
cha, no para eliminarlo, sino mas bien para poder construir con el paciente
otra relacion a ello.

Esta diferencia, implica muchas veces ir desde nuestra disciplina a contrapelo
de otras indicaciones, de lo universal, de algunas obviedades, de estudios o
dietas. Contrapelo que pudimos ir construyendo desde nuestro transito por
las salas, no como un “ir en contra", sino como habilitar un "entre”, a partir de
la introduccion de la diferencia subjetiva. Darle lugar y sostener al sujeto, que
insiste y resiste, al que intentamos escuchar, fue una apuesta cada vez, caso
a caso. En este sentido, el sujeto que el psicoanalisis recoge, es aquel abolido
por la ciencia y perdido en su goce, el cual es particular y no se comparte
(Quaglia, 1990).

Falta de adherencia al tratamiento, negativas a ingerir alimentos, situaciones
traumaticas, miedos vy resistencias a las intervenciones médicas, angustia,
tristeza, decaimiento, maltrato, retraso en pautas madurativas, entre otros;
son algunas de las palabras que motorizan los pedidos. Desde nuestra disci-
plina nos centraremos en desandar qué hay de particular detras de esa nomi-
nacion, qué y como eso se entrama y afecta a cada sujeto, de manera diferen-
te'y Unica. Al decir de Laurent (2002), el papel del psicoanalisis en los tiempos
actuales apuntaria a la restitucion del sentido del trauma frente al trauma
generalizado, es decir, poder recoger la singularidad de cada padecimiento,
¢qué sucede cuando algo del sujeto esta suspendido?.

Desde ahi que, nos encontramos y evidenciamos que el trabajo de intercon-
sulta, no solo se trataria de una convergencia y un ponerse en contacto con
otra disciplina, sino mas bien de un trabajo artesanal en el cual repensamos
y construimos, cada vez, nuestra posicion ahi'y modos de dialogar con otros
discursos.

La interconsulta en Salud Mental es un campo complejo de intervencion, don-
de debemos estar advertidos del lugar a donde nos convocan y poder hacer
con ello un espacio para la escucha y formalizacion de la demanda propia del
sujeto en cuestion (Gamsie 2009). Escuchar quién, qué, a quién y para quién
demanda en pos de que podamos precisar el pedido, y asi operar e intervenir
sobre ello.

REFLEXIONES

A partir de este recorrido por el dispositivo de interconsulta, espacios clinicos,
de conversacion e intercambio podemos dar cuenta de una aproximacion del
qguehacer del residente de psicologia, inserto en el hospital publico en el inter-
cambio con otras disciplinas. Desde este escrito dejamos plasmados nues-
tros interrogantes y las posibles respuestas que fuimos construyendo; trabajo
arduo y que no fue sin los escollos que nos interpelaron en el encuentro con
los otros, profesionales y pacientes.

Consideramos entonces, que en cada pedido es necesario darle lugar a algo
de lo que no marcha, para poder construir desde ahi una respuesta singular a
la medida del caso. En este sentido, se apuesta cada vez, a tejer un “entre” con
el discurso médico y las necesidades subjetivas.
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Nos servimos de las palabras de Quaglia (1990) cuando plantea que el sujeto
que la ciencia excluye, lo engendra para el psicoanalisis, ya que pareciera ser
que a partir del encuentro con la diferencia, es donde se habilita y se hace
posible nuestra intervencion. Labor ardua de sostener esa diferencia, hacerle
lugar y ponerla a trabajar. Una orientacion posible serg, al universal responder
con el uno por uno.
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COLUMNA DE RESIDENTES

¢QUE ES LA GENETICA
MEDICA? ; QUE HACE UN
MEDICO GENETISTA?
¢ESTAN TODO EL DiA
EN UN LABORATORIO?

Son algunos de los interrogantes que se nos presentan cuando hablamos de
nuestra especialidad.

La Genética Médica es la rama de la medicina que se encarga del diagnostico,
tratamiento y prevencion de las anomalias congénitas, tanto a nivel individual
y familiar, como poblacional. Una anomalia congénita se define como todo
defecto del desarrollo que esta presente al nacer, aunque puede no ser detec-
table en ese momento. Las anomalias congénitas son morfoldgicas, estruc-
turales o funcionales, externas o internas, de ocurrencia familiar o esporadica,
de presentacion Unica o multiple y con relevancia clinica variable. En general
comprenden enfermedades poco frecuentes (EPF). Actualmente hay mas de
8000 EPF registradas por la Organizacion Mundial de la Salud. El 80% de ellas
estan genéticamente determinadas. En nuestro pais la ley 26.689 considera
EPF a aquellas cuya prevalencia en la poblacion es igual o inferior a 1/2000.
La baja frecuencia y la gran variabilidad en la sintomatologia puede retrasar
el diagndstico hasta una media de 5 afios desde la aparicion de los primeros
sintomas.

Nuestra residencia de Genética Médica fue creada en el afio 2016, se incluye
dentro de las residencias basicas de la Provincia de Buenos Aires, su sede
es la Sala de Genética de nuestro hospital y tiene una duracion de 4 afios.
Cabe destacar que en instituciones publicas de nuestro pais solo existen 3
residencias de Genética Médica y nos enorgullece ser una de ellas. El ingreso
se lleva a cabo a través del Concurso Unificado por medio del examen Unico.
Contamos con 2 cupos para ingresantes y actualmente hay 6 residentes, 2
por afio, de primero a tercero.
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La Sala de Genética esta conformada por 2 unidades. La Unidad de Consulta
se encarga de la evaluacion clinica genética. Esta tarea se lleva a cabo en los
consultorios externos o mediante las interconsultas que llegan desde las dis-
tintas salas de nuestro hospital y de otras instituciones. El staff médico esta
compuesto por 3 genetistas: la Jefa de Sala, la Jefa de Unidad y una médica
de planta que ademas es coordinadora docente de la residencia. La Unidad
de Diagndstico se ocupa de realizar algunos de los estudios especificos del
laboratorio de genética. Aqui trabajan bioquimicas, bidlogas, licenciadas en
genética, biotecndlogas y técnicas de laboratorio.

Los residentes, acompafiados por personal de planta, nos encargamos de la
atencién de los pacientes. Cada uno tiene un nimero de historia clinica, lla-
mada AG, proveniente de Asesoramiento Genético, donde registramos los da-
tos del paciente, de la familia, armamos la genealogia, anotamos los estudios
complementarios y todos los datos clinicos que obtuvimos. Una de las partes
mas importantes de nuestra consulta es el examen fisico, el cual se orienta a
la evaluacion dismorfoldgica y debe ser sistematico, detallado, completo, con
registro de datos antropométricos. Junto a los especialistas a cargo estable-
cemos un plan de estudios y posibles diagndsticos. Para concluir explicamos
los pasos a sequir, si es necesario realizar estudios especificos de la especia-
lidad o hacer alguna interconsulta que nos pueda aportar mas informacién
acerca de algun signo/sintoma. Con el transcurso de los afios de residencia
vamos adquiriendo paulatinamente mayor independencia en la resolucion de
los casos.

Una parte fundamental de nuestra labor es el asesoramiento genético familiar,
término propuesto por primera vez en el afio 1947 por el Dr. Sheldon Reed. Re-
presenta el proceso por el cual pacientes y familiares son asesorados acerca
de las manifestaciones clinicas de la enfermedad, el riesgo de recurrencia tan-
to para la hermandad del afectado como para su descendencia, los tratamien-
tos posibles, el seguimiento y las medidas de prevencion recomendadas. Una
vez que arribamos a un diagndstico definitivo confeccionamos un informe de
asesoramiento para compartir con el resto del equipo tratante.

El objetivo de nuestra residencia es la formacion integral de los futuros mé-
dicos genetistas en las diversas areas de la especialidad, centrandose princi-
palmente en la adquisicion de un adecuado criterio médico para las diferentes
patologias que competen a la genética clinica. La finalidad es que el residente
logre un correcto enfoque en relacion al diagndstico, seguimiento, prondstico
y eventual tratamiento de la problematica planteada, con especial énfasis en
la capacitacion para asumir la responsabilidad que conlleva el asesoramiento
genético. Por otro lado, dada la complejidad de la patologia que abordamos
se pretende priorizar y fomentar la importancia del trabajo en equipo multi e
interdisciplinario.

Dejamos las puertas abiertas de nuestra Sala para aquellos que quieran cono-
Cernos un poco mas o consultarnos por alguna inquietud.



COLUMNA DE ENFERMERIA

¢PARA QUE UN PASE
ESTRUCTURADO
DE GUARDIA?

La comunicacion efectiva y asertiva entre profesionales de la salud es un as-
pecto esencial de la atencidn, dado que es uno de los factores centrales que
sustenta la seguridad y la calidad en la atencion. La OMS establece dentro
de las soluciones para la seguridad del paciente, la comunicacion entre los
profesionales, como una de sus prioridades. El traspaso de informacion cli-
nica sobre los pacientes, especialmente durante la transicion asistencial, es
un proceso critico ya que las fallas en el mismo pueden conducir a errores
de tratamiento. Es por esto que es necesario asegurar que la comunicacion
entre profesionales se realice de manera efectiva. Para tal fin, la misma debe
ser oportuna, precisa, completa, inequivoca y comprendida por el receptor.
Puede llevarse a cabo de manera verbal o escrita.

Las circunstancias que se pueden ver impactadas negativamente por una
comunicacion deficiente, incluyen:

- El traspaso de informacion del paciente entre profesionales durante la tran-
sicion asistencial, ya sea en los cambios de turno o de area de atencion.

- Indicaciones verbales o telefénicas.

RECOMENDACIONES

- Se recomienda que para la transferencia de informacion de pacientes du-
rante la transicion asistencial, ya sea por cambios de turno o cambios de
sector, se utilicen instrumentos estandarizados.

- Se recomienda que los mismos contengan datos relativos a la identificacion
del paciente, situacion actual, evolucion, puntos claves a observar y plan de
contingencia ante cambios especificos detectados.

- Se recomienda que el traspaso de informacion se realice antes o durante la
transferencia asistencial o del traslado del paciente.

AUTORES:

LIC. CARDOZO cC @
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- Se recomienda que todas las comunicaciones entre el personal, que invo-
lucren instrucciones o resultados criticos referidos a pacientes tengan un
proceso de feedback o confirmacién de parte del receptor de la informacion.
El pase de guardia es un momento clave para garantizar la continuidad de
la atencion y de los cuidados de enfermeria. Es una actividad en la que se
transfiere informacion, donde la comunicacién tiene un papel significativo en
el traspaso de la evolucion de los pacientes. Existe una herramienta de jerar-
quizacioén de la transferencia de informacién denominada SAER (Situacion,
Antecedentes, Evaluacion, Recomendacién) cuya estructura va a permitir
una comunicacion eficiente, clara y precisa, va a consolidar la continuidad
asistencial y la reduccion de muchos de los errores que derivan de una co-
municacion defectuosa. Con su regla nemotécnica, facilita al profesional una
manera sencilla de recordarla. Su fin es ayudar a mejorar la comunicacion
contribuyendo asi a un impacto positivo en la seguridad del paciente. Tiene
como objetivos comunicar informacion relevante del estado, evolucion de los
pacientes durante el turno y unificar criterios asegurando mantener la calidad
de los cuidados. La deficiencia de comunicacion en el cambio de turno puede
producir diversas consecuencias perjudiciales:

- Errores en el tratamiento del paciente.

- La calidad asistencial se ve fracturada, no alcanzada.

- Un incremento de la estadia hospitalaria del paciente.

- Circunstancias que pueden conllevar a riesgo de vida.

Estructura de la técnica SAER/SBAR (Tabla 1)

S: Situacion
- En este primer paso se describe la situacion inicial del paciente.
- Tema sobre el que se necesita comunicar.

- Cambios en el estado del paciente y en el plan de tratamiento.

A: Antecedentes

En esta fase se proporciona informacion clinica y cuales son las condiciones
previas.

- Diagnostico principal.

- Prevision del alta.

- Tratamiento actual.

- Principales resultados de pruebas complementarias.

E: Evaluacion

En este paso evalle y describa los problemas.

- Constantes vitales, signos o sintomas, complicaciones, cambios de com-
portamiento/estado mental, consciencia, nutricion/hidratacion, cambios fun-
cionales. Cuidados de Enfermeria aplicados.

- Otros: traslados, soporte o0 acompafiamiento familiar



R: Recomendacion:

En este dltimo paso hay que hacer una recomendacién/sugerencia en base a

los datos expuestos y solicitar una respuesta.

Tabla 1: Estructura técnica SAER

Situacion

Antecedentes

Evaluacion

Recomendacion

CONCLUSION

Una herramienta estandarizada de traspaso de la informacion que ordene la

forma en la que se comunican los profesionales la continuidad de los cuida-

dos, reducira los riesgos y errores para los pacientes.
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REGLAMENTO DE PUBLICACION

LUDOVICA PEDIATRICA es una publicacion cientifica
oficial semestral con arbitraje del Hospital Interzonal de
Agudos Especializado en Pediatria Superiora Sor Maria
Ludovica de La Plata. El fin de la revista es divulgar la
actividad cientifica, docente y asistencial del Hospital y
la region. Se publicaran trabajos relacionados con la Sa-
lud materno-infantil, Pediatria y sus areas especificas, y
otras areas afines de la Salud Publica.

Se seleccionaran para publicacion articulos originales,
articulos especiales, comunicaciones breves, presenta-
cion de casos clinicos y otros que cumplan los criterios
de solidez metodoldgica, originalidad y sean actuales y
oportunos.

El proceso de revision de manuscritos constara de una
primera evaluacién por el Comité Editorial que decidira
la aceptacion del manuscrito segun los criterios de se-
leccion expresados arriba y una segunda etapa que sera
realizada por dos revisores independientes especialis-
tas en el tema del manuscrito y/o en metodologia de la
investigacion. Se mantendra en forma confidencial la
identidad de autores y revisores. El dictamen podra ser
de aceptacion, rechazo, o condicionamiento a las modi-
ficaciones sugeridas por los revisores. Toda decision se
comunicara a los autores en un plazo de dos meses a
partir de la fecha en que se reciba el original. Si el trabajo
resultase condicionado, la nueva version debera enviarse
en un plazo maximo de treinta dias.

El envio de los manuscritos deberd hacerse por co-
rreo electronico a ludovicapediatrica@gmail.com. En el
"asunto” colocar la leyenda "Manuscrito para Ludovica
Pediatrica". En el cuerpo del mensaje indicar el titulo del
trabajo, el tipo de articulo y el nombre del primer autor.

68| Ludovica Pediatrica - VOL 26 #01 - JULIO 2023

CONDICIONES GENERALES PARA LA PUBLICACION.
Los articulos deben ser inéditos o publicados previamen-
te sélo en actas de congresos u otras reuniones cienti-
ficas. Todos los trabajos aceptados quedardn como
propiedad permanente de la revista y no podran ser re-
producidos total o parcialmente sin permiso expreso.
Los manuscritos deben redactarse con procesador de
texto (MS Word), tamafio de hoja A4, méargenes 2,5 cm,
fuente Arial 12, interlineado 1,5 justificado, sin sangria ni
espacios entre parrafos.La extension de los manuscritos
se indica en las condiciones particulares de cada seccion
En la primera pagina deben constar los datos basicos del/
de los autor/es (apellido e inicial/es de nombre; nimero
de ORCID (https://orcid.org/), lugar de trabajo). Ademéas
se debe especificar el e-mail del autor responsable de la
correspondencia.

Los articulos deberan ser escritos en el idioma oficial de
la publicacion, que es el espafiol. El resumen y palabras
claves deberan presentarse en espafiol y en inglés.

Las notas de los articulos deberan enumerarse correlati-
vamente al pie de pagina.

Las referencias bibliograficas se sefialaran segun el or-
den de aparicién en el texto y deberan seguir el forma-
to Vancouver para los trabajos clinicos. Se recomienda
consultar los sitios: Citing Medicine: https://www.ncbi.
nim. nih. gov/books/NBK7256/. y https://biblioteca.uni-
zar.es/sites/biblioteca.unizar.es/files/documentos/esti-
lo_vancouver_resumen_con_rrss.pdf

En el caso de trabajos presentados desde las Ciencias
Sociales y Humanas, se debera utilizar las normas de la
American Psychological Association (APA), dltima ver-
sién. Las unidades de medida deberdn ser expresadas



segun el Sistema Internacional de Unidades.

Toda palabra extranjera utilizada en el texto deberd ir en
bastardillas.

Las siglas deberan aclararse en su primera mencién en el
texto. Las tablas, graficos y figuras deberan presentarse
en hojas aparte, uno por hoja y ordenados con nimeros
arabigos. Llevaran un titulo en la parte superior, al lado
del nimero, y un epigrafe al pie, para asegurar que el con-
tenido sea comprensible sin necesidad de leer el texto.
Las unidades de medida deberan ser referidas en el texto
y en las tablas, graficos y figuras.

Debe evitarse la repeticion de datos presentes en el texto.
Las imagenes deben ser en formato Jjpg de alta resolu-
cion y deberan ser adjuntadas al cuerpo del mail.

DECLARACION DE ASPECTOS ETICOS Y CONFLICTO DE
INTERESES

Los autores deberan declarar todo lo referente a fuentes
de financiamiento, los potenciales o reales conflictos de
intereses y el cumplimiento de los principios éticos de
la investigacion, lo cual sera de presentacion obligatoria
para el proceso de evaluacién. No se publicaran protoco-
los de investigacion y/o resultados de estudios que estén
en proceso de evaluacion o que hayan sido rechazados
por el Comité Institucional de Revisién de Protocolos de
Investigacion (CIRPI). Los trabajos de otras instituciones
deberan tener la aprobacién del Comité de Etica de la ins-
titucion de la que provienen o del Comité que subrogo el
trabajo.

En caso de incluir material de otras publicaciones, los
autores seran responsables de citar la fuente correspon-
diente, y obtener los permisos necesarios, en caso de ser
solicitados por el Comité de Gestién Editorial.

Se consideraran autores sélo quienes hayan contribuido
intelectualmente con el desarrollo del trabajo, es decir
quienes hayan participado:

1- en la concepcion y realizacion del trabajo que resulta
en el articulo en cuestion;

2- en laredaccion y revisiones del texto;

3- enlaredaccion final presentada para publicacion.
En la seccion de agradecimientos, al final del articulo po-
dran incluirse:

a) las colaboraciones que deben ser reconocidas pero
gue no justifican la autoria, tales como el apoyo general
del jefe de Servicio, Sala o Unidad;

b) la ayuda técnica recibida;

c) el agradecimiento por el apoyo financiero y material,

especificando la indole del mismo;

d) las personas que colaboraron intelectualmente pero
cuya participacion no justifica la autoria. Pueden ser cita-
das por su nombre, afiadiendo su funcioén o tipo de cola-

nou

boracion. Por ejemplo, "asesor cientifico”, “revision critica

de la propuesta para el estudio”,
“participacién en el ensayo clinico".

recoleccion de datos”,

CONDICIONES PARTICULARES PARA CADA SECCION
EDITORIAL

Espacio de reflexion y opinién del cuerpo de editores y/o
de autores invitados, sobre cuestiones referentes a los
trayectos formativos del Hospital como centro de refe-
rencia para la pediatria. Incluye diferentes aportes sobre
temas o problemas de actualidad. Tendran una extension
maxima de 1300 palabras (excluyendo las referencias).
Las citas bibliograficas no deberan superar las diez (10).

ARTICULOS ORIGINALES

Aqui se incluyen resultados de investigaciones origi-
nales sujetas a un disefio especifico tales como: estu-
dios clinicos aleatorizados, de cohortes, caso-control,
transversal, evaluaciones epidemioldgicas, encuestas y
revisiones sistematicas.

Al inicio de cada trabajo se incluiran los resumenes y las
palabras clave, tanto en espafiol como en inglés. La ex-
tension del resumen debera ser de 250 palabras, y debera
estructurarse de la siguiente manera: Introduccion, Ma-
terial y Métodos, Resultados y Conclusion. Las palabras
clave deberan figurar al pie de cada resumen, siendo su
numero maximo cinco (5). Se deberan utilizar los térmi-
nos gque aparecen en el Medical Subject Headings, MeSH,
(https://www. nchi.nlm.nih.gov/mesh) o los Descriptores
en Ciencias de la Salud, DeCS (http://decs.bvs.br/E/ho-
mepagee.htm).

El texto debera respetar la siguiente secuencia: Introduc-
cién, Material y Métodos, Resultados, Discusion, Con-
clusion y Bibliografia. La extension maxima del texto no
debera exceder de 2700 palabras (sin incluir el resumen,
las tablas y la bibliograffa). EIl nimero maximo de citas
bibliograficas permitido sera cuarenta (40).
Introduccidn: Deberd incluir los antecedentes que funda-
menten el estudio y los objetivos del trabajo.

Material y Métodos: debera incluir el disefio del estudio,
la seleccion de la muestra y pacientes e identificacion de
los métodos, equipo y procedimientos con suficiente de-
talle como para permitir su reproduccion. Debera incluir

69



los procedimientos éticos seguidos, indicar si se ha uti-
lizado un consentimiento informado v si el protocolo fue
aprobado por el CIRPI o por el Comité de Etica institu-
cional que corresponda. Si se trata de un estudio de una
intervencién (medicacion nueva, placebo, etc.) deberan
mencionarse los farmacos y productos quimicos utili-
zados, incluyendo sus nombres genéricos, dosis y vias
de administracion. Los procedimientos matematicos y
losmétodos estadisticos deberan describirse en detalle.
Resultados: se presentaran siguiendo una secuencia l6-
gica, tanto en el texto como en los cuadros y figuras. Los
datos consignados en los cuadros y figuras no deberan
repetirse en el texto; aqui solo se comentaran o resumi-
ran las observaciones mas importantes. El nimero maxi-
mo de cuadros y figuras (entre ambos) es de cinco (5).
Discusion: en esta seccién se resaltaran los aspectos
mas novedosos e importantes del estudio. Los datos pre-
sentados en la seccion de resultados deberan comentar
se en forma resumida y compararse con los hallazgos de
estudios similares.

Conclusiones: deberan evitarse afirmaciones y conclu-
siones no fundamentadas por los resultados de la inves-
tigacion que se presenta.

CASOS CLiNICOS

Se refiere a la presentacion de pacientes o serie de pa-
cientes con una enfermedad inusual o con un cuadro cli-
nico poco frecuente, cuya descripcién tenga importancia
en la practica pediatrica o de la salud materno-infantil.
Resumen: en castellano y en inglés, con una extension
maxima de 150 palabras. No es necesario que sea es-
tructurado. Deberd incluir palabras clave (hasta cinco).
Relato: deberad tener una extension maxima de 1400
palabras de texto (excluyendo resimenes, bibliografia y
tablas o figuras), con no mas de cuatro (4) ilustraciones
(tablas, gréficos o fotografias). Debera contar con una
breve introduccién que destaque la importancia del tema,
sefalando las experiencias similares publicadas. Luego
se debera describir la observacién o el cuadro clinico del
paciente y finalmente se realizard una discusién o co-
mentario.

Bibliografia: no debe incluir mas de quince (15) citas.

REFLEXIONES SOBRE LA PRACTICA PROFESIONAL

Descripcion, revision critica y analisis, sobre diversas
experiencias de trabajo llevadas adelante por grupos de
profesionales de una misma disciplina o de manera in-
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terdisciplinaria, con presentacion de resultados. No es
necesario que incluya un resumen, la extension maxima
debera ser de 1500 palabras, y el nimero de citas no de-
bera exceder las quince (15).

ARTICULOS DE ACTUALIZACION

Comprenden una amplia y completa revision acerca de
un tema de importancia incluyendo principalmente los
avances de los Ultimos afios. Los autores no deben ser
mas de dos (2). La estructura debera incluir:

Resumen: en castellano y en inglés, con una extension
maxima de 150 palabras. No es necesario que sea es-
tructurado. Deben incluir palabras clave (hasta cinco).
Texto: debe incluir una introduccion, el desarrollo de los
diferentes aspectos del tema y si es pertinente, incluir
un apartado de discusién o comentarios de relevancia.
El texto deberd tener una extension maxima de 2700
palabras (excluyendo resimenes, bibliografia y tablas o
figuras). Cuando se justifique, quedard a criterio de los
editores aceptar una mayor extension.

Bibliografia: deberd ser lo mas completa y actualizada
posible, sin limite establecido para el nimero de refe-
rencias, siempre que las que se incluyan sean realmente
importantes para quien quiera ampliar los conocimientos
sobre el tema o acercarse a la experiencia de otros auto-
res y, asimismo, que su busqueda sea accesible.

GUIAS DE PRACTICA CLIiNICA O DE PROCEDIMIENTOS
OPERATIVOS

Se orientaran a brindar una actualizacion del conocimien-
to de temas especificos, con especial interés en aspectos
diagndsticos, terapéuticos o normas de procedimientos
de la practica diaria. El manuscrito debera tener una ex-
tensién que no supere las 3500 palabras. La estructura
del manuscrito debera incluir:

Resumen: debe destacar aspectos relevantes del docu-
mento, con una extension no mayor a 150 palabras, en
castellano e inglés. Deberan incluir hasta 5 (cinco) pala-
bras clave.

Introduccion: debe incluir los fundamentos que motiva-
ron el documento.

Descripcion de la metodologia: incluye las recomenda-
ciones sefialadas en forma clara y precisa.

Discusion: destaca aspectos relevantes y puede incluir
sugerencias para la implementacion de la guia.
Bibliografia: debera incluir los articulos mas relevantes
del tema tratado.



COLUMNA DE RESIDENTES

Comunicacion de experiencias de las diversas unidades
de residencia que funcionan en el Hospital. Son aplica-
bles las mismas de la seccién de Cartas al Editor.
ARTICULOS ESPECIALES

Espacio reservado para trabajos de interés en pediatria
y/o salud materno- infantil que no se puedan incluir en
las demas secciones, como informes de comisiones y
grupos de trabajo del Hospital. Son aplicables las mis-
mas normas que la seccién de Cartas al Editor. Intro-
duccién: debe incluir los fundamentos que motivaron el
documento.

Descripcion de la metodologia: incluye las recomenda-
ciones sefialadas en forma clara y precisa.

Discusion: destaca aspectos relevantes y puede incluir
sugerencias para la implementacion de la guia.
Bibliografia: debera incluir los articulos méas relevantes
del tema tratado.

CARTAS AL EDITOR

Se admitiran para la discusion de trabajos publicados y la
aportacion de observaciones o experiencias que por sus
caracteristicas puedan ser resumidas en un breve texto.
La extension maxima sera de 750 palabras, el nimero de
citas bibliograficas no deberd superar las diez (10). Se
admitird hasta una tabla y una figura.

COLUMNA DE ENFERMERIA

Presentacion de acciones especificas del Departamento
de Enfermeria. Comunicacion de actividades cientificas
y/o docentes. Son aplicables las mismas normas de la
seccion de Cartas al Editor.
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