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La corteza cerebral del adulto contiene aproximadamente
20 billones de neuronas, cada una conectada con alre-
dedor de 1.000 neuronas mediante sinapsis. La madura-
cion del SNC en estructura y funcién ocurre desde antes
del nacimiento hasta la edad adulta. Hay cambios progre-
sivos (proliferacion neuronal, arborizacion dendritica y la
mielinizacién que no se completa hasta la 3% década de la
vida) y regresivos (apoptosis y poda sinaptica que elimina
las conexiones no funcionales). La estimulacion cerebral
se desarrolla en varios tiempos; la estimulacién medioam-
biental y la experiencia moldean el desarrollo anatémico y
funcional del cerebro.
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Pediatria Integral

PEDIATRIA INTEGRAL (Programa de Formacién
Continuada en Pediatria Extrahospitalaria) es el
érgano de Expresion de la Sociedad Espafiola de
Pediatria Extrahospitalaria y Atenciéon Primaria
(SEPEAP).

PEDIATRIA INTEGRAL publica articulos en
castellano que cubren revisiones clinicas y
experimentales en el campo de la Pediatria,
incluyendo aspectos bioquimicos, fisiolégicos y
preventivos. Acepta contribuciones de todo el
mundo bajo la condicion de haber sido solicitadas
por el Comité Ejecutivo de la revista y de no haber
sido publicadas previamente ni enviadas a otra
revista para consideracion. PEDIATRIA INTEGRAL
acepta articulos de revision (bajo la forma de
estado del arte o topicos de importancia clinica
que repasan la bibliografia internacional mas
relevante), comunicaciones cortas (incluidas en la
seccioén de informacion) y cartas al director (como
férum para comentarios y discusiones acerca de
lalinea editorial de la publicacion).

PEDIATRIA INTEGRAL publica 10 nimeros al afio,
y cada volumen se complementa con dos
suplementos del programa integrado (casos
clinicos, preguntas y respuestas comentadas) y un
nimero extraordinario con las actividades
cientificas del Congreso Anual de la SEPEAP.
PEDIATRIA INTEGRAL se distribuye entre los
pediatras de Espafa directamente. SWETS es la
Agencia Internacional de Suscripcion elegida por
la revista para su distribucion mundial fuera de
este area.

© Reservados todos los derechos. Absolutamente
todo el contenido de PEDIATRIA INTEGRAL
(incluyendo titulo, cabecera, mancha, maqueta-
cion, idea, creacion) esta protegido por las leyes
vigentes referidas a los derechos de propiedad
intelectual.

Todos los articulos publicados en PEDIATRIA
INTEGRAL estan protegidos por el Copyright, que
cubre los derechos exclusivos de reproduccion y
distribucién de los mismos. Los derechos de autor
y copia (Copyright) pertenecen a PEDIATRIA
INTEGRAL conforme lo establecido en la
Convencion de Berna y la Convencion Internacio-
nal del Copyright. Todos los derechos reservados.
Ademas de lo establecido especificamente por las
leyes nacionales de derechos de autor y copia,
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Actividad Acreditada por la Comisién de Formacion
Continuada de las Profesiones Sanitarias de la Comu-
nidad de Madrid, integrada en el Sistema de Acredita-
cién de la Formacion Continuada de los Profesionales
Sanitarios de caracter Unico para todo el Sistema

Nacional de Salud.

Visite la web oficial de la Sociedad: www.sepeap.org,

alliencontrara:
¢ Informacion actualizada

¢ Boletin de inscripcién a la SEPEAP (gratuito para

ninguna parte de esta publicacion puede ser
reproducida, almacenada o transmitida de forma
alguna sin el permiso escrito y previo de los
editores titulares del Copyright. Este permiso no
es requerido para copias de resiumenes o
abstracts, siempre que se cite la referencia
completa. El fotocopiado mdultiple de los
contenidos siempre es ilegal y es perseguido por
ley.

De conformidad con lo dispuesto en el articulo 534
bis del Cédigo Penal vigente en Espafia, podran
ser castigados con penas de multa y privaciéon de
libertad quienes reprodujeren o plagiaren, en todo
o en parte, una obra literaria, artistica o cientifica
fijada en cualquier tipo de soporte sin la preceptiva
autorizacion.

La autorizacion para fotocopiar articulos para uso
interno o personal sera obtenida de la Direccion de
PEDIATRIA INTEGRAL. Para librerias y otros
usuarios el permiso de fotocopiado sera obtenido
de Copyright Clearance Center (CCC) Transactio-
nal Reporting Service o sus Agentes (en Espana,
CEDRO, numero de asociado: E00464), mediante
el pago por articulo. El consentimiento para
fotocopiado sera otorgado con la condicién de
quien copia pague directamente al centro la
cantidad estimada por copia. Este consentimiento
no sera valido para otras formas de fotocopiado o
reproduccién como distribucién general, reventa,
propositos promocionales y publicitarios o para
creacion de nuevos trabajos colectivos, en cuyos
casos debera ser gestionado el permiso directa-
mente con los propietarios de PEDIATRIA
INTEGRAL (SEPEAP). IS| Tear Sheet Service esta
autorizada por la revista para facilitar copias de
articulos sélo para uso privado.

Los contenidos de PEDIATRIA INTEGRAL pueden
ser obtenidos electrénicamente a través del
Website de la SEPEAP (www.sepeap.org).

Los editores no podran ser tenidos por responsa-
bles de los posibles errores aparecidos en la
publicacion ni tampoco de las consecuencias que
pudieran aparecer por el uso de la informacion
contenida en esta revista. Los autores y editores
realizan un importante esfuerzo para asegurar que
la seleccién de farmacos y sus dosis en los textos
estan en concordancia con la practica y recomen-
daciones actuales en el tiempo de publicacion.

Fundadaen 1995

No obstante, dadas ciertas circunstancias, como
los continuos avances en la investigacion,
cambios en las leyes y regulaciones nacionales y
el constante flujo de informacion relativa a la
terapéutica farmacolégica y reacciones de
farmacos, los lectores deben comprobar por si
mismos, en la informacién contenida en cada
farmaco, que no se hayan producido cambios en
las indicaciones y dosis, o afiadido precauciones y
avisos importantes. Algo que es particularmente
importante cuando el agente recomendado es un
farmaco nuevo o de uso infrecuente.

La inclusién de anuncios en PEDIATRIA
INTEGRAL no supone de ninguna forma un
respaldo o aprobacion de los productos promo-
cionales por parte de los editores de la revista o
sociedades miembros, del cuerpo editorial y la
demostracion de la calidad o ventajas de los
productos anunciados son de la exclusiva
responsabilidad de los anunciantes.

El uso de nombres de descripciéon general,
nombres comerciales, nombres registrados... en
PEDIATRIA INTEGRAL, incluso si no estan
especificamente identificados, no implica que
esos nombres no estén protegidos por leyes o
regulaciones. El uso de nombres comerciales en la
revista tiene propodsitos exclusivos de identifica-
cién y no implican ningln tipo de reconocimiento
por parte de la publicacion o sus editores.

Las recomendaciones, opiniones o conclusiones
expresadas en los articulos de PEDIATRIA
INTEGRAL son realizadas exclusivamente por los
autores, de forma que los editores declinan
cualquier responsabilidad legal o profesional en
estamateria.

Los autores de los articulos publicados en
PEDIATRIA INTEGRAL se comprometen, por
escrito, al enviar los manuscritos, a que son
originales y no han sido publicados con anteriori-
dad. Por esta razon, los editores no se hacen
responsables del incumplimiento de las leyes de
propiedad intelectual por cualesquiera de los
autores.

PEDIATRIA INTEGRAL esta impresa en papel libre
de 4acido. La politica de los editores es utilizar
siempre este papel, siguiendo los estandares
ISO/DIS/9706, fabricado con pulpa libre de cloro
procedente de bosques mantenidos.
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El pediatra de Atencién Primaria tiene una

importante funcién en la deteccién precoz y el

‘” ~ M.I. Hidalgo Vicario

| Directora Ejecutiva de Pediatria Integral

seguimiento de estos pacientes y sus familias tras el
diagndstico, evaluando los progresos del nifio, procurando
los cuidados de promocién y prevencién de la salud,

descartando problemas médicos coexistentes, asi como
apoyar y dirigir a las familias hacia programas educativos
y conductuales lo mds precozmente posible

EL PEDIATRA ANTE LOS TRASTORNOS

DEL ESPECTRO AUTISTA

1 pasado 23 de septiembre, se publicé en la revista

Neuron, un articulo de Stephan J. Sanders ez al,

sobre la arquitectura genémica y la biologia de
71 Joci de riesgo para los Trastornos del Espectro Autista
(TEA)®. Constituye el mayor estudio genético realizado
sobre este trastorno hasta la fecha. El autismo es, en gran
medida, un trastorno genético, por lo que la bisqueda de
los genes implicados es un primer paso légico para entender
la neurobiologia. Al tener en cuenta cuindo, dénde, y cémo
estos genes interactdan, los estudios se pueden centrar en
el periodo de tiempo de desarrollo, region del cerebro, y el
tipo de células que se afectan.

Anteriormente, se realizaban estudios de genes candi-
datos que se creia que estaban relacionados con el autismo,
mientras que en la actualidad, teniendo la cadena genética
completa del individuo, asi como de sus progenitores, los
estudios van dirigidos a la bisqueda de duplicaciones o dele-
ciones, que se mapean con una muestra de poblacién control.
La finalidad es encontrar las variaciones del nimero de
copias, llamado Copy Number Variant (CNV) y compararlo
con muestras de otros pacientes y familiares con autismo, asi
como con muestras control, y poder entender los mecanismos
genéticos involucrados.

Los autores han observado que hay variaciones del
nimero de copias de 7ovo (dAnCNV) asociados con el TEA
y han replicado los estudios anteriores de la Coleccién de
Simons (con 2.591 familias). También, encuentran muta-
ciones de 7ovo asociadas en individuos con TEA y alto coe-

ficiente de inteligencia. Las deleciones pequefias de novo,
pero no de las grandes (dnCNV) de algunos genes, tienen
un alto riesgo para este trastorno. En definitiva, se han
identificado 6 /oci (1q21.1, 3q29, 7q11.23, 16p11.2, 15q11.2-
13, y 22q11.2), asi como 65 genes relacionados con TEA.
Estos genes se dividen en 2 categorias funcionales, unos
asociados al modelado de la cromatina y otros al desarrollo
y trasmision de las sinapsis. La relacién entre esas dos cate-
gorias parece que es clave en la investigacién. Pueden ser
dos caminos separados o estar relacionados entre si.

El estudio también proporciona pistas a la disparidad
de sexo, con diagndsticos tres a cuatro veces mds comin en
nifios que en nifias; al parecer, las mujeres estin protegidas
contra el riesgo de autismo, a menos que su carga de muta-
cién sea importante.

EITEA (DSM-5) o trastorno generalizado del desarro-
llo (CIE-10), es un trastorno biolégico del neurodesarrollo,
caracterizado por déficit en la comunicacién e interaccién
social, con un patrén restrictivo y repetitivo de las conductas,
los intereses y las actividades®. EI CIE-10 requiere que los
sintomas se hayan iniciado antes de los 3 afios, mientras
que el DSM-5 no incluye corte de edad, indicando que
los sintomas pueden no llegar a manifestarse hasta que las
demandas sociales excedan los limites de las capacidades.

La prevalencia estimada del TEA es de 1/50 a 1/500
nifios®). Existe una heterogeneidad etiolégica, no siempre
la misma, en todas las familias y personas afectadas. Pueden
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EDITORIAL

influir factores ambientales (téxicos, fairmacos, infecciones
en los primeros meses del embarazo, alteraciones obstétri-
cas, inmunoldgicas, metabélicas. ..), antecedentes familiares
de TEA (hermanos), dando lugar al trastorno con distinta
amplitud y gravedad, produciendo alteraciones cerebrales
tempranas.

El término “espectro” indica una amplia gama de pre-
sentaciones clinicas: unos nifios tienen manifestaciones en
el primer afio de la vida con retraso en las habilidades socia-
les y de comunicacién ya comentadas, mientras que otros
desarrollan normalmente las habilidades, aunque luego se
estancan, y otros nifios manifiestan una franca regresion
tras un desarrollo normal. La diversidad de manifestaciones
clinicas dificulta la deteccién precoz y el diagnéstico, que en
bastantes ocasiones no se confirma antes de los 3 afios, asi
como su tratamiento. A ello, se afiade el desconocimiento
del trastorno en los dmbitos médicos y educativos. Es preciso
ofrecer la informacién necesaria para realizar una deteccién
precoz, tanto a los servicios educativos como a los pediatras
de atencién primaria, ya que son estos profesionales los que
van a ser consultados en primer lugar por los padres, cuando
detecten que algo no va bien en sus hijos, o los que pueden
detectar las alteraciones en las evaluaciones programadas
del nifio. En nuestro medio, en un 80% de los casos, es la
familia la primera en sospechar que hay un problema en el
desarrollo de su hijo.

Dentro de las manifestaciones clinicas destacan:

Interaccion social alterada: en lactantes hay falta de con-
tacto visual, expresiones y gestos limitados, que se traduce
aveces en una especie de sordera selectiva, ya que no suelen
reaccionar cuando se les llama por su nombre. En nifios
pequefios: falta de interés en ser ayudados, falta de habi-
lidad para iniciar o participar en juegos con otros nifios o
adultos, juegos en solitario y respuesta inapropiada en las
relaciones sociales.

Alteracion en la comunicacion verbal y no-verbal: no usan
el lenguaje verbal y/o corporal como comunicacién funcio-
nal, incluso puede existir mutismo en los casos mds graves.
Algunos inician el desarrollo del lenguaje en el 1° afio de
vida, pero pueden sufrir una regresion a partir del 2° afio y
perderlo. Otros, en cambio, sufren retrasos generalizados en
todos los aspectos del lenguaje y de la comunicacién. Cuando
el lenguaje estd presente, existe alteracién de la capacidad
para iniciar o mantener una conversacién, ecolalia, confusién
de pronombres personales (se refieren a ellos mismos en
segunda o tercera persona), repeticién verbal de frases o de
un tema particular y anormalidades de la prosodia. Utilizan
un lenguaje estereotipado y repetitivo.

Restriccion de intereses y comportamientos estereotipados y
repetitivos. Preocupaciones absorbentes por uno o ms patro-
nes estereotipados y restrictivos que resultan anormales en su
intensidad o en su contenido. Es comun la insistencia exage-
rada en una misma actividad, rutinas o rituales especificos.
Tienen escasa tolerancia a los cambios de las rutinas. Suelen
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adquirir manierismos motores estereotipados y repetitivos,
tales como sacudir o girar las manos o dedos, o movimientos
complejos de todo el cuerpo.

Otras manifestaciones comunes: respuesta inusual a esti-
mulos (auditivos, visuales, tictiles, olores, sabores...). A
veces, disfuncion grave de la sensacién del dolor que puede
enmascarar problemas médicos (fracturas). Trastornos del
comportamiento (hiperactivos, déficit de atencién). Algunos
pueden mostrar habilidades especiales en dreas concretas
sensoriales, de memoria, cdlculo, y otras, que pueden hacer
que destaquen en temas, como por ejemplo: musica, arte o
matematicas.

En ocasiones, los TEA pueden ir acompanados de otros
problemas de salud como: epilepsia, discapacidad cognitiva,
problemas del movimiento, alteraciones oculares y auditivas,
macrocefalia, insomnio y otros. Ademds, a partir de la ado-
lescencia, pueden empezar a manifestarse trastornos de salud
mental asociados como el trastorno obsesivo compulsivo,
ansiedad y depresién.

El pediatra de Atencién Primaria (PAP) tiene una
importante funcién en la deteccién precoz y el seguimiento
de estos pacientes y sus familias tras el diagnostico, eva-
luando los progresos del nifio, procurando los cuidados de
promocién y prevencién de la salud, descartando problemas
médicos coexistentes, asi como apoyar y dirigir a las familias
hacia programas educativos y conductuales lo mds precoz-
mente posible. Ser de ayuda, dar informacién sobre escuelas
apropiadas, instalaciones de apoyo, grupos de padres y otros
sistemas de apoyo comunitarios.

La deteccién temprana la puede realizar con escalas uti-
lizadas, en nuestro medio, para la vigilancia del desarrollo
del nifio en los controles periédicos de salud: el Denver
Dewvelopmental Screening Test (DDST-II) y la escala Haizea-
Llevant permiten comprobar el nivel de desarrollo cognitivo,
social y motor de nifios de 0 a 5 afios. Existen unas “sefia-
les de alerta tempranas” que indican la necesidad de una
evaluacién mds especifica, y otras sefiales de alerta segin
la edad del nifio. Entre las primeras destacan: preocupacion
de los padres por déficits de habilidades sociales, en conducta, en
lenguage, comunicacion o intolerancia al cambio. No balbucea, no
hace gestos (serialar, decir adids con la mano, conocer su nombre) a
los 12 meses. No dice palabras sencillas o juego simbilico para los
18 meses. No dice frases espontineas de dos palabras (no ecoldlicas)
a los 24 meses. Y cualquier pérdida de habilidades del lenguaje
0 a nivel social a cualquier edad.

Varias Guias de Préctica Clinica (SIGN, espafiola) y la
Academia Americana de Pediatria consideran el instrumento
Modified CHAT o M-CHAT (The Checklist for Autism in
Toddlers), como una herramienta util para la confirmacién
de la sospecha clinica del TEA en nifios de 16-30 meses,
existiendo también otros cuestionarios. No obstante, los pro-
fesionales deben vigilar la posible presencia de sefiales de
alarma, y los factores de riesgo comentados desde al menos



los 6 meses de edad, derivando el paciente a la atencién espe-
cializada y con experiencia en TEA cuando sea preciso. El
diagnéstico es clinico y lo debe realizar un equipo multidis-
ciplinar con experiencia, se basa en los criterios del DSM-5
y del CIE-10, siendo de utilidad determinadas herramien-
tas como el ADI-R (Autism Diagnostic Interview Revised)
o el ADOS (Autism Diagnostic Observational Schedule). E1
tiempo medio entre la evaluacién inicial por sospecha y el
diagnéstico es de 13 meses®).

El PAP debe proporcionar informacién objetiva y sen-
cilla a los padres sobre lo que son los TEA, ya que es fun-
damental que entiendan a sus hijos (porqué se comportan,
c6mo lo hacen), y responder ante cualquier duda, asi como
valorar el estrés del cuidador (generalmente la madre). La
comunicacién con los nifios se realizard en ambiente tran-
quilo y coordinado con los padres, se pueden utilizar frases
sencillas, cortas, 6rdenes directas, refuerzos con premios,
e intervenciones con apoyo visual (pictogramas, vifietas,
imitacién en mufiecos), p. €j.: mostrar instrumental. Para
realizar determinadas técnicas y procedimientos, se valorard
el riesgo/beneficio.

EITEA es un trastorno crénico que requiere una apro-
ximacién amplia y multidisciplinar por un equipo con expe-
riencia (neurélogo, psiquiatra, psicélogo, genetista, pediatra,
logopeda...). El tratamiento serd individualizado (segtn la
edad, las fortalezas, debilidades y necesidades del chico y
su familia). Los objetivos son mejorar su funcionamiento
en los diferentes aspectos afectados, dirigir al chico hacia
la independencia y mejorar la calidad de vida. Los sintomas
pueden disminuir con el tiempo y una minoria puede llegar
a no tener disfuncién. La mayoria necesitara algin tipo de
apoyo especializado durante toda la vida. El tratamiento
consiste en intervenciones conductuales y educacionales
dirigidas al ntcleo de los sintomas del TEA. La interven-

EDITORIAL

cion conductual intensiva, ABA (Applied Comportamiento
Analisis), tiene por objeto reforzar las conductas deseables y
disminuir las indeseables. Los objetivos son ensefiar nuevas
habilidades y generalizar las habilidades aprendidas des-
componiéndolas en sus elementos mds simples. Se ensefian
a través de ensayos basados en recompensas repetidas®. Los
tratamientos farmacolégicos pueden usarse, en ocasiones,
ante comorbilidades psiquidtricas por especialistas, ademds
del tratamiento médico. Los programas se monitorizarin y
modificardn segun las necesidades del nifio.

Se debe informar a los padres de que actualmente no
existe evidencia de la efectividad de las dietas libres de gluten
y caseina; suplementos de vitamina B6 + magnesio, dcidos
grasos Omega-3, dimetilglicina, oxigeno hiperbérico y musi-
coterapia, para el tratamiento de los TEA.

Aunque no hay cura para el TEA, un diagnéstico y tra-
tamiento temprano mejora el pronéstico significativamente,
ya que favorece: el inicio del tratamiento, el apoyo familiar
con reduccion del estrés, y la adaptacién social del nifio
facilitando la generalizacién de las conductas aprendidas y la
calidad de vida. Es precisa la formacién de los profesionales
sanitarios, asi como de los maestros, y trabajar conjunta-
mente con los padres y el equipo terapéutico.
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Los Cuestionarios de Acreditacién de los temas de FC se pueden realizar en “on line” a través de la web:

www.sepeap.org y www.pediatriaintegral.es.

Para conseguir la acreditacién de formacidn continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de
caracter unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se
podran realizar los cuestionarios de acreditacion de los diferentes nimeros de la revista durante el periodo sefialado

en el cuestionario “on-line”.
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Epigenética y trastornos

psiquiatricos

Introduccién

1 médico del siglo XXI y de modo particular el

pediatra, se encuentra ante el gran reto de conocer y

comprender los avances del conocimiento cientifico
de nuestro tiempo y sus implicaciones en la prevencién y
tratamiento de las enfermedades de los nifios. Es éste un
desafio inmenso y también apasionante.

Uno de los campos mds complejos y que ha experimen-
tado una mayor transformacién en las altimas dos décadas
es el de la genética, con logros trascendentales, como: el
proyecto genoma humano (Human Genome Project), que
culmina en 2003 con la secuencia de 20.000-25.000 genes
y la identificacién de 3.500 millones de pares de bases del
ADN,; la puesta en marcha del proyecto epigenético humano
(Human Epigenome Project) en 1999; y la realizacién del
proyecto ENCODE (ENCyplediaOfDnaElements), que
identifica los elementos funcionales de la secuencia del
genoma humano y culmina en 2012. Queda claro, que no
basta con conocer el nimero de genes y doénde se ubican, sino
que es necesario descubrir su funcién y significado. Es pre-
ciso entender, cémo los genes interactian con el ambiente,
cémo interactian entre si, cémo el ambiente modifica su
expresion y, en dltimo término, cudles son los mecanismos
de la herencia genética y no genética®).

De este modo, se someten a critica y revisién los grandes
paradigmas histéricos sobre la herencia, que nacen con los
trabajos de tres figuras esenciales: Jean Baptist Lamarck,
Charles Darwin y Gregor Mendel. La herencia genética de
Mendel se complementa con conceptos nuevos sobre otros
modos de herencia no genéticos, a través fundamentalmente
de mecanismos de silenciamiento de genes, a través de meca-
nismos epigenéticos.

Los estudios genéticos permiten descubrir las bases
moleculares de la conducta y de la génesis de las enferme-
dades, personalizar los tratamientos y analizar su eficacia.
Son una de las vias de investigacién mds destacadas de la
etiopatogenia de los trastornos psiquidtricos, el cdncer, las
enfermedades inmunes y de las denominadas “enfermedades
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de la vida moderna”, tales como: la obesidad, la hiperten-
sién, las enfermedades cardiovasculares y el estrés.

El avance de la genética puede significar una revolu-
cién de los métodos de diagnéstico y tratamiento y, tal vez,
también signifique un auténtico cambio de paradigma de la
medicina. Ha llegado el momento de identificar los genes,
sus variantes, el epigenoma, los factores de transcripcién de
la informacién, las interacciones de unos genes con otros,
la funcién exacta que tienen y la relacién de los genes con
los factores ambientales. También ha llegado el momento,
de conocer la funcién de esa gran cantidad de ADN, nada
menos que el 98,5%, que no estd formado por genes, pero
que regula su funcién a distancia y es responsable de nume-
rosas enfermedades.

Se trata de llegar a saber de qué modo la experiencia
individual induce cambios en la expresién de los genes y pone
en marcha las enfermedades y de qué modo estos cambios
moleculares perturban la memoria, la cognicién, las emocio-
nes y la conducta y dan lugar a trastornos psiquidtricos. La
investigacién de las ultimas décadas pone de manifiesto que,
cuanto mas se sabe acerca de los genes, mayor importancia
adquiere el ambiente. El progresivo descubrimiento de los
mecanismos epigenéticos plantea de nuevo uno de los temas
trascendentales de la pediatria y la psiquiatria infantil de
todos los tiempos, el de la naturaleza y la crianza, la “natura”
y la “nurtura”, y lo hace desde una perspectiva nueva y apa-
sionante. Son las preguntas de siempre, pero desde distintas
perspectivas y con nuevas respuestas.

Concepto de epigenética

El término “epigenética” deriva del prefijo griego “epi”
que significa “sobre” o “en” y fue introducido en la literatura
por el bidlogo Conrad Hal Waddintong (1905-1975) en
el afio 1940. El autor se refiere a las interacciones de los
genes con el ambiente que dan lugar al fenotipo. Mis
adelante, Waddington destaca dos caracteristicas de los
mecanismos epigenéticos: la plasticidad y la posibilidad



de que la respuesta adaptativa del organismo al ambiente
quede fija sin necesidad de que se produzca una mutacién
y sin que, por tanto, se modifique la estructura del ADN.
Esto significa que el cambio pueda tener un caricter esta-
ble y, en consecuencia, heredarse. Por lo tanto, segin
Waddintong, los mecanismos epigenéticos proporcionan
al organismo la capacidad de reaccionar a las contin-
gencias ambientales de forma rdpida mediante cambios
moleculares que alteran la expresién de los genes. Estos
cambios tienen lugar en el soporte fisico del ADN, que
es precisamente la cromatina.

Se trata, por tanto, de mecanismos en los que se altera
la funcién de los genes, que suelen quedar silenciados, lo
que se traduce en el fenotipo, sin que por eso se modifi-
que la secuencia de bases del ADN. Dentro de los factores
ambientales que dan lugar a cambios epigenéticos, destacan:
los factores prenatales y postnatales, como la desnutricién, el
que la madre fume o consuma drogas durante el embarazo,
el maltrato o el estrés.

Los mecanismos epigenéticos consisten fundamental-
mente en: metilacién del ADN, modificacién de las histonas
y remodelado de la cromatina. Dos de sus caracteristicas mds
relevantes, tal como se decia mds arriba, son: la posibilidad
de ser reversibles o por el contrario el tener un caricter
duradero y transmitirse, por tanto, de padres a hijos. El
hecho de que puedan ser reversibles, abre sin duda grandes
perspectivas de cara al tratamiento y la prevencion.

Conocer cémo tiene lugar el proceso de regulacién y
expresion de los genes a lo largo del tiempo, como res-
puesta a los estimulos intra y extracelulares, es uno de los
temas de mayor interés en genética. Interesan no solo los
genes, como tales, sino su soporte, la cromatina. Podria
decirse que la cromatina es el libro cuyas palabras son los
genes. Este libro tiene que ser abierto, para encontrar esas
palabras, y asi ser leido y comprendido(@). La regulacién
epigenética de la expresién de los genes se refiere a este
proceso. La interaccién de los genes con el ambiente a lo
largo de la vida da lugar al fenotipo y tiene lugar, entre
otros, a través de estos mecanismos epigenéticos que se
caracterizan por la plasticidad y la estabilidad, pudiendo
ser reversibles o por el contrario heredarse. Esta interac-
cién acontece a lo largo de toda la vida y es fundamen-
tal en tres etapas concretas: el embarazo, los primeros
afios de vida y en aquellos momentos en que tienen lugar
cambios hormonales, como sucede durante el periodo de
fertilidad®). Tienen un papel destacado en: el desarro-
llo normal del sistema nervioso y en la etiologia de los
trastornos psiquidtricos, los sindromes malformativos, las
enfermedades degenerativas y el sistema de respuesta al
estrés. Durante el periodo de desarrollo del sistema ner-
vioso, actiian sobre fenémenos tan importantes como la
plasticidad sindptica y los procesos cognitivos, de modo
particular sobre el aprendizaje y la memoria.

Uno de los mecanismos de regulacion epigenética descu-
bierto recientemente y que abre una via de investigacion mas
interesante, son los micro ARNs (miRNAs), que pertenecen
ala familia de ARN no codificante (ncRNAs) cuya funcién

es regular la expresion de los genes, ejerciendo asi un papel
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muy importante en el desarrollo del sistema nervioso. Los
ncRNAs se expresan en el cerebro y regulan la génesis de
las neuronas y su destino final, las vias de migracién, la
formacién de las dendritas y de sus espinas, la complejidad
de los axones, la formacién y funcién de las sinapsis y los
procesos de la memoria y la cognicién. Son fundamentales
para el desarrollo normal de la conducta y, cuando se altera
su expresion, dan lugar a trastornos del neurodesarrollo,
como: sindrome de William, sindrome de Rett, sindrome
X Frégil, alcoholismo fetal, epilepsia, trastorno bipolar o
esquizofrenia. En el caso de la esquizofrenia, estas altera-
ciones pueden tener un caricter causal. Por tanto, fenémenos
que tienen lugar durante las primeras etapas del desarro-
llo, en el embarazo y en los primeros afios de vida, tienen
consecuencias duraderas en los procesos cognitivos y en el
comportamiento del adulto. Es muy probable, que el estudio
de los miRNAs contribuya a una mejor comprensién de
los mecanismos moleculares subyacentes a los trastornos
psiquidtricos y al disefio de nuevos medicamentos®.

Desde la perspectiva pedidtrica, se constata cémo los
factores ambientales, de modo particular los intrauterinos
y las experiencias de los primeros afios de vida, pueden
dar lugar a cambios epigenéticos que aumentan la suscep-
tibilidad del sujeto a sufrir trastornos del neurodesarrollo,
pero también enfermedades, como: el cdncer, la obesidad,
la esquizofrenia, la depresion, los trastornos de conducta,
el retraso mental o el consumo de drogas®>¢), indicando el
enorme interés de este tema para comprender la etiopato-
genia de las enfermedades. Pero no solo son fundamentales
para entender los mecanismos de numerosas enfermedades,
sino también, el desarrollo normal de la conducta del nifio
y la personalidad del futuro adulto(”). De este modo, un
tema esencial de la Pediatria, como es la crianza de los
nifios por parte de los padres, surge de nuevo y desde otra
perspectiva, como un elemento fundamental del desarro-
llo humano. Ya no se trata de “natura versus nurtura’,
sino de genes y ambiente interactuando entre si, genes y
educacién influyéndose y modificindose. Visto desde una
perspectiva existencial, puede decirse que no solo cuenta
el determinismo de la herencia con la que se nace, sino las
decisiones paternas y mds tarde las del propio individuo, que
contribuyen a configurar el estado de salud, la personalidad
y, en Gltimo término, la vida.

Los genes se expresan a lo largo de la vida del individuo
y lo hacen en funcién de la programacién genética y de
las circunstancias personales y sociales en las que esa vida
transcurre y con las que los genes interactdan, lo que explica
las enormes diferencias entre unos y otros individuos y entre
las distintas especies. Todo ello, explica el cardcter Gnico de
la vida de cada persona.

Los mecanismos epigenéticos regulan la expresion de los
genes y, por tanto, el estudio de la genética es inseparable del
estudio de la epigenética y viceversa. La epigenética es un
campo relativamente nuevo, como lo son las enfermedades
de etiologia compleja, y ha precisado de los avances tecnolé-
gicos de los ltimos afios. Sus aplicaciones a la comprension
de las enfermedades y a la realidad personal de los pacientes
irdn llegando poco a poco.
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Figura 1. Experiencia individual, genes y enfermedades psiquiatricas. Tomado de Mardomingo MJ: Genética del desarrollo de la conducta.
En: MJ Mardomingo “Tratado de Psiquiatria del nifio y del adolescente”, Madrid, Diaz de Santos, 2015, pp 75-104.

Un tema fundamental para entender trastornos psiquid-
tricos, como el autismo o la esquizofrenia, es conocer el papel
de los genes en el desarrollo del sistema nervioso. Mientras
que los genes estructurales producen proteinas funciona-
les para el organismo, los genes reguladores tienen como
misién controlar en qué situaciones se activan otros genes.
En este proceso de activacién y silenciamiento de genes son
esenciales los factores ambientales, lo que pone de nuevo de
manifiesto la falacia de la dicotomia entre naturay nurtura.

La interrelacién e interdependencia de genes y ambiente
se manifiesta en primer lugar a nivel microscépico y celular,
de manera que la expresién del c6digo genético depende en
gran medida de la presencia de factores de transcripcién en
el microambiente del nicleo de la célula. Los mecanismos
de transcripcién y traduccién de la informacién genética,
contenidos en el ADN, son imprescindibles para la sintesis
de las proteinas y se han desarrollado con toda seguridad
durante miles de afios, a lo largo de la evolucién de la espe-
cie. Hasta tal punto, la actividad de los genes esté regulada
por factores de su medio ambiente, que dicho de una forma
sencilla, un gen codifica una enzima si estd presente el sus-
trato en el cual esa enzima ejerce su actividad. Un papel
similar a los factores ambientales lo cumplen las citocinas
del sistema inmune y las hormonas del sistema endocrino,
las cuales regulan la sintesis de enzimas por el ADN en los
cromosomas.

Al principio, el ambiente de la célula estd constituido
por el citoplasma, después se amplia al medio intercelular
abarcando las conexiones célula-célula, célula-medio extra-
celular, neurona-célula de glia y neurona-neurona distante.
Mis tarde, el sistema nervioso experimentara la influencia
de los factores ambientales intrauterinos y perinatales, para
incorporar después las experiencias postnatales de los pri-
meros afios de vida (experiencia temprana), con especial
relevancia del medio familiar y social del nifio®.
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Parece bastante claro, que ya no es posible entender por
separado la accién de los factores: genéticos, epigenéticos y
ambientales, ya que se influencian mutuamente. De hecho,
los cambios en el medio exterior 0 macroambiente, se tra-
ducen en cambios en el medio interno o microambiente y
viceversa. La secuencia de acontecimientos puede resumirse
de la siguiente manera: la experiencia individual da lugar
a cambios moleculares que modifican la expresién de los
genes, pudiendo alterarse la funcién de las neuronas y de
los circuitos neuronales, lo que a su vez altera los procesos
cognitivos, las emociones y el comportamiento, dando lugar
a las enfermedades psiquidtricas (Fig. 1). Al mismo tiempo,
el individuo tiene la oportunidad de aprender de los acon-
tecimientos, reflexionar sobre sus consecuencias y tomar
decisiones acerca de su propia vida.

Hasta hace no muchos afios, los conocimientos sobre
la transmisién hereditaria de las enfermedades se limita-
ban al modelo mendeliano de herencia, segun el cual, el
trastorno se debe a la mutacién de un Gnico gen, bien sea
de cardcter dominante, recesivo o ligado al cromosoma X.
Posteriormente, se comprobé que numerosas enfermedades
—como es el caso de los trastornos psiquidtricos— responden
a un modelo multigenético en el que son varios, cuando no
multiples, los alelos implicados, contribuyendo cada uno de
ellos en una pequefia proporcién a la etiologia del trastorno.
Esta caracteristica presente en el autismo, la esquizofrenia,
el trastorno bipolar o el TDAH, confiere una particular
complejidad al estudio de la etiologia, teniendo que sefialar,
que la mayoria de los trastornos psiquidtricos se caracterizan
por una alta carga hereditaria, que oscila desde 0,81 en la
esquizofrenia a 0,37 en la depresién y 0,50 en los trastornos
de conducta® (Tabla I).

Por otra parte, el descubrimiento de la herencia no
genética, que consiste en la transmisién a las generaciones



Tabla I. Herencia de los trastornos psiquiatricos

Trastorno Herencia
Esquizofrenia 0,81
Trastorno del espectro autista 0,80
Trastorno bipolar 0,75
Depresién mayor 0,37
TDAH 0,75
Alzheimer 0,58

posteriores de cambios funcionales del ADN consecutivos
a mecanismos epigenéticos, ha abierto nuevas vias de inves-
tigacién y comprensién de la naturaleza humana.

Conviene resaltar que el hecho de que se sepa que nume-
rosas enfermedades y la mayoria de los trastornos psiquid-
tricos responden a un modelo multigénico y multifactorial
no significa que se conozca exactamente cémo sucede y en
qué consiste. Se han elaborado dos hipétesis: la hipétesis de
la “variante comiin-trastorno comiin” y la hipétesis de la
“variacion genética rara’.

De acuerdo con la primera hipdtesis, el riesgo genético de
la mayoria de los trastornos psiquidtricos se deberia a varia-
ciones de alelos habituales en la poblacién general. Estas
variaciones se definen como polimorfismos genéticos, que
estin presentes en mds de un 1% de los individuos. Es lo que
sucede, por ejemplo, en la enfermedad de Alzheimer y en
otros trastornos que suelen manifestarse en épocas tardias
de la vida.

Puede también suceder que determinados alelos que han
tenido una misién de proteccién del individuo y, por tanto,
de sobrevivencia de la especie, dejen de cumplir su funcién
en un momento determinado por cambios en las circuns-
tancias ambientales. Es lo que probablemente sucede con
los genes de la obesidad, que fueron un factor de proteccién
en las épocas de hambruna, pero que se han convertido en
un riesgo de obesidad en estos tiempos de sobreabundancia
de alimentos(0).

La segunda hipétesis plantea la posibilidad de que la
mayoria de los trastornos psiquidtricos que comienzan en la
infancia se deban a variaciones genéticas raras o poco comu-
nes. Esto puede suceder a través de diversos mecanismos,
como la acumulacién de numerosas mutaciones raras en
uno o en varios genes, lo que se denomina “beferogencidad
alélica”, o bien una mutacién rara en algunos de los genes
que forman parte de un grupo mds numeroso, dando lugar
a un fenotipo semejante, es lo que se llama “bezerogenei-
dad de locus”. Una tercera posibilidad es que ambos tipos
de heterogeneidad, alélica y de locus, se combinen dando
lugar a un sindrome psiquidtrico Gnico, lo que seria espe-
cialmente plausible en el caso de los trastornos psiquidtricos
que comienzan en la infancia y que tienen cardcter grave(?).

Una de las consecuencias mas importantes del descu-
brimiento del genoma humano ha sido comprobar que el
genoma normal consta de numerosas variaciones estructura-
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les del tipo de duplicaciones y deleciones que estdn presentes
incluso en regiones de gran trascendencia biolégica12). Esto
significa que hay que ser cautos en la interpretacién del
papel que pueda tener la existencia de estas variantes en
un individuo concreto y su relacién con la patologia. Hasta
hace no mucho, la pérdida o ganancia de material genético
se consideraba como causa del fenotipo en estudio y esto no
tiene por qué ser asi, pues puede tratarse simplemente de
una variante normal del genoma. También, puede ser que
el nimero de copias de la variacién contribuya al riesgo de
que aparezca dicho fenotipo.

Otro tema de interés es la constatacién de que hay
variantes genéticas que estin implicadas en varios trastornos
psiquidtricos, por ejemplo, hay variantes genéticas comunes
a la esquizofrenia y al trastorno bipolar, con una correla-
cién alta. La correlacién es moderada entre esquizofrenia y
depresién mayor y entre trastorno bipolar y depresién mayor,
y baja pero significativa, entre esquizofrenia y sindrome de
Asperger(13). Esto tal vez significa que algunas variantes
genéticas tienen un papel sobresaliente y de cardcter general
en la salud mental del individuo.

Las experiencias tempranas de la vida y de modo par-
ticular la interaccién madre-hijo es uno de los temas que
ha despertado y despierta un mayor interés en pediatria,
psicologia y psiquiatria. El maltrato, el abandono, la insti-
tucionalizacién, la conflictividad en el medio familiar y la
interaccién anémala madre-hijo son circunstancias ambien-
tales que dan lugar a retrasos y trastornos del desarrollo del
nifio, cuyos efectos se prolongan en la vida adulta marcando
la biografia del individuo. Los estudios clinicos y en mode-
los animales indican con pocas dudas cémo estos factores
ambientales anémalos, son factores de riesgo de psicopato-
logia a lo largo de la vida.

Los estudios en modelos animales constatan cémo la
ausencia de cuidados por parte de la madre da lugar a alte-
raciones en la reactividad al estrés de la prole, de tal modo
que el animal es mucho mds vulnerable y sufre altas dosis de
ansiedad. Tiene lugar, ademds, una transmision generacional
de la conducta materna perturbada, que el animal maltratado
lleva a cabo con sus propios hijos(14.15),

Estas alteraciones se asocian a cambios en la expresién
de los genes que tienen lugar en la infancia y se mantienen
de forma duradera. Los efectos a largo plazo se produ-
cen a través de modificaciones epigenéticas de los genes
promotores de diferentes receptores, como el receptor de
glucocorticoides. Estos cambios epigenéticos, consistentes
por ejemplo en metilacién del ADN, pueden ser criticos
para el efecto de los cuidados maternos sobre la expresion
de los genes, dando lugar a diferentes fenotipos en la prole,
aumentando la vulnerabilidad para sufrir trastornos de
ansiedad, depresién, adiccién a drogas o trastorno de estrés
postraumadtico, tanto en la infancia como en las futuras
generaciones(16:17),

Los modelos animales son una de las fuentes mds impor-
tantes de investigacién en este tema, pues permiten estu-
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diar de qué forma pequefias modificaciones en el medio
ambiente, inducen cambios en la expresién de los genes en el
sistema nervioso y en la conducta del animal. El aislamiento
de la madre y la falta de contacto con los compafieros son
dos de los factores ambientales mis relevantes, observindose
alteraciones de la reactividad al estrés y de la conducta social
y materna de la prole.

Otra linea de investigacién de este tema son los estudios
etoldgicos, que destacan la importancia de las primeras fases
del desarrollo para la normalidad de la conducta del ani-
mal, y el caricter patdgeno, en ocasiones irreversible, que
pueden tener circunstancias ambientales adversas. Estudios
en monos —un animal tan cercano a los humanos del que
solo nos diferencia un 1% del genoma— constatan que la
deprivacién materna y el aislamiento del animal son dos
circunstancias ambientales altamente lesivas para el monito,
quien sufre trastornos de conducta y adaptacién social en la
infancia y anomalias en la eleccién de pareja y en las con-
ductas maternales con la prole cuando es adulto(5).

La experiencia temprana anémala repercute también
en la funcién inmunitaria del animal y en la funcién neu-
roendocrina, modificando la susceptibilidad frente a agen-
tes patégenos, como virus, y la capacidad de respuesta del
organismo ante acontecimientos vitales estresantes1718),

La investigacién de los factores de riesgo de tipo ambien-
tal para la normalidad de la conducta humana ha enlazado
con el estudio de los factores que tienen un cardcter pro-
tector. El contacto con la madre y la interaccién adecuada
madre-hijo, tiene un efecto regulador clave del equilibrio
homeostitico del organismo, de la proteccién para sufrir
enfermedades y de la normalidad de la conducta del animal
y del ser humano. Los cuidados maternos son, por tanto,
necesarios para el desarrollo normal de la conducta y para
prevenir trastornos psiquidtricos y otras enfermedades en la
prole. El contacto con la madre tiene profundos efectos en
la estructura del ADN, que modifican a su vez la actividad
de genes esenciales para la respuesta al estrés y la conducta
materna adultad”18). La interaccién madre-hijo y los buenos
cuidados ocupan un lugar central, modulando las respuestas
del nifio y marcando un estilo de conducta que se prolongard
alo largo del tiempo. La ausencia de la madre y el maltrato
son dos de las circunstancias con un mayor poder lesivo.

La depresién es un trastorno que se caracteriza por la
complejidad de la etiopatogenia pues intervienen factores:
genéticos, neuroquimicos, neuroendocrinos, inmunoldgicos,
ambientales y de resistencia al estrés. El papel de los meca-
nismos epigenéticos se empez6 a sospechar al observarse
que el tratamiento con antidepresivos tiene que ser dura-
dero y mantenerse a lo largo del tiempo para que sea eficaz
y beneficie a los pacientes. Esta observacién hizo pensar
que en la depresién tienen lugar cambios moleculares de
cardcter estable, que afectan a estructuras cerebrales como
el hipocampo, el nucleo accumbensy la corteza prefrontal,
que pueden deberse a modificaciones epigenéticas sobre las
que a su vez actuarian los antidepresivos.
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La depresion se caracteriza por tener una carga heredi-
taria relativamente baja, mucho menor que en otras enfer-
medades psiquidtricas, lo que subraya la importancia de los
factores ambientales y de otras circunstancias en la etiopa-
togenia. Ademds de estas diferencias respecto a la herencia
entre gemelos monocigéticos, también se han observado
diferencias desde el punto vista epigenético.

Las investigaciones en modelos animales aprecian
cambios epigenéticos cuando al animal se le somete a una
situacién de estrés. Asi, en ratas, se observa que el animal
expuesto a la accién de un agresor, evita la presencia de este
cuando aparece de nuevo, una circunstancia que se describe
como de “ fracaso social por estrés”?). Esta situacion de fra-
caso social se acompana de cambios en la cromatina, que se
traducen en una regulacién a la baja de cardcter estable de
los receptores del BDNF (factor neurotréfico derivado del
cerebro), BDNFIII y BDNFIV en el hipocampo, y en una
regulacion al alza de las marcas represoras de metilacién
de las histonas 3, en la regién promotora del BDNF y de
la orexina®).

Ademis de los cambios en el hipocampo, también se
observan alteraciones en el nicleo accumbens, tanto en ratas
como en humanos, con regulacién a la baja de la histona
deacetilasa 5 y de la histona deacetilasa 2(20) y alteraciones
en la corteza prefrontal en humanos con un aumento de la
metilacién del ADN@D, Por tanto, la accién del estrés es
fundamental para que se generen estas alteraciones mole-
culares.

El tratamiento de los ratones con imipramina revierte la
represion del BDNF, aumentando la acetilacién de histonas,
lo que abre nuevas vias de comprensién del mecanismo de
accién de los firmacos antidepresivos y nuevas perspecti-
vas para los tratamientos. El tratamiento prolongado con
fluoxetina refuerza, asimismo, la transcripcién de MBD1
(proteina unida a metil-CpG) en la corteza frontal, estriado
e hipocampo en la rata, concretamente en las interneuronas
gabaérgicas, un dato de gran interés, ya que en los pacientes
que tienen depresién mayor y en los que cometen suicidio,
hay anomalias en la transmision sindptica y en la metilacion
del gen del GABA®Q).

Estos hallazgos indican que en la depresién existe una
vulnerabilidad individual, por la presencia de diferentes
variantes genéticas con las que nace el individuo, a la que
se suman las modificaciones epigenéticas consecutivas a fac-
tores ambientales que acabardn traduciéndose en el cuadro
clinico de la enfermedad.

Parece evidente que la investigacién genética de la
depresién es uno de los campos mds interesantes de la psi-
quiatria actual y es muy posible que las medidas terapéu-
ticas y preventivas de los préximos afios se basen en estos
descubrimientos. El estudio progresivo de los mecanismos
epigenéticos es esencial para comprender de qué forma la
adaptacién del individuo al estrés se traduce en la expresiéon
estable de los genes y en cambios adecuados de comporta-
miento, mientras que la mala adaptacién da lugar al silen-
ciamiento de genes y al aumento de la vulnerabilidad para
sufrir depresién, un fenémeno que puede persistir a lo largo
de la vida y transmitirse a futuras generaciones.



Las nuevas investigaciones sobre los mecanismos epige-
néticos de la depresion abren nuevas vias para la prevencién
y el tratamiento, pues estas alteraciones epigenéticas, que
pueden ser reversibles, podrin convertirse en dianas tera-
péuticas de nuevos tratamientos.

La adiccién a drogas es uno de los fenémenos sociales
que produce una mayor preocupacion por sus consecuencias
individuales, familiares y econémicas. El alcohol y el tabaco
forman parte de la vida de muchisimos adolescentes que no
perciben el riesgo que puedan tener y la edad de consumo
ha disminuido considerablemente en los ultimos afios(22).
El consumo de cocaina, estimulantes, drogas de disefio y
tranquilizantes también ha aumentado. De acuerdo con el
Observatorio Espaol de Drogas, el 50%-75% (2009) de los
adolescentes espanoles ha probado alguna droga ilegal y el
20-40% ha tenido contacto con més de una. En cuanto ala
poblacién general, un 10% tiene problemas con el alcohol y
un 2% sufre dependencia.

Para algunas personas, el contacto con las drogas tiene
un cardcter transitorio, pasajero, sin consecuencias negati-
vas en la propia vida; pero para otras, ese primer contacto
supondrd que las drogas pasen a ocupar un lugar central
en su existencia. Poder diferenciar a ambos grupos, y por
tanto prevenir la mala evolucién, es uno de los retos de la
psiquiatria y la pediatria. El consumo de drogas depende
de factores genéticos, caracteristicas temperamentales y de
personalidad, y circunstancias ambientales. Se calcula que
el riesgo genético es del 50%, pero se desconocen los genes
que intervienen. Lo que se constata a diario en la clinica
es que el fenotipo adictivo tiende a persistir a lo largo de la
vida, repitiéndose los episodios de abstinencia, busqueda de
la droga y dependencia, incluso después de afios de haber
estado el sujeto libre del problema. Esta tendencia a la per-
sistencia y, por tanto a la cronicidad, plantea la hipétesis de
que las drogas den lugar a cambios estables y duraderos de
la funcién cerebral, que son la base de las conductas adicti-
vas, en los cuales los mecanismos epigenéticos desempefian
probablemente un papel clave.

Asi como estd bien demostrado que los cambios epi-
genéticos que se traducen en el silenciamiento o la acti-
vacién de genes son esenciales durante el desarrollo y los
primeros afios de vida, parece cada vez mds probable que
estos mismos mecanismos actien como mediadores de la
adaptacién del organismo a los estimulos ambientales a
lo largo de la vida. Uno de estos estimulos ambientales
serfan las drogas.

Los estudios en modelos animales ponen de relieve que
el consumo de drogas da lugar a una respuesta adaptativa
del cerebro que consiste en modificaciones epigenéticas que
afectan a la acetilacién y fosforilacién de histonas, metila-
cién del ADN, cambios en el modelado de la cromatina e
induccién de ncRNAs. Estos cambios en la expresion de los
genes son el modo de respuesta y adaptacién del cerebro al
consumo de drogas, unos cambios que contribuyen a explicar
el caricter crénico del trastorno(@3).
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Las modificaciones epigenéticas inducidas por las dro-
gas se producen precisamente en las estructuras y circui-
tos cerebrales implicados en la adiccién a sustancias. Estas
estructuras constituyen el circuito de recompensa y refuerzo
que es fundamental en los mecanismos de la adiccién. Este
circuito estd compuesto por el drea tegmental ventral, la
corteza prefrontal medial, el nicleo accumbens y la amig-
dala que, a su vez, se conectan con el hipotilamo lateral, el
locus coeruleus y los nucleos del rafe. Su accidn consiste en
convertir los estimulos emocionales en motivaciones que se
traducen en actos a través de las vias extrapiramidales, lo que
explicaria la estrecha relacién entre el deseo del adicto de
consumir droga y la bisqueda compulsiva de la misma. El
niicleo accumbens puede considerarse como el transformador
central del sistema de recompensa, capaz de integrar funcio-
nes motoras, endocrinas, viscerales, somdaticas, emocionales
y conductuales(4).

Se han descrito cambios epigenéticos en la ingesta aguda
y crénica de alcohol, consistentes en una mayor acetilacién
de histonas en la amigdala, corteza frontal y estriado(25),
mientras que en la adiccién a morfina aumenta la fosforila-
cién de histonas en el estriado6). En la adiccién a cocaina,
se produce un aumento de la acetilacién de histonas 3 y 4,
mediado por la proteina unida a CREB, en el estriado y en
el nucleo accumbens del ratén7.28), asi como un aumento
de la fosfoacetilacién®@?). También, se da una disminucién
de la metilacién de histonas en el nicleo accumbens2? y
un aumento de la metilacién del ADN en estriado, cor-
teza cerebral e hipocampo®0). En la adiccién a anfetamina,
hay un aumento de la metilacién y una disminucién de la
acetilacién de histonas en el nucleo estriado, asi como un
aumento de la metilacién de ADN en el nicleo accumbens.

La adiccién a drogas es un fenémeno universal que existe
desde tiempos remotos. La epigenética abre nuevas vias de
comprension de los mecanismos implicados y probable-
mente, nuevos métodos de prevencién y tratamiento que
contribuyan a aliviar el sufrimiento de los pacientes y de sus
familias y el enorme coste social que tienen.

La complejidad del cuadro clinico del autismo y de los
trastornos del espectro autista, unido a su baja incidencia
y a la variedad del cuadro clinico, representan una seria
dificultad para estudiar la etiopatogenia. En cualquier caso,
la etiologia genética de este trastorno se sospeché desde las
primeras descripciones, al mismo tiempo que se despertaba
el interés por las posibles causas de origen ambiental31:32),

Actualmente, se sabe que el autismo es un trastorno del
neurodesarrollo en el que intervienen mecanismos genéticos
y ambientales, siendo la interaccién entre genes y ambiente,
genes entre s{ y mecanismos epigenéticos, la causa iltima del
cuadro clinico. Un cuadro clinico tan complejo que afecta
a la cognicidn, el lenguaje, la comunicacién y la adaptacién
social, y en el que se alteran estructuras cerebrales y mecanis-
mos neuroquimicos, neurofisiolégicos e inmunolégicos®3).

Asi como el componte genético del autismo estd bien
demostrado, hay que identificar con mds claridad los factores
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ambientales y los mecanismos epigenéticos que regulan la
expresion de los genes3435),

Los mecanismos epigenéticos constituyen un apartado
fundamental del estudio de los trastornos del neurodesa-
rrollo y, de modo particular, del autismo(435), un trastorno
que tiene lugar durante las primeras etapas del desarrollo
embrionario, coincidiendo con procesos fundamentales,
como: la proliferacién y migracién de las neuronas, el esta-
blecimiento de las vias neuronales, la formacién de sinapsis
y redes sindpticas, la poda de dendritas y la muerte neuro-
nal, todo lo cual sucede a los dictados del cédigo genético,
pero bajo la influencia del medio ambiente. Descubrir en
qué momento y porqué motivos se perturba este proceso
es uno de los grandes objetivos de la investigacién actual.
Las infecciones durante el embarazo, la anoxia perinatal y
la malnutricién, aumentan sin duda el riesgo de sufrir estos
trastornos.

En los trastornos del neurodesarrollo, se alteran meca-
nismos epigenéticos de metilacién del ADN, metilacién y
acetilacién de histonas, modelado de la cromatina, ARN
mensajero, génesis de ribosomas y micro ARNSs entre otros.
Puesto que estas alteraciones pueden tener un caricter rever-
sible, su investigacién abre nuevos caminos de prevencién
y tratamiento.

Desde el punto de vista genético, se considera que en los
trastornos del espectro autista, intervienen tanto variantes
comunes como variantes raras. Las variantes comunes con-
tribuirian al 40%-60% de la varianza. Las variantes raras
se han descrito, por ejemplo, en el 5% de los pacientes con
sindrome de Asperger y en el 10%-15% de los pacientes
con autismo. Un gen de especial relevancia es el MECP2
que es la causa del sindrome de Rett en el 70% de las nifias
afectadas y es letal en los varones. Asimismo, se trata de un
gen cuya expresién estd disminuida en la corteza frontal en
pacientes con autismo. Una de las caracteristicas de este gen
es su capacidad para activar o desactivar la metilacién del
ADN, un mecanismo epigenético que probablemente estd
implicado en la etiopatogenia del autismo(6).

La esquizofrenia es un trastorno del neurodesarrollo
en el que tiene lugar una perturbacién de los mecanismos
epigenéticos que regulan el desarrollo de las neuronas y de
los oligodendrocitos®7). Esta perturbacién consiste en que
se altera una proteina de la matriz extracelular, la reelina,
y una glicoproteina que se expresa en las neuronas gabaér-
gicas durante el desarrollo del sistema nervioso y en la vida
adulta®8). Esta glicoproteina tiene una importante funcién
en la migracion neuronal®%. Ademds de las alteraciones del
sistema gabaérgico, también se han encontrado en el sistema
dopaminérgico y en la cromatina.

En estudios post mortem se observa una disminucién
de la expresién de reelina en diversas regiones cerebrales
de pacientes con esquizofrenia®?), que probablemente se
debe a una hipermetilacién del gen promotor de reelina. Es
muy probable que la hipermetilacién de genes sea una de
las causas de la disfuncién de las neuronas gabaérgicas y de
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la oligodendroglia en la esquizofrenia. Por el contrario, se
detecta una hipometilacién del sistema dopaminérgico que
tiene un importante papel en funciones ejecutivas, como
la memoria de trabajo y la atencién. En este sentido, otra
observacién en pacientes con esquizofrenia es un aumento
de la activacién de la COMT (catecol-O-metiltransferasa),
que se asocia con problemas de memoria y atencién y un
riesgo alto de esquizofrenia®?).

Los estudios de la cromatina indican también altera-
ciones de las histonas, que mejoran con édcido valproico. El
valproico disminuye la actividad de las histonas y aumenta
la expresién de reelina. Por su parte, el haloperidol induce
fosfoacetilacién de histonas 3 en el nicleo estriado de la rata.
Todos estos trabajos, todavia en fase preliminar, pueden
contribuir a entender mejor los mecanismos moleculares de
la esquizofrenia y la accién de los firmacos, abriendo nuevos
caminos de tratamiento de los pacientes.

Puede concluirse que la investigacién genética y epi-
genética de las enfermedades y de los trastornos psiquid-
tricos se ha convertido en un tema fascinante y de enorme
complejidad, que tendrd en el futuro enormes consecuen-
cias para los tratamientos. La dotacién genética con que el
individuo nace interactda con el medio ambiente en que
transcurre su vida dando lugar al fenotipo, es decir a las
caracteristicas personales y a las enfermedades. El fenotipo
condiciona la conducta personal y el modo de relacién con
el medio. El medio ambiente a su vez da lugar a cambios en
los genes, bien a través de mutaciones o de modificaciones
epigenéticas. De este modo transcurre el ciclo vital, con sus
numerosos cambios del fenotipo que incluyen las posibles
enfermedades y la desdicha, pero también el progresivo
enriquecimiento personal y la felicidad.
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Resumen

El retraso psicomotor (RPM) es un motivo habitual de
consulta especializada. El origen puede ser miltiple,

Abstract

e & < §

Psychomotor retardation (PR) is a frequent cause
of specialized consultation. The etiology can be

desde una escasa estimulacién ambiental, hasta
enfermedades neuroldgicas severas. El pediatra es el
Unico especialista que podra indicar precozmente la
presencia de dicho RPM.

En el apartado diagndstico, la historia clinica
minuciosa y la exploracién fisica completa, son los
aspectos mas importantes. El pediatra podra valorarlos
de forma evolutiva.

A nivel terapéutico, el tratamiento del RPM dependera
de su etiologia. Como cuadro sintomatico, la
estimulacién y la fisioterapia ayudaran a mejorar la
evolucion del paciente. El pediatra podra monitorizar
la eficacia de las medidas instauradas en el nifio.

diverse, from a low environmental stimulation to
severe neurological diseases. The pediatrician
is the only specialist that may early indicate the
presence of the PR. In diagnosis, both complete
history and physical examination are the most
important points. The pediatrician will be able
to measure psychomotor development in time.
In relation to therapy, treatment of the PR

will depend on the etiology. As a symptomatic
syndrome, stimulation, and physical therapy
will help to improve the patient’s evolution.

The pediatrician can assess the effectiveness of
recommended measures.

Palabras clave: Retraso psicomotor; Regresion psicomotriz; Discapacidad intelectual; Retraso mental.

Key words: Psychomotor retardation; Psychomotor regression; Intellectual disability; Mental retardation.
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Introduccion

Es necesario el conocimiento del desa-
rrollo psicomotor normal y de sus limites,
para poder establecer el diagnéstico de un
retraso psicomotor.

E 1 retraso psicomotor (RPM) no

es una enfermedad o trastorno en
s{ mismo, sino la manifestacién
clinica de patologias del SNC (sistema
nervioso central) debidas a trastornos
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genéticos y/o factores ambientales,
con especial incidencia en el desarro-
llo psicomotor (DPM) del nifio®. El
término DPM se emplea para definir
el progreso del nifio en diferentes dreas
(lenguaje, motor, manipulativo, social)
durante los primeros 24-36 meses;
debemos definir, por tanto, el RPM
como la adquisicién lenta o anormal
(cualitativamente alterada) de los pri-
meros hitos del desarrollo@.3).

Para la tipificacién del retraso
psicomotor, previamente tenemos
que conocer el desarrollo psicomotor
normal, la edad media del alcance de
los hitos del desarrollo sefialados, su
variacién y mérgenes de la normalidad
(Tabla I)@3). En general: todo nifio
que al afio y medio de edad no dice
palabra alguna y/o no camina debe
ser remitido al neuropediatra para
descartar que exista algin problema
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Tabla I. Media de edad y méargenes de la normalidad para diferentes hitos del

desarrollo psicomotor

Hito Media Margen de la
normalidad
Sonrisa 4-6 semanas 1-8 semanas
Acercamiento/prensién de objeto 5 meses 4-6 meses
Sedestacion con apoyo 6-7 meses 4-12 meses
Andar sin ayuda 12-13 meses 8-18 meses
Palabras referenciales 12 meses 8-18 meses
Frases o expresiones de 2-3 palabras 21-24 meses 10-36 meses
Bebe de |a taza solo 15 meses 9-21 meses
Se viste solo 3-4 afios 33-72 meses
Control de esfinteres durante el dia 2 afios 16-48 meses
Control de esfinteres durante la noche 3-4 afios 18-72 meses

serio (lo que no sucede en la mayoria
de casos, por lo que no se debe alarmar
a la familia).

Clasificacion“>)

Debe atenderse de forma particu-
larmente urgente a aquellos nifios que
muestran una pérdida de adquisiciones ya
conseguidas.

Estatico vs regresivo

El término RPM se emplea basi-
camente para explicar un DPM mis
lento, en el cual el nifio alcanza mis
tardfamente los hitos 16gicos del desa-
rrollo. El término regresién psicomo-
triz tipifica un problema preocupante,
en el cual el nifio ha mostrado previa-
mente un DPM normal, apareciendo
posteriormente una pérdida evidente
de adquisiciones ya alcanzadas, fre-
cuentemente acompafiada de nuevos
signos neurolégicos, deficitarios o
anormales.

La separacién entre el desarrollo o
la regresion puede ser compleja, bien
por la naturaleza del problema neuro-
légico que lo estd justificando o bien
por la levedad del mismo. La obten-
cién de la informacién de logros del
desarrollo en el interrogatorio familiar
estd sujeta a la subjetividad familiar,
los pacientes con RPM pueden tener
procesos intercurrentes que alteran

transitoriamente el propio desarrollo o
las manifestaciones clinicas del proceso
base, pueden cambiar a lo largo de la
vida debido al desarrollo del individuo,
siendo el problema estdtico, por ejem-
plo: en la paralisis cerebral.

Indudablemente, la tipificacién de
un trastorno regresivo, cuando este
es evidente, puede tener una trascen-
dencia marcada en el diagnéstico, tra-
tamiento y prondstico, por lo que su
abordaje debe ser preferente.

Parcial vs global
El RPM global, como su propio

nombre indica, se tipifica ante un
DPM enlentecido o anormal en todas
las areas del desarrollo. EIl RPM par-
cial, apunta de forma particular a un
drea especifica como la afectada. Su
distincién puede dirigir el diagndstico
del problema de base.

De nuevo, esta separacién no es
sencilla. No es infrecuente que un
RPM global lo sea, pero una de las
dreas evaluadas estd claramente mds
afectada que las restantes (un nifio
con pardlisis cerebral puede mostrar un
retraso global del desarrollo, aunque el
desarrollo motor serd el més afectado
y el que tipifica el diagndstico). Del
mismo modo, un RPM parcial con fre-
cuencia tiende a asociarse con cierto
retraso de otras dreas del desarrollo (es
frecuente que un retraso significativo
en el lenguaje, condicione la adaptacién

social del nifio que lo sufre). Desde
nuestro punto de vista, cuando un
drea del desarrollo estd intensamente
mis afectada que el resto, como este
ultimo caso, es mejor referirnos a dicha
area (p. ej., un retraso especifico del
lenguaje en un nifio de 3 afios que no
dice una sola palabra a pesar de que
exista cierta torpeza motora).

Clasificacion etioldgica
(Tabla II) (+-6)

Un retraso psicomotor no siempre es
patolégico o anormal, pero puede ser tam-
bién la antesala de graves problemas del
desarrollo fisico y cognitivo del nifo.

Variante de la normalidad

Los mirgenes de la normalidad
para numerosos hitos son amplios. En
ocasiones, especialmente en RPM par-
ciales, encontramos pacientes comple-
tamente sanos, que se “‘escapan” de los
mérgenes sefialados como “normales”
para la poblacién a estudio, los signos
mds frecuentes aparecen en la tabla II1.
Por ejemplo, un tercio de los nifios no
gatea nunca, por lo que es un signo mds
“tranquilizador” en su presencia que de
“alarma” en su ausencia.

Dos circunstancias especiales en
este sentido son: el recién nacido pre-
maturo (RNPT) y el nifio ingresado-
encamado. E1 RNPT alcanzari los
hitos l6gicos del DPM mis tarde que

Tabla Il. Prevalencia de las

principales causas del RPM global

o parcial

Sordera 0,1%

Ceguera 1,5-6/10.000

Trastorno del 6%
desarrollo de la
coordinacioén

Trastorno de la 4-6%
comunicacion

Parélisis cerebral 0,2%
infantil

Retraso mental 1%
(discapacidad
intelectual)

Autismo 1%
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Tabla Ill. Variaciones de la
normalidad sin caracter patolégico

Pinza entre dedo pulgar y medio

Marcha de pie sin pasar por la fase
de gateo

Desplazamiento sentado sobre
nalgas o apoyando una rodilla y el
pie de la otra extremidad o rodar
sobre si mismo

Marcha de puntillas primeras
semanas 0 meses, tras el inicio
de la deambulacion

Rotacién persistente de la cabeza

Retraso simple de la marcha con
signo de “sentarse en el aire”

Tartamudeo fisiol6gico: entre los
2-4 afios

Dislalias fisiolégicas: hasta los 4-5
afios

Otras: para neuropediatria

los demis; para valorar la normalidad
del desarrollo en estos nifios, debera
emplearse la edad corregida; es decir,
la edad que el nifio tendria si hubiera
nacido en la fecha prevista del parto
(edad corregida= “edad cronolégica
medida en semanas o meses™-“niimero
de semanas o meses de prematuridad”).
Esta correccién es especialmente nece-
saria en los primeros 24 meses. Por otro
lado, la prematuridad es un factor de
riesgo para los problemas del desarrollo
y el aprendizaje, por lo que el DPM
deberd ser vigilado estrechamente. El
nifio ingresado o encamado durante
tiempos largos durante el 1°-2° afo
de vida, puede igualmente mostrar un
leve retraso o estancamiento del desa-
rrollo motor. En estos nifios, se puede
sumar el RPM a déficit asociados en el
desarrollo por la patologia que justificé
el ingreso hospitalario.

Hipoestimulacion

Los nifios pobremente estimulados
o institucionalizados pueden mostrar
un claro RPM en los primeros meses
de la vida. Esta circunstancia es gene-
ralmente normalizable. Sin embargo,
cuando la hipoestimulacién es severa
y mantenida, como sucede en nifios

adoptados del este de Europa, puede
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justificar, junto a otros factores de
riesgo, futuros problemas del neuro-
desarrollo.

Déficit neurosensorial

Los problemas sensoriales, espe-
cialmente auditivos o visuales, pue-
den ser causa de un RPM. Es habi-
tual que la patologia auditiva severa
se asocie con retrasos del lenguaje, la
comunicacién e incluso con conductas
de aislamiento, que pueden recordar
trastornos generalizados del desarrollo.
Por ello, deben descartarse en todos
los casos, bien por audiometria, bien
por potenciales evocados auditivos del
tronco encefilico (PEATE) si el nifio
no colabora o es muy pequefo. Los
nifios con trastornos auditivos pueden
mostrar un desarrollo del lenguaje
normal los primeros 6 meses de vida
(ruidos, risas, balbuceos...) con inte-
rrupcién del mismo por ausencia de
feedback ambiental. Es excepcional
que la hipoacusia leve uni o bilateral
justifique un verdadero retraso del len-
guaje; del mismo modo, no debe jus-
tificarse el retraso del lenguaje a otitis
recurrentes.

Los problemas visuales pueden
igualmente asociarse a problemas de
la coordinacién, manipulacién... Estos
generalmente estdn relacionados con
el componente visual-sensorial, no con
el motor; un estrabismo o nistagmus
puede ser un signo de un trastorno
neurolégico de base, pero no la causa

de un RPM.

Anticipacion de un trastorno
especifico del desarrollo

Los trastornos del desarrollo de
la coordinacién y los trastornos de la
comunicacion, tienden a anticiparse
por RPM con afectacién predominan-
temente motora y del lenguaje respec-
tivamente.

Anticipacion de un trastorno
motor

La paralisis cerebral infantil (PCI)
tiende a manifestarse en los primeros
18-24 meses de vida por un RPM glo-
bal o predominantemente motor. Aun-
que PCI se define como un trastorno
motor, crénico, de comienzo precoz
y no progresivo, las manifestaciones
clinicas pueden ser cambiantes y mds

invalidantes durante el desarrollo del
nifio. Puede, ademds, acompafiarse de
problemas sensoriales (visuales hasta
en el 50% y auditivos hasta en el 15%
de los casos) o epilepsia (25-35%), que
puede condicionar el propio desarrollo
global o discapacidad intelectual (DI)
—retraso mental— (hasta en el 50% de
los nifios).

En este apartado, debemos incluir
las miopatias, tanto las congénitas
como las distrofias musculares, que
pueden manifestarse con cardcter
estdtico o progresivo respectivamente
y, a veces, acompafiadas de retraso cog-
nitivo. Igualmente, no deben obviarse
otras enfermedades, como la atrofia
muscular espinal, que se manifestard
en los primeros meses de vida, o algu-
nas neuropatias genéticas, que podrin
hacerlo en los 3-4 primeros afios, en
forma de retraso motor, hipotonia o
torpeza.

Anticipacion de una discapacidad
intelectual -DI- (retraso mental)(?

Generalmente, la mayoria de los
pacientes con DI (este término ha ido
sustituyendo al de retraso mental)
han tenido, al menos, cierto RPM.
En ocasiones, las DI leves se anticipan
por leves RPM o RPM parciales, que
pasan desapercibidos para la familia o
el médico.

Es un trastorno plurietiolégico,
habitualmente de causa genética. Estos
ultimos aflos, el diagnéstico etiolégico
ronda el 50% de los casos leves y el 80%
de los graves, gracias a los espectacula-
res avances en el diagnéstico genético
estos ultimos 3-4 afios.

Es frecuente que los pacientes con
DI asocien otros problemas neuro-
légicos que contribuyen de forma
desfavorable en el DPM. Algunos
estudios refieren la asociacién a en-
cefalopatias motoras en el 7% de los
pacientes, epilepsia en el 10%, alte-
raciones neurosensoriales en el 7% o
autismo en el 2-3%. Estas asociacio-
nes se muestran mds intensas cuanto
menor es el CIL.

Anticipacion de un trastorno del
espectro autista (TEA)

Caracterizado eminentemente por
una alteracién de la socializacidn, la
comunicacién y un patrén de intereses



restringidos y comportamientos este-
reotipados, se puede manifestar con un
desarrollo lento o atipico. Estos pro-
blemas pueden acompanarse de cierta
torpeza o hipotonia en los primeros
meses de vida (a menudo debido a la
causa genética subyacente del tras-
torno), pero suele expresarse en los
primeros meses/afios de vida con una
alteracién cualitativa y/o cuantitativa
del lenguaje y ser indeferenciable ini-
cialmente de un trastorno especifico
del lenguaje (TEL) con afectacién de
la comprensién del mismo. En estos
casos, lo mds importante es derivar al
neuropediatra e instaurar una inter-
vencién precoz adecuada mientras se
realizan las pruebas complementarias
oportunas. La ausencia de un diag-
néstico especifico no puede demorar
la derivacién de un nifio con sospecha
de TEA/TEL a un centro de atencién
temprana especialista en trastornos de
la comunicacién. Separar este grupo
de los anteriores se muestra complejo,
dada de nuevo su comorbilidad con
otros trastornos o enfermedades. Hasta
el 90% de los casos de TEA grave,
pueden tener DI, y epilepsia hasta en
la mitad de los casos (especialmente
si tienen DI), alteraciones visuales o
auditivas leves que pueden condicionar

el DPM, etc.

Evaluacion del desarrollo
psicomotor (DPM) (8.9

El pediatra juega un papel trascen-
dental en el diagnéstico precoz del retraso
psicomotor.

Los controles periédicos de salud,
en los primeros afios de vida, van a
proporcionar al pediatra un momento
extraordinario para valorar el DPM
del nifio en cada momento, asi como
la evolucién cognitiva, social y motora,
entre otras esferas, que presentard en
los primeros afos de vida.

Los programas de seguimiento
del nifio sano permiten la evaluacién
transversal y evolutiva del nifio. Para
facilitar este seguimiento, el pediatra
puede hacer uso de diferentes escalas
de desarrollo. Ninguna de las escalas
de desarrollo tiene un correlato fiable
con el cociente intelectual del nifio
mayor. Se describen las més frecuentes:

DETECCION Y MANEJO DEL RETRASO PSICOMOTOR EN LA INFANCIA

Escalas de Desarrollo Infantil de
Bayley (BSID). Evaltan el desarrollo
infantil desde el nacimiento hasta los
2,5 afios. Aportan un indice de desa-
rrollo mental. Existen otras versiones
con mayor cobertura etaria, pero no
estdn baremadas en nuestro pais.

Se compone de 3 subescalas:

1. Escala mental: evalua desarrollo
cognitivo y capacidad comunica-
tiva.

2. Escala de psicomotricidad: pondera
coordinacién motora y motricidad
fina en manos y dedos.

3. Escala comportamental: mide con-
ducta del nifio e interaccién con su
entorno.

Test de Screening de Desarrollo
de Denwer (DDST). Posiblemente
la escala mas empleada. Se trata mds
de un registro o cuestionario que de
una escala de desarrollo. Valora cuatro
dreas: motor-gruesa, motor-fina, per-
sonal-social y lenguaje. En sus diferen-
tes versiones, registra el desarrollo en
estas 4reas hasta los 4 afios de edad. No
aporta ningun indice; si el nifio falla
en items que son satisfactoriamente
cubiertos por el 90% de nifios més
jévenes, debe sospecharse un RPM e
iniciarse una evaluacién mds profunda.

Test de Haizea-Llevant. Similar
al DDST en su sistema de evaluacién
y estimacién de dreas comprometidas.
Elaborada de forma especifica en nifios
espafloles hasta los 4 afios.

Diagnostico etiologico

La historia clinica y la exploracién
fisica son los apartados mas importantes
en la evaluacion etiolégica del RPM.

Anamnesis

La historia clinica debe ser com-
pleta. Se debe recoger de forma deta-
llada el desarrollo psicomotor del
paciente, 720 solo el desarrollo motor.
En el caso de un estancamiento o invo-
lucién, deben anotarse, entre otras: la
edad de comienzo, las dreas afectadas,
los sintomas acompafantes si exis-
tieron y las causas atribuidas por los
padres u otros profesionales.

Dentro de este apartado, se refle-
jardn igualmente los antecedentes per-

sonales de forma minuciosa, haciendo
referencia a ingesta de firmacos u otras
sustancias durante la gestacién, control
del embarazo, infecciones, caracteris-
ticas del parto, edad gestacional, ins-
trumentacion, etc.

La recogida de datos relaciona-
dos con el periodo neonatal aporta de
nuevo una informacién trascendental
(Apgar, peso al nacimiento, cuidados
neonatales...). Se afiadir4 la calidad de
succién y llanto, resultado de screening
metabélico, la presencia de hipotonia
o crisis en los primeros dias de vida,
los problemas respiratorios y otros
problemas.

En relacién a los antecedentes
personales posteriores, no se obvia-
ran aquellos trastornos o enferme-
dades que puedan tener relacién con
la situacidén a estudio: convulsiones
tebriles o afebriles, meningoencefa-
litis, traumatismos craneoencefilicos
severos, cardiopatias, etc.

Finalmente, se afiadirdn los ante-
cedentes familiares. Debemos inten-
tar obtener un drbol genealdgico lo
més amplio posible en el que se haga
constar los posibles antecedentes de
DI, TEA, trastornos psiquidtricos,
epilepsia y cualquier otro antecedente
llamativo.

Exploracion fisica(®

Debe iniciarse por un examen
general que incluya, entre otros: la
exploracién de rasgos dismérficos
(Tabla IV)(10.11) aunque sean meno-
res, el perimetro craneal (fundamen-
tal), el desarrollo ponderoestatural, las
caracteristicas cutineas, el desarrollo
6seo, la presencia de visceromegalias
y cualquier otro dato que nos llame la
atencion.

El pediatra, y especialmente el
neurélogo infantil, no deben temer la
descripcién de rasgos que le resultan
inicialmente anormales. Igualmente,
no debe obviarse la obtencién de ima-
genes-fotografias del nifio o familia,
ante la presencia de rasgos dismorficos,
para una posterior evaluacion a través
de bases de datos de malformaciones
congénitas (p. ej.: Omim, Possum).
En ocasiones, una descripcién feno-
tipica detallada es la que orienta el
diagndéstico. En otras ocasiones, el
desarrollo ponderoestatural apoya un
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Tabla IV. Malformaciones menores y mayores seglin localizacién (ejemplos)(11)

Menores Mayores
Cutaneas Nevus Alopecia congénita
Hemangiomas Hipertricosis
Manchas café con leche
Craneales Occipucio plano Craneosinostosis
Frente promiente Fistulas branquiales
Faciales Hipertelorismo Anoftalmia
Orificios nasales antevertidos  Labio leporino
Boca en carpa Atresia meato auditivo
Orejas de implantacion baja
Toréacica Térax en tonel Malformaciones
Mamilas separadas cardiovasculares
Abdominales Hernia umbilical Malrotacion o atresia intestinal
Diéstasis de rectos Onfalocele
Distensién abdominal
Urogenital Minimo hipospadias Genitales ambiguos

Teste en ascensor

Criptorquidia
Epispadias

Esqueléticas Cubitus valgo
Genu recurvatum

Fosita sacra

Pie equinovaro
Hemivértebras
Polidactilia

SNC

diagnéstico de sospecha; la anotacién
de la talla-peso-perimetro craneal
desde edades precoces, puede orientar
al diagnéstico. La identificacién de
anomalias menores y mayores resulta
trascendental en estos casos. Dentro
del examen por sistemas, algunas
alteraciones podrdn sugerir la etiolo-
gia de base. La presencia de trastornos
pigmentarios cutineos puede apuntar
hacia trastornos neurocutineos fre-

Displasias corticales
Meningocele

cuentes, como la neurofibromatosis
(Fig. 1), 1a hipomelanosis de Ito o la
esclerosis tuberosa, u otros menos fre-
cuentes, como la enfermedad de von
Hippel-Lindau o la incontinentia pig-
menti (Fig. 2)12); la fotosensibilidad
podri orientar hacia la enfermedad de
Hartnup, el exantema malar hacia la
homocistinuria... Las alteraciones de
anejos cutdneos pueden ser también
orientativas; las alteraciones del cabe-

llo serdn objetivables en la enfermedad
de Menkes, en el hipotiroidismo... La
presencia de hepatoesplenomegalia
apuntard hacia mucopolisacaridosis,
esfingolipidosis o glucogenosis, entre
otras.

Tras abordar un examen fisico
completo, se debe proceder a la explo-
racién neuroldgica igualmente com-
pleta, valorando cualquier signo focal
presente, asimetrias en el examen
(Fig. 3), no obviando el examen cra-
neal, la impresion subjetiva del nivel
cognitivo, el examen del fondo de ojo
ni la valoracién neurosensorial.

De igual modo, el fondo de ojo
puede revelar trastornos pigmenta-
rios (encefalopatias mitocondriales,
sindrome de Cockayne, sindrome de
Kearns-Sayre...), cataratas (sindrome
de Down, rubéola gestacional, hipo-
tiroidismo, galactosemia...) o manchas
rojo cereza (mucolipidosis, gangliosi-
dosis...).

El examen auditivo y visual se rea-
lizara en todos los casos; la audiome-
tria convencional, la discriminacién
visual o auditiva, la campimetria por
confrontacién son medidas realiza-
bles en cualquier consulta pediitrica,
si bien, complejas en el nifio de corta
edad.

La historia clinica y la exploracién
fisica completa y minuciosa, serdn las
que deberdn orientar al diagnéstico,
y a la consecuente realizacién de las
exploraciones complementarias opor-
tunas(®.10),

Figura 1. Manchas color “café con leche”
caracteristicas de la neurofibromatosis tipo 1.
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Figura 2. Lesiones caracteristicas de la
incontinentia pigmenti.

Figura 3. Marcha de inicio asimétrica de nifio
con hemiparesia izquierda.



Exploraciones
complementarias(1,4.7)

Observacién cualitativa: con inde-
pendencia de la actitud y compor-
tamiento del nifio en la consulta
(conducta, flexibilidad, lenguaje
no verbal...), el pediatra puede
solicitar la realizacién de dibujos,
manipulacién de juguetes, recabar
informacion a través de los boletines
de la escuela infantil... En ocasio-
nes, los informes escolares apuntan
informacién mds objetiva de las
habilidades motoras, verbales...
Estudios analiticos: deber4 valo-
rarse la realizacién sistemitica
de: hemograma, bioquimica san-
guinea, ionograma, gasometria,
funcién hepitica-renal, lictico,
pirtvico, ceruloplasmina, funcién
tiroidea, anticuerpos antitrans-
glutaminasa IGA, amonio y dcido
Grico en sangre. Ante la presencia
de signos no estrictamente neuro-
l6gicos (dismorfias, alteracién del
crecimiento, vémitos frecuentes,
alteraciones cutdneas, cardiopatia
o hepatoesplenomegalia) u otros
neuroldgicos (sordera, alteracién
visual, trastorno del comporta-
miento, letargia o examen anor-
mal) que apunten hacia un posible
origen metabdlico, el examen ana-
litico serd ampliado en consecuen-
cia (Tabla V). Se determinarin:
aminodcidos en sangre y dcidos
orgdnicos en orina, bioquimica y
lictico en LCR, bioquimica bésica
de orina que incluya la presencia
de cuerpos ceténicos y reductores,
mucopolisacdridos y oligosacéridos
en orina@3-15),

Estudios neurorradiolégicos: la
utilidad de los estudios mediante
resonancia magnética cerebral
(RM) dependera de los hallazgos
clinicos y la severidad del retraso.
En general, la rentabilidad diag-
noéstica de la RM cerebral en el
RPM es escasa. Debe recomen-
darse en: RPM moderado-severo,
dismorfias, epilepsia, alteraciones
craneales asociadas o exploracién
neurolégica anormal. Si es posible,
sobre todo en caso de epilepsia con
DI, debe de asociarse una espec-
troscopia a la misma, especialmente

DETECCION Y MANEJO DEL RETRASO PSICOMOTOR EN LA INFANCIA

Tabla V. Afectacion de diferentes 6rganos o sistemas segun trastorno metabélico

Afectacion Con hepatoesplenomegalia: esfingolipidosis, mucolipidosis,
hepatica y/o mucopolisacaridosis, trastornos peroxisomales,
esplénica galactosemia...

Con ictericia y fallo hepatico: enfermedad de Wilson,
enfermedad de Niemann-Pick C, sindrome de Alpers,
galactosemia...

Cardiopatia Glucogenosis tipo 2, enfermedad de Friedreich, enfermedad
de Refsum, enfermedad de Fabry, mucopolisacaridosis,
homocistinuria...

Nefropatia Sindrome de Lowe, enfermedad de Zellweger, enfermedad de
Fabry, enfermedad de Lesch-Nyhan, galactosemia, acidemia
isovalérica...

Afectacién Mucolipidosis, mucopolisacaridosis, sialidosis, enfermedad de

esquelética Zellweger, enfermedad de Lowe, enfermedad de Refsum...

Afectacién Enfermedad de Hartnup, sindrome de Cockayne, xeroderma

cutanea pigmentoso, fucosidosis, déficit de biotinidasa...

Anomalias Anemia: enfermedad de Gaucher, enfermedad de Fabry...

hematolégicas

Trombocitopenia: acidemia isovalerica, acidemia propiénica,
enfermedad de Wilson...

Afectacién

respiratoria Farber...

Enfermedad de Menkes, glucogenosis tipo Il, enfermedad de

Afectacién
digestiva

util en la deteccion del déficit de
creatina cerebral.

Estudios genéticos: se ha pro-
ducido un cambio espectacular
en los dltimos afios. La inmensa
mayoria de los pacientes con una
DI padecen un trastorno genético,
habitualmente estable, no progre-
sivo. Los estudios genéticos bésicos
han pasado de ser el cariotipo, que
generalmente revela escasa infor-
macién, a la hibridacién genémica
comparada (CGH-arrays). Con
esta prueba, se detectan casi todas
las ganancias y pérdidas de material
genético asociadas a sindromes de
microdelecién y microduplicacién,
detectando aproximadamente un
20-30% de los casos de DI impor-
tante. Su rendimiento es mucho
mayor si existen dismorfias o sig-
nos neurolégicos asociados. Aunque
previamente el sindrome X Fragil
era una prueba protocolizada ante
un varén con RPM importante de
origen desconocido, su rendimiento
bajo (0,5%) no justifica su realiza-
cién rutinaria y, actualmente, se
recomienda en un segundo escalén.

Abetalipoproteinemia, MELAS, porfiria aguda intermitente...

En este segundo escal6n, una nueva
prueba, la secuenciacién exémica,
se estd abriendo campo a grandes
pasos, su rendimiento es muy alto
[50% aproximadamente en los casos
de DI importante en trio (paciente-
padres) y con algunos 4izs més eco-
némicos del 25%]. A pesar de su
alto precio, es de esperar que el coste
baje de forma importante en muy
pocos afios y sea una herramienta
perfeccionada y estandarizada que
sustituya poco a poco a muchos
métodos engorrosos (orinas de
24 horas, liquido cefalorraquideo,
biopsia muscular, etc.). Por supuesto,
la deteccién de un sindrome cli-
nico especifico debe hacernos rea-
lizar el gen o genes caracteristicos
de dicho sindrome (p. ¢j.: analizar
el gen MECP?2 en una nifia con
algunos sintomas del sindrome de
Rett). Por lo tanto, estd pendiente
el desarrollo de nuevos algoritmos
diagnésticos consensuados, que con
toda seguridad, van a modificar sus-
tancialmente a los anteriores(16-18),
Exponemos uno que pudiera ser til
en la figura 4(18),
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Primera
opcion

Historia: antecedentes,
anamnesis, exploracion

Si sospechamos un
sindrome especifico obvio
0 casi estamos seguros

Test genético especifico

Genes concretos: X-fragil,
PTEN si macrocefalia,
MEPC2 si posible Rett, etc.

Cariotipo alta resolucién
(IC genetista si necesario)

Segunda
opcion

Si sindrome
inespecifico o
diagnoticable por
CGH-arrays (por
ejemplo sindrome
de Williams)

CGH-arrys
(IC genetista si
necesario)

Terceras
opciones

Resultados negativos:
reevaluar
minuciosamente el caso

Si sospecha de trastorno
genético:
Secuenciacion exémica
masiva (trio o clinica)
Alguna de las previas si
no realizada o nueva
informacion

(IC genetista si necesario)

Figura 4. Posible algoritmo en el diagndstico genético de la discapacidad intelectual y/o

retraso psicomotor.

*  Otros exdmenes: el EEG es una
prueba obligada ante la pre-
sencia o sospecha de epilepsia.
Otros estudios deberdn realizarse
dependiendo del caso: serie radio-
légica completa, ecografia visceral,
electromiograma (si hipotonia-
hiporreflexia, fenémenos miot6-
nicos...), potenciales auditivos (si
retraso especifico del lenguaje,
antecedente de sordera, infeccién
durante el embarazo...) o visuales
y biopsia muscular (enfermedad
mitocondrial), entre otros.

Abordaje terapéutico

Es trascendental aportar una informa-
cion realista de la situacion clinica del nifio
con RPM, ni proteccionista ni catastrofista.

La mejor accién por parte del
pediatra o neurdlogo infantil debe
ser el diagnédstico precoz. Este va a
permitir la rehabilitacién o reeduca-
cién de habilidades del paciente en
los primeros afios de vida, mejorando
asi las capacidades adaptativas del
mismo. Deberad recibir igualmente el
tratamiento especifico a la etiologia del
RPM, si esto fuera posible (metabolo-
patias, epilepsia...). Debemos conocer
los medios que el sistema sanitario y
educativo pone a disposicién de estos
pacientes, para ofrecer al nifio con

RPM todas aquellas ayudas que pue-
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dan beneficiarle en los primeros meses
o afios de vida.

Desde el punto de vista farmaco-
légico, no existen tratamientos espe-
cificos para el RPM. Se han empleado
diferentes firmacos, con eficacia clinica
muy cuestionable (citicolina, piracetam,
vitamina B...), con el objeto de prote-
ger la funcién cerebral. Si existen tra-
tamientos para mejorar los sintomas
asociados, como el metilfenidato para
mejorar la impulsividad e hiperactivi-
dad, o la risperidona para la agresividad.

Igualmente, debemos informar con
serenidad a la familia de la sospecha
del RPM. Es importante evitar infor-
maciones catastrofistas o sobreprotec-
cionistas. Con el seguimiento, debe-
remos registrar y notificar los avances
del paciente.

En el apartado prondstico, este
vendri relacionado con numerosos fac-
tores: la severidad del propio retraso, el
origen del mismo, la presencia de otros
trastornos (epilepsia, autismo, DI...).

Funcion del pediatra

El diagnéstico precoz del RPM es
esencial. Ya en este primer apartado,
el pediatra juega un papel principal.
Dada la planificacién del control del
nifio sano, el pediatra podrd valorar
periédicamente el DPM del nifio.
Igualmente, podra cuantificar o pon-
derar las caracteristicas de la familia,

su “potencial” estimulador, la presencia
en los familiares de primer orden de
dificultades de aprendizaje, retrasos...

Del mismo modo, a través de la
historia clinica y la exploracién fisica,
podrd anticiparse en el diagnéstico.
A la primera, tendré acceso de forma
constante, y podré reevaluar ciertos
aspectos que en una primera entrevista
(no focalizada al diagnéstico de RPM)
hayan podido quedar incompletos.
La exploracién del nifio, tanto fisica
como neuroldgica, serd evolutivamente
diferente; la adquisicién de los hitos,
la modificacién de la exploracién o la
presencia de reflejos primitivos por
encima de las edades normales ayudard
al pediatra a estimar la presencia del
RPM, su origen y severidad.

Aunque, en la mayor parte de los
casos, la realizacién de estudios mis
complejos (estudios genéticos, neuroi-
magen...) recaerd en el neuropediatra,
el pediatra coordinard las evaluaciones
de las consultas, establecera sospechas
diagnésticas, supervisard diagnésticos
previos, etc.

A nivel terapéutico, el pediatra
deberd igualmente coordinar las medi-
das que el nifo precise para prevenir,
solucionar o rebajar los déficits parcia-
les o globales de su DPM. Para ello,
es imprescindible que el pediatra esté
familiarizado con los apoyos o recur-
sos de zona. A través de los controles
periédicos, podrd igualmente estimar
la eficacia de los apoyos establecidos.
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cacién, el aprendizaje, la parilisis cerebral, los
trastornos generalizados del desarrollo...

Caso clinico

Varén de 8 meses de edad, remitido por el pediatra, por
retraso psicomotor y fenotipo particular. Los padres describen
la presencia de sostén cefalico de inicio, sedestacién ausente.
Se coge los pies, pero no echa las manos a los objetos. Volteo
ocasional. Ruidos. No vocales ni bisilabos. Se rie. Empatico.
En los 3 meses anteriores a la consulta, recibe estimulacion
y fisioterapia.

El embarazo fue normal. Parto instrumentado a término.
Apgar: 9/10. Precis6 reanimacién superficial. No precisé
ingreso al nacimiento. PRN: 3.020 g. TRN: 49 cm. PCef al
nacimiento: 33,5 cm. No ha tenido enfermedades de interés.
A los 5 meses, es valorado por departamento neuropedia-
trico, donde se solicita ECO cerebral, que muestra signos
compatibles con hemorragia intraventricular leve, examen
oftalmolégico que evidencia un coloboma retiniano periférico
en ojo derecho, cariotipo normal, PEAT que muestran una leve
pérdida de audicion de 20 dB bilateralmente y RM cerebral
que desmuestra la presencia de megacistarna magna con
dudosa paquigiria parietal derecha.

Es la primera hija de unos padres no consanguineos, y
entre los antecedentes familiares no aparece nada destacable.
Ante la insistencia, el padre apunta la presencia de una tia

del mismo, fallecida en el primer afio de vida por fetopatia
rubedlica.

La exploracion fisica demuestra unos datos antropomé-
tricos normales y un fenotipo particular, con discreto hiper-
telorismo, nariz fina y levemente incurvada, labios finos, ojos
almendrados con pequefias hendiduras palpebrales, camp-
todactilia, mamilas separadas, mamila supernumeraria. El
examen neurolégico revela un bajo tono global, ROT vivos. R.
de Moro ausente. Ausencia de respuesta de paracaidas. Pares
craneales aparentemente normales. Evaluacién simétrica.
Escasa fijacion de la mirada. Ruidos ocasionales. Ausencia
de sedestacion o sostén cefalico estable.

A la vista de la exploracidn, y tras el hallazgo de un
dudoso antecedente de retraso, solicitamos fotografias de
la tia del padre. Aportan las mismas, encontrando un feno-
tipo similar al paciente. Se solicita un estudio genético mas
amplio (deleciones subteloméricas) que revelan una mono-
somia de la regién cromosémica 2q37.3->qgter de 5’6 Mb
y una trisomia parcial de la regién cromosémica 10g26.1
3->qgter de 9’5 Mb de origen paterno. Posteriormente, se ha
podido diagnosticar a una prima del paciente sefialado, con
retraso psicomotor y misma causa.
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&g Cuestionario de Acreditacion

A continuacion, se expone el cuestionario de acreditacion con las preguntas de este tema de Pediatria Integral, que
deberé contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditacion de formacion continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de
caracter unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se
podran realizar los cuestionarios de acreditacion de los diferentes niimeros de la revista durante el periodo sefialado
en el cuestionario “on-line”.

Deteccién y manejo del retraso
psicomotor en la infancia

1. Seiialela CORRECTA, sobre los

hitos del DPM:

a. Una sedestacion alcanzada a los
6 meses es tardia.

b. Una bipedestacién auténoma
alcanzada con 13 meses es tar-
dia.

c. La sonrisa alcanzada a los 6
meses es tardia.

d. La presencia de bisilabos refe-
renciales a los 14 meses es muy
preocupante.

e. Todas son correctas.

2. Para estimar el DPM de un
RNPT, debe estimarse la edad

corregida a través de la férmula:

a.

€.

Edad corregida = “edad cro-
nolégica medida en semanas o
meses” — “nimero de semanas
o meses de prematuridad”.
Edad cronolégica = “edad
corregida medida en semanas o
meses” — “nimero de semanas o
meses de prematuridad”.
Edad corregida = “edad cro-
nolégica medida en semanas”
— “nimero de meses de prema-
turidad”.

Edad cronolégica = “edad
corregida medida en semanas”
— “nimero de semanas de pre-
maturidad”.

Todas son incorrectas.

3. ;:CUALesla prevalencia dela DI?

a.

1-3/1.000.

b. 1-5/10.000
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c.
d.

€.

10-30/1.000
2-20/100.
7/10.000.

4. Respecto ala resonancia cerebral
en el RPM, senale la respuesta

CORRECTA:

a.

b.

Siempre estd indicada.

Esta indicada en nifios hipoes-
timulados.

No estd indicada en pacientes
epilépticos.

No estd indicada en RPM
acompafiado de exploracién
neuroldgica anormal.

Todas las anteriores son inco-
rrectas.

5. Respecto al origen del RPM, que
respuestaes CORRECTA:

a.

Puede estar relacionado con una

DI.

b. Puede estar anticipando un
trastorno del espectro autista.

c. Puede estar relacionado con un
problema sensorial.

d. Puede ser la primera manifes-
tacién de una paralisis cerebral
infantil.

e. Todas son correctas.

Caso clinico

6. Respecto al siguiente paciente,

senale la CORRECTA:

a.

b.

El test de Apgar asegura que el
RPM no era por patologia del
parto.

El peso y la longitud eran anor-
males al nacimiento.

C.

€.

La pérdida de audicién es el
tnico responsable del RPM
del nifio.

De haber conocido el problema
genético, deberfan haberse evi-
tado las demds pruebas.

Todas son incorrectas.

7. Senalela CORRECTA:

a.

El cariotipo es una prueba
obligada siempre en este tipo
de pacientes.

Estudios genéticos mas com-
plejos que el cariotipo estin
totalmente desaconsejados ante
la presencia de rasgos dismér-
ficos.

El estudio genético no solo
aporta informacién para el
paciente, sino que es util para
establecer el consejo genético.
Los estudios genéticos solo tra-
ducen problemas neurolégicos.
Con el cariotipo se descarta
cualquier tipo de genopatia.

8. Seialela CORRECTA:

a.

Una vez diagnosticada la geno-
patia, debe retirarse el trata-
miento que tenia.

Una vez diagnosticada la mal-
formacién cortical, debe reti-
rarse la fisioterapia.

Una vez conocida la hipoacusia
leve, debe retirarse la estimula-
cién psicomotriz.

El paciente deberd mantener su
tratamiento de estimulacién y
fisioterapia, al menos, los pri-
meros meses de vida.

Todas son correctas.
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Resumen

El Trastorno por Déficit de Atencién/Hiperactividad
(TDAH) es un trastorno del neurodesarrollo frecuente
en la edad pediatrica. Sus sintomas cardinales
involucran a la atencién y/o la impulsividad y/o la
hiperactividad. El grado en el que estan presentes
esos tres sintomas conforman los distintos subtipos de
TDAH. El desajuste social, personal y/o familiar, asf
como el escolar, son necesarios para su tipificacién

y dependera, entre otros factores, de la severidad
sintomatica y la deteccién y abordaje tempranos del
trastorno. La deteccién precoz mejora el prondstico

y reduce la morbilidad. Existen distintas alternativas
terapéuticas con efectividad elevada. EI presente
articulo desarrolla las bases teéricas y practicas
necesarias para un adecuado enfoque del TDAH y
analiza las distintas opciones terapéuticas existentes.

Abstract

Attention-Deficit/Hyperactivity Disorder (ADHD) is
a frequent disorder of neurodevelopment. The main
symptoms are attention disorder and/or impulsivity
and/or hyperactivity. There are different subtypes
of ADHD according to the degree of presence of
these three symptoms. The social, personal, family
and school disruption observed in these patients
are necessary for classification and depends on
clinical severity, early and adequate diagnosis

and treatment. The early detection improves

the prognosis and reduces morbidity. There are
different therapeutic approaches with high proved
effectiveness. This current article develops the
theoretical and practical bases for an appropriate
approach of ADHD and an assessment of the
different treatment options

Palabras clave: Infancia; Salud mental; Trastorno por déficit de atencién e hiperactividad; Metilfenidato.

Key words: Childhood; Mental health; Attention Deficit Hyperactivity Disorder; Methylphenidate.
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Introduccion

El Trastorno por Déficit de Atencion e
Hiperactividad es un trastorno del neuro-
desarrollo.

cién e Hiperactividad (TDAH)
es el trastorno neuropsicobio-
l6gico mds frecuente en la infancia y
ocupa un lugar destacado en la psico-
patologia del adulto. En las clasifica-
ciones de enfermedades, se sitia en

E 1 Trastorno por Déficit de Aten-
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los trastornos del neurodesarrollo. Se
sefiala su importancia no solo porque
causa sufrimiento en los nifios afectos y
en los que los rodean. También, porque
interfiere con el desarrollo social y edu-
cacional, y pueden conducir a proble-
mas sociales y psicolégicos que duran
toda la vida. En los tltimos tiempos,
se ha avanzado en el conocimiento de
diversos apartados del TDAH, tales
como sus bases neurobioldgicas y tera-
péuticas. Desde el punto de vista psi-

colégico, el TDAH es una alteracién
de la funcién ejecutiva, término que
engloba muchas capacidades (atencién,
memoria, etc.) necesarias para realizar
tareas fundamentales en el funciona-
miento cotidiano como: atender, pla-
nificar y organizar los distintos pasos
para conseguir un objetivo, reflexionar
sobre las posibles consecuencias antes
de hacer algo o inhibir la respuesta
inadecuada y cambiarla por otra mds
apropiada(®).



EI'TDAH fue descrito por primera
vez en el afio 1902. En el articulo,
publicado en la revista Lancez, el autor
atribuye el comportamiento hiperac-
tivo a un déficit en el control moral.
Realiza una descripcién clinica de 43
nifios que presentan: desafio, com-
portamiento agresivo, desinhibicién,
problemas en la atencién sostenida y
conductas opuestas a las reglas(@.

En los tltimos afios, se han mul-
tiplicado las iniciativas encaminadas a
sistematizar la informacién basada en
la evidencia cientifica que existe sobre
el TDAH y establecer las recomenda-
ciones relativas a la toma de decisio-
nes. En Espafia, dentro del Plan de
Calidad para el Sistema Nacional de
Salud del Ministerio de Sanidad, se ha
publicado la Guia de Prictica Clinica
sobre el TDAH en nifios y adolescen-
tes (GPC). La primera edicién data del
2010y, en la actualidad, se encuentra
en proceso de revision(®).

Prevalencia

El TDAH es muy frecuente, afectando
al 5% de los nifios.

Aunque existen cifras de pre-
valencia dispares, situadas entre el
2y el 15%, la mayoria de los estu-
dios indican que el trastorno afecta
al 5% de los nifios en edad escolar.
Las diferencias que se encuentran en
algunos estudios se deben mds a difi-
cultades metodoldgicas o problemas
en la seleccién de los instrumentos de
evaluacién que a factores culturales o
contextuales®),

Uno de los principales meta-andli-
sis realizado hasta la actualidad, para
homogeneizar los resultados encon-
trados en los estudios, refleja un por-
centaje algo superior al 5% en nifios y
adolescentes (6% para nifios y 3% en
adolescentes)®. La disminucién del
diagnéstico en la adolescencia se debe
a que la expresién de las conductas
impulsivas e hiperactivas disminuye en
esta etapa de la vida, aunque el déficit
de atencién tiende a mantenerse. En
Espana, los estudios mds significati-
vos presentan prevalencias similares,
en torno al 5%, como los realizados
por Benjumea y Mojarro en Sevilla o

Cardo y cols., en Mallorca.
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En cuanto a la distribucién por
sexos, el diagndstico se realiza en 4
nifios por cada nifia. Algunos autores
refieren la existencia de un infradiag-
noéstico en nifias, debido a que en ellas
los problemas de conducta son menos
llamativos®.

Etiopatogenia

El origen neurobiolégico del TDAH ha
sido demostrado en miiltiples estudios.

El TDAH se considera un tras-
torno neurobiolégico del neurodesa-
rrollo, de etiopatogenia multifacto-
rial. Existe implicacién patogénica
desde el nivel molecular, con defectos
en los alelos de los genes que codifi-
can los receptores de la dopamina y
otros neurotransmisores en el sistema
nervioso central. Estos defectos cro-
mosémicos presentan notables patro-
nes de heredabilidad(4). Debido a
la elevada cantidad de estructuras
implicadas en el proceso atencional y
en el control de las conductas impul-
sivas, la probabilidad de afectacién
de alguna de ellas es elevada cuando
una noxa o un elemento ambiental o
genético de cualquier tipo interfiere
en el desarrollo del sistema nervioso.
Se ha demostrado la asociacién del
TDAH con la prematuridad, las
infecciones del sistema nervioso y
las cromosomopatias, entre otros. Por
otra parte, los factores ambientales
contribuyen a matizar la expresion
sintomatolégica del trastorno y la
influencia de las circunstancias socia-
les y familiares contribuye a exacerbar
o mitigar la clinica y a condicionar la
evolucién. Aunque no se conoce la
causa exacta y no existe ningtn exa-
men complementario que permita
establecer el diagnéstico definitivo,
se han identificado distintos factores
relacionados con su génesis. Los mds
importantes son:

* Factores genéticos: quizds sea el
factor mas importante. La nume-
rosa bibliografia existente al res-
pecto indica una heredabilidad
superior al 70%. Estos estudios se
han realizado mediante técnicas
de biologia molecular, estudios en
gemelos y en familiares de afecta-
dos por el trastorno.

Se presupone una herencia poli-
génica (varios genes de efecto
pequefio suman su efecto para
desarrollar el trastorno) y hetero-
génea, en la que se ven implicados
diferentes polimorfismos de un
solo nucledtido, que pueden pre-
disponer a presentar el trastorno.
La mayor parte de estos genes (pero
no todos) estdn involucrados en el
metabolismo o el funcionamiento
catecolaminérgico.

Las variaciones alélicas (poli-
morfismos) serian el mecanismo
subyacente. Algunos de ellos son:
receptores 2, 4y 5 de la dopamina
(DRD2, DRD4 y DRD?S). Trans-
portadores de dopamina (DAT-1).
Enzima que convierte la dopamina
en noradrenalina (DBH). Trans-
portador de serotonina (SHTT).
Los estudios muestran que posi-
blemente, uno de los efectos mis
importantes producidos por la
influencia genética es la pérdida
de funcién dopaminérgica y nora-
drenérgical®.

Hoy en dia, no estin indicados los
estudios genéticos fuera del 4mbito
de la investigacion.

Estudios de neuroimagen: las téc-
nicas de neuroimagen han permi-
tido estudiar las diferencias entre
el cerebro de los nifios con TDAH
y grupos de ninos control. Se han
realizado andlisis estructurales
(principalmente estudios de volu-
menes cerebrales) y de funcionali-
dad mediante resonancia magné-
tica. Los resultados indican que
existen diferencias estructurales y
funcionales entre nifios con y sin
TDAHG®),

Hasta el momento, se han reali-
zado varios estudios estructurales
cerebrales y todos ellos encuentran
menor volumen cerebral, menor
grosor cortical y otras alteracio-
nes anatémicas en los nifios con
TDAH que en los grupos control,
aunque los resultados difieren en
las zonas cerebrales en las que ocu-
rre el fenémeno.

Estudios sobre factores ambienta-
les: se ha relacionado el TDAH con
la presencia ambiental de metales
pesados, como el mercurio o con
el déficit de hierro en los nifios. El
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factor de dafio cerebral m4s anali-
zado es el consumo de tabaco en
la gestacién. Este hédbito toxico
incrementa el riesgo de padecer
TDAH en 2,5 veces(”). También,
se ha relacionado el TDAH con
enfermedades que producen dafio
cerebral durante el embarazo, como
la prematuridad o la encefalopatia
hipéxico-isquémica, etc.

* Aportacién de la neuropsicologia:
en los dltimos afios, los estudios
neuropsicolégicos han ayudado
a clarificar las zonas y sistemas
neurolégicos implicados en el
TDAH. La atencién es la prin-
cipal funcién psicolégica que se
altera en el TDAH. Su estudio es
muy complejo, debido a la varie-
dad y heterogeneidad de las redes
y circuitos implicados. A partir de
los resultados de los estudios neu-
ropsicolégicos, se han formulado
distintos modelos psicolégicos
que intentan explicar la conducta
del nifio con TDAH®). Algunos de
los mas importantes son: el modelo
del déficit de las funciones ejecuti-
vas, planteado por Barkley (1997),
que propone la existencia de difi-
cultades en la inhibicién de las res-
puestas que debe dar el nifio ante
cada situacién; el modelo del défi-
cit motivacional desarrollado por
Sonuga-Barke (1992), indica que
los nifios con TDAH precisan de
gratificacion inmediata, aunque sea
pequefia, por encima de otra gra-
tificacién demorada en el tiempo,
aunque sea mayor; por ultimo, el
modelo de Brown incide en la idea
de la existencia de dificultades en la
funcionalidad ejecutiva, pero mati-
zada por los aspectos emocionales
y motivacionales(®8).

Clinica

El TDAH se caracteriza por la existen-
cia de déficit de atencion, acompaiiado,
en ocasiones, por hiperactividad e impul-
sividad.

La presencia o ausencia de los tres
sintomas, o el grado en el que estos
estdn presentes, establece tres subtipos
clinicos: TDAH subtipo inatento (pre-
domina el déficit de atencién), TDAH
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subtipo hiperactivo e impulsivo (pre-

dominan la hipercinesis y la impulsi-

vidad) y TDAH subtipo combinado

(aparecen los tres sintomas en igualdad

de importancia).

El cuadro clinico puede evolu-
cionar en el tiempo, de manera que
se pueden identificar en un mismo
paciente varios subtipos de TDAH
en momentos distintos. Ademds, la
influencia del entorno puede modu-
lar la presentacién del cuadro clinico,
minimizdndose la repercusién de los
sintomas en caso de recompensas fre-
cuentes por comportamientos apropia-
dos, de una estrecha supervisién, de
que el paciente se encuentre en una
situacién nueva, de la implicacién en
actividades, especialmente interesan-
tes, de que exista estimulacion externa
constante (por ejemplo: la obtenida
delante de una pantalla con un video-
juego) y de la interaccién directa con
otra persona (por ejemplo: durante la
entrevista clinica).

La triada sintomaitica del TDAH
puede condicionar las siguientes alte-
raciones:

*  Disminucién de la flexibilidad cog-
nitiva (que, entre otras habilidades
restringidas en los pacientes con
TDAH, depende de la atencién
dividida y la memoria de trabajo).

* Dificultad en el establecimiento de
metas (debido a la baja capacidad
de planificacién y organizacién
estratégica tipicas del TDAH).

* Alteraciones en el procesamiento
de la informacién (debido a una
menor fluidez y velocidad de pro-
cesamiento en pacientes TDAH
que en individuos sanos).

La caracteristica principal de este
trastorno es la repercusion en el funcio-
namiento académico, laboral, familiar
y social. El perfil sintomatolégico de
cada paciente condiciona las dreas de
funcionamiento en las que se evidencia
esta repercusion:

» El déficit de atencién interfiere en
la adquisicién de conocimientos

y, por lo tanto, en el rendimiento

académico, siendo fuente de retraso

escolar.

* La hiperactividad-impulsividad
compromete el adecuado cumpli-
miento de las normas de conviven-

cia, generando conflictos frecuen-
tes, tanto con iguales como con
tiguras de autoridad. Las alteracio-
nes de conducta en este contexto
provocan maniobras de contencién
y castigos frecuentes por parte de su
entorno, que pueden complicar el
estado del paciente con la aparicién
de trastornos ansioso-depresivos.

Mis del 70% de los pacientes con
diagnéstico de TDAH sufren otros
trastornos comérbidos®). Los trastor-
nos comérbidos mids frecuentes son:
Trastorno Negativista Desafiante,
Trastornos de Ansiedad, Trastornos
del Estado de Animo, Trastorno Diso-
cial y Trastornos de Aprendizaje.

Clasicamente, el TDAH se
enmarca dentro de los cuadros psiquid-
tricos infantiles; sin embargo, actual-
mente, se reconoce la persistencia del
cuadro en la edad adulta en, al menos,
el 30% de los pacientes diagnostica-
dos en la nifiez. Los pacientes pertene-
cientes a familias con varios individuos
afectos de TDAH tienen mayor riesgo
de continuar presentando sintomato-
logia en la edad adulta. Entre los pre-
dictores de continuidad del TDAH en
el adulto, se encuentran: el estrés por
elevada exigencia, la baja adaptacién y
el humor negativo. La memoria de tra-
bajo o la capacidad de inhibicién no se
comportan como factores predictores
de continuidad.

A continuacién, se exponen los
cambios que experimentan los sinto-
mas principales durante la evolucién
del cuadro clinico:

+ El déficit de atencién comienza

a evidenciarse entre los 5-7 afios

y, aunque supone un obstdculo

manifiesto para el desarrollo del

individuo en todas las etapas de la
vida, su repercusién es mds llama-
tiva durante la etapa escolar. En
mayores de 18 afios, se caracteriza
por la dificultad para estructurar el
tiempo, para organizar y planificar
proyectos o por la incapacidad para
establecer prioridades(10).

 La hiperactividad se identifica

a partir de los 3 afios y se atenda

durante la evolucién con respecto a

la presentacién en la nifiez, mani-

festindose en el adolescente como
una sensacién interna de inquietud
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Tabla I. Criterios diagnésticos DSM-IV-TR para el TDAH*

Inatencién 1. A menudo no presta atencién en los detalles o comete errores por descuido en el trabajo escolar u otras
(al menos 6 actividades
durante 2. A menudo tiene dificultad para la atencién sostenida en tareas y juegos
6 meses) 3. A menudo no parece escuchar cuando le estan hablando directamente
4. A menudo no sigue las instrucciones o no consigue terminar los deberes, obligaciones...
5. A menudo tiene dificultad para organizar tareas y actividades
6. A menudo evita, rechaza tareas que requieren un esfuerzo mental continuado
7. A menudo pierde cosas necesarias para tareas o actividades
8. A menudo se distrae facilmente por estimulos externos
9. A menudo es olvidadizo en sus tareas diarias

Hiperactividad- . Hiperactividad:
impulsividad

(al menos 6
durante

6 meses)

. Impulsividad:

CRND DO P WD

A menudo responde antes que la pregunta haya sido finalizada
. A menudo tiene dificultad para aguardar turno en juego o situaciones de grupo
. A menudo interrumpe o interfiere a los demas (conversaciones, juegos...)

A menudo presenta inquietud con sus manos o pies o se revuelve en el asiento

A menudo se levanta de la silla en clase o en otras situaciones en las que deberia permanecer sentado
A menudo corre o salta excesivamente en situaciones inapropiadas

. A menudo tiene dificultad para jugar o realizar actividades de ocio con tranquilidad

A menudo esta excitado o “va como una moto”
A menudo habla excesivamente

Puede cumplir solo el apartado de inatencién o solo el apartado de hiperactividad-impulsividad. Ademas:

a. Alguno de los sintomas de inatencién o hiperactividad-impulsividad estaba presente antes de los siete afios
b. Los sintomas crean dificultades en dos 0 méas situaciones (escuela, casa...)
c. Afectan significativamente al funcionamiento social, escolar o laboral

d. Los sintomas no ocurren durante el curso de una esquizofrenia, o de otro trastorno psicético y no se explican mejor por otro

trastorno mental

Ademés, se debe cumplir que:

a. El inicio del trastorno no es posterior a los siete afios
b. Los criterios deben cumplirse en mas de una situacion
c. Los sintomas de hiperactividad, déficit de atencion e impulsividad ocasionan malestar clinicamente significativo o una
alteracion en el rendimiento social, académico o laboral
d. No cumple los criterios para trastorno generalizado del desarrollo, episodio maniaco, episodio depresivo o trastorno de ansiedad

*DSM-IV-TR: cuarta edicién del Manual Diagndstico y Estadistico de los Trastornos Mentales, texto revisado; TDAH: trastorno de

déficit de atencion/hiperactividad.

que provoca el inicio simultdneo de
multiples tareas que se suelen aban-
donar inacabadas.

* Laimpulsividad también se mani-
fiesta entre los 3 y los 4 afios y suele
mejorar con el tiempo. En caso de
que el cuadro evolucione de forma
térpida, sobre todo en aquellos
que reciben un diagnéstico tardio,
puede dar lugar a cuadros compa-
tibles con trastorno disocial de la
personalidad, trastorno por con-
sumo de sustancias e incluso pro-
blemas de delincuencia.

Diagnéstico

El diagnéstico del TDAH es exclusiva-
mente clinico.

Actualmente, no existen pruebas
complementarias que arrojen eviden-
cias diagnésticas definitivas para el
TDAH. Por este motivo, las guias de
préctica clinica sugieren que el diag-
néstico debe estar basado dnicamente
en la valoracién clinica realizada por
psiquiatras, pediatras y especialistas
entrenados tanto en el TDAH como
en sus comorbilidades m4s frecuen-
tes. Esta valoracién debe incluir:
una anamnesis extensa del paciente,
exploracién fisica completa, explora-
cién psicopatolégica completa y estudio
del entorno psicosocial del paciente(.

Las guias de practica clinica se
remiten a los criterios diagndsticos
recogidos en el DSM-IV-TR(D. En
algunas, también se contempla la
posibilidad de que se usen los crite-

rios de la CIE-10012). Aunque ambas
clasificaciones comparten que la cli-
nica debe afectar a varias situaciones
y dreas de funcionamiento, que los
sintomas deben manifestarse antes
de los siete afios y la clinica a la que
hacen referencia se describe de forma
similar, existen diferencias relativas a
los criterios que definen el diagnéstico
en cada una de ellas. La CIE-10 exige
para el diagnéstico definitivo que el
paciente presente criterios de los tres
sintomas fundamentales (déficit de
atencion, hiperactividad e impulsivi-
dad), mientras que el DSM-IV-TR
contempla distintos subtipos en fun-
cién de la clinica predominante.

En la tabla I, se muestran los cri-
terios diagnosticos para el TDAH de
la DSM-IV-TR.
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Las pruebas complementarias de
laboratorio, de neuroimagen o neu-
rofisiolégicas no estdn indicadas a
menos que la valoracién clinica lo
justifique.

Se debe tener en cuenta que desde
el afio 2013, se encuentra disponible
la quinta versién del Manual Diag-
néstico y Estadistico de los Trastor-
nos Mentales (DSM-5). Este nuevo
manual no ha sido incluido atn en
las guias diagndstico-terapéuticas
del TDAH. Por este motivo, se ha
priorizado la informacién aportada en
los criterios recogidos en el DSM-IV-
TR. Aunque la definicién del cuadro
clinico y los criterios del mismo no
han sufrido alteraciones llamativas,
consideramos de interés mencionar
las diferencias fundamentales entre
ambas versiones:

+  EIDSMS-5 incluye el TDAH en el
grupo de los Trastornos del Neuro-
desarrollo.

* Se reconoce su existencia en la
edad adulta, requiriendo un sin-
toma menos (5 de 9 de inatencién
y 5 de 9 de hiperactividad) para su
diagnéstico.

*  Se amplia la edad minima de apa-
ricién de los sintomas a los 12 afios
(en el DSM-IV-TR era antes de los
siete afios).

*  Es preciso un minimo de dos infor-
madores.

*  Se acepta el diagnéstico comérbido
con los Trastornos del Espectro
Autista.

Tratamiento

Tanto el tratamiento farmacolégico
como el no farmacolégico han demostrado
una efectividad y seguridad elevada, espe-
cialmente cuando se utilizan de manera
conjunta.

Tratamiento no farmacolégico

Se incluyen todas aquellas interven-
ciones de alta efectividad que permiten
una mejoria en el funcionamiento aten-
cional, en el rendimiento escolar y en la
regulacién de la conducta del paciente.
El objetivo es disminuir la incidencia
de trastornos comoérbidos y atenuar la
intensidad de los sintomas, si estos ya
han aparecido(3).
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Psicoeducacion
El tratamiento psicoeducativo se

debe realizar con los padres, con los
nifios (segun la edad) y también con
el colegio?. Se trata de explicarles
en qué consiste el trastorno, por qué
se produce y qué pueden hacer para
mejorarlo:

* Informar de algunos aspectos
précticos: transmitir la informa-
cién al nifio de forma fraccionada,
en orden, y evitar dar mds de una
orden cada vez. Establecer ruti-
nas para facilitar la organizacién
y planificacién. Por ejemplo, es
importante que existan hora-
rios establecidos para levantarse,
comer, jugar, hacer los deberes y
acostarse, y que estas rutinas se
cumplan en la medida de lo posi-
ble. En este sentido, también es de
gran utilidad que el entorno fisico
sea estable (por ejemplo, estudiar
siempre en la misma mesa y en la
misma habitacién). Limitar, en la
medida de lo posible, los estimulos
distractores que pueden interferir
con las actividades que implican
el mantenimiento de la atencién
(ruidos, juguetes a la vista...). Es
conveniente que en el colegio, el
nifio se siente cerca del profesor
y disponga de referencias cons-
tantemente visibles de lo que se le
solicita (por ejemplo, permanecer
sentado durante la clase), mediante
notas escritas o indicaciones verba-
les frecuentes(>),

* Aclarar conceptos basicos: No es
culpa ni de los padres ni de los
nifios; los sintomas tienen como
causa una disfuncién de origen
cerebral, no se deben a que los
nifios sean vagos, desobedientes o
desafiantes y, como tal, se puede
tratar y mejorar.

Entrenamiento para padres en manejo
conductual
El tratamiento psicolégico de elec-
cién en el TDAH se basa en Técnicas
de Modificacién de Conducta (TMC),
siendo el tratamiento no farmacolégico
mis eficaz(15.16). Las m4s importantes
son:
1. Economia de fichas: se trata de un
procedimiento dirigido a estable-
cer un control de la conducta. La

idea bdsica consiste en establecer
estimulos reforzadores, artificial-
mente establecido para esta tarea,
cuya emisién puede controlarse si
se consigue la respuesta positiva del
nifio (por ejemplo, acudir al cine
un fin de semana después de que el
nifio haya terminado los ejercicios
de matemadticas en tres ocasiones
esa semana).

2. Extincidén: consiste en retirar la
atencién que prestamos al nifio
cuando presenta conductas desa-
fiantes. Este procedimiento es
mis lento que otros métodos de
reduccién de conductas, incluso
suele producir inicialmente un
incremento de la respuesta, pero si
se mantiene la extincién, progresi-
vamente comenzard a disminuir.

3. Castigos: no suele ser util utilizar
castigos prolongados o frecuentes.
En contraposicién, resulta mas
efectivo el reforzamiento positivo.
Esto es, transmitir halagos cuando
aparece un buen comportamiento.

Apoyo académico
Es conveniente contactar con el

colegio del nifio de cara a completar

la evaluacién e iniciar la intervencién
desde el centro escolar(16),

A los nifios diagnosticados de
TDAH no es necesario reducirles el
nivel de exigencia académica, pero
se deben tomar medidas destinadas a
mejorar sus resultados.

*  Mejorar la atencién: sentarlo cerca
del profesor, evitar distracciones,
supervisarle con frecuencia.

* Regulacién de la hiperactividad
e impulsividad: permitirle que se
levante con relativa frecuencia y de
forma programada.

*  Mejorar la motivacién: elogiar-
los por sus buenos resultados y su
buena conducta, y evitar criticarlos
en publico.

* Adaptacién curricular en evalua-
cién: exdimenes mds cortos, permi-
tirles mds tiempo, entregarles las
preguntas de una en una, exdmenes
orales...

Tratamiento farmacolégico

Con el objetivo de alcanzar la remi-
sién sintomatoldgica, las guias actuales
de manejo del TDAH recomiendan un



tratamiento que integre un abordaje
psicosocial y una pauta psicofarma-
colégica individualizada a las necesi-
dades del paciente. La mayoria de los
protocolos sugieren los 6 afios como
edad minima para el inicio del trata-
miento farmacoldgico. La duracién
del tratamiento no estd preestablecida,
debiendo abandonarse inicamente
cuando no existe beneficio clinico en
su continuacién. Las retiradas puntua-
les y transitorias consensuadas entre
paciente, familia y médico (“periodos
de descanso”), deben plantearse de
forma extraordinaria en circunstancias
especiales (aparicion de efectos adver-
sos, estudio de la tolerancia a la sus-
pensién o disminucién del tratamiento,
en funcién del subtipo de TDAH...)
(7). Los farmacos utilizados en el
TDAH no provocan dependencia ni
predisponen al consumo de sustancias
adictivas.

Las caracteristicas principales de
los firmacos para el tratamiento del

TDAH son:

Psicoestimulantes

Metilfenidato: se postula que
actia mediante el bloqueo de la recap-
tacién presindptica de dopamina y
noradrenalina. La evidencia cientifica
apoya la indicacién de tratamiento con
metilfenidato en nifios mayores de 6
afios diagnosticados de TDAH. Uti-
lizando presentaciones mixtas (que
incluyan un porcentaje de su compo-
sicién en formulacién de liberacién
retardada) se alcanza respuesta tera-
péutica en el 70-80% de los casos y
remisién completa de los sintomas en
el 50-60%. De forma extraordinaria,
se puede plantear el tratamiento con
metilfenidato, en pacientes de entre 4
y 6 afios que presenten sintomatologia
limitante (siempre que no respondan a
un abordaje psicoterapéutico intenso).
En Espaia, se disponen de cuatro
presentaciones distintas del metil-
fenidato: liberacién inmediata, con
duracién de la accién de 4 horas, se
presenta en comprimidos de 5, 10 y 20
mg; liberacién prolongada 50:50 (50%
liberacién inmediata, 50% liberacién
prolongada), la duracién de la accién es
de 8 horas y se presenta en cdpsulas de
5, 10, 20, 30 y 40 mg; liberacién pro-
longada 30:70 (30% liberacion inme-
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diata, 70% liberacién prolongada), la
duracién de la accion es de 8 horas y se
presenta en cdpsulas de 10, 20, 30, 40
y 50 mg; y por ultimo osmética (22%
liberacién inmediata, 78% liberacién
prolongada); la duracién de la accién
es de 12 horas y se presenta en cipsulas
de 18, 27, 36 y 54 mg.

Se recomienda iniciar el trata-
miento a dosis bajas, en las tomas ini-
ciales, una pauta que oscile entre los
0,3 y los 0,5 mg/kg/dia. Tras evaluar
el beneficio terapéutico y el discon-
fort ocasionado por posibles efectos
secundarios, se valora la conveniencia
de aumentar progresivamente la dosis
diaria de metilfenidato. La dosis de
mantenimiento suele oscilar entre los
0,8 y los 1,2 mg/kg/dia. Los efectos
secundarios suelen ser leves, transito-
rios y dosis-dependientes, e incluyen
en orden decreciente de frecuencia: el
insomnio de conciliacién, la pérdida
de apetito, la cefalea y el dolor abdo-
minal.

Respecto a las distintas formulacio-
nes disponibles, se debe tener en cuenta
que todas han demostrado eficacia en
el tratamiento del TDAH una vez se
optimiza la pauta.

No existe restriccién temporal defi-
nida en relacién a la pauta de trata-
miento, este se mantendrd mientras el
paciente obtenga un beneficio clinico
objetivable, tanto en consultas de revi-
sién como en el entorno en el que se
desarrolla®®),

Lisdexanfetamina (se comercializa
en capsulas de 30, 50 y 70 mg): se trata
de un profirmaco resultado de la com-
binacién, mediante enlace covalente
del aminodcido lisina y la dexanfe-
tamina o dextro-anfetamina. Tras su
administracién via oral, es absorbido
en el intestino y una vez en el torrente
sanguineo, la capacidad hidrolitica
de los glébulos rojos separa los dos
componentes mediante la disolucién
del enlace covalente, permitiendo el
aumento de la concentracién de dexan-
fetamina, componente responsable de
la actividad farmacolégica. Actda blo-
queando la recaptacion presindptica de
dopamina y noradrenalina. Resulta un
compuesto seguro, menos perjudicial
que otros psicoestimulantes en caso de
sobreingesta y con menor potencial de
riesgo de abuso.

Se recomienda una pauta inicial de
30 mg por la mafana; en caso de no
respuesta o de respuesta sub6ptima,
se sugiere un incremento de la dosis a
razén de 20 mg semanales, siendo la
dosis mdxima recomendada de 70 mg/
dia. Los efectos adversos mds frecuen-
tes son, igual que en el caso del metil-
fenidato, el insomnio de conciliacién
y la disminucién del apetito.

Atomoxetina (disponible en dosis
de 10, 18, 25, 40, 60 y 80 mg.): actia
inhibiendo selectivamente la recapta-
cién presindptica de noraderenalina. A
diferencia de los psicoestimulantes, su
efecto no es inmediato. El inicio del
alivio sintomitico no se objetiva hasta
tres o cuatro semanas después del
inicio del tratamiento y la respuesta
terapéutica plena se retrasa hasta 2 o
3 meses tras alcanzar la dosis 6ptima.

La dosis inicial recomendada es
de 0,5 mg/kg/dia. En caso de no res-
puesta, se recomienda un incremento
progresivo de dosis hasta 1-1,2 mg/
kg/dia. Se debe tener en cuenta que
cuanto menor sea la velocidad a la que
se aumente la dosis, mejor tolerado seréd
este aumento, dificultando la apari-
cién de efectos adversos. Los efectos
adversos mas comunes son: la pérdida
de apetito, las molestias gastrointesti-
nales y la somnolencia.

Otros coadyuvantes
terapéuticos

Existen otras técnicas de interven-
cién sobre el paciente que presentan
resultados de efectividad dispar y, en
ocasiones, contradictorios. Quizés la
que ha aportado mds evidencia cien-
tifica positiva sea el neurofeedback.
Se trata de un programa de entrena-
miento de pacientes mediante el con-
trol individual de las ondas cerebrales
utilizando tecnologia electroencefalo-
grafica. El objetivo es incrementar la
actividad beta y disminuir la actividad
theta para mejorar la atencién y pro-
porcionar una medida fisiolégica de
auto-control. Los estudios realizados
sobre suplementacién nutricional con
omega 3 también presentan cada vez
mayor evidencia cientifica sobre su
utilidad en la regulacién conductual,
mejoria de la atencién y mejoria del
rendimiento académico. Los omega 3
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juegan un papel importante en el sis-
tema nervioso central, siendo esen-
ciales para el funcionamiento normal
del cerebro, incluyendo la atencién y
otras habilidades neuropsicolégicas.
Su indicacién podria ser como coad-
yuvante del tratamiento farmacolégico
y conductual del TDAH y cuando los
padres rechazan el tratamiento farma-
colégico.

Funcién del pediatra de
Atencién Primaria

Las funciones mds importantes son
las siguientes:

*+ Aportar la informacién necesaria
sobre el TDAH segun criterios
cientificos y de calidad.

* Debe derivar a la familia a recur-
sos especializados si lo cree con-
veniente y estar en contacto con
las asociaciones de familiares de
TDAH.

* Debe estar familiarizado con
instrumentos utiles para realizar
la evaluacién psicopatolégica del
TDAH.

*  Establecer el plan terapéutico far-
macolégico y no farmacoldgico.

* Coordinar a todos los profesionales
que participan en el tratamiento.

* Informar sobre los tratamientos e
intervenciones que no han mos-
trado evidencia cientifica.
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Juan es un nifio de 9 afios de edad que presenta el diag-
nostico de Trastorno por Déficit de Atencién e Hiperactividad
(TDAH) subtipo combinado desde los 6 afios. El diagnéstico
lo realiza su pediatra en el Centro de Salud después de
analizar los problemas de comportamiento y el bajo rendi-
miento escolar. En el proceso diagnéstico inicial, el pediatra
realiza una entrevista clinica a los padres, observacion del
nifio en la consulta y se administra el test de Conners a
padres y profesor. Después de descartar patologia organica,
se establece el diagnéstico de TDAH subtipo combinado y
se inicia tratamiento con metilfenidato de liberacién prolon-
gada. El rendimiento académico en ese momento refleja 3
suspensos en la primera evaluacién. Ademas de sintomato-
logia inatenta e impulsiva, existen problemas conductuales
leves, tales como peleas esporadicas con otros nifios en los
momentos de descanso o no obedecer las normas dentro
del aula. Después de establecido el diagnéstico médico, el
equipo psicopedagégico del centro realiza un informe en el
que detectan: las dificultades de atencién, problemas de
inhibicién y dificultades en el aprendizaje en el area del
lenguaje (dislexia). En el citado informe, se establecen reco-
mendaciones para el profesorado, entre las que destacan que
el nifio tiene que estar sentado junto al profesor, que hay
que darle mas tiempo en los examenes de lenguaje y que es
importante que el profesor compruebe que el nifio apunta
las actividades para realizar en casa. El tratamiento inicial
produce una disminucién en la sintomatologia inatenta y
una mejoria en la impulsividad. Después de 6 meses de
tratamiento, las calificaciones finales indican que se han
superado todas las asignaturas con notas superiores al bien,
excepto lenguaje que continda suspendida.

La evolucion en los siguientes afios muestra un patrén
similar, con adecuado rendimiento medio en todas las asig-
naturas excepto en lenguaje (ya existe un retraso de mas de 2
afnos) y escasa sintomatologia inatenta e impulsiva (es capaz
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Caso clinico

de esperar una fila o una cola, no responde antes de que
se le termine la pregunta...). Se ha intentado suspender el
tratamiento en tres ocasiones, pero la sintomatologia inatenta
e impulsiva se reproduce.

Durante los tltimos 6 meses, se constata el incremento
de la irritabilidad, con conductas oposicionistas de predomi-
nio en el ambito familiar, aunque también escolar y desafio
a las figuras de autoridad. Son muy frecuentes las ocasiones
en las que la familia se siente desbordada y en el colegio ha
aumentado la conflictividad a pesar de las medidas psico-
educativas que han tomado.

La familia consulta a su pediatra por este motivo. El
pediatra valora la nueva sintomatologia y actualiza el diagnds-
tico. Los diagnésticos que presenta Juan a los 9 afios de edad
son: TDAH subtipo combinado, Dificultades de Aprendizaje
en el area del lenguaje y Trastorno Oposicionista Desafiante.

La explicacién que aporta el pediatra a la familia de Juan
es la siguiente: el diagndstico y tratamiento de TDAH estéa bien
realizado. Sin embargo, los nifios con TDAH pueden presentar
otras dificultades o trastornos en situacién de comorbilidad.
En este caso, se observa que existe Dificultad de Aprendizaje
en el area del lenguaje, que se establece cuando hay un
retraso en 2 0 mas afos en el aprendizaje de alguna materia.
El tratamiento de las dificultades de aprendizaje es psicope-
dagégico, aunque el metilfenidato puede ayudar al mejorar
la atencion. La presencia de dificultades de aprendizaje en
nifios y adolescentes con TDAH se acerca al 70%. También se
observa un patrén de conductas desafiantes y oposicionistas
de més de 6 meses de duracién, con importante significacién
clinica. El Trastorno Oposicionista Desafiante esta presente
en el 40% de los nifios y adolescentes con TDAH. Aunque el
tratamiento con metilfenidato ayuda a controlar la impulsivi-
dad generadora de las conductas perturbadoras, es importante
aplicar medidas conductuales y valorar afiadir risperidona si
los sintomas contintian aumentando.
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&g Cuestionario de Acreditacion

A continuacion, se expone el cuestionario de acreditacion con las preguntas de este tema de Pediatria Integral, que
deberé contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditacion de formacion continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de
caracter unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se
podran realizar los cuestionarios de acreditacion de los diferentes niimeros de la revista durante el periodo sefialado
en el cuestionario “on-line”.

El trastorno por déficit de
atencion e hiperactividad

9. Sobre la prevalencia del TDAH,
sefale la respuesta CORRECTA:

a.

La prevalencia ha disminuido
mucho en los Ultimos afios
debido a los cambios en los
hibitos educacionales de la
poblacién.

Se situa entre el 3 y el 5%.

Es mucho miés prevalente en
nifias que en nifios.

Se sitta en torno al 20%.

Se desconoce en la actualidad.

10. Establezca la respuesta FALSA en
relacién al diagnéstico del TDAH:

a.

Para un correcto diagndstico
es necesario realizar, al menos,
una prueba neurofisiolégica
para descartar problemas neu-
rolégicos.

El diagnéstico es fundamental-
mente clinico.

Existen test que ayudan en el
proceso diagndstico.

El diagnéstico se basa en una
de las clasificaciones interna-
cionales de enfermedades. La
mids conocida y utilizada es la
DSM.

La observacién del paciente en
la consulta ayuda a establecer el
diagnéstico.

11. Seiiale la respuesta que considere
CORRECTA enrelacién ala ayu-
da que debe recibir un alumno con

TDAH:

a.

No hay que darle més tiempo
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en los eximenes para que se
acostumbre a ser rdpido en las
respuestas.

No es recomendable adaptar
las técnicas de evaluacién a sus
necesidades.

Debe estar sentado cerca del
profesor para evitar distraccio-
nes.

No hay que supervisar que
apunta los deberes para casa,
ya que tiene que ser auténomo.
No se debe establecer ayudas
compensatorias adaptadas a sus
necesidades.

12.Sefiale la respuesta CORRECTA
en relacién al tratamiento conduc-

tual en el TDAH:

a.

Solo se puede utilizar cuando
el tratamiento farmacolégico
estd establecido como minimo
un afio antes.

No suele ser efectiva en los
nifios con TDAH.

Su utilizacién se debe realizar
después de un afio establecido
el diagnéstico.

Se basa en la combinacién de
varios tipos de firmacos que
mejoran la conducta.

Es la técnica psicoldgica de
eleccién en el TDAH.

13. En relacién al tratamiento farma-
colégico del metilfenidato, sefiale

la respuesta CORRECTA:

a.

El tratamiento farmacolégico se
debe utilizar cuando todas las
demds medidas fallan, indepen-
dientemente de la gravedad del

TDAH.

La duracién del tratamiento es
de 2 a 4 semanas debido a los
efectos secundarios que pre-
senta.

El tratamiento farmacolégico
se debe mantener siempre y
cuando duren los sintomas que
queremos controlar.

Cuando se usa tratamiento far-
macolégico no se deben usar
otros tratamientos psicolégicos
para que no interfieran.

Usar firmacos en el TDAH

estd contraindicado.

Caso clinico

14. Senale la respuesta CORRECTA
en relacion al diagnéstico del pa-
ciente de la historia clinica:

a.

Para establecer el diagnéstico
de TDAH no hay que recabar
informacién del comporta-
miento del nifio en el colegio.
El diagnéstico de TDAH esta
mal realizado, ya que hay que
esperar hasta los 10 afios.

Es necesario hacer més prue-
bas neuroldgicas, como RM
cerebral o EEG ante la mala
evolucién.

Para establecer el diagnéstico,
el pediatra se ha ayudado de la
informacion que ha recabado en
distintos entornos del nifio.

El diagnéstico de TDAH esta
bien realizado, pero no se pue-
den realizar més diagnésticos,
como Dificultad de Aprendi-
zaje o Trastorno Oposicionista
Desafiante, ya que son incom-
patibles.
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15. Sobre el tratamiento del paciente
referido en el caso clinico, sefiale

la respuesta INCORRECTA:

a. El tratamiento farmacoldgico

se puede administrar junto al
tratamiento psicolégico.

Es importante comenzar el tra-
tamiento desde que se establece

EL TRASTORNO POR DEFICIT DE ATENCION E HIPERACTIVIDAD

El metilfenidato es uno de los
tratamientos farmacolégicos
indicados en el TDAH.

El pediatra nunca debe comen-
zar tratamiento farmacolégico
en el TDAH. Deberia remitirlo

a un especialista.

b. No estd indicada la ayuda

escolar, ya que el TDAH es un
problema del comportamiento,
y no educativo.

Es conveniente recabar infor-
macién de su comportamiento
en todos los 4mbitos en donde
sea posible (colegio, familia...).

16. Senale la respuesta que conside- d. No se ha comprobado que la
re CORRECTA en relacién a la psicoterapia conductual sea til

evolucién del nifio con TDAH en pacientes como el descrito.
referido en la historia clinica: e. Cuando el paciente tiene un

tratamiento psicofarmacolé-

el diagnéstico de TDAH.

c. Laintervencién conductual se
debe iniciar de manera precoz,

conjuntamente con la continua-
cién del tratamiento farmacol- a. Nunca se debe contactar con el

gico, para evitar la progresién
del cuadro clinico.

colegio para no estigmatizar al
nifio.

gico, hay que esperar hasta los
18 afios para suspenderlo.
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Abstract

The cerebral palsy is a heterogeneous syndrome
characterized by an alteration of motor
development and posture with a varying degree of
comorbidity. Despite its frequency and importance
at the level of the pediatric population, remain a
series of confused ideas about the etiology and
treatment. In this article we want to clarify the
myths and influence of the extensive battery of
therapeutic options for each of the neurological or
non-neurological problems that can present these
patients with incurable disease but treatable and
in where health care quality can change the quality
of life and the course of the disease

Resumen

La paralisis cerebral infantil es un sindrome heterogéneo
caracterizado por una alteracién del desarrollo motor y
de la postura con un grado variable de comorbilidad.

A pesar de su frecuencia e importancia en la poblacién
pediatrica, persisten una serie de ideas confusas sobre
su etiologia y su tratamiento. En este articulo, queremos
aclarar esos mitos e incidir en la amplia bateria de
opciones terapéuticas que existen para cada uno de los
problemas, neurolégicos o no neurolégicos, que pueden
presentar estos pacientes con una enfermedad incurable,
pero tratable y en la que la atencién sanitaria de calidad
puede cambiar la calidad de vida y el curso de la

enfermedad

Palabras clave: Paralisis Cerebral; Evaluacion de la Discapacidad; Complicaciones.

Key words: Cerebral palsy; Disability Evaluation; Complications.

La paralisis cerebral infantil
mas alla de los mitos

La PCI es un sindrome heterogéneo
en manifestaciones, causas y grado de
discapacidad, que es la primera fuente de
discapacidad grave en la infancia.

La paralisis cerebral infantil (PCI)
es un sindrome heterogéneo en causa y
en manifestaciones, cuyo prondstico es
variable en funcién de cada paciente, y
su tratamiento necesita ser adaptado a
las necesidades y a las complicaciones.
La PCI tiene una definicién®: “La
parilisis cerebral infantil se corres-
ponde con un grupo de trastornos del
desarrollo del movimiento y de la pos-
tura, que producen limitaciones en la
actividad y que son atribuibles a lesio-
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nes no progresivas que ocurrieron en el
sistema nervioso en desarrollo del feto
o del lactante. Los problemas motores
se acompafian a menudo de problemas:
en la sensibilidad, en la cognicién, en
la comunicacién, en la percepcién y/o
en el comportamiento o por crisis epi-
lépticas”. Aunque es una definicién
aceptada internacionalmente, su apli-
cacién clinica puede ser complicada
en algunos casos, ante la variabilidad
de manifestaciones clinicas. Normal-
mente, la aplicacién de esta definicién
se traduce clinicamente en un sindrome
cuyo diagnéstico definitivo de PCI se
sustenta en la demostracién clinica de
un trastorno motor que produce limi-
taciones en la actividad del sujeto y en
la demostracién de una lesién cerebral

estable mediante historia clinica y/o
pruebas de imagen (aunque esto solo
estd presente en un 80-90% de los
pacientes con resonancia magnética
nuclear). Por ello, no todo trastorno
motor es una PCI. El diagnéstico de
PCI se realiza habitualmente a partir
de los 2 afios (aunque la mayoria de
los registros no incluyen el diagndstico
definitivo hasta los 4 afios).

A pesar de ser la causa mds comuin
de discapacidad motora en la infancia
(entre 1y 2,5 casos por 1.000 naci-
mientos en Europa)®@), sobre la PCI
siguen existiendo una serie de mitos
que, unidos a dreas de incertidumbre,
hacen que sea una enfermedad mal
conocida por la poblacién y por los
profesionales sanitarios.

Pediatr Integral 2015; XIX (8): 548-555
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El primer mito es considerar a la
PCI como una enfermedad homogénea.
No lo es y por ello, se han intentado
producir clasificaciones para ordenar
su gran heterogeneidad. Se han ido
utilizando distintos criterios como:
localizacién anatémica de la lesién
(corteza, tracto piramidal, sistema
extrapiramidal o cerebelo), grado de
tono muscular (hipoténica, con tono
normal o hiperténica), sintomatologia
clinica principal, distribucién topo-
grifica de la afectacién o el momento
supuesto para la lesion que provoca el
problema motor (prenatal, intraparto
o postnatal)®). Dos grandes cambios
han ocurrido en cuanto a la clasifica-
cién en los tltimos afios. Primero, un
grupo de centros europeos, el SCPE
(Surveillance of Cerebral Palsy in
Europe) disend una clasificacion que
combinaba la semiologia clinica prin-
cipal del trastorno del movimiento con
la distribucién topogréfica de la lesién
¥, poco a poco, esta clasificacién se ha
ido consolidando en los tltimos afios™).
En la figura 1, se muestra la clasifica-
cién propuesta por el SCPE con una
pequefia modificacién que incorpora
un subgrupo clinicamente relevante
que tradicionalmente se ha denomi-
nado “diplejia espéstica”®). El segundo
gran cambio ha sido la introduccién de
clasificaciones funcionales que informan
sobre el grado de dependencia®®) y que,
ademds, sirven para predecir el tipo de

complicaciones que presentara cada tipo
de paciente (Tabla I). Estos dos cambios
son tan importantes que han cambiado
nuestra forma de describir la enferme-
dad. Hoy, ya no es tolerable diagnosti-
car a un paciente simplemente de PCI,
sino que conviene incorporar sus datos
clasificatorios, ya que son estos los que
van a determinar su curso clinico y la
presencia de complicaciones. Asi, por
ejemplo, un diagnéstico de “Tetrapa-
resia espdstica” es hoy incompleto y
se sustituye por “PCI bilateral espds-
tica (tetraparesia espdstica). GMFCS
(Gross Motor Function Classifica-
tion System) IV. MACS (Manual
Ability Classification System) I11.
CFCS (Communication Function
Classification System)1”.

Sobre las causas de la PCI, tam-
bién existen bastantes concepciones
erréneas. Existen multiples causas
que, con mayor o menor frecuencia,
provocan lesiones en el cerebro en
desarrollo que son capaces de producir
alteraciones en el desarrollo motor del
paciente. Podemos clasificar a esa plé-
yade de causas en funcién del momento
y del tipo de paciente en el que ocurre
la lesion (Tabla II). Entre los meca-
nismos lesionales, hay que destacar a
la encefalopatia hipéxico-isquémica
(EHI) y a la leucomalacia periventri-
cular (LMPV). La EHI produce PCI
tipo diplejia espdstica en prematuros
extremos y tetraparesias espdsticas o

infantil). MMSS: miembros superiores.

espéstico-disténica asociadas a retraso
mental en pacientes con mis de 34
semanas de gestacion®). Para atri-
buirla como causa definitiva de una
PCI, se utilizan unos criterios causales
relativamente estrictos (pH en arteria
umbilical < 7, encefalopatia neonatal
moderada o grave, PCI espdstica o
discinética y ausencia de otras causas)
(10), Por consideraciones médico-legales
y por los efectos psicoldgicos para la
familia, conviene ser claro y estricto
en la aplicacién de estos criterios.
Considerar a la EHI como una causa
frecuente es otro mito a desterrar; ya
que, en nuestro medio, supone menos
del 15% de los casos segtn los estu-
dios epidemiolégicos®). En contraste,
la LPMV (quistica o no quistica) es
la causa més frecuente de PCI en los
pacientes nacidos prematuramente. El
cerebro del recién nacido pretérmino
tiene una especial vulnerabilidad, que
se manifiesta en las alteraciones de
la mielinizacién y lesiones axonales
focales que aparecen en la LMPV. En
muchos pacientes, sobre los mecanis-
mos que provocan la LMPV se afiade
(es decir, no es la causa principal) la
hemorragia de matriz germinal, que
suma un dafio afiadido a las proyeccio-
nes corticoespinales cercanas®.
Tradicionalmente, hemos visto
a la PCI como un sindrome unido a
gran discapacidad y sin duda, la PCI

es una fuente de discapacidad muy

PEDIATRIA INTEGRAL

549



550

SEGUIMIENTO EN ATENCION PRIMARIA DEL NINO CON PARALISIS CEREBRAL

Tabla I. Niveles funcionales en las tres clasificaciones mas frecuentemente utilizadas en la parélisis cerebral infantil

Nivel  GMFCS MACS CFCS
Dependencia motora grosera Dependencia motora fina Comunicabilidad
Marcha sin restricciones pero Utiliza objetos con facilidad y de Envia y recibe informacién
limitada para actividades motoras manera exitosa eficazmente y eficientemente con
mas demandantes personas conocidas y desconocidas
I Marcha con restricciones Utiliza la mayoria de los objetos, pero Envia y recibe informacion
con una calidad del movimiento eficazmente con personas
reducida o con menor velocidad en conocidas y desconocidas pero
la realizacion necesitan tiempo adicional
11 Marcha con una asistencia técnica Utiliza los objetos con dificultad, Envia y recibe informacién
que utiliza con las manos necesitando ayuda en la preparacion eficazmente solo con personas
o0 en la realizacion de las actividades conocidas
IV Limitaciones para la automovilidad; Utiliza una seleccién limitada Envia y/o recibe informacién de
puede utilizar una asistencia de objetos que son facilmente manera inconsistente con personas
técnica controlada por el paciente manipulables en situaciones conocidas
adaptadas
v El paciente necesita ser transportado  No manipula objetos o tiene Casi nunca envia y/o recibe

por otra persona en una silla de

ruedas

limitaciones muy importantes para
realizar actividades simples

informacion

GMFCS: Gross Motor Function Classification System; MACS: Manual Ability Classification System; CFCS: Communication Function

Classification System

importante en la edad pedidtrica afec-
tando a los cinco dominios del modelo
de la “International Classification
of Functioning, Disabibity and
Health” (ICF): estructura corporal
y funcién, limitacién de actividad,
participacion, factores personales y
ambiente(1?). Sin embargo, al contrario
de la imagen clasica que los médicos
tenemos de la PCI, la discapacidad es
muy variable en funcién de cada sujeto.
Aunque todo paciente con PCI sea
un paciente crénico, tenemos que ser
conscientes de las importantes varia-
bilidades en complejidad que tienen
los pacientes. En torno a un 60% de
los pacientes con PCI andan sin ayuda
y solo un 25-30% de los pacientes no
tienen capacidad de marcha(2. El
prondéstico estd muy relacionado con
el tipo SCPE: solo un 3% de los PCI
espésticas unilaterales no andan frente
a un 60% de las formas discinéticas.
Tradicionalmente, hemos prestado
mucha atencidn a la discapacidad y
nos hemos olvidado de otros 4reas
que son también muy importantes
para comprender el impacto de la
enfermedad en los pacientes y en sus
familias. Por ejemplo, el dolor es muy
frecuente y sigue infra-diagnosticado
en los pacientes con PCI. También,
serfa importante integrar en el manejo
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habitual las importantes repercusiones
psicosociales que produce la PCI como
enfermedad. Desde el punto de vista
del paciente, un cuarto de ellos presenta
sintomas psicoldgicos relacionados con
la enfermedad. Los cuidadores, gene-
ralmente los padres, presentan mayores
niveles de estrés y problemas emociona-
les para enfrentarse a la enfermedad de
su hijo, unidos a las dificultades deri-
vadas de los problemas provocados por
la red asistencial y de atencién social.
A nivel educativo, la inclusién de estos
pacientes sigue siendo complicada y
alterada por los problemas motores
y los problemas cognitivos asociados.

Socialmente, la PCI produce un con-
siderable aumento del gasto sanitario y
una pérdida de productividad extensi-
ble al enfermo y a su medio familiar(13).
Otro punto sorprendente, es lo poco
estudiados e integrados en la prictica
clinica que estin conceptos, como: la
calidad de vida y sus determinantes
(por ejemplo, a la larga, en el caso de los
pacientes adultos, la capacidad motora
donde se invierten enormes esfuerzos
familiares y sanitarios, es menos impor-
tante para determinar calidad de vida
que las habilidades intelectuales, donde
los esfuerzos son menos intensos); por
ejemplo, aunque tenemos claro que la

Tabla Il. Mecanismos principales de lesién primaria en funcion del tipo de paralisis

cerebral infantil (PCI)

PCI espastica
asimétrica en paciente
nacido a término

-Infarto cerebral
perinatal

-Hemorragia perinatal

-Porencefalia
antenatal o

esquisencefalia
unilateral

PCI espastica simétrica o
PCI discinética en paciente
nacido a término

-Encefalopatia hipoxico-
isquémica con lesién
cortico-subcortical o de
ganglios de la base

-Infecciones congénitas

-Insultos intrauterinos que
provocan leucomalia
periventricular

PCI espastica simétrica
en paciente nacido
prematuramente

Leucomalacia
periventricular
asociada o no a
hemorragia de la
matriz germinal

-Raro: trastornos difusos del
desarrollo cortical



calidad de vida relacionada con la salud
es menor que la de la poblacién gene-
ral, la percepcién de calidad de vida
global es similar en muchos estudios,
demostrando elementos de resiliencia
y adaptacién a la enfermedad crénica
que quedan por estudiar(14).

A pesar del desconocimiento y del
enorme impacto en la salud, en la vida
de las familias y en la sociedad de esta
enfermedad, la PCI no es una enfer-
medad intratable. Contrariamente a la
percepcién generalizada, la PCI tiene
tratamientos eficaces que, aunque no
son curativos, son eficaces a la hora
de evitar complicaciones y mejorar los
sintomas de estos pacientes. Transmitir
una idea contraria desanima a las fami-
lias y puede que esté detris de la emer-
gencia de terapias “milagro”, cuya efica-
cia y seguridad son dudosas al carecer
del respaldo de pruebas cientificas(15).
En una enfermedad crénica como la
PCI, donde existen problemas a nivel
motor, cognitivo, nutricional, etc., es
muy importante integrar los tratamien-
tos en un plan terapéutico adaptado a
las necesidades, donde es vital la evalua-
cién y el tratamiento multidisciplinar
del paciente. Pensamos que el pediatra
de Atencién Primaria de estos nifios
juega un papel importante en el equipo
como supervisor general de la salud del
nifio y, muchas veces, como consejero
de las familias.

La atencion neurologica y
neurorrehabilitadora del
paciente con PCI

Las complicaciones neurolégicas (epi-
lepsia, alteraciones conductuales y cogniti-
vas y problemas de suefo), la espasticidad
y las complicaciones musculoesqueléticas
requieren de un equipo multidisciplinar.

El tratamiento adecuado de los
pacientes con PCI depende de equi-
pos multidisciplinares que atiendan los
problemas neurolégicos, los problemas
generales (v. siguiente punto) y las con-
secuencias musculoesqueléticas que
aparecen en esta enfermedad.

El tratamiento fisioterapéutico de
la PCI es un territorio lleno de mitos y
concepciones dogmiticas. En este sen-
tido, recientemente se estdn realizando
estudios que estdn contribuyendo a cla-
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rificar qué medidas son eficaces y en
qué grupos de pacientes. También estd
cambiando nuestra concepcién a la hora
de abordar el problema y el tratamiento
se personaliza en funcién de aquellos
objetivos que se quieren alcanzar. En
general, el objetivo de las terapias fisi-
cas es mejorar las habilidades motoras
y el autocuidado, aunque varian en los
métodos y en los aspectos concretos que
buscan mejorar. Una revisién reciente
aporta una visién basada en pruebas
sobre las distintas terapias y sefiala que
las terapias que tienen un nivel de evi-
dencia suficiente para recomendarse
activamente son: los programas domi-
ciliarios, el entrenamiento bimanual, la
terapia de induccién del movimiento
por constriccién y las terapias ocupa-
cionales basadas en el contexto y/o en
los objetivos. También, el entrenamiento
tisico ha demostrado mejorar la capaci-
dad aerdbica y puede tener su aplicacién
en pacientes con fatigabilidad. Existen
otras terapias, algunas con amplia impo-
sici6n, cuya eficacia es bastante dudosa
en funcién de los resultados de los estu-
dios clinicos(16),

El manejo de la espasticidad
se basa en medidas farmacolégi-
cas. Cuando el objetivo terapéutico
es mejorar la espasticidad de grupos
musculares concretos, el tratamiento
eficaz es la toxina botulinica. En el
caso de que la espasticidad sea gene-
ralizada, se utilizan firmacos orales (el
diazepam es el que mayor eficacia ha
demostrado segtn estudios, aunque se
pueden utilizar otros como el baclofeno
o la tizanidina) y, en casos selecciona-
dos, la infusién intratecal continua de
baclofeno. Una opcién cuyo nivel de
evidencia es bueno, pero cuyo uso es
aun infrecuente en nuestro medio, es
la rizotomia dorsal selectiva(l?),

El trastorno del movimiento en
la PCI induce unas complicaciones
secundarias en el aparato locomo-
tor: el musculo sufre contracturas, los
huesos, deformidades (corregibles solo
con cirugias), las articulaciones, sub-
luxaciones (especialmente importante
es la cadera) y la columna, escoliosis.
Todas estas complicaciones tienen un
grado de manejo mds o menos com-
plejo. En el manejo de contracturas,
se opta habitualmente por utilizar
ortesis, pero la medida mds eficaz,

aunque asociada a efectos adversos y
a reticencias del paciente, es la inmo-
vilizacién con yesos®). La subluxacién
de cadera es un problema cuyo control
es particularmente importante en la
PCI, ya que es prevenible con un con-
trol clinico-radiolégico ajustado para
cada paciente, el tratamiento posicio-
nal (mantener el maximo tiempo las
caderas en separacion) y el manejo de
la espasticidad local con toxina botu-
linica. En casos extremos, hay que
recurrir a cirugfas invasivas(1®). Otra
complicacién frecuente y grave en los
pacientes con GMFCS IV-V es el
desarrollo de escoliosis. La escoliosis
tiene graves consecuencias en la inte-
raccién con el medio y la alimentacién
y facilita la aspiracién y la aparicién de
dolor. Existen medidas para prevenir
la progresién de la escoliosis: los corsés
y la correcta sedestacion, en ocasiones
con ayudas técnicas. En aquellas oca-
siones donde la escoliosis produce sin-
tomas y las medidas no quirdrgicas no
evitan la progresion, hay que recurrir a
complejas cirugfas de columna().

Al relacionarse la PCI con una
lesién en el sistema nervioso central,
es habitual que muchos pacientes con
PCI presenten crisis epilépticas. El
diagnéstico y tratamiento es similar al
resto de los pacientes con estas pato-
logfas®).

Muchos de los nifios con PCI, pero
no todos, asocian alteraciones cogniti-
vas, cuya intensidad y forma es variable
en funcién de la lesién. Muchos cum-
plen criterios diagnésticos de TDAH
y algunos, de autismo. El diagnéstico
y el tratamiento es similar al resto de
pacientes con estas patologfas®).

Los pacientes con PCI tienen tam-
bién, con mds frecuencia que la pobla-
cién general, problemas de suefio. Los
problemas de suefio se relacionan con la
gravedad y existencia de epilepsia y con
la distribucién y el tipo de afectacién
motora. El problema mds frecuente
es el sindrome de apneas-hipopneas
obstructivas del suefio (en torno a un
15%); pero, ademds, existe una mayor
frecuencia de insomnio y de trastor-
nos del arousal. Clinicamente, suelen
estar asintomaticos o reflejarse en una
hipersomnia diurna. El tratamiento de
los problemas de suefio en la PCI es
habitualmente complejo y se basa en
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el abordaje general del problema con-
creto, en descartar un papel de actividad
epiléptica o de problemas motores en el
trastorno (p. ej.: dolor por espasticidad)
y en normas conductuales0).

La atencion general del
paciente con PCI

Los pacientes con PCI pueden presen-
tar complicaciones en muchos sistemas y
se relacionan con el GMFCS.

Las comorbilidades no neurolégi-
cas del paciente con PCI son frecuen-
tes e importantes. Tanto su frecuencia
como su gravedad suele relacionarse
con el grado de discapacidad motora
(facilmente medible con el GMFCS).
El grado de interés sobre estos pro-
blemas ha sido tradicionalmente bajo.
Los pacientes con PCI de GMFCS
I-IIT deberian ser atendidos coordi-
nadamente entre el neuropediatra, el
rehabilitador y el pediatra de Atencién
Primaria. En cambio, la asistencia de
los pacientes mds complejos debe inte-
grar a estos especialistas y otros, pro-
bablemente en un marco m4s formal
que el actual, dirigidos por una figura
de coordinador asistencial que asegure
la evaluacién completa y multidiscipli-
nar del paciente. En todo paciente con
PCI, el papel del pediatra general del
nifio como supervisor del proceso y
como consultor mds accesible obliga
a este a conocer y buscar activamente
estos problemas y a orientarlos diligen-
temente.

El principal drea no neurolégico
de atencién en el paciente con PCI
es el crecimiento y la nutricién, dreas
que son indudablemente esenciales en
cualquier nifio con o sin PCI. Debe-
mos considerar a todo paciente con
PCI como un paciente de alto riesgo
de desnutricidn, fallo de medro y de
obesidad. Por lo tanto, es muy impor-
tante realizar controles de peso y talla
frecuentes, aunque en nifios con gran
discapacidad motora y/o contractu-
ras puede ser particularmente com-
plicado. En esos casos, pesar al nifio
con un padre o pesos especiales que
permitan el peso con la silla de ruedas,
pueden ser la solucién para el peso y
en el caso de la talla, se puede realizar
una estimacién relativamente vilida
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de la talla a través de la longitud
tibial (que es vilida en nifios de 2-12
afios, se mide en la cara medial desde
la linea interarticular de la rodilla al
maléolo medial y cuya relacién con
la talla sigue la siguiente férmula:
Talla = 30,8 + 3,26 x LT, siendo LT
la longitud tibial en cm) y de la altura
de la rodilla (valida a todas las edades,
pero medible con calibres especia-
les). La interpretacién de los valores
antropométricos difiere en los pacien-
tes con PCI: se necesitan referencias
especiales para cada nivel de GMFCS
y los puntos de corte para considerar
riesgo nutricional son distintos (asi,
hablamos de riesgo nutricional para
un percentil menor a 20 de peso para
la edad) y precisan ain una intensa
investigacion para obtener su maximo
rendimiento. La informacién antropo-
métrica puede complementarse con la
medicién del pliegue tricipital (se uti-
liza como estimador de los depdsitos
grasos y hablamos de un riesgo nutri-
cional para un valor menor al p10 de la
poblacién general y consideramos un
valor deseable a un p10-p25, porque
su medicién tiende a infraestimar los
depésitos grasos en PCI) y la circun-
ferencia del brazo (se utiliza como
estimador conjunto de los depésitos
musculares y grasos y es interesante
por su alta reproducibilidad).

La desnutricién es comtn en los
nifios con PCI, pero es una situacién
evitable y corregible. La principal causa
de desnutricién es el consumo inade-
cuado para su edad. No es un problema
de mayores necesidades energéticas: los
requerimientos proteicos y de micro-
nutrientes son parecidos a la poblacién
general y los requerimientos energéticos
parecen similares en el caso de pacien-
tes ambulantes y menores en el caso de
pacientes no ambulantes. EI consumo
inadecuado responde: a problemas de
control motor que dificultan la mastica-
cién y la deglucion, a déficit sensoriales
sobre el sabor y textura de los alimentos,
a fatigabilidad con la ingesta, a depen-
dencia de otra persona para alimentarse,
a presencia de reflujo gastroesofigico
y estreflimiento, a alteraciones en el
hambre y en la saciedad por la lesién
neurol6gica y a problemas del nifio para
comunicar sus necesidades alimentarias.
La desnutricién en el paciente con PCI

lo hace vulnerable a infecciones res-
piratorias y hace mas dificil y menos
probable su curacién, complica los pro-
cedimientos quirdrgicos, afecta al neu-
rodesarrollo como lesién sobreafiadida,
empeora la calidad de vida relacionada
con la salud y aumenta la mortalidad.
En todo paciente con PCI, deberia
realizarse una breve encuesta sobre el
tipo de ingesta (qué come, quién le da
de comer, cudndo come, cudnto duran
las comidas, dénde come y cémo come,
es decir, si utiliza algin tipo de asis-
tencia). Aunque las familias tienden a
sobre-estimar la cantidad ingerida, esta
minima encuesta nos sirve para detec-
tar aquellos casos en los que la ingesta
es claramente inadecuada y aquellos
pacientes con imposibilidad de ingesta
adecuada (no mastican, tragan mal, etc.)
que se benefician de una rehabilitacién
nutricional para mejorar la ingesta o
que son candidatos a gastrostomia.
También detecta problemas en el posi-
cionamiento del paciente para comer.
También muy relacionados con la
nutricién y el crecimiento, estdn los
problemas de metabolismo 6seo. Los
pacientes con PCI con formas graves
tienen menor densidad dsea, en espe-
cial en los casos de mayor inmovilidad
(medible por el GMFCS), en aquellos
con datos de desnutricién, en los que
tienen una ingesta baja de calcio, en
los que presentan niveles de vitamina
D bajos y en los que necesitan trata-
miento antiepiléptico. Esta pérdida de
densidad 6sea se traduce en fracturas
ante minimos traumatismos, El
manejo de este problema tiene dreas
de incertidumbre, pero actualmente,
se recomienda una actitud preventiva
consistente en asegurar la ingesta de
calcio y vitamina D recomendadas
para su edad en una dieta normal (si
es imposible, considerar suplementos),
considerar en los casos de riesgo un
suplemento de vitamina D y estudiar
el metabolismo fosfocilcico mediante
la determinacién de 25-hidroxi-vita-
mina D (objetivo: 70-100 nM) y el
ratio de calcio/osmolaridad en orina
de primera miccién (objetivo: < 0,25)
en los pacientes de riesgo. El papel de
la terapia fisica en la prevencién de la
pérdida de densidad dsea estd pen-
diente de mejores estudios. En aque-
llos con una fractura, debe considerar
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consultar a un experto para valorar un
estudio mds amplio, suplementos de
calcio y vitamina D y tratamiento con
bifosfonatos(2),

A nivel digestivo, los pacientes con
PCI muestran con mayor frecuencia
que la poblacién general problemas
relacionados con dismotilidad. Asi,
hasta en un 75% de los casos, presentan
reflujo gastroesofdgico y un porcentaje
considerable desarrolla una enferme-
dad por reflujo gastroesofigico (con
vémitos o esofagitis como sintomas)
y asocian complicaciones importantes
relacionadas con este reflujo (rechazo
de ingesta, disfagia, aspiracion y ero-
siones dentales). El tratamiento inicial
son las medidas conservadoras, como
espesamiento de las comidas y correc-
cién de las posiciones después de las
comidas. Los tratamientos farmacol6-
gicos, como ranitidina o inhibidores de
la bomba de protones, se reservan para
los casos resistentes o con complica-
ciones asociadas y se deberian utilizar
idealmente de forma transitoria. El
tratamiento quirdrgico se reserva en
aquellos casos muy resistentes y que
suelen necesitar gastrostomia para
facilitar la alimentacién@3. También,
es frecuente la presencia de estrefii-
miento, especialmente en los pacientes
con GMFCS IV-V. Este es un pro-
blema muy importante y se relaciona
con complicaciones como: el dolor, los
efectos secundarios de los tratamientos,
la espasticidad, problemas de alimen-
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tacién o la irritabilidad. El manejo de
estos sintomas requiere generalmente
un tratamiento con laxantes y vigilar
los sintomas hasta alcanzar una dosis
eficaz sin incontinencia®4).

Otro problema frecuente, sobre
todo en los casos mas graves, es la sia-
lorrea, fruto del mal manejo de secre-
ciones. Las consecuencias de la sialo-
rrea son graves: rechazo social, dificul-
tades de cuidado al tener que cambiar
continuamente la ropa, infecciones y
lesiones orales y periorales, dificulta-
des para la expresion oral y neumonias
aspirativas. El manejo de la sialorrea,
aunque sigue sin estar claro, se basa
actualmente en la inyeccién de toxina
botulinica en las glindulas salivares y
en el uso de glicopirrolato(25).

Los pacientes con PCI tienen una
alta frecuencia de complicaciones
respiratorias y son la primera causa
de mortalidad@6). En la figura 2, se
incluye un esquema de los mecanis-
mos detrds de las complicaciones res-
piratorias mds frecuentes en la PCI
que se hacen més frecuentes con la
edad. Existen estrategias preventivas
muy importantes en aquellos pacien-
tes con GMFCS > III: vacunacién
completa para neumococo y anual
para gripe (es importante considerar
a los pacientes con PCI como grupo
de alto riesgo de vacunacién inade-
cuada®@?), azitromicina profilactica
en los casos que asocian bronquiec-
tasias o displasia broncopulmonar(28),

Escoliosis

Y

Enfermedad
pulmonar
restrictiva Figura 2.
Mecanismos

involucrados en
las complicaciones
respiratorias de la
paralisis cerebral
infantil.

fisioterapia respiratoria y el control de
las complicaciones relacionadas cau-
salmente. Las complicaciones respi-
ratorias producen lesiones residuales
que a su vez favorecen la aparicién
de nuevas complicaciones. Por ello,
el tratamiento precoz y la prevencién
de las complicaciones respiratorias es
esencial.

La piel del paciente con PCI es
otro 6rgano al que hay que prestar
atencién. Muchos de estos pacientes
pueden tener ulceras de presién (que
pueden desencadenar complicaciones
muy graves) o friccién por sus ortesis,
que son prevenibles con una educacién
adecuada al paciente y/o sus padres,
explicindoles que una ortesis debe
ser ajustada si tras retirarla perma-
necen dreas enrojecidas durante mds
de 15-20 minutos. También pueden
aparecer dreas de hiperqueratosis por
actividades repetidas en rehabilitacién
o dermatitis del pafial en los pacientes
incontinentes(9).

Las alteraciones visuales y auditivas
son una comorbilidad muy frecuente en
los pacientes con PCI. En el caso de los
problemas visuales, hasta un 40% de
los pacientes pueden tener un problema
visual y todos estos pacientes deben
tener una evaluacién oftalmoldgica ini-
cial y revisiones frecuentes. Las altera-
ciones auditivas también son frecuentes
(30-40%), en especial en el caso de las
PCI discinéticas. En caso de cualquier
duda sobre la capacidad auditiva de un
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paciente con PCI, debe realizarse una
evaluacion auditiva reglada.

A nivel uroldgico, un tercio de
los pacientes muestran sintomas de
vaciado vesical (incontinencia, urgen-
cia, poliaquiuria, dificultad para ini-
ciar la miccidn, retencién urinaria o
infecciones del tracto urinario) por
problemas motores del detrusor y de
los esfinteres vesicales. La evaluacion
se basa en el interrogatorio sobre los
sintomas, y el tratamiento depende de
medidas conductales (establecimiento
de rutinas y tiempo para realizar la
miccién), de adaptaciones en el bafio o
de sondajes intermitentes. En muchos
casos, conseguir la continencia urinaria
es complicado(23:29),

A nivel ginecolégico y de salud
reproductiva, algunos pacientes tie-
nen problemas relacionados con los
cambios derivados de la pubertad, que
ocurre en la misma edad cronolégica
que el resto de los nifios. A pesar de
las reticencias de los padres, existe una
necesidad de discutir con estos pacien-
tes temas relacionados con la sexuali-
dad de forma adaptada a su edad men-
tal, para evitar el abuso sexual (mds
frecuente que en la poblacién general)
y los embarazos no deseados (en nifias,
también se pueden valorar tratamientos
anticonceptivos)23:29),

En dltimo lugar pero no por ello
menos importante, estd el dolor, que
es frecuente y de origen multifactorial.
Es un sintoma dificil de valorar por los
profesionales y los familiares. Aunque
el manejo pueda ser complicado, la
principal dificultad aparece en la ade-
cuada valoracién de este sintoma que
evita el acceso del paciente a cualquier
tratamiento analgésico. Esto obliga a
buscar sistemdticamente la existencia
y los desencandenantes del dolor(®.
Ademis, en ocasiones, el dolor apa-
rece como consecuencia de actuaciones
terapéuticas que se siguen realizando
en estos pacientes a pesar de existir
claras pruebas de su ineficacia.

A nivel psicosocial, los pacientes y
sus familiares pueden suponer un reto
para los profesionales en Atencién Pri-
maria. Los nifios con PCI presentan
sintomas relacionados con la depresién
y la ansiedad ya en etapas preescola-
res, sobre los que hay que intervenir,
en ocasiones, para evitar que su inten-
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sidad aumente en la adolescencia y en
la época adulta. En paralelo, los cui-
dadores y los hermanos sufren también
importantes consecuencias emociona-
les y a nivel laboral y econémico.

Conclusion

La atencién al paciente con PCI
se basa en la comprensién, de que nos
enfrentamos a una enfermedad con
manifestaciones diversas, por lo que
nuestros pacientes requieren planes
individualizados en el tratamiento.
También, es importante comprender
que es una enfermedad compleja y, por
lo tanto, una atencién adecuada debe
ser interdisciplinar y coordinada. Nos
enfrentamos a una enfermedad incu-
rable, pero tratable, y esa incurabilidad
no debe ser obsticulo ni desinimo para
esforzarnos en conseguir una atenciéon
médica, psicolégica y social de excelen-
cia, que permita mejorar las vidas de
estos pacientes y sus familias.
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Caso clinico

Enfermedad actual: var6n de 6 afios de edad que acude
a su Centro de Salud por primera vez, procedente de otra
comunidad auténoma, con el diagnéstico de diparesia espas-
tica por encefalopatia hipoxico-isquémica. Acuden a consulta
porque no come. La madre refiere que tiene “rachas” asiy
que normalmente se le pasan solas.

Antecedentes personales: embarazo de curso normal y
controlado adecuadamente. Cesarea urgente por desprendi-
miento de placenta normalmente inserta. Edad gestacional:
38 semanas. Peso al nacimiento: 2.530 g. pH de arteria
umbilical 6,8. Apgar: 3/5/7. Ingresa en Neonatologia con
los diagndsticos al alta de recién nacido a término de peso
adecuado para edad gestacional y encefalopatia hipoxico-
isquémica moderada con minima alteracién de ganglios de
la base en RMN craneal tratada con hipotermia craneal.
Seguimientos previos Unicamente por Neurologia Pediatrica
(EEG normal, retraso del lenguaje y ligera torpeza para la
marcha y la manipulacién). No recibe tratamiento farmaco-
|6gico habitual. Escolarizado, previamente, en un colegio de
integracién motora con adaptacién curricular y fisioterapia.

Antecedentes familiares: tercer hijo de padres no consan-
guineos. Madre sana de 45 afos. G-A-V: 3-0-3. Abogada, pero
no trabaja actualmente, porque no puede por sus hijos. Padre
sano de 46 afios. Abogado que trabaja en una internacional
y que ha sido trasladado actualmente. Hermana de 14 afios
y hermano de 12 afios sanos.

Exploracion general: peso 17 kg (p9-1,4 DS). Talla: 120
cm (p71, 0,58 DS). Sin alteraciones relevantes.

Exploraciéon neurolégica: vital. Reactivo. Interaccion
adecuada. Lenguaje oral de contenido normal y facilmente
compresible. Impresiona de inteligencia normal o normal-
baja. No signos meningeos. A nivel motor: presenta una
espasticidad de triceps sural y problemas para la manipu-
lacién fina, con limitacién para la supinacion del antebrazo.
Funcionalmente, anda solo pero le cuesta correr. Es capaz
de dibujar, pero tiene problemas para realizar trazos finos.
Aparentemente, no hay déficits sensitivos y los pares cra-
neales son normales.
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. Cuestionario de Acreditacion

A continuacién, se expone el cuestionario de acreditacion con las preguntas de este tema de Pediatria Integral, que debera
contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditacion de formacion continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de caracter
Unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se podran realizar los
cuestionarios de acreditacion de los diferentes nimeros de la revista durante el periodo sefialado en el cuestionario “on-line”.

Seguimiento en Atencién
Primaria del nifio con parélisis

cerebral (PCI)

17. ¢Cudl de los siguientes pacientes,
NO deberia diagnosticarse de PCI?
a. Varén de 5 afios, exprematuro

de 30 semanas, con una paresia
espéstica de las extremidades
inferiores y una leucomalacia
periventricular.

b. Mujer de 7 afios, exprematura
de 28 semanas, que anda “de
puntillas” con resonancia mag-
nética normal.

c. Varén de 2 meses con una mal-
formacién congénita del desa-
rrollo del cerebelo y ataxia.

d. Mujer de 13 afios con hemipa-
resia espdstica izquierda leve,
con antecedentes de un ictus
en la época neonatal.

e. Varén de 15 afios con una tetra-
paresia espdstico-disténica por
una enfermedad neurodegene-
rativa.

18. Respecto ala clasificacién topols-
gica y funcional de la PCI, senale
la CORRECTA:

a. La clasificacién SCPE es una
clasificacién funcional de la
discapacidad motora en la PCL.

b. La clasificacién GMFCS no
se relaciona con las complica-
ciones médicas de los pacientes
con PCI.

c. La clasificaciéon GMFCS es
un indicador de la dependencia
motora global del paciente con
PCI.

d. La clasificacién MACS mide la

dependencia en las habilidades

PEDIATRIA INTEGRAL

motoras finas de los pacientes
con PCI.

Existe una relacién muy impor-
tante entre los niveles de la
clasificaciéon GMFCS y de la
clasificacién MACS y, por ello,
basta con utilizar una de ellas.

19. En cuanto al manejo de las compli-
caciones motoras de los pacientes
con PCI, senale la respuesta IN-

CORRECTA:

a.

Cualquier tratamiento fisiotera-
péutico realizado por fisiotera-
peutas especializados en dicho
tratamiento puede ser benefi-
cioso para un paciente con PCL.
La principal medida para
manejar la espasticidad locali-
zada en PCI es la infiltracién
de toxina botulinica.

La subluxacién de cadera debe
monitorizarse estrechamente
con el examen fisico y el control
radiolégico, aunque no existen
protocolos aceptados de la fre-
cuencia de dichos examen.

La escoliosis grave es un pro-
blema que afecta principal-
mente a pacientes con GMFCS
IVyV.

El manejo de los problemas
motores en PCI debe basarse
en un plan con objetivos perso-
nalizables segtn los problemas
concretos de un paciente.

20.Respecto a los problemas diges-
tivos en PCI, senale la respuesta

INCORRECTA:

a.

El estrefiimiento responde
habitualmente a medidas dieté-
ticas en los pacientes GMFCS
IVyV.

21.

El reflujo gastroesofdgico de
muchos pacientes produce ero-
siones dentarias.

La gastroparesia es frecuente en
los pacientes con PCI GMFCS
V.

El dolor, aunque multifactorial
en estos pacientes, puede rela-
cionarse con estrefiimiento.

El estrefiimiento puede pro-
ducir un empeoramiento de la
espasticidad.

Xavier es un paciente de 5 afios con
PCI espaistica bilateral GMFCS
IV, MACS 11y CFCS], exprema-
turo de 28 semanasy 700 gramos
de peso al nacimiento, que acude
a consulta por un broncospasmoy
fiebre. Respecto al manejo de este
y otros pacientes similares, sefiale
la respuesta incorrecta:

a.

Iniciaria tratamiento con azi-
tromicina profildctica si tuviera
historia de displasia broncopul-
monar y episodios respiratorios
de repeticién.

Deberia considerar al paciente
dentro del grupo de alto riesgo
de infeccién neumocdcica
grave y vacunarlo con la vacuna
13-valente y 23-valente.
Valoraria su estado nutricional
por relacionarse con la presen-
cia de infecciones respiratorias
de repeticién.

Me interesaria saber si presenta
dificultades para tragar, para
valorar el riesgo de neumonia
recurrente.

Si tuviera reflujo gastroesofd-
gico, lo tratarfa agresivamente
con inhibidores de la bomba de
protones a dosis altas.


http://www.sepeap.org

Caso clinico

22.Respecto al diagnéstico de nuestro
paciente, {CUAL es la clasifica-
cién topografica y funcional que

utilizaria?

a. PCl espistica bilateral GMFCS
IMACSICFCS I

b. PCI espéstica bilateral GMFCS
IITMACSICFCSI.

c. PClespistica bilateral GMFCS
IMACSIICFCSI.

d. PCl espistica bilateral GMFCS
IMACSII CFCSII.

e. PCl espistica bilateral GMFCS
IIMACSII CFCSII.

23.En cuanto alos datos de la historia,
sefiale la respuesta INCORREC-
TA:

a.

La enfermedad de nues-
tro paciente probablemente

SEGUIMIENTO EN ATENCION PRIMARIA DEL NINO CON PARALISIS CEREBRAL

impacte de forma significativa
a nivel de la familia.

. La exploracién antropométrica

es incompleta, porque en estos
pacientes deberiamos medir el
pliegue tricipital y la circunfe-
rencia del brazo.

. Es importante realizar una his-

toria nutricional a este paciente.

. El paciente no presenta riesgo

nutricional, porque su peso es
superior al p3.

. La sintomatologia del paciente

puede estar en relacién con
ansiedad y serfa importante
explorar este motivo.

24.;Qué medidas adicionales no
relacionadas con el motivo de la
consulta tomaria? Sefale la IN-

CORRECTA:

. Recomendaria derivacién a

Neurologia Pedidtrica y/o
Rehabilitacién.

. Insistirfa a la familia en la posi-

bilidad de tratar los problemas
motores con abordajes médicos
(toxina botulinica y ortesis) y la
necesidad de coordinar el trata-
miento fisioterapéutico con un
médico rehabilitador.

. Repasaria su calendario vacu-

nal.

. Derivaria para seguimiento

hospitalario en Pediatria Gene-
ral, de sus sintomas no neurol4-
gicos por ser un paciente com-

plejo.

. Recomendaria a los padres

ponerse en contacto con los
servicios educativos de mi
comunidad para valorar el tipo
de adaptacién curricular 6ptima
para el paciente.
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Atencion temprana y evaluacion de los
Equipos de Orientacion Educativa
y Psicopedagogica (EOEP)

I. Bosch, S. Fernindez Ramos

Equipo de Orientacion Educativa y Psicopedagégica Rivas-Arganda, Madrid

Resumen

El sistema educativo espafiol cuenta con una red

de orientacién para garantizar la calidad educativa

y la atencioén a la diversidad de todos los alumnos
escolarizados en Educacion Infantil, Primaria y
Secundaria. Para ello, establece la figura del profesor
tutor y los servicios especializados (internos y
externos a los centros). Entre las funciones de estos
profesionales, se encuentran la coordinacién con los
servicios de la zona, incluyendo los sanitarios, y la
realizacion de la evaluacién psicopedagégica de los
alumnos que lo precisen. Dicha evaluacion permite
fundamentar decisiones sobre el tipo de necesidad
educativa, la modalidad de escolarizacioén y el tipo
de centro mas adecuado, asi como asesorar sobre las
medidas que conviene poner en marcha para facilitar

Abstract

The Spanish education system has a network of
educational psychologists to ensure an excellent
standard of education is provided and to address
the diversity of all students enrolled in Pre-
school, Primary and Secondary. Tutors, along
with specialised services which may be internal
or external to the school, have been put in place
for this endeavour. Duties of these professionals
include liaising with health and other services,
and conducting psychopedagogical assessments of
students as required. This assessment can inform
decisions about the type of educational need,

the type of schooling and the most appropriate
school, as well as advise on the measures to

be implemented in order to facilitate their

su desarrollo y aprendizaje

development and learning

Palabras clave: Equipo de Orientacion Educativa y Psicopedagogica; Alumnos con necesidades especificas
de apoyo educativo; Evaluacion psicopedagégica; Atencién educativa.

Key words: Educational Psychology and Counseling Team; Students with special educational needs;
Psychopedagogical assessments; Educational attention.
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Introduccién

El actual sistema educativo cuenta con
una red de orientacién que garantiza la
atencion a la diversidad de todos los alum-
nos escolarizados en el territorio espafol
en Educacion Infantil (0-6 afos), Primaria
(6-12 anos) y Secundaria (12-18 anos).

icha red hace especial hinca-
D pié en el establecimiento de
medidas educativas que favo-
rezcan la inclusién de los alumnos con
necesidades especificas de apoyo edu-
cativo (ACNEAE) bajo los principios

de inclusién y normalizacién.
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La Ley Orgénica 2/2006, de 3 de
mayo, de Educacién (LOE), modi-
ficada por la Ley Orgénica 8/2013
(LOMCE), para la mejora de la cali-
dad educativa, define a los ACNEAE
como aquellos que requieren una aten-
cién educativa diferente a la ordinaria
por presentar necesidades educativas
especiales (ACNEE), dificultades
especificas de aprendizaje, Trastorno
por Déficit de Atencién con Hiperac-
tividad (TDAH), por sus altas capaci-
dades, por haberse incorporado tarde
al sistema educativo, o por condicio-
nes personales o de historia escolar(®2)

(Fig. 1).

Para garantizar dicha orientacién,
los centros cuentan con la figura del
maestro/profesor tutor y con servicios
especializados (Fig. 2).

El maestro/ profesor tutor

El maestro/profesor tutor suele ser
aquel que mas horas de docencia imparte
en un grupo de alumnos y es el docente de
referencia para ese grupo.

Tiene entre sus funciones: asesorar
a los alumnos sobre sus posibilidades
educativas, académicas y profesionales
en colaboracién con los servicios espe-
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Alumnos con necesidades

especificas de apoyo educativo

A y_ ) Y a A
Dificultades Incorporacién Condiciolnes
o . personales
ACNEE TDAH especificas AIt_a tqrdla al .
de capacidad sistema Historia
aprendizaje educativo escolar

Figura 1. ACNEE: alumnos con necesidades educativas especiales. TDAH: trastorno por

deficit de atencion e hiperactividad.

cializados; y coordinar la accién docente
para ese grupo de alumnos, con el fin
de garantizar la coherencia educativa
de todos los profesores, e informar a los
padres sobre el rendimiento académico
y la actitud hacia el aprendizaje de sus
hijos mediante boletines de notas tri-
mestrales y reuniones®:4).

El maestro/profesor tutor,
mediante el seguimiento diario de su
grupo de alumnos, observa el rendi-
miento académico y conducta de los
alumnos, y pone en marcha medidas
ordinarias para atender a su alumnado.
Las medidas ordinarias son estrategias
organizativas y modificaciones con
respecto a agrupamientos, técnicas de
ensefianza-aprendizaje y de evalua-
cién, que no modifican los objetivos,
contenidos y criterios de evaluacién
establecidos legalmente por la Admi-
nistracién. Si tras poner en marcha
estas medidas, el maestro/profesor
tutor observa que no son suficientes,
puede solicitar el asesoramiento o eva-
luacién de los servicios especializados
mediante la cumplimentacién de un
protocolo de derivacién (Fig. 3).

Los servicios especializados

Los servicios especializados proporcio-
nan apoyo técnico al profesorado, familias
y alumnos en los niveles educativos no
universitarios.

Estos servicios se pueden ofrecer
mediante servicios internos o externos
a los centros educativos. Cada comu-
nidad auténoma ha elegido un modelo
diferente, que suele variar en las dis-
tintas etapas.

Los servicios especializados
externos

Los servicios especializados externos
se suelen denominar Equipos de Orienta-
cion Educativa y Psicopedagdgica (EOEP)
en casi todo el territorio espaiiol.

Los EOEP intervienen en los
Centros de Educacién Infantil y Pri-
maria (CEIP) (centros que escola-
rizan a alumnos de 3-12 afios), salvo
en Catalufia (denominados Equipo de
Asesoramiento y Orientacién Psicope-
dagogica) y Pais Vasco (Berritzegune
Zonal), comunidades auténomas en las

que dicha actuacion se extiende también
a los Institutos de Educacién Secun-
daria (IES) (centros que escolarizan a
alumnos de 12 a 18 afios). En la Comu-
nidad Valenciana, reciben el nombre de
Servicios Psicopedagdgicos Escolares.

En casi todas las comunidades, los
EOEP pueden ser de Atencién Tem-
prana (responsables de la orientacién
en las Escuelas Infantiles), Generales
(responsables en los CEIP) y Especifi-
cos (que intervienen de forma comple-
mentaria a los de EOEP de Atencién
Temprana, Generales y Departamen-
tos de Orientacién en el tramo no uni-
versitario, para atender a los alumnos
afectados de discapacidad o con tras-
tornos graves del desarrollo).

Los EOEP ofrecen soporte téc-
nico externo en una zona geografica
determinada y tienen una composicién
interdisciplinar, normalmente profeso-
res de la especialidad de Orientacién
educativa (Licenciados en Psicologia,
Pedagogia y Psicopedagogia) y Profe-
sores Técnicos en Servicios a la Comu-
nidad (Diplomados en Trabajo Social).
En los EOEP de Atencién Temprana,
también suele haber Maestros especia-
listas en Pedagogia Terapéutica (PT)
y/o Maestros especialistas en Audi-
cién y Lenguaje (AL), que se encar-
gan de la intervencién directa con el
ACNEE de las Escuelas Infantiles en
la red puablica. En los CEIP, Centros
de Educacién Especial e IES, se puede
contar con profesorado especialista
que pertenece al Claustro de profeso-
res, segln el tipo de necesidades del
alumnado escolarizado en ese centro.
Los profesionales especialistas que

A A

Maestro /
Profesor tutor

A

Servicios
externos

Servicios especializados

Servicios

.
y—=

Son suficientes

A

internos

El profesor tutor pone en marcha

medidas ordinarias de atencion a
la diversidad

-
No son suficientes

A\

Solicita intervencién de
los servicios especializados

Figura 2.

Figura 3.
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Funciones de los servicios
especializados externos

Funciones de los servicios
especializados externos en el sector

Y Y N
A A Coordinacion Detecci6n de Coordinacion con otros
con servicios necesidades educativas servicios del sector
Funciones Funciones en los centros educativos en alumnos (sanitarios, sociales y
de sector educativos desescolarizados y en municipales)
centros concertados
Figura 4. Figura 5.

Tabla I. Tipos de sistemas y

- Licenciados en Psicologia,
Pedagogia y Profesores Técnicos
en Servicios a la Comunidad
(PTSC)

e Servicios especializados 2

externos: EOEP/EAT/EOQEP,
especializados en una
discapacidad (deficiencias
auditivas, motoras, visuales
y alteraciones graves del

Funciones del sector/zona geografica

Fig. 5):
profesionales especialistas (1 g 5

Coordinacién con servicios educa-
tivos del sector, como Servicio de
Inspeccién Educativa, otros EOEP,
IES, Centros de Educacién Espe-

cial...

Determinacién de las NEE del
alumnado no escolarizado o esco-
larizado en centros privados con-
certados.

cién y un representante del EOEP
ante dichos servicios.

Funciones en los centros educativos

publicos (Fig. 6):

1. Contribuir a la mejora de la ense-
fianza y la calidad de los apren-
dizajes, ofreciendo apoyo técnico
relacionado con:

* Los documentos de centro, en
los que se recogen las medidas
generales de atencién a la diver-

desarrollo) 3. Coordinacién con otros servicios sidad, especialmente:
S del sector: servicios sanitarios, - Programaciones diddcticas,
pecializados .
internos: departamentos Centros de Atencién Temprana documentos de centro en los
e aiemastininichdes ¢l y servicios municipales (especial- que se adapta el curriculo es-
orientacién mente Servicios Sociales, para la tablecido por la Comunidad
- Diplomados en Magisterio de prevencion e intervencién de alum- Auténoma (competencias,
las especialidades de pedagogia nos en situacién de riesgo social, objetivos, contenidos, meto-
terapéutica (PT) y audicion y control del absentismo escolar...). dologia y evaluacién para un
lenguaje (AL) Para facilitar la coordinacién con determinado curso) al con-
- Personal complementario (DUE/ los servicios sanitarios, los EOEP texto y caracteristicas de los
Auxiliares de Enfermeria, suelen tener protocolo de coordina- alumnos del centro.
Fisioterapeutas, Técnicos
Educativos (TIlI-E), Técnicos
Superiores en Integracién Social,
intérprete de signos...)
Funciones de los servicios
especializados externos en
los centros educativos
pueden trabajar en un centro son: PT,
AL, integradores sociales, técnicos III, » L
fisioterapeutas, enfermeros, intérpretes
en lengua de signos y asesores sordos Mejora de la Mejora del Mejora
(TablaI). Ig”s;?j‘:gadi (Ij:s funcionamiento coordinacion
Los profesionales de los EOEP A Tendlejes del centro familia/centro
suelen asistir una vez a la semana a las
Escuelas Infantiles y a los CEIP de, al
menos, tres aulas por curso. Los CEIP
preferentes de algun tipo de discapaci- \/ A . e
dad cuentan con dos dias de asistencia. .
Dichos servicios cuentan con fun- A Medidas Evaluacién Medidas
ciones similares que se pueden dividir Documento centro ordinarias psicopedagogica extraordinarias
en funciones de sector/zona geogréfica
y en los centros®) (Fig. 4):
Figura 6.
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- Plan de Atencién ala Diver-
sidad: documento en el que
se recogen las medidas orga-
nizativas, apoyos y refuerzos
que un centro planifica y
pone en marcha para atender
a las necesidades generales y
particulares de su alumnado.
Las medidas de atencién a la
diversidad pueden ser gene-
rales y ordinarias (para todo
el alumnado) o extraordi-
narias (para un alumno en
particular).

- Plan de Convivencia: docu-
mento donde se recogen todas
las actividades que fomentan
el clima de convivencia del
centro, asi como las normas
de conducta. Dentro de este,
se pueden planificar jornadas
de sensibilizacién hacia la dis-
capacidad, el periodo de adap-
tacién/acogida de los alumnos
nuevos, la coordinacién con
servicios externos...

- Plan de Accién Tutorial:
documento en el que se or-
ganizan y planifican las ac-
tuaciones de los maestros/
profesores tutores.

* La puesta en marcha de medi-
das ordinarias de atencién a la
diversidad, como desdobles (di-
visién de una clase en dos: una
ordinaria y otra de refuerzo),
grupos flexibles (profundiza-
cion, refuerzo), la incorporacién
de estrategias metodoldgicas
(trabajo por rincones o talleres,
trabajo por proyectos, aprendi-
zaje cooperativo, tutoria/ayuda
entre iguales...), adaptacién de
evaluacion...

* Larealizacién de evaluaciones
psicopedagdgicas.

* La planificacién de medidas
extraordinarias de atencién a
la diversidad, especialmente
la elaboracién de adaptaciones
curriculares significativas.

2. Contribuir ala mejora del funcio-
namiento de las estructuras orga-
nizativas de los centros (Equipo
Directivo, Consejo Escolar, Comi-
sién de Coordinacién Pedagégica,
Claustro de Profesores, equipos
docentes...).

ATENCION TEMPRANA Y EVALUACION DE LOS EOEP

3. Promover la cooperacién familia-
centro.

Servicios especializados internos

Los servicios especializados internos se
suelen denominar Departamentos de Orien-
tacién (DO) o Unidades de Orientacion. Tie-
nen una composicion interdisciplinar y los
profesionales que los constituyen forman
parte del centro educativo.

Los DO se dan en los IES de todas
las comunidades auténomas, salvo en
Catalufia y Pais Vasco y los CEIP de
mds de 12 clases de la Comunidad
Gallega.

Las Unidades de Orientacién se
dan en Cantabria, Castilla-La Man-
cha y las ciudades auténomas de Ceuta
y Melilla. Dichas unidades ofrecen
apoyo técnico en los CEIP.

Los servicios especializados inter-
nos realizan funciones similares a las
que realizan los servicios externos en
los centros educativos. En los IES, ade-
mis, cuentan con funciones relaciona-
das con la orientacién académica y pro-
fesional. Asi, sus funciones se suelen
dividir en tres aspectos: apoyo al Plan
de Accién Tutorial (apoyo técnico a los
tutores), apoyo al proceso de ensefianza
aprendizaje (planificacién de medidas
de atenci6n a la diversidad) y apoyo
al Plan de Orientacién Académico y
Profesional (POAP) (Fig. 7).

El POAP recoge todas las actua-
ciones llevadas a cabo por el centro,
encaminadas a favorecer que los alum-
nos tomen decisiones con respecto a
su itinerario académico y profesional.
Destaca, especialmente, la elaboracién
del Consejo Orientador.

La evaluaciéon
psicopedagdgica

La Evaluacién Psicopedagégica es una
de las funciones mas especificas de los
servicios especializados, en colaboracion
con el profesorado.

La Orden de 14 de febrero de 1996
entiende: ”/a evaluacion psicopeda-
gogica como el proceso de recogida,
andlisis y valoracion de la infor-
macion relevante sobre los distin-
tos elementos que infervienen en el
proceso de ensefianza aprendizaje
para identificar las necesidades
educativas de determinados alum-
nos que presenian o pueden presentar
desajustes en su desarrollo personal
V0 académico y para fundamentar
y concretar las decisiones respecto a
la propuesta curricular y al tipo de
ayuda que aquellos puedan precisar
para progresar en el desarrollo de las
distintas capacidades™©).

Ello supone una visién no cen-
trada en el individuo aislado, sino
en este como integrante de un sis-
tema, puesto que las necesidades del
alumno serdn distintas en funcién de
su contexto escolar y sociofamiliar (por
ejemplo: dmbito rural/urbano; familia
con recursos socio-econémicos y cul-
turales/riesgo social; centro abierto
a la diversidad del alumnado/centro
no abierto a la diversidad del alum-
nado...).

Desde un enfoque sistémico, el
proceso de evaluacién debe recoger
informacién del alumno y de su con-
texto familiar y escolar (Fig. 8).

Funciones
de los servicios
especializados

internos

Figura 7.

X

Apoyo al plan de
orientacién
académico y
profesional
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Evaluacion psicopedagogica

»
Alumno
| 4 4 A
Desarrollo H'Sto.”a. N!vel
aprendizaje curricular
Figura 8.
Alumno

Desarrollo personal

* Aspectos bioldgicos: recogida
de informacién sobre incidencias
en el embarazo/parto, desarrollo
evolutivo temprano, enfermedades
(etiologia, momento de aparicién,
posible evolucién...). Para justifi-
car discapacidad sensorial, motora,
TDAH y Trastorno Generalizado
del Desarrollo (TGD), se solicita a
la familia diagnéstico médico.

* Aspectos cognitivos: evaluacién
del desarrollo intelectual mediante
pruebas psicométricas. Las mds
utilizadas son las Escalas McCar-
thy de Aptitudes y Psicomotri-
cidad (para nifios entre 2,5y 8,5
afios) y las Escalas de Inteligencia
Wechsler: WPPSI (para nifios de
2:6 a 7:7), WISC-1V (para nifios
6-16 afios). Para nifios con dificul-
tades en el lenguaje (discapacidad
auditiva, TGD), se puede aplicar la
Escala no Verbal de Wechsler (de
5 a 21 afios).

* Aspectos comunicativo-lingiiis-
ticos: evaluacién de la capaci-
dad de comprensién y expresion
oral y escrita. El lenguaje escrito,
mediante las producciones escola-
res en situaciones espontdneas de
comunicacién y pruebas estanda-
rizadas de aspectos fonoldgicos/
fonéticos, sinticticos, semanticos
y pragmaticos. Se utilizan pruebas
como: Registro Fonolégico Indu-
cido, Test Illinois de Aptitudes Psi-
colingtiisticas (3-10 afios), Test de
Vocabulario en Imagenes Peabody
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a
Contexto
S\ y v
Estilo .
aprendizaje Escolar Familiar

(2-90 afios) o Test de Comprensién
de Estructuras Gramaticales (4-11
afios). El lenguaje escrito mediante
las producciones escolares y prue-
bas como: Bateria de evaluacién de
los Procesos Lectores PROLEC-R
(6-12 afios) o Bateria de Evalua-
cién de los Procesos de Escritura
PROESC (8-15 afios).

* Aspectos motrices: recogida de
informacién a través de la obser-
vacién, la aplicacién de pruebas
estandarizadas y del maestro/
profesor de educacién fisica sobre
habilidades motrices generales
(equilibrio, control postural, tono,
marcha, coordinacién...) y habili-
dades motrices especificas (motri-
cidad fina, grafomotricidad...).

* Aspectos sociales: recogida de
informacién mediante observa-
cién, recogida de informacién al
equipo docente y aplicacién de
pruebas estandarizadas sobre habi-
lidades sociales, razonamiento/jui-
cio social y conducta asertiva. Se
utilizan pruebas estandarizadas
como: Sistema de Evaluacion de la
Conducta de Nifios y Adolescentes
BASC (3-18 afios) y Test Autoeva-
luativo Multifactorial de Adapta-
cién Infantil TAMALI (a partir de
8 afios).

*  Aspectos emocionales: recogida de
informacién mediante la observa-
cién, recogida de informacién al
equipo docente y aplicacién de
pruebas estandarizadas sobre auto-
concepto, autoestima, equilibrio/
labilidad emocional...

Historia escolar

Recogida de informacién sobre
cudndo se ha escolarizado por primera
vez, servicios de apoyo utilizados, dreas
en las que presenta un mejor o peor
rendimiento académico...

Nivel de competencia curricular

Recogida de informacién sobre el
grado de adquisicién de los objetivos
propuestos en las distintas materias
del curso.

Estilo de aprendizaje

Recogida de informacién sobre
condiciones fisico-ambientales mas
adecuadas, especialmente 1til en dis-
capacidad sensorial y motora (ilumina-
cién, sonido, elementos arquitectdnicos,
mobiliario adaptado), nivel de atencién/
concentracién en los distintos momen-
tos de la jornada escolar, agrupamiento
en el que trabaja mejor, motivacién...

El contexto escolar

Anilisis de las caracteristicas de la
intervencién educativa en el centro y
en el aula.

El contexto familiar

Recogida de datos sobre el entorno
(recursos de la vivienda y dependencias
comunitarias, grupos sociales de refe-
rencia y roles) y datos sobre el alumno
en su contexto socio—familiar (carac-
teristicas bésicas en el 4mbito socio-
econémico-cultural, aficiones y prefe-
rencias en su tiempo de ocio, relaciones
con los otros miembros de la familia,
pautas educativas, grado de autonomia
en casa y en el barrio, actitud y hébitos
ante el estudio en casa, expectativas con
respecto a la escuela y al hijo, relaciones
familia-centro educativo).

En el caso de altas capacidades,
ademds, se tienen en cuenta la crea-
tividad y los posibles desequilibrios
entre los distintos aspectos del desa-
rrollo, especialmente cuando se prevea
flexibilizar (pasar a un curso superior).

Las conclusiones derivadas de la
informacién obtenida durante el pro-
ceso de evaluacién psicopedagégica se
recogen en un informe psicopedagé-
gico. En ¢€l, se reflejan las decisiones
bésicas respecto a la propuesta curri-
cular y los servicios personales y mate-
riales necesarios para llevarlas a cabo.



Tabla Il. Alumnos con necesidades

educativas especiales (ACNEE)
Art.73. Punto 1 (LOE/LOMCE)

Se entiende por ACNEE, aquel
que requiere, por un periodo de
escolarizacion o a lo largo de
toda ella, determinados apoyos y
atenciones educativas especificas
derivadas de discapacidad o
trastorno grave de conducta

La evaluacién psicopedagdgica
se realiza de forma prescriptiva a los
ACNEE, cuando finalizan cada etapa
educativa (Educacién Infantil 5 afios y
6° de Educacion Primaria) y previa a
la incorporacién a algunos programas
especificos de Educacién Secundaria.

Escolarizacion de los
alumnos con necesidades
educativas especiales
(ACNEE)

Si tras la evaluacion psicopedagégica
se concluye que el alumno presenta NEE, el
servicio especializado realiza un Dictamen
de Escolarizacion en el que se informa a la
Administracion de la categoria de necesidad
que presenta el alumno y se propone la
modalidad de escolarizacion, el tipo de cen-
tro y los recursos que el alumno necesita.

La LOMCE considera que un
alumno presenta NEE si requiere
durante su escolarizacién, determinados
apoyos y atenciones educativas especi-
ficas derivadas de discapacidad o tras-
tornos graves de conducta (Tabla II).

Las categorias de necesidades edu-
cativas que se incluyen en el Dictamen
de escolarizacién son (Tabla III):

* Retraso mental.

* Trastorno generalizado del desarro-
llo (TGD).

» Trastorno del desarrollo del len-
guaje comprensivo y expresivo.

*  Trastorno del comportamiento de
las emociones de comienzo habitual
en la infancia y en la adolescencia
por TDAH o trastorno disocial.

+ Pérdida o desviacién significativa
de la vista y funciones relacionadas.

* Pérdida o desviacién significativa
de las funciones auditivas y vesti-
bulares.

ATENCION TEMPRANA Y EVALUACION DE LOS EOEP

Tabla Ill. Tipos de ACNEE (Alumnos con necesidades educativas especiales)

Deficiencia mental ligera o moderada

Discapacidad motérica
Discapacidad sensorial (visual, auditiva)

Necesidades
educativas
permanentes (tipo B)

Trastorno generalizado del desarrollo
Trastorno del lenguaje (de la expresién y la comprension)

Alumnos con trastorno de comportamiento y emociones
Déficit de Atencién con Hiperactividad
Retraso madurativo (en Educacién Infantil)

Estas situaciones deben estar asociadas a necesidades educativas especiales

+ Pérdida o desviacién significativa
de las funciones neuromusculoes-
queléticas y relacionadas con el
movimiento.

* Plurideficiencias.

*  Retraso madurativo en la etapa de
Educacién Infantil.

La modalidad educativa puede ser

en (Fig. 9):

*  Centro ordinario con apoyos espe-
cializados.

* Centro de educacién especial/
Unidades de educacién especial
en zona rural, para alumnos con
discapacidad que requerirdn a lo
largo de su escolarizacién, adap-
taciones curriculares muy signifi-
cativas en pricticamente todas las
dreas del curriculo, o la previsién
de medios personales y materia-
les poco comunes en los centros
ordinarios, y cuando se prevea
ademds, que en estos centros su
adaptacion e integracién social
serd reducida.

MODALIDADES DE ESCOLARIZACION Y TIPOS DE CENTROS

e Centro
ordinario

D. visual

Centro ordinario con atencion
educatlva de apoyo
e Centro ordinario de
escolarizacion preferente de
Motéricos, Auditivos y TGD
e Centro de atencién
especializada para alumnos con

Escolarizacién combinada: jornada
escolar compartida entre centro
ordinario con apoyo especializado
y centro de educacion especial.

Los centros pueden ser:

Centro Ordinario con Atencién
Educativa de Apoyo, que es un
centro educativo con recursos espe-
cializados, normalmente maestros
de PTy AL.

Centro Ordinario de Atencién Pre-
ferente, que es un centro educativo
con recursos especializados para
cada tipo de discapacidad. Dentro
de esta categoria, se incluyen los
Centros de Atencién Preferente
de Discapacidad Auditiva (pue-
den contar con asesores sordos,
intérpretes de signos), de Discapa-
cidad Motora (cuentan con técni-
cos especialistas III para facilitar la
movilidad, higiene y alimentacion)
y de TGD (cuentan con integrador
social). Para escolarizar en centros
preferentes, se utilizan criterios
complementarios (Fig. 10).

UCACI

PECI

e Centro de Educacion
especial

e Centro ordinario con
aula de educacién
especial

e Aulas estables para
alumnos con TGD

e Experiencias de escolarizacion

combinada

Figura 9. TGD: Trastorno Generalizado del Desarrollo.
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CRITERIOS COMPLEMENTARIOS

ALUMNOS CON
SCAPACIDAD AUDITI

MNOS C

ACIDAD

Centros ordinarios con

apoyos apoyos apoyos
Prioritariamente en centros : Centros de atencién
- con modalidad de - Centros con modalidad de . especializada (fase

integracion preferente

Centros de Educacién
Especial (C.E.E.)

Centros ordinarios con

integracion preferente

C.E.E. especifico para
alumnos sordos -
Unidades de E.E.

Figura 10. TGD: Trastorno Generalizado del Desarrollo.

Los padres o tutores legales par-
ticipan en el proceso de escolariza-
cién y su opinién es recogida antes de
adoptar la Resolucién de Escolariza-
cién. Para ello, el Dictamen de esco-
larizacién contempla un anexo con la
opinion (favorable o desfavorable) de
los mismos. Toda esta documentacién
es enviada al Servicio de Inspeccién
Educativa para que emita el informe
correspondiente.

Medidas especificas para el
alumnado con necesidades
especificas de apoyo
educativo

Los alumnos con necesidades
especificas de apoyo educativo se
benefician de las medidas generales y
ordinarias de atencién a la diversidad,
planificadas en su centro educativo.
Sin embargo, el sistema educativo
establece de manera adicional, otras
medidas especificas cuando las gene-
rales y ordinarias no son suficientes.
Estas son (Tabla IV):

*  Adaptaciones curriculares, dirigidas
a ACNEE, alumnos del programa
de educacién compensatoria/incor-
poracién tardia al sistema educativo
y alumnos con alta capacidad. Las
adaptaciones pueden ser de acceso
y propiamente curriculares.

- Las adaptaciones curriculares
de acceso son: las modificacio-
nes y/o la provisién de recursos
personales (profesionales espe-
cializados), materiales (ayudas
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al desplazamiento, posturales,
facilitadores del juego y ocio...),
de comunicacién (sistema au-
mentativo/alternativo de comu-
nicacion) y espaciales (ubicacién
del aula en lugar de facil acceso,
cuidado de iluminacién y sono-
ridad...).

- Adaptaciones propiamente cu-
rriculares. Se pueden modificar
todos los elementos del curricu-
lo: priorizar competencias, ob-
jetivos y contenidos (introducir
objetivos y contenidos relacio-
nados con la discapacidad, sim-

T

Centros ordinarios con

experimental desde 2013)

Centros especificos
(ONCE-CREs)

ALUMNADO CON TGD

T

Centros ordinarios con
apoyos

Centros preferentes de
integracion

Centros de Educacion
~ Especial especificos (aulas
estables)

plificar o amplificar, cambiar la
temporalizacién, desglosar en
objetivos mds pequefios...) y
evaluacién (intercalar distintos
tipos de exdmenes (oral, escrito,
tipo test, desarrollo...), aumen-
tar tiempos, permitir descansos,
graduar exigencias y cantidad
de contenido...

Permanencia un afio mds en la

etapa.

- En Educacién Infantil, los
alumnos no pueden repetir,
salvo los ACNEE, que pueden

permanecer un afio mas.

Tabla IV. Medidas para alumnos con necesidades especificas de apoyo educativo
(ACNEE)

Adaptaciones curriculares

Dirigidas a ACNEE, alumnos del Programa de
Educaciéon Compensatoria/incorporacion
tardia al sistema educativo y alumnos con
alta capacidad

Permanencia un afio mas en la
etapa

Dirigido a ACNEE

Programas de mejora del
aprendizaje y del rendimiento
escolar (2°-3° ESO)

Dirigido a alumnos con dificultades especificas
de aprendizaje y ACNEE

Flexibilizacion

Dirigido a alumnos con alta capacidad

Aulas hospitalarias

Dirigido a nifios hospitalizados que cursan
Educacién Primaria y ESO

Servicio de Atencién Educativa
Domiciliaria

Dirigido a alumnos con un periodo de
convalecencia de mas de 30 dias,
escolarizados en Educacién Primaria y ESO

Centro Educativo Terapéutico

Dirigido a alumnos con trastorno de Salud
Mental escolarizados en Educacion Infantil y
Primaria



- En Educacién Primaria, los
alumnos pueden repetir una vez
en la etapa, los ACNEE dos.

- En Educacién Secundaria
Obligatoria (ESO), los alum-
nos pueden repetir dos veces,
los ACNEE tres, si con ello
hay posibilidades de obtener el
Titulo de Graduado en ESO.

- En Bachillerato, los alumnos
con discapacidad sensorial y
motora pueden estar exentos
de una parte de algunas ma-
terias (p. ej.: aspectos practicos
de Educacién Fisica en una
discapacidad motora, aspectos
fonéticos de Lengua Extranjera
en una discapacidad auditiva) o
fraccionarlo con una permanen-
cia mixima de seis afios en ré-
gimen diurno, previa autoriza-
ci6n del Servicio de Inspeccion.

Programa de educaciéon compen-

satoria: dirigido a minorias étni-

cas, desconocimiento del idioma

o alumnos en riesgo social, con

mis de dos afios de desfase curri-

cular.

Programas para alumnos con difi-

cultades de aprendizaje o ACNEE

ATENCION TEMPRANA Y EVALUACION DE LOS EOEP

en Educacién Secundaria: Progra-
mas de Mejora del Aprendizaje y
del Rendimiento Escolar (PMAR)
y Formacién Profesional Bésica
(FP Bsica).

Flexibilizacién, para los alumnos
con altas capacidades. La flexibili-
zacién supone la incorporacién del
alumno en un curso superior al que
le corresponde por edad. Se puede
decidir un miaximo de tres veces
entre Educacién Infantil, Primaria
y Secundaria Obligatoria y una vez
entre Bachillerato y FP de Grado
Medio.

Aulas hospitalarias: para nifios hos-
pitalizados que cursan Educacién
Primaria y ESO.

Servicio de apoyo educativo domi-
ciliario, para alumnos en Educa-
cién Primaria y ESO, con un
periodo de convalecencia de mds
de 30 dias. Para ello, se requiere
informe médico.

Centro Educativo Terapéutico,
alumnos con trastorno de Salud
Mental escolarizados en Educa-
cién Infantil y Primaria. Se accede
solo tras ser derivados por Salud

Mental.
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Ley Orgénica 2/2006, de 3 de mayo, de
Educacién.

Ley Orgénica 9/2013, de 9 de diciembre,
para la mejora de la calidad educativa.
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por el que se aprueba el Reglamento
Orgénico de las Escuelas de Educacién
Infantil y de los Colegios de Educacién
Primaria.

Real Decreto 83/1996, de 26 de enero,
por el que se aprueba el Reglamento
Orgianico de los Institutos de Educacion
Secundaria Obligatoria.

Orden de 9 de diciembre de 1992, por
la que se regula la estructura y funciones
de los Equipos de Orientacién Educati-
vay Psicopedagégica. Derogada por la
Orden 849/2010, de 18 de marzo, pero
de aplicacién en distintas comunidades
auténomas, en tanto no se publique nor-
mativa de desarrollo.

Orden de 14 de febrero de 1996, por la
que se regula el procedimiento para la
realizacién de la evaluacién psicopeda-
gogicay el dictamen de escolarizaciény
se establecen los criterios para la escola-
rizacién de los alumnos con necesidades
educativas especiales. Derogada por la
Orden 849/2010, de 18 de marzo, pero
de aplicacién en distintas comunidades
auténomas, en tanto no se publique nor-
mativa de desarrollo.

Caso clinico

En uno de los centros en que interviene el orientador

Actualmente el maestro tutor observa una evolucién

educativo, se encuentra escolarizada en Educacién Infantil,
una alumna de 5 afios con necesidades educativas especiales
asociadas a Retraso Madurativo. Dado que finaliza la etapa,
se debe realizar evaluacion psicopedagoégica.

Historia personal

Segln informa la madre, el embarazo se produjo con
normalidad hasta que, a las 36 semanas de gestacion, le
indujeron el parto por vuelta de cordén. Presenté un desarro-
|lo evolutivo temprano variable en las distintas areas: adquirié
adecuadamente los hitos motrices y las habilidades basicas
de autonomia e higiene, pero manifesté dificultades signifi-
cativas en el area del lenguaje. En concreto, inicié la marcha
alos 11 meses y emiti6 sus primeras palabras al afio, pero su
adquisicién se estancé hasta los 3 afios, momento en el cual
la alumna empezé a desarrollar el lenguaje. No siguié 6rdenes
sencillas hasta los 3 afos. A los 30 meses, la madre acudié
al médico pediatra por sospecha de Trastorno del Espectro
Autista, pero el médico lo descarté. No ha padecido ninguna
enfermedad importante.

positiva, si bien, sigue presentando dificultades muy signi-
ficativas en las éreas del lenguaje, socializacion y atencion.
Principalmente, manifiesta dificultades en la comunicacién
y lenguaje, lo que incide en sus habilidades de interaccién
con iguales y adultos. Todo ello, hace que la alumna requiera
un apoyo individualizado por parte del profesorado para llevar
a cabo cualquier tarea dentro del aula y la mediacién para
establecer interacciones y juego con los iguales.

En la actualidad, cuenta con seguimiento médico en el
Hospital de la localidad. Desde el Servicio de Psiquiatria, se
inici6 tratamiento farmacolégico con Rubifen 5 mg en el desa-
yuno, para posteriormente pasar a 7,5 mg. Sin embargo, al mes
y medio dicho tratamiento se suspendi6 al aparecer conductas
de labilidad emocional, Iloros frecuentes sin motivos aparentes
y cambios de humor. Tras la suspensién de la medicacion, no
se han vuelto a observar en la alumna dichas conductas. En
la actualidad, no toma ningln tipo de medicacion.

Paralelamente, se le realizé audiometria tonal y verbal,
tras la que se concluyé que la alumna presentaba un nivel
de audicién normal en ambos oidos en todas las frecuencias.

Continda en pag. siguiente.
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Caso clinico (continuacion)

Historia familiar

Familia de origen rumano, compuesta por los padres y dos
hijas, de las cuales, la alumna es la menor. La familia reside
en Espafia desde hace 10 afios y hablan entre si rumano,
aunque presentan un buen dominio del castellano.

Las relaciones entre los distintos miembros de la familia
son cordiales y disfrutan de realizar actividades de ocio y
tiempo libre juntos.

Historia escolar

e Alumna escolarizada en el centro desde Educacion
Infantil 3 afos.

e Niveles cursados: 1°, 2°y 3° del segundo ciclo de
Educacién Infantil.

e Modalidad educativa:

- Educacion Infantil 3 afios: modalidad educativa
ordinaria.

- Educacion Infantil 4 y 5 afios: modalidad educativa
ordinaria con apoyos para los ACNEE.

e Medidas adoptadas: apoyo especializado por parte de
las maestras especialistas en pedagogia terapéutica y
audicion y lenguaje, asi como adaptacion curricular
significativa.

e Otros tratamientos o apoyos de caracter externos:
desde septiembre de 2015 la alumna acude al Centro
de Atencién Temprana de la localidad.

Intervenciones realizadas

e Entrevistas a los padres.

e Recogida de informacién y coordinacién con el profe-
sorado.

e Analisis y estudio de informes escolares y médicos.

e Analisis de trabajos escolares.

e Observaciones sistematicas de aula, durante la explo-
racion y en momentos de ocio y tiempo libre (espe-
cialmente recreo).

e Trabajo individual con la alumna. Aplicacién de prue-
bas estandarizadas: Escala de Inteligencia Wechsler
para Preescolar y Primaria (WPPSI), Escalas McCarthy
de Aptitudes y Psicomotricidad, Test Illinois de Apti-
tudes Psicolinglisticas, Registro fonolégico inducido,
Test de Comprensién de Estructuras Gramaticales, Test
de Vocabulario en Iméagenes Peabody, Prueba Oral de
Navarra (PLON-R) y Prueba de Lenguaje Comprensivo
y Expresivo (ELCE).

e Coordinacién con los servicios médicos.

e Coordinacién con Centro de Atencién Temprana.

e Devolucion de la informacién a la familia y al centro.

e Realizacion de informe de evaluacién psicopedagégica
y tramitacién del dictamen de escolarizacién para el
cambio de etapa.

Desarrollo general del alumno

Aspectos cognitivos. En Escalas de Inteligencia Wechsler
para Preescolar y Primaria (WPPSI), presenta una capacidad
intelectual propia de una nifia de su edad (Cl 80). Dicho
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rendimiento es significativamente variable en las distintas
escalas, lo que recomienda interpretar con cautela su Cl,
calcular el IGC (Indice General Cognitivo) y analizar cada una
de las escalas por separado. Asi, su rendimiento es mejor en
la escala manipulativa (Cl 112) y velocidad de procesamiento
(Cl 84). Sin embargo, su rendimiento es significativamente
menor en la escala verbal (Cl 56).

Aspectos comunicativo-lingiiisticos. En las pruebas psico-
pedagoégicas aplicadas, se observan dificultades significativas
en los distintos elementos en los que se estructura el len-
guaje, especialmente en los aspectos sintacticos, semanticos
y pragmaticos. En el Test Illinois de Aptitudes Psicolinglisti-
cas, obtiene una edad de desarrollo equivalente a 3 afios y 9
meses, siendo su edad cronolégica de 6 afios. Obtiene edades
de desarrollo en torno a los 3 afios de edad en comprensién
auditiva, asociacién auditiva, expresion motora, integracion
visual y gramatical, estando el canal auditivo vocal muy afec-
tado. En la Prueba ELCE de Lenguaje Comprensivo y Expre-
sivo, obtiene una edad de desarrollo equivalente a 3 afios a
nivel comprensivo y expresivo.

En el Registro Fonoldgico Inducido, sustituye fonemas.

A nivel sintactico, en el Test de Comprension de Estruc-
turas Gramaticales se sitda en un percentil 1. A nivel seman-
tico, en el Test de Vocabulario en Imagenes Peabody, se sitda
en una edad equivalente a 4 afios y 2 meses.

A nivel pragmatico, establece contacto ocular y usa
espontaneamente la mirada en situaciones naturales. Sin
embargo, el profesorado observa que, aunque presenta inten-
ciéon comunicativa, no utiliza adecuadamente habilidades
comunicativas basicas con iguales y adultos.

Aspectos motores. En las Escalas McCarthy de Aptitudes
y Psicomotricidad, se observa un desarrollo acorde con su
edad cronolégica. ElI maestro tutor y el de educacién fisica
indican que tiene adquiridas todas las destrezas psicomotoras
béasicas propias de la edad. Sin embargo, presenta ciertas
dificultades en la coordinacién de movimientos. Manifiesta
elevada inquietud motriz y dificultades significativas de
atencién.

Aspectos socio-emocionales. EI maestro tutor informa
que la alumna acude contenta al colegio. Conoce y suele
respetar las normas de funcionamiento basicas del centro y
del aula. En el centro, se muestra inhibida en las actividades
de grupo. Sus companieros la tratan con cierta indiferencia
y ella tiende a aislarse. Requiere de la mediacién del adulto
para iniciar y mantenerse en el juego o actividad.

Conclusion de la evaluacién psicopedagégica

Tras evaluacién psicopedagogica, se concluye que la
alumna presenta necesidades educativas especiales asocia-
das a Trastorno en el Desarrollo del Lenguaje Comprensivo
y Expresivo. Para atender a sus necesidades educativas,
se recomienda que se apliquen medidas de atencién a la
diversidad ordinaria, que se beneficie del apoyo por parte
de las maestras especialistas en pedagogia terapéutica y
audicién y lenguaje y que se realicen las oportunas adapta-
ciones curriculares.



:g Cuestionario de Acreditacion

A continuacion, se expone el cuestionario de acreditacion con las preguntas de este tema de Pediatria Integral, que
debera contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditacion de formacion continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de
cardcter unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se
podran realizar los cuestionarios de acreditacion de los diferentes niimeros de la revista durante el periodo sefialado

en

el cuestionario “on-line”.

Atencién tempranay
evaluacién de los Equipos
de Orientacién Educativay

Psicopedagégica (EOEP)

25.

26.

27.

¢QUIEN es la figura de referen-
cia delos alumnos con necesidades
educativas especiales?

a. El maestro especialista en
pedagogia terapéutica.

El maestro/profesor tutor.

El orientador educativo.

El director.

El jefe de estudios.

o po0 T

¢CUANDO es prescriptivo reali-
zar una evaluacién psicopedagégi-
ca a los alumnos con necesidades
educativas especiales?

a. Todos los afios.

Al finalizar cada etapa educativa.
Al finalizar cada ciclo.

Cada dos afios.

Solo se realiza una vez alo largo
de toda la escolaridad.

o a0 T

¢Qué prueba estandarizada se po-

dria utilizar para evaluar los aspec-

tos sintdcticos del lenguaje oral a

un alumno en 1° de Educacién

Primaria?

a. Test de Comprensién de
Estructuras Gramaticales.

b. Test Illinois de Aptitudes Psi-
colingiisticas.

c. La Bateria de Evaluacién del
Lenguaje.

28.

29.

d. Escalas McCarthy de Aptitu-
des y Psicomotricidad.
e. Registro fonolégico inducido.

Los alumnos pertenecientes a
minorias étnicas, desconocimien-
to del idioma y/o en situacién de
riesgo social con més de dos afios
de desfase curricular, ¢a qué pro-
grama pertenecen?

a. Al Programa de Integracién.

b. Al Programa de Educacién
Compensatoria.

c. Al Programa de Mejora del
Aprendizaje y del Rendimiento
Escolar.

d. AlPrograma de Diversificacién
Curricular.

e. A ningun programa especifico.

¢Qué medidas extraordinarias se
pueden aplicar a los alumnos con
altas capacidades?

a. Adaptaciones curriculares y
flexibilizacién.

b. Adaptaciones curriculares y
permanencia un afio mds en el
ciclo.

c. Adaptaciones curriculares e
incorporarse al Programa de
Educacién Compensatoria.

d. Adaptaciones curriculares e
incorporarse al Programa de
Diversificacién.

e. No existe ninguna medida
extraordinaria para los alumnos
con altas capacidades.

Caso clinico

30.¢De qué medidas ordinarias se

puede estar beneficiando la alum-

na?

a. 'Trabajo por proyectos y por rin-
cones.

b. Flexibilizacién.

¢. Programa de Mejora y del Ren-
dimiento Escolar.

d. Programa de Educacién Com-
pensatoria.

e. No se puede beneficiar de nin-
guna medida ordinaria.

. ¢Qué prueba estandarizada se ha

aplicado a la alumna?

a. PROLEC-R.

b. TAMAIL

c. Escalas McCarthy de Aptitu-

des y Psicomotricidad.
d. PROESC.
e. WAIS.

.¢Qué medidas extraordinarias se

pueden aplicar a la alumna?

a. Flexibilizacién y adaptacién
curricular.

b. Adaptacién curricular y per-
manencia de un afio més en la
etapa.

¢. Programa de Educacién Com-
pensatoria.

d. Programa de Mejora del Apren-
dizaje y del Rendimiento Escolar.

e. No se puede beneficiar de nin-
guna medida extraordinaria.
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Resumen

Los sindromes neuro-cutaneos son un grupo de trastornos
caracterizados por la afectacion conjunta de las diferentes
estructuras generadas en el desarrollo embriolégico del
neuroectodermo (Sistema Nervioso Central, Sistema
Nervioso Periférico y piel con sus anejos). A pesar de su
conocimiento y estudio, no hay aln un consenso general

al respecto y quedan muchos conceptos por aclarar. La
clasificacién mas habitual se realiza en funcién del tipo de
herencia de cada grupo. La neurofibromatosis (NF) es la
mas frecuente de todas y se divide en diferentes tipos, en
funcién de la alteracion genética y la presentacion clinica
de cada una, principalmente, manchas café con leche
(MCCL) y tumores del sistema nervioso (SN). EI complejo
esclerosis tuberosa (CET) consiste en una alteracion de

la migracion, proliferacién y diferenciacién celular en el
SNC, caracterizada principalmente por manchas acrémicas
y fibromas en multiples localizaciones. La enfermedad de
Von Hippel Lindau (VHL) es una hemangioblastomatosis
multiple de herencia autosémica dominante (AD) y con
muy escasa sintomatologia dermatolégica.

Abstract

Neuro-cutaneous syndromes are a group of
disorders characterized by the joint involvement
of the different structures generated in the
embryological development of the neuroectoderm
(central nervous system, the peripheral nervous
system and the skin with its appendages).
Despite their knowledge and study, there is still
no consensus on the matter and there are many
concepts to be clarified. The most common
classification is based on the type of inheritance
of each group. The NF is the most common of all
and is divided into different types depending on
the genetic alteration and clinical presentation
of each, mainly CALS and CNS tumors. The

CET is a change in the migration, proliferation
and differentiation of cells in the CNS mainly
characterized by depigmented spots and fibroids
in multiple locations. VHL disease is multiple
hemangioblastomatosis of AD inheritance and
with very little dermatological symptoms.

Palabras clave: Sindromes neuro-cutaneos; Facomatosis; Neurofibromatosis; Esclerosis tuberosa;

Enfermedad de Von Hippel Lindau.

Key words: Neuro-cutaneous syndromes; Phakomatoses; Neurofibromatoses; Tuberous sclerosis;
Von Hippel-Lindau disease.
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Introduccién

un en la época que vivimos,
A hay cosas que todavia estin

por aclarar. Tanto es asi, que el
apasionante mundo de la Neurologia
Pediitrica sigue creciendo. Un claro
ejemplo lo tenemos en el drea que trata
este articulo. Después de muchos afios
de estudio, conocimiento e investiga-
cién, atin no tenemos un acuerdo defi-
nitivo, un consenso claro sobre cémo
denominar a estos trastornos, cémo
clasificarlos y cudles incluir en el con-
cepto. Dada la situacion, y tras revisar

la amplia bibliografia existente(-3),
tendré la osadia de realizar una com-
binacién de los aspectos que me han
parecido de mayor interés dentro de
cada texto. Vaya de antemano mi dis-
culpa por este atrevimiento.

La evolucion de las técnicas de diag-
néstico dejan de lado la necesidad de los
datos clinicos para alcanzar el diagndstico
en la mayor parte de los sindromes neuro-
cutaneos. La formacion es fundamental
para evitar errores en la deteccion.

Historia

El conocimiento y estudio de estos
procesos es ya largo y antiguo. Con-
forme los avances cientificos y los estu-
dios realizados han ido aportando més
informacién, el nombre, el concepto y
el desarrollo de estas patologias ha ido
cambiando. El concepto de enferme-
dad neurocutdnea® es pricticamente
clinico. Comenzé a principios del
siglo XX bajo la premisa del origen
embriolégico comin de la piel y el SN
y la aparicién de signos de afectacion
en ambos. Este concepto tedrico ha
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LOS SINDROMES NEURO-CUTANEOS

Tabla I. Clasificacién de los

sindromes neuro-cutaneos por
origen genético

Herencia autosomica dominante
- Hamartomatosis:
e Neurofibromatosis tipo 1 (NF1)
e Neurofibromatosis tipo 2 (NF2)
e Complejo esclerosis tuberosa
(CET)
e Enfermedad de Von Hippel-
Lindau
e Sindrome de Proteus (SP)
e Sindrome del carcinoma
basocelular nevoide (SCBN)
® Lentiginosis-sordera-
cardiopatia
- Otras:
e Sindrome de Waardenberg
e Albinismo oculocutaneo

Herencia autosémica recesiva
- Por defecto de reparacion del
ADN:
o Ataxia-teleagiectasia
e Xerodermia pigmentosa
e Sindrome de Cokcayne
e Sindrome de Rothmund y
Thomson
- Por enzimopatia:
e Enfermedad de Refsum
e Disautonomia
e Fenilcetonuria
e Fucosidosis
e Deficiencia multiple de
carboxilasa
e Homocistinuria
e Citrulemia y arginosuccinuria
e Sindrome de Sjoégren- Larsson
- Otras:
e Neuropatia con axones
gigantescos
e Sindrome de Chédiak-Higashi
e Sindrome de Werner
® Progeria
e Neuroictiosis

Herencia ligada al sexo
- Enfermedad de Fabry
- Enfermedad del Pelo
- Incontinentia pigmenti
- Adrenoleucodistrofia

Herencia maltiple

- Sindrome de Sturge-Weber

- Sindrome de Klippel y Trenaunay
- Sindrome de Wyburn-Mason

- Sindrome de Cobb

- Sindrome de Maffucci

Anomalias congénitas y vasculares

- Hipomelanosis de Ito

- Melanosis neurocutanea

- Lipomatosis encéfalo-craneo-
cutanea

- Displasia cerebelo-trigémino-
dérmica

- Nevo lineal sebaceo
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Tabla Il. Clasificacion de la neurofibromatosis

NF1 Manchas café con leche (MCCL), Neurofibromas...

NF2 Schwannomas acusticos bilaterales

NF3 Neurofibromas y pocas MCCL

NF4 Variable, no caben en ninguna otra clase

NF5 Signos limitados a un segmento

NF6 Solo presenta MCCL

NF7 Con signos después de los 30 afios, sin MCCL ni nédulos
NF8 Variedad exclusivamente gastrointestinal

NF9 Combinada con sindrome de Noonan

ido disminuyendo aparentemente en
relevancia, conforme han avanzado los
medios técnicos, pero permanece como
un relevante constructo en la préc-
tica real. De esta manera, hemos ido
pasando por el concepto de Facoma-
tosis, que Van der Hoeve (1933) intro-
dujo para referirse a la NF, la Esclero-
sis Tuberosa (ET) y la enfermedad de
VHPL; Facomatosis deriva de facoma
(del griego fakoos = lente, lentejuela)
y se refiere a las lesiones congénitas,
multiples y bien circunscritas, que se
encuentran como islas en medio de
un érgano por lo demds normal. Pos-
teriormente, se introdujo el concepto
de Hamartomatosis tras la inclusién
del sindrome de Sturge-Weber (SSW)
dentro de estos procesos. La hamartia
es un trastorno de la diferenciaciéon y
organizacién celular definido y locali-
zado dentro del tejido de un érgano.
En general, podemos definir estos
cuadros como: un conjunto de sindro-
mes caracterizados por la afectacién
conjunta de las diferentes estructuras
generadas en el desarrollo embriolégico
del neuroectodermo (Sistema Nervioso
Central, Sistema Nervioso Periférico y
piel con sus anejos), es decir, sindromes
neuro-cutdneos. Aunque en la litera-
tura se definen algunas alternativas a
la hora de clasificarlos, la mayoria se
decanta por realizar una clasificacién
en funcion del origen genético del
trastorno. Esto hace que el concepto
general de sindrome neuro-cutineo
pueda extenderse tan ampliamente
como uno esté dispuesto a abarcar.
Tenemos un listado en la tabla 1.

La NF1 es la mas comun de las enfer-
medades raras y aglutina un conjunto de
alteraciones clinicas muy variables que
dependen fundamentalmente de la evolu-
cion temporal para alcanzar el diagndstico
definitivo.

Neurofibromatosis

Con anterioridad a los estudios de
genética molecular, se pensaba que la
NF era una sola entidad hereditaria
heterogénea o con muchas variantes.
Posteriormente, se pudo acabar defi-
niendo bien la existencia de dos varie-
dades clinicas, patolégicas y genéticas.
La NF1yla NF2. A pesar de ello,
estd aiin pendiente acabar de categori-
zar diferentes grupos de pacientes con
sintomas atipicos y se han llegado a
proponer més de 9 variedades diferen-
tes. La clasificacién extendida aparece
en la tabla II. La N¥1 o enfermedad
de Von Recklinghausen es un tipo
de NF debida a la mutacién y pér-
dida de DNA del gen NF1 situado
en el brazo largo del cromosoma 17
(17q11.2). En cuanto a la epidemio-
logia, se puede decir que en conjunto,
la NF1 es la mis frecuente de todos
los sindromes neuro-cutineos con
una incidencia de 1/2.500-1/3.000.
En relacién a la genétical®, la NF1
es una enfermedad con herencia AD
con una alta penetrancia, de expresién
clinica muy variable y con una alta tasa
de mutaciones de nowvo (50%). Hay
una alteracién en la regién 17q11.2
con 350 kb de ADN que codifican
entre 11 y 13 Kb de ARNm. El gen
se encuentra en todos los tejidos, tiene
unos 60 exones y produce una proteina
citoplasmitica de 2.818 aminodcidos
llamada neurofibromina, que actda
como gen supresor tumoral. La neu-
rofibromina es una proteina que se
expresa de forma ubicua en las célu-
las y tiene una funcién de supresién
tumoral por medio de regular negati-
vamente el proto-oncogen Ras%(-7).
En condiciones normales, la proteina
neurofibromina tiene una regién con
actividad GTPasa que se une a la pro-
teina Ras y modula la conversién de



la forma activa Ras-GTP a la forma
inactiva Ras-GDP. Los pacientes con
NF1 presentan mutaciones o delecio-
nes del gen que codifica la neurofibro-
mina. Estas mutaciones ocasionan una
disminucién de su presencia y de la
actividad GTPasa con la consiguiente
proliferacién de células mediadas por
Ras-GTP. Se han descrito més de 500
mutaciones diferentes en el gen NF1,
siendo la mayoria inicas en cada fami-
lia. Pueden ser de muchos tipos, pero
mis del 80% ocasionan una proteina
truncada, la NF1 se expresa clinica-
mente por las lesiones referidas en la
tabla ITI. En funcién de la afectacién
por sistemas, podemos diferenciar:
Signos dermatolégicos y de par-
tes blandas(®): la piel es donde suele
aparecer el primer signo o sintoma,
las MCCL. Las MCCL son 4reas
cutdneas hiperpigmentadas de color
café con leche. Casi siempre estin
presentes desde el nacimiento y van
aumentado en nimero y tamafio con la
edad. Deben ser signos de sospecha al
aparecer en recién nacidos y lactantes
pequefios. Las efélides periaxilares y/o
periinguinales son multiples y peque-
fias MCCL que aparecen, ademds, en
zonas de flexién, cuello..., de forma
evolutiva y aumentan principalmente a
partir de los 6 afos. £ algunos textos
las catalogan como patognominicas
de NF1. Los neurofibromas cutdneos
o subcutdneos son lesiones que se
palpan mds que se ven, localizadas en
trayectos de troncos nerviosos (super—
ficies extensoras de los miembros). Son
evolutivos y se hacen mds frecuentes
en escolares y adolescentes, pudiendo
tener un crecimiento progresivo y
ser dolorosos. Los nédulos de Lisch
del iris son pequefios neurofibromas
en dicha localizacién. Los neurofi-
bromas plexiformes difusos pueden
aparecer en cualquier localizacién,
pero suelen predominar en el parpado
superior. Al aparecer en los primeros
afios, habitualmente, son infrecuentes
las detecciones mis alld de los 4. La
hipertrofia corporal ocurre en el 6%
de los casos, por afectacién tisular de
las 3 capas embrionarias o grandes
neurofibromas plexiformes. Se aso-
cia a tumores cerebrales y espinales.
El prurito generalizado con mayor
intensidad en la superficie de los neu-
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Tabla Ill. Lesiones tipicas de NF1

- Neurofibromas. Los neurofibromas son tumores cutaneos, subcutaneos o

plexiformes

- Manchas cuténeas hiperpigmentadas de color café con leche (MCCL)

- Nodulos de Lisch en el iris, que en realidad son pequefios neurofibromas

Otras:
- Astrocitomas de vias épticas

- Neurofibromas en las raices de la médula espinal

- Meningiomas

- Schwannomas de los nervios periféricos

- Anomalias 6seas congénitas

rofibromas. Entre las manifestaciones
neuroldgicas, encontramos tumores
del SNC. El glioma 6ptico (14-15%)
es el tumor intracraneal mds fre-
cuente de la NF1. Es un tumor de
bajo grado de malignidad, que aparece
principalmente en los cuatro prime-
ros afios de vida, afectando a nervios
opticos, quiasma y/o cintillas 6pticas,
de forma uni o bilateral. Inicialmente,
tienden al crecimiento progresivo, pero
con posterior estabilizacidn a partir de
los 6 afios. Debe sospecharse NF1 en
cualquier paciente con este tumor.
Es generalmente asintomatico, princi-
palmente en lactantes y suele suponer
un hallazgo de neuroimagen (RM de
eleccién). Puede producir: estrabismo,
déficit visual, exoftalmos o atrofia
6ptica y la consecuencia principal
es la pérdida de agudeza visual (que
suele ser reversible). Los sintomas
principales de alarma iniciales son la
discromia y el estrabismo. El segui-
miento puede hacerse con fondo de
0jo, agudeza visual y potenciales evo-
cados. La gran mayoria son benignos
y no necesitan tratamiento. También
aparecen otros tumores (4-5%). Los
astrocitomas pueden ser hemisféricos
o de tronco y se dan principalmente
en menores de 6 afios, con una his-
tologia benigna de crecimiento lento.
Salvo que se detecten en RM, pue-
den debutar con crisis parciales. Los
tumores hipotaldmicos se asocian
a alteraciones del crecimiento y del
desarrollo puberal. Algunos son agre-
sivos y requieren cirugfa, por lo que
ante la sospecha hay que realizar RM
especifica. Los tumores pineales (1%)
son pinealomas que pueden cursar con

pubertad precoz. Tumores de médula
y raices espinales también son raros
(1,5%). Los tumores del SNP (8%) son
neuromas plexiformes que afectan a
plexos y nervios periféricos principal-
mente sensitivos. Suelen ser benignos,
pero con tendencia a la malignizacién.
La hidrocefalia puede tener origen
tumoral o ser secundaria a displasia
del acueducto del Silvio (6%). Esta
ultima aumenta con la edad y se asocia
a tumores de vias Gpticas (25-30%). En
general, tiene un curso lento y pro-
gresivo, no necesitando siempre trata-
miento urgente. Las crisis epilépticas
(3-5%) son habitualmente generaliza-
das. Las alteraciones del aprendizaje
y comportamiento son frecuentes. En
la NF1, el coeficiente intelectual suele
ser limite (80-85), pero no es habi-
tual el retraso mental. Un 40-50%
de los afectos presenta problemas de
aprendizaje, asociando trastorno por
déficit de atencién y/o hiperactividad
(TDAH) y trastorno del desarrollo
de la coordinacién motora (TDCM).
Hay malformaciones del SNC que
aparecen raramente, como Chiari
0,5% o siringomielia 0,5%... En oca-
siones, aparecen dreas de hipersefal,
en secuencias T2 en RMN craneal.
Dentro de la afectacién ocular vemos
los nédulos de Lisch, son pequefios
neurofibromas localizados en el iris.
Tienen un desarrollo evolutivo y son
mids frecuentes en la edad prepube-
ral. Son asintomiticos y se valoran en
limpara de hendidura. Como afec-
tacién esquelética, /a displasia dsea
es caracteristica, especialmente la de
esfenoides (con exoftalmos pulsitil).
También puede aparecer adelgaza-
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miento de la cortical de huesos largos
con cambios quisticos. La esco/iosis
ocurre en el 7-15% y puede deberse
a anomalia de la estdtica vertical o a
deformidad vertebral. Predomina en la
edad prepuberal y suelen responder a
tratamiento conservador. En algunas
ocasiones, se asocian a siringomielia.
La pseudoartrosis es mis frecuente en
RN y nifios pequefios, suelen apare-
cer en miembros (antebrazo y tibia),
creando deformidad progresiva y
déficit funcional. Tienen dificil trata-
miento reconstructivo. Ronda entorno
al 5-6%. Hay afectacion de otros érga-
nos y sistemas, de modo que a nivel
renal puede aparecer angiodisplasia
y quistes (hematuria, hipertensién
arterial, insuficiencia renal crénica).
A nivel suprarrenal se ha descrito el
feocromocitoma.

Los datos clinicos son los que nos lle-
van a un diagndstico de confirmacién en
la NF1. La genética aporta informacion,
pero no es la respuesta actual a todas las
necesidades de las familias.

El diagnéstico de la NF1 es prin-
cipalmente clinico, merced al cum-
plimiento de, al menos, dos de los
criterios diagndsticos descritos en la
tabla IV, pero también puede anali-
zarse el defecto genético especifico.
Para el tratamiento de la NF1, solo
podemos hacer referencia en la actua-
lidad, al apartado quirurgico de las
lesiones existentes. Dentro de las mis-
mas, tenemos intervenciones cosmé-
ticas; en la mayoria de las ocasiones,

Tabla IV. Criterios diagnésticos de la

neurofibromatosis tipo 1. Al menos,
2 criterios

- 5 0 mas manchas café con leche

- 2 o0 mas neurofibromas o 1
neurofiborma plexiforme

- Efélides inguinales o axilares
- 3 0 mas nédulos de Lisch

- Glioma de vias 6pticas

- Displasia de hueso esfenoidal

- Adelgazamiento de los huesos
largos con pseudoartrosis o sin
ella

- Un familiar directo afecto

PEDIATRIA INTEGRAL

se centra en la extirpacién quirdrgica
de los neurofibromas presentes. Tam-
bién hay intervenciones funcionales,
en las situaciones que asocien dificul-
tades para la fonacién, deglucion, res-
piracién... Se realizan intervenciones
ortopédicas, en los casos de displasias
o pseudoartrosis. El resto, las inter-
venciones de vias 6pticas se realizan
solo en casos seleccionados, debido a
la lentitud e incluso reversibilidad de
los procesos. Finalmente, las inter-
venciones neuroquirtrgicas se llevan
a cabo en caso de obstrucciones a la
circulacién de LCR con hipertensién
intracraneal o ante la aparicién de otras
tumoraciones.

Concepto de NF2. La NF2 o
de los tumores acusticos bilaterales
(BANPF) se caracteriza por schwan-
nomas bilaterales del componente ves-
tibular, los VIII pares craneales. La
NF2 es un trastorno de herencia AD.
La mutacién puntual o pérdida de
ADN del gen, la NF2, son la causa.
Troffater y col., en 1993, identificaron
el gen responsable en el brazo largo
del cromosoma 22, 22q11.1-13.1. El
producto del gen es una proteina deno-
minada Merlina (Moesin, Ezrin y
Radixin like protein). La epidemio-
logia es menos conocida, la NF2 es
menos frecuente que la 1, 1/50.000,
y tiene poca incidencia en la infancia.
En la NF2, los tumores son mucho
mds frecuentes y de mayor morbilidad
que los de la NF1. En general, son
schwannomas de nervios craneales y
de las raices medulares, aunque pueden
incluirse meningiomas. Los fumores
del SN son el dato mds comiin que
se encuentra, en mds del 90-95%
de los pacientes afectos de NF2, como
schwannomas, en la pérdida acis-
tica progresiva, bilateral y asimétrica.
Alrededor de un 10% de este grupo de
pacientes refiere una hipoacusia uni-
lateral brusca. Pueden aparecer otras
neoplasias menos frecuentes como los
meningiomas. La existencia de c7i-
sis epilépticas puede ser orientativa.
Las lesiones dermatolégicas son las
segundas en frecuencia (60%) y son
las MICCL y los neurofibromas. Es
importante la afectacién ocular, por
la aparicién de cataratas capsulares
posteriores en el 80% de los pacien-
tes, incluyendo nifios, lo que puede ser

Tabla V. Criterios diagndsticos de
la NF2

- Masas nerviosas bilaterales en el
VIII par craneal (TC o RMN)

- Familiar de primer grado o con
alguno de las siguientes:
* Masa nerviosa unilateral en VIII
par
e Dos 0 mas de las siguientes
a. Neurofibroma
b. Meningioma
c. Glioma
d. Schwanoma
e. Opacidad lenticular
postcapsular juvenil

una orientacién al diagnéstico precoz.
El diagnéstico se realiza por los cri-
terios clinicos, fundamentalmente,
segun se describe en la tabla V. La
evolucién y pronéstico estdn centra-
dos en la patologia existente en cada
caso; pero, principalmente, se basa en
la patologia auditiva. El tratamiento
debe centrarse en solucionar las com-
plicaciones que vayan apareciendo, asi
como el crecimiento de las tumoracio-
nes existentes.

Complejo esclerosis
tuberosa

El conocimiento sobre el CET esta evo-
lucionando de tal manera en los dltimos
afos, que se alcanza en ella el concepto
de patologia con posible mejoria. Los
avances en los procesos de aparicién de
la enfermedad traen nuevas posibilidades
terapéuticas atin es estudio.

Historia

E1 CET consiste en una alteracién
de la migracién, proliferacién y dife-
renciacion celular en el SNC, de forma
genérica, una hamartomatosis.

Epidemiologia

El CET es el 2° sindrome neuro-
cutidneo mis frecuente detris de la
NF1, con 1/10.000-14.000, y afec-
tando por igual a todas las razas, sexos
y regiones geograficas. Es un trastorno
de herencia AD (Berg 1913) debido
a la alteracién de, al menos, 2 genes

TSC1 (9q34) y TSC2 (16p13) y con



una alta tasa de mutaciones de 7ovo
(alrededor del 60%). La expresion
es altamente variable dentro de los
miembros de una misma familia. El
gen TSC1 se localiza en el cromosoma
9934 y codifica la proteina llamada
hamartina. Est4 constituido por 23
exones, y causa la enfermedad en un
porcentaje bajo de casos, dando lugar a
las formas mds benignas de la enferme-
dad(9). El gen 7°SC2 est4 localizado
en el cromosoma 16p13. Esta consti-
tuido por 41 exones y codifica para la
proteina llamada tuberina. En gene-
ral, se puede decir que todo 6rgano
ha sido en alguna ocasién detectado
como afectado en el CET a excepcion
del SNP, el musculo esquelético y la
glindula pineal. Las alteraciones pato-
légicas que se encuentran en el CET
son de tres tipos: 1) Hamartias, pre-
sentes desde el nacimiento. La hamar-
tia mejor conocida es la zuberosidad
cortical. 2) Hamartomas, presentes
o no desde el nacimiento, pueden
progresar y revertir en las diferentes
localizaciones. Como ejemplo, estdn:
los rabdomiomas cardicacos o los
angiofibromas facialesy el tumor
subependimario de células gigantes.
Angiomiolipoma renal, linfangioleio-
miomatosis pulmonares. 3) Hamarto-
blastomas, solo se encuentran a partir
de la tercera década de la vida, como
el carcinoma renal. La afectacién cuta-
nea (96%) incluye: las manchas acré-
micas ocurren en un 60-90% de los
casos, aparecen generalmente desde
el nacimiento o primer afio y tienen
una forma lanceolada caracteristica,
pudiendo ser incluso el dnico signo
de CET. Los angiofibromas faciales
(también llamado adenoma sebiceo)
aparecen generalmente entre los 4-6
afios (hasta un 40% antes de los 3
afios) llegando a estar en el 45-70% de
los adolescentes y adultos. Predomi-
nan en mejillas y surco nasogeniano,
como nédulos carnosos que imitan el
acné. Son lesiones patognomonicas y
también pueden aparecer en solitario,
como signo tnico de CET. Los fibro-
mas ungueales (o tumores de Koénen)
tienen también aspecto carnoso y son
un signo tardio, a veces inico, de CET,
alcanzando el 20% en los adolescentes
y siendo patognomonicos. La piel de
chagrin es otro signo cutdneo tardio de

CET, no patognoménico, consistente
en placas cutdneas sobreelevadas, con
aspecto grumoso que aparecen como
signo tnico en el 50% de los pacientes.
Los fibromas frontales en placas son
patognomoénicos. Dentro de la afec-
tacion neuroldgica (90%), tenemos:
la epilepsia, ocurre en el 75-90% de
los casos y, generalmente, es de dificil
control, llegando incluso al sindrome
de West. E1 84% de las crisis son gene-
ralizadas y el debut precoz con un 65%
antes del afio. El retraso mental ocurre
en el 50-70% de los casos, como un
proceso precoz y evolutivo relacionado
con la situacién de la epilepsia. Las
alteraciones neuropsiquidtricas?) pue-
den ser variadas con: comportamiento
psicético en el 50%, hiperactividad en
el 60%, agresividad en el 15% y rasgos
autistas en el 55% de los casos con SW.
Los tumores intracraneales alcanzan el
10-15%, tendiendo a ser mdximos en
la pubertad. Los hallazgos principales
en neuroimagen son: los nédulos sube-
pendimarios, los tuberomas corticales
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y las heterotopias neuronales. En los
ojos, aparecen facomas o hamartomas
retinianos en el 50% de los casos. Ya
sean planos o nodulares, aparecen
con un color blanquecino de granos
de tapioca, siendo benignos y de curso
no progresivo. Suelen ser asintomati-
cos, tienden a calcificarse y pueden ser
multiples y/o bilaterales, llegando a ser
signo unico de la CET. Dentro de la
afectacién visceral, podemos encon-
trar rabdomiomas cardiacos 30-45%.
Estan presentes desde el periodo fetal,
pero con tendencia a disminuir tras el
nacimiento hasta incluso desaparecer
por completo. El rifién es el tercer
6rgano mds afectado (60-80%). Hay
quistes renales y los angiomiolipomas
alcanzan el 65% de las autopsias. La
afectacién del pulmén es infrecuente
(<1%). El diagnéstico se puede hacer
a partir de una serie de criterios o
hallazgos descritos en la tabla VI.
El diagnéstico definitivo de escle-
rosis tuberosa se establece cuando
se constatan dos criterios mayores o

Tabla VI. Criterios diagnésticos de Complejo Esclerosis Tuberosa (CET)

Criterios mayores

- Angiofibromas faciales o placa en la frente

- Fibromas ungueales o periungueales multiples no traumaticos

- Manchas hipomelanéticas (tres o mas)

- Placa de piel de zapa (nevus del tejido conectivo)

- Hamartomas nodulares retinianos multiples

- Tubérculos corticales*
- Noédulos subependimarios

- Astrocitoma subependimario de células gigantes

- Rabdomioma cardiaco, Gnico o multiple

- Linfangiomiomatosis pulmonar**
- Angiomiolipoma renal**

Criterios menores

- Piqueteado multiple del esmalte dental distribuido al azar

- Pélipos rectales hamartomatosos
- Quistes 6seos

- Lineas de migracion radial de la substancia blanca cerebral*

- Fibromas gingivales

- Hamartoma no renal

- Mancha acrémica retiniana

- Maculas hipocromas en “confeti”
- Quistes renales multiples

*La asociacion de ambos se considera como un solo criterio.

**| a asociacion de ambos requiere otro criterio para hacer el diagnéstico.
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uno mayor y dos menores; es probable
cuando el paciente cumple un criterio
mayor y uno menor, y posible cuando
cumple un criterio mayor o bien dos o
mds menores. Desde el punto de vista
neuropedidtrico, es el cuadro que mds
complicaciones produce en nifios y
adolescentes. El tratamiento debe
valorarse en funcién de la sintomato-
logia asociada, epilepsia, tumores...

Sindrome de Von
Hippel-Lindau

El sindrome de VHL es una hemangio-
blastomatosis multiple de herencia autos6-
mica dominante cuyo diagnéstico es dificil
a través de la sintomatologia cutanea. La
aparicion de neoplasias de este tipo en
diferentes organos supone la principal
limitacion en las expectativas de vida y de
calidad de vida en los pacientes.

En 1904, Von Hippel describié
el cardcter progresivo de las lesiones
retinianas que habian sido ya descri-
tas previamente. Por su parte, Lin-
dau en 1926, conjuntaba las lesiones
descritas con los conocimientos pre-
vios12). Aunque no se conoce bien la
epidemiologia real, se ha encontrado
una prevalencia de 1/40.000 sujetos
en la regién alemana de Freiburg.
La enfermedad de VHP es un tras-
torno de herencia AD consistente en
una hemangioblastomatosis multiple
que a diferencia de otros sindromes
neuro-cutidneos, no presenta unas
lesiones dérmicas tipicas que permi-
tan un diagnéstico clinico. En 1988,
Seizinger y cols., encontraron el gen
responsable en el brazo corto del cro-
mosoma 3. (3p25). En 1993, Latif y
cols., identificaban el gen anormal
que actuaba como gen de supresion
tumoral. El mapeo cromosémico sitia
el Jocus del gen de la VHL cerca del
Jocus del oncogén RAF-1. Las edades
extremas de aparicién de la enferme-
dad oscilan entre los 4 y los 68 afios,
con una media de 26,3. Esto hace que
sean raras las descripciones infantiles.
Ademds, durante los primeros 10 afios
de evolucién, solo se observa la com-
plicacién mis frecuente, la angioma-
tosis retiniana, que ocurre en el 59%
de los afectados. El tumor retiniano va
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Tabla VII. Criterios diagnésticos de
la enfermedad de Von Hippel-Lindau

Hemangioblastoma de SNC - retina
+ quistes de rifién — pancreas

— epididimo, feocromocitoma,
carcinoma real o familiar directo
afecto

creciendo progresivamente desde un

tamafio muy pequefio hasta ser mayor

que la papila. Puede ser uni o bilateral

y cuenta con una arteria de entrada y

una vena de salida, pudiendo sangrar

en casos de hipertension intracraneal.

Se describen 4 fases de evolucién:

1. Dilatacién de vasos (color anaran-
jado) de hasta 1 cm.

2. Aparicién de hemorragias.

3. Exudacién masiva y despegamiento
de la retina (o con gliosis perifé-
rica).

4. Glaucoma y destruccién del ojo.

La distribucién de las lesiones
existentes es la siguiente: 59% angio-
matosis retiniana y hemangioblastoma
cerebeloso; 29% carcinoma renal; 13%
hemangioblastoma de médula ésea y
7% feocromocitoma. Un 10-20% de
todos los pacientes con hemangio-
blastoma de la retina tienen, ademads,
un tumor intracraneal y por definicién
VHL. Un 65-83% de los hemangio-
blastomas del SNC se encuentran en
el cerebelo. E1 60% de los pacientes
con VHL presentan hemangioblas-
tomas cerebelosos en la autopsia.
Entre el 5-30% de los pacientes con
hemangioblastomas cerebelosos tienen
policitemia secundaria a la fabricacién
de eritropoyetina por el el tumor. Un
10% de los hemangioblastomas del
SNC estén en el tronco cerebral y el
15% en la médula espinal. El diagnés-
tico puede realizarse a nivel clinico en
base a la aparicién de los criterios cli-
nicos3) (Tabla VII). La edad media
de fallecimiento son los 41 afios en un
tercio de los pacientes. Hay tendencia
familiar a la aparicién de las compli-
caciones mas frecuentes. E1 10% de
los hemangioblastomas cerebelosos
extirpados recidivan. Se recomienda
revisar desde los 6 afios a los sujetos de
riesgo. Los hemangioblastomas cere-

belosos deben ser tratados quirtrgica-
mente y los resultados han sido siem-
pre buenos. En cambio, los tumores
del tronco cerebral, cuarto ventriculo
y medula espinal son mds complicados
de extirpar y no siempre puede hacerse
por completo. El hipernefroma y el
feocromocitoma deben ser extirpados
al diagnéstico; mientras que, otros
tumores, como los de epididimo, no
requieren tratamiento de entrada salvo
complicaciones. Las lesiones retinianas
requieren tratamiento en un alto por-
centaje de casos.
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Caso clinico

Anamnesis

Tuco es un nifio de 3 afios de edad y 12 kg de peso,
cuyos padres lo traen a consulta por presentar un cuadro cli-
nico de inestabilidad y problemas de equilibrio de semanas
de evolucién, con aumento progresivo y asociaciéon a movi-
mientos anormales en la mano izquierda que le producen
torpeza motora y caidas frecuentes. En los antecedentes
personales, no refieren problemas gestacionales, perinatales
ni en el desarrollo psicomotor durante el primer afio de vida.
Se aprecian MCCL de pequefio tamafio en abdomen y térax.
Posteriormente, se aprecia postura anémala de miembro
superior derecho (MSD) que tras estudiarse, se cataloga de
agenesia parcial de clbito derecho. Ante este signo, se valora
a los padres detectandose en la madre MCCL aisladas. Se
sospecha NF1 sobre los 18 meses y se practica RMN craneal
y cervical que resulta normal. En ese momento descartan
la existencia de NF1. En la exploracién, se apreciaron los
siguientes datos como resumen: buen estado general, pupilas
isocéricas normorreactivas, movimientos oculares extrinsecos
normales y reflejos musculares profundos normales. En la
marcha, se aprecia inestabilidad con aumento de la base de
sustentacion, inseguridad y tendencia a la caida pendular
(ataxia de caracteristicas centrales). En la exploracién del
MSD, se aprecia deformidad a la altura de 2/3 distal de ante-
brazo con incurvacién radial. En la piel, se aprecian 7 MCCL
de didmetro mayor a 0,5 cm. Ante la aparicion de estos
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sintomas, se decidié completar el estudio y se solicitaron
pruebas complementarias de imagen. Los resultados de las
pruebas mostraron en la RMN craneal lesiones hiperintensas
en globos palidos y sustancia blanca cerebelosa, sugiriendo
lesiones displésicas en el contexto de NF1. Hipertrofia de
mucosas de senos paranasales. La RMN de brazo derecho
mostré una imagen de pseudoartrosis central cubital. Con
estos resultados y la situacion clinica, se realizé el juicio cli-
nico de neurofibromatosis tipo 1 con complicaciones asocia-
das (ataxia central, trastorno del movimiento y trastorno del
comportamiento). En la evolucién, presenta una evolucion
desfavorable, con ampliacién de los movimientos anormales
del MSD y mayor dificultad en la deambulacién. Asocia
dificultades en la articulacion del lenguaje (disartria) y un
estrabismo convergente del ojo izquierdo (paralisis del VI,
par izquierdo con movilidad). Evolucionan, igualmente, difi-
cultades de comportamiento y aparecen ecolalias frecuentes.
Finalmente, se alcanza una imposibilidad casi completa para
la marcha, asi como para las funciones basicas de la vida
diaria (alimentacion, higiene...). En relacion al tratamiento,
a pesar de la valoracién por neurocirugia y el resto de espe-
cialidades, no se valora posible ninguna intervenciéon que
permita mejorar la sintomatologia, salvo la actitud ortopédica
de miembros inferiores y columna. Se prescriben gafas para
intentar mejorar el estrabismo y se plantea la intervencion
de la pseudoartrosis.
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Cuestionario de Acreditacion

A continuacion, se expone el cuestionario de acreditacion con las preguntas de este tema de Pediatria Integral, que
deberé contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditacion de formacion continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de
caracter unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se
podran realizar los cuestionarios de acreditacion de los diferentes niimeros de la revista durante el periodo sefialado
en el cuestionario “on-line”.

Los sindromes neuro-cutineos

33. Datos generales, {CUAL es el ori-
gen embriolégico de los trastornos
detectados en los sindromes neu-
ro-cutineos?

o o

o

El endodermo.

El mesodermo.

El ectodermo.

El ectodermo y el mesodermo.
El endodermo y el mesodermo.

34. <QUE tipo de histopatologia es la
de los tumores acusticos bilatera-
les de la neurofibromatosis tipo 2
(NF2) y qué rama del VIII par

craneal afectan?

a.

b.

d.

€.

Neurofibromas del componente
acustico.

Neurofibromas del componente
vestibular.

Schwannomas del componente
acustico.

Schwannomas del componente
vestibular.

Ninguno de ellos.

35. ¢QUE lesiones se han catalogado
como patognomoénicas de complejo
esclerosis tuberosa (CET)?

a.

b.

d.

€.

Los angiofibromas faciales.
Los tumores de Koénen de los
parpados.

Los fibromas frontales en pla-
cas.

Las correctas son a y c.

Las correctas son a, by c.

36.En relacién a la afectacién visce-
ral del complejo esclerosis tuberosa

(CET), senale lo CIERTO:

a.

Los rabdomiomas cardiacos
aparecen en un 10-15% de los
pacientes y tienden a crecer y
malignizar con la edad.

El rifién es el tercer érgano mds
frecuentemente afectado, con
mids de un 60% de los casos y
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las anomalias pueden ser muy
variadas.

Aparecen facomas o hamarto-
mas retinianos en el 25% de los
€asos.

La afectacién pulmonar tam-
bién es habitual con un 20%.
En el tubo digestivo son fre-
cuentes las displasias y las dege-
neraciones linfomatosas.

37. En relacién a la enfermedad de
Von Hippel Lindau (VHL), sefiale
lo CORRECTO:

a.

b.

Tiene una herencia autosémica
dominante.

Consiste en una hemangioblas-
tomatosis multiple.

Tiene escasa expresion clinica
en la piel.

Los hallazgos mds frecuentes
son: la angiomatosis retiniana
y el hemangioblastoma cerebe-
loso, con un 59% de frecuencia.
Todas son correctas.

Caso clinico

38. En funcién de los hallazgos clini-
cos y radiolégicos iniciales, ;QUE
piensa de la actitud tomada?

a.

Descartar una posible NF1
fue lo més razonable, dada la
ausencia de criterios suficientes
a esa edad.

La existencia de manchas café
con leche (MCCL) y la lesion
del miembro superior derecho
debieron ser suficientes para
hacer un diagnéstico en ese
momento.

Las MCCL de la madre es el
criterio que faltaba para hacer
el diagnéstico definitivo.

A pesar de no contar a esa tem-
prana edad con criterios sufi-

cientes para hacer el diagnds-
tico de NF1, no deberia haberse
descartado, debido a la evolu-
cién progresiva de la expresién
clinica de esta enfermedad.

La mejor opcién habria sido
realizar un estudio genético
para poder descartar o confir-
mar definitivamente la enfer-

medad.

39. ¢Cudl de los siguientes criterios
de NF1 NO cumple el paciente

del caso?

a.
b.

c.
d.

€.

Las manchas café con leche.
Las efélides en pliegues.

El adelgazamiento de huesos
largos con o sin pseudoartrosis.
Lesiones cerebrales tipicas

(hiperintensas en RMN).
No cumple by d.

40.En relacién a la intenci6n repro-
ductiva de la familia del paciente,
¢cudl cree que seria la MEJOR

opcion?

a.

Lo mejor que pueden hacer es
abandonar esa opcién y ocu-
parse de su hijo.

La herencia autosémica recesiva
de la NF1 hace muy poco pro-
bable la aparicién de otro her-
mano con el mismo problema.
La alta tasa de mutaciones
de novo hace inviable ningtin
procedimiento para evitar un
Nuevo caso.

Seria recomendable la evalua-
cién y asesoramiento por una
unidad de genética y reproduc-
cién asistida.

La baja penetrancia de la NF1
hace poco probable la aparicién
de sintomatologia a pesar de
tener otro hijo con la predis-
posicién genética.
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n este “Regreso a las Bases”,

vamos a repasar la exploracién

neuroldgica del nifio, reservando
para el siguiente nimero la evaluacién
del neurodesarrollo. La exploracién
neuroldgica, aunque sea somera, es un
elemento esencial de cualquier explo-
racién pedidtrica, ya que proporciona
informacién sobre el funcionamiento
de otros érganos y sistemas. A la vez,
la exploracién neurolégica requiere una
exploracién general adecuada, ya que
en muchos casos, aspectos esenciales
para el diagnéstico neuroldgico estin
escondidos en otros érganos. Espe-
cialmente importantes son: la evalua-
cién antropométrica (incluyendo una
correcta medicién del perimetro cefa-
lico o circunferencia occipitofrontal,
que se mide con una cinta flexible no
expansible alrededor del perimetro que
pasa por el occipucio y los arcos supra-
ciliares y cuya medicién debe repetirse,
al menos, 2 veces antes de considerarse
patolégica), observacién de lesiones
cutdneas (Tabla I), la evaluacién dis-
morfol6gica (Tabla II) y la deteccién
de organomegalias (muy importante en
enfermedades de depdsito).

La exploracién neuroldgica
depende de la sistematizacién de la
misma. Es importante seguir siempre
el mismo esquema y mantenerlo con
adaptaciones para poder ser rapido,
preciso y sacar conclusiones sobre la
evaluacién. En este articulo, propone-

mos una sistematizacién que incluye
a nuestro parecer, las maniobras mds
importantes para realizar una explo-
racién neurolégica en el dmbito de la
Pediatria General.

Evaluacién de la cognicién

El primer paso de la evaluacién
neuroldgica implica evaluar el nivel de
concienciay el grado de la orientacion
del paciente (si es posible, en tiempo,
espacio y persona). Después, es impor-
tante determinar el grado de azencion
y de concentracién del paciente, que
generalmente se determina con grado
de colaboracién. Estas funciones cog-
nitivas deben registrarse siempre, por-
que influyen en la realizacién de cual-
quier test neurolégico y su alteracién
condiciona el resto de la exploracién.

También es facil incluir una evaluacién
general de la memoria retrégrada y de
las capacidades comunicativas a la vez
que se realiza el resto de la exploracién.
La memoria retrdgrada se evalda pre-
guntando al paciente por su edad, la
fecha de su cumpleafios y el nombre de
sus familiares, amigos o profesores. Para
evaluar la comunicacion, nos debemos
fijar en la expresion verbal del paciente
(si el lenguaje es espontdneo y fluido —
fluencia—, si es capaz de repetir sonidos
o frases —repeticién— o si es capaz de
nombrar objetos —nominacién-), en la
compresion verbal (entiende secuen-
cias de 6rdenes; por ejemplo, para opti-
mizar el tiempo y explorar a la vez la
habilidad motriz y praxias motoras, se
puede pedir al paciente que se desvista
por si solo de forma incompleta o en
un orden concreto) y la expresién no

Tabla I. Lesiones cutaneas claves en Neurologia Pediatrica

Lesion

Patologias mas frecuentes a las que orienta

Hipopigmentacion

Esclerosis tuberosa, hipomelanosis de Ito, Menkes,

Chédiak-Higashi

Hiperpigmentacién

Neurofibromatosis (café con leche), Niemann-Pick,

adrenoleucodistrofia, Farber y xeroderma pigmentosum

Angiogueratomas Fabry

Telangectasia

Ataxia telangectasia (precoces en la conjuntiva)

Piel atréfica

Ataxia telangectasia y otros sindromes de envejecimiento

Piel gruesa

Mucopolisacaridosis

No6dulos subcutaneos

Pediatr Integral 2015; XIX (8): 572.e1-572.e7
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Tabla Il. Aspectos dism 6gicos de algunos sindromes genéticos asociados a patologia neurolégica cuya evaluacién facial es muy

importante para el diagnéstico

572.e2

Morfologia Ojos Orejas Nariz Boca Mandibula Otros
craneal
X-fragil Macrocefalia Cejas Grandes - - Mandibula Hiperlaxitud
con frente prominentes prominente Testiculos
amplia y cara con mandibula grandes
alargada cuadrada
Delecién Frente Hipertelorismo  Implantacion Bulbosa y Paladar ojival y Micrognatia Rinolalia
22ql1.2 estrecha e y fisuras baja y mal filtrum corto  hendido
hipoplasia palpebrales plegadas
malar cortas
Prader- Dolicocefalia Fisuras - - Labio superior - Saliva seca
Willi con palpebrales fino. Boca y caries
estrechamiento  oblicuas hacia pequefa dentales
bitemporal arriba con
morfologia
almendrada
Angelman  Micro-y Lengua protuyente  Prognatismo Babeo
braquicefalia y macrostomia
Occipucio Dientes muy
plano separados
Cornelia Micro- y Sinofridia, Implantacién Narinas Filtrum amplio Micrognatia Cuello corto
de Lange braquiocefalia ptosis~y baja antevertidas Labio superior fino
pestafas con puente .
largas nasal Paladar ojival y
deprimido hendido
Dientes separados
de erupcion
retrasada
Smith- Braquicefalia Pliegues - Raiz nasal - Prognatismo Obesidad
Magenis con frente epicantales ancha
prominente y fisuras
e hipoplasia palpebrales
malar oblicuas hacia
arriba con
sinofridia

verbal (uso de gestos para sustituir o
acompaiiar al lenguaje). Por tltimo, es
esencial intentar estimar el nive/ de
inteligencia del paciente y reflejarlo
de forma sutil, pero clara en el registro
de la exploracién.

Si se dispone de tiempo o mien-
tras se realiza la historia clinica, como
parte de la exploracién cognitiva y de
las habilidades manuales del paciente,
es recomendable pedirle que dibuje. Si
es un nifio menor de 5 afios, normal-
mente en la prictica clinica habitual,
se utiliza el dibujo libre. En el caso de
nifios mayores de 5 afios, se pueden
utilizar varias pruebas, pero quizd la
mids interesante por ser muy sencilla
de aplicar y rdpida puntuar, es el test
grafomotor de Pascual®5).

Si se precisa o si se estd evaluando
a un paciente por un problema cog-
nitivo, la evaluacién de las funciones
cognitivas debe ampliarse y, ya en una
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consulta especializada, exploramos

habitualmente:

*  Habilidad lectora: se puede reco-
ger una impresién evaluando la lec-
tura en voz alta y la comprensién
de un texto sencillo. Se debe eva-
luar siempre en un fracaso escolar
y puede encaminar evaluaciones
neuropsicolégicas mds complejas.

*  Habilidad en el cdlculo: su evalua-
cién depende de la edad; asi a los
2-3 afios, un nifio debe entender
la diferencia entre 1y 2; a los 3-4
afios, emerge el concepto de can-
tidad (distingue grupos donde hay
mds o menos nimero de una cosa); a
los 5-6 afios, debe saber contar hasta
20-30; a los 6-7 afios, debe sumar de
memoria; y a los 7-8 afios, conocer
bien las tablas de multiplicar.

*  Alteraciones en la memoria ante-
rdgrada. capacidad de recordar tres
palabras tras 3-5 minutos.

*  Alferaciones en el l6bulo frontal:
muy importantes en adolescentes
y cuyo examen requiere de cierto
tiempo y es relativamente com-
plejo, en especial en su interpre-
tacién, porque depende del nivel
intelectual y de la motivacién del
paciente. Una manera sencilla es
interrogar al paciente sobre los
motivos por los que le gusta algo
o que explique qué significa algin
dicho.

*  Existencia de dispraxias: su eva-
luacién también es relativamente
compleja, depende del nivel cog-
nitivo del paciente y escapa a una
exploracién bdsica. Si existen
dudas, se puede evaluar una apra-
xia constructiva mediante el dibujo
libre de un reloj o la apraxia ideo-
motora mediante la imitacién de
la secuencia motora del lavado de
dientes.



Evaluacién del sistema motor

La evaluacién del sistema motor
incluye la evaluacién de la fuerza, tono
y apariencia muscular (“trofismo”), la
evaluacién de los reflejos osteotendi-
nosos y cutdneos, la valoracién de la
marcha, la postura y la manipulacién,
la presencia de movimientos anormales
y el examen del control selectivo y los
test cerebelosos motores.

La evaluacién de la fuerza varia
en funcién de la edad del paciente. En
nifios no colaboradores, la medicién
de la fuerza debe realizarse oponiendo
resistencia a movimientos propositivos
que pueden obtenerse jugando con el
nifio. En nifios colaboradores meno-
res de unos 4 afios, debe colocarse al
paciente en la posicién deseada y jugar
con €1, indicandole que debe evitar que
le muevas realizando una fuerza con-
traria a la funcién del grupo muscular
que se quiere medir. En nifios mayores
de unos 4 afios, se puede realizar una
evaluacién mds selectiva por grupos
musculares, explicando el movimiento
a realizar e imponiendo una resisten-
cia. La fuerza muscular habitualmente
se mide con la escala MRC, Medical
Research Counci/ (Tabla III). En los
casos de debilidad muscular minima,
pueden ser mds sensibles una serie de
pruebas especificas para detectar debi-
lidad como:

* La maniobra de Barré: se pide al
paciente que mantenga los miem-
bros superiores extendidos y en
supinacién durante mis de 20
segundos; en las paresias leves, se
observa una tendencia progresiva a
la pronacién.

* La maniobra de Gowers: se pide al
paciente que se levante del suelo sin
ayudarse de sus manos; es conve-
niente recordar que la necesidad de
pasar de supino a prono para levan-
tarse es en realidad, la parte mds
sensible de la prueba para detectar
debilidad proximal en miembros
inferiores.

* Las evaluaciones de marcha y
manipulacién.

En algunos casos seleccionados,
es recomendable explorar la fatiga-
bilidad. La fatigabilidad se explora
selectivamente en varios grupos mus-

culares: en miembros superiores, se
explora la asimetria en la fuerza para
la abduccién del hombro, tras elevar
repetidamente un objeto pesado por
encima de su cabeza en tnico lado; en
miembros inferiores, se explora repi-
tiendo la maniobra de Gowers; y en la
musculatura ocular, manteniendo una
mirada forzada hacia arriba.

El #ono es la contraccién pasiva y
continua que estd presente en los mus-
culos a pesar del reposo. El tono dismi-
nuido axial se valora principalmente a
través de la postura (cifosis reducible),
y el distal a través de la valoracién de
la resistencia a la movilizacién pasiva
de la extremidad. Desde el punto de
vista clinico, la hipertonia se clasifica
cldsicamente en: espdstica (aumento
de la resistencia a la movilizacién que
aumenta con la velocidad del movi-
miento articular) o disténica (aumento
de la resistencia a la movilizacién que
aparece o cambia con determinadas
posturas o movimientos). Es impor-
tante diferenciar a la hipertonia de
la rigidez (resistencia constante que
aparece en la flexion y extensién de
una articulacién) y la hipotonia de la
hiperlaxitud (ausencia de resistencia de
los tejidos blandos fuera del rango de
movimiento habitual). Ambas parejas
pueden ocurrir a la vez en la misma
articulacién del mismo paciente y
orientar a un problema neurolégico o

Tabla Ill. Evaluacién de la fuerza

muscular con la escala MRC
(Medical Research Council)

Escala Movimiento

MRC

0 Ninguno

Minimo movimiento

2 Movimiento con
gravedad eliminada

3 Movimiento
antigravitatorio sin
resistencia

3+ Movimiento contra
resistencia minima y
transitoria

4/4+ Movimiento contra la
resistencia

b- Debilidad dudosa

5 Normal
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muscular, pero tanto la rigidez como
la hiperlaxitud pueden aparecer inde-
pendientemente de un problema neu-
rolégico o muscular.

Respecto al trofismo muscular, se
evalua la presencia de aplasias/atrofias
e hipertrofias selectivas musculares, la
existencia de dismetrias entre extre-
midades y la consistencia del vientre
muscular.

Los reflejos osteotendinosos se
pueden obtener en cualquier musculo
mediante un golpe sobre un tendén
que produce un estiramiento muscular.
Existen dos claves para conseguir obte-
nerlos; por un lado, hay que distraer al
nifio, en especial a los mds pequeios,
creando un ambiente agradable, uti-
lizando distractores para que presten
atencién a otra parte de su cuerpo y
en miembros superiores, transmitiendo
el golpe a través del dedo del exami-
nador; por otro lado, hay que prestar
atencién a la posicién muscular, ya que
los reflejos osteotendinosos aparecen
caracteristicamente cuando el tendén
muscular estd moderadamente exten-
dido y por ello, en ocasiones, es con-
veniente pedir al paciente que realice
una minima contraccién muscular. Los
reflejos osteotendinosos mds impor-
tantes y la técnica adecuada para su
realizacién se recogen en la tabla IV.
La interpretacién clinica de un reflejo
debe integrarse con el resto de la explo-
racién. Asi, un reflejo mds exaltado
de lo habitual, bilateralmente, puede
considerarse como variante normal si
no encontramos ningun otro dato de
piramidalismo. Mids cautela debe exis-
tir en el caso de un aumento del 4rea
reflexégena bilateral, pero aun asi, esta
alteracién debe interpretarse en el con-
texto clinico. También, una disminu-
cién de los reflejos debe interpretarse
con el resto de datos clinicos, ya que
esta alteracién suele acompaifarse de
debilidad e hipotonia. En caso contra-
rio, lo mds recomendable es plantearse
si la técnica ha sido correcta. La rela-
cién de hiporreflexia con hipotonia es
importante también, porque orienta
hacia el proceso causal; asi, las enfer-
medades del nervio periférico tienden
a tener una hiporreflexia muy marcada
para el grado de hipotonia, mientras
que las enfermedades del musculo tie-
nen menor grado hiporreflexia que de
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Tabla IV. Reflejos osteotendinosos mas frecuentemente utilizados

Reflejo Nivel Postura

Bicipital C5-C6 Manos del paciente relajadas sobre el muslo y pulgar
del examinador apretando por encima del pliegue;
el reflejo se siente con el dedo mas que visualizarlo

Estilorradial o C5-C6 Antebrazo del paciente apoyado sobre su muslo y

supinador parcialmente supinado. Pulgar o dedos apretando

en la cara radial proximalmente al pliegue de la
mufieca

Tricipital C6-C7 Brazo sujetado por el explorador con abduccién del
hombro de 90° y antebrazo colgando

Patelar L3-L4 Paciente sentado con minima (15°) extension de
rodilla

Aquileo L5-S1 Paciente de rodillas sobre la camilla con los pies

colgando mas alla del borde de la camilla 'y con
minima flexion plantar

hipotonia. Una asimetria entre reflejos
suele indicar una patologia.

Los reflejos cutineos mis frecuen-
temente utilizados son: la respuesta
cutdnea plantar y los reflejos abdo-
minales. La respuesta cutdnea plan-
tar se realiza con un objeto romo que
se desliza sobre la cara lateral de la
planta del pie y sobre la piel supraya-
cente a la cabeza de los metatarsia-
nos. El tipo de respuesta se clasifica
en flexora (es la respuesta normal a
lo largo de toda la vida postnatal y

consiste en la flexién del dedo gordo),
indiferente (no hay movimiento del
dedo gordo) y extensora (hay un
movimiento de extensién del dedo
gordo y/o una flexién/apertura en
abanico del resto de los dedos). Los
reflejos abdominales se obtienen cos-
quilleando con la ufia o un clip a lo
largo de un dermatoma hacia la linea
media. Es importante saber que su
ausencia puede ocurrir en un 15% de
la poblacién sana y que pueden ser
asimétricos. Su importancia radica en

Tabla V. Diagnéstico diferencial de los problemas motores asociados a debilidad

Lesion
supraespinal@

Lesién medulard

0 nervio periférico

Motoneurona medular

la localizacién de una lesién espinal
(menos fiable que la exploracién sen-
sitiva) y sobre todo, ante la sospecha
de siringomielia en nifios con esco-
liosis de causa desconocida.

El diagndstico diferencial de las
patologias motoras por déficit se
basa en la interpretacion integrada de
todos los signos descritos hasta ahora
(Tabla V).

Durante el examen, pueden apa-
recer movimientos anormales cuya
caracterizacién depende de la historia
clinica y de datos extraidos de la explo-
racién fisica (Tabla VI).

La evaluacién de la postura debe
adaptarse al estado de madurez motora
gruesa de cada paciente. En aquellos
que no han alcanzado la capacidad de
sedestacion, debe evaluarse la postura
en dectbito supino y prono. Si es capaz
de sentarse, pero no se mantiene de pie,
debe evaluarse sentado. Si ha alcan-
zado la bipedestacién, debe valorarse
de pie y utilizar el test de Romberg si
el paciente es lo suficientemente cola-
borador. En la valoracién de la postura,
evaluamos: la estabilidad, la presencia
de contracturas (desvian al paciente de
la posicién anatémica) y la presencia de
movimientos anormales.

La valoracién de la marcha es una
de las partes mds informativas de la

Enfermedad
muscular

Problemas
de unién
neuromuscular

Patrén Generalizada y Cuadriparesia (lesion Mononeuropatia: Variable, pero Variable, pero
contralateral a cervical) o distribucién del nervio proximal > proximal >
la lesion paraparesia (lesion Polineuropatia: distal distal distal

dorsal o lumbar) > proximal

Debilidad 0/- 0/- --

Tono Hipertonia Hipertonia Hipotonia Hipotonia Hipotonia

Atrofia muscular + ++ ++++ ++ ++++

FasciculacionesP No En el nivel de lesion Si No No

Reflejos AMA AN por debajo de (227 7 v

la lesion y O/
en el nivel lesional

Respuesta Extensora Extensora en la fase Indiferente Normal o Normal o

cutanea plantar crénica indiferente indiferente

4Fn la fase aguda de una lesién de la via motora corticospinal, los signos que aparecen son los equivalentes a los de la lesion de
motoneurona medular.

bEn la evaluacién pedidtrica, las fasciculaciones clinicamente visibles son raras fuera de la atrofia muscular espinal tipo 1 donde
suelen ser prominentes en la lengua.
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Tabla VI. Movimientos anormales observables en la exploracién

Movimiento Descripcion Alteraciones asociadas
caracteristico
Distonia - Co-contraccién mantenida involuntaria de agonistas y - Emisién de lenguaje interrumpido y
antagonistas que altera la postura y/o el movimiento forzado
- Preferencia por musculatura cervical, facial o proximal de
extremidades
Atetosis* - Movimientos lentos de retorcimiento - Hipotonia
- Aumenta con la movilidad espontanea y con las emociones - Problemas de deglucién
- Afectacion predominante en miembros
Corea* - Movimientos rapidos y bruscos involuntarios - Lenguaje explosivo

- Afectacion comuin en miembros, musculatura axial y cara -

Dificultades para protrusién de la lengua

Estereotipias -

Movimientos repetitivos o rituales -

- Preferencia por las manos
- Inicio en torno a 2-3 afios

Presentes en nifios sanos, pero muy
frecuentes en autismos, alteraciones
cognitivas y TDAH

Tics motores -

Movimientos breves involuntarios que pueden ser -

suprimidos y que se preceden por una sensacién molesta
- Preferencia por musculatura facial, cefalica, vocal o
proximal de los miembros superiores

Presentes en nifios sanos, pero muy
frecuentes en TDAH y sindrome de
Tourette

Temblor” - Movimiento oscilatorio de una parte del cuerpo - Asociado a otra clinica dependiente de la
causa (cerebelosa, neuropatia, téxica...)
Mioclono” - Contracciones muy réapidas que aparecen en un grupo - Puede asociarse a distonias

muscular o en un musculo aislado

Mioclono negativo -
(asterixis)A

Pérdidas de tono muy rapidas que aparecen en un grupo -
muscular o en un musculo aislado

Tipico de encefalopatias metabdlicas

Torpeza motora -
(“dispraxia”)

Movimientos escasamente coordinados y poco habiles que -
empeoran en las secuencias motoras complejas (p. €j.:

golpear una pelota que se mueve, jugar a las palmas...)

Tipico de paralisis cerebrales muy leves,
TDAH o del trastorno del desarrollo de la
coordinacion

*/ Pueden ser dificiles de distinguir entre si.

exploracién neurolégica. Es con-
veniente ser sistemdtico y apoyarse
en una grabacién con el mévil. Hay
que distraer siempre al paciente para
que realice su marcha natural y en la
interpretacion, es vital correlacionar los
hallazgos con aquello que habiamos
descrito en la valoracién estitica de
fuerza y tono. Si la marcha nos parece
patolégica, conviene encuadrar el pro-
blema en una serie de patrones cldsicos
(Tabla VII).

La valoracién de la manipulacion
es mds complicada, porque las secuen-
cias de movimientos son mds complejas
al integrar combinaciones de multiples
fases (alcance, agarre, transferencia
mano a mano, transporte y libera-
cién) y porque debe interpretarse en
el contexto cognitivo del paciente. De
forma préctica, en clinica, se explora
mediante el patrén de agarre del lapiz
en nifios menores de 4 afios y en mayo-
res de 4 afios, mediante la presencia
de errores, alteraciones de la velocidad

o sincinesias en la secuencia de tocar
cada dedo con el pulgar.

El examen del control selectivo
es particularmente importante para
manifestar una lesién de la via pira-
midal muy leve. En pacientes con
pobre control selectivo, al realizar un
movimiento muy inferior a la fuerza
méxima que pueden realizar, reclu-
tan a musculos no implicados en ese
movimiento, provocando movimien-
tos en otra articulacién o en el miem-
bro contralateral. En la préctica cli-
nica, se explora a la vez que la fuerza
por grupos musculares y mediante
la realizacién repetida de la pinza
manual en los miembros superiores
observando si existe una flexién muy
marcada del resto de los dedos (cierto
grado de flexion es normal) o en la
mufeca.

Para estudiar el funcionamiento del
cerebelo y del sistema del equilibrio,
se han de realizar una serie de manio-
bras que requieren la colaboracién del

paciente, lo que hace que su correcta

evaluacién sea complicada en nuestros

pacientes mds jovenes:

* Marcha en tindem: se pide al
paciente que ande pisando una linea
apoyando el pie de tal manera que
el talén del pie de avance contacte
con los dedos del pie mds retrasado.
En los pacientes con alteraciones
leves del equilibrio, aparece la ines-
tabilidad. Una afectacion grave del
cerebelo muestra inestabilidad en la
marcha normal o en la bipedesta-
cién.

*  Test de Romberg: compara el grado
de inestabilidad del paciente en
bipedestacién con los pies juntos
entre una situacién con los ojos
abiertos y una situacién con los ojos
cerrados. Los pacientes con afecta-
cién cerebelosa tienen inestabilidad
en ambas situaciones, mientras que
los pacientes con afectacién vesti-
bular o sensitiva empeoran su ines-
tabilidad con los ojos cerrados.
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Tabla VII. Patrones de marcha caracteristicos en la exploraciéon neurolégica. Se

describen las anomalias més habituales que caracterizan a cada patrén, aunque no
todos los pacientes deben presentar todas las alteraciones

Anomalias habituales

Hemiparesia - Apoyo en equino (“de puntillas”)

espastica - Rodilla en flexién

- Cadera en rotacion externa y/o flexion
- Disminucioén del braceo unilateral

Diparesia - Apoyo en equino
espastica - Cadera en rotacion interna (rodillas chocan entre si) y
flexionadas

- Rodilla en flexion

Marcha de - Apoyo “de puntillas” mantenido en mayores de 3 afios
puntillas* - Resto normal
Marcha atéxica - Base amplia y cadencia irregular

- Velocidad muy disminuida

- Si la causa es una neuropatia con componente sensorial,
empeora con los ojos cerrados (caracteristicamente no
pueden andar en la oscuridad)

Marcha - Rotacién pélvica y de las caderas exagerada en cada paso
miopética - Flexién lateral del tronco

Pie caido - Apoyo en equino que se traduce en dorsiflexion durante el
(debilidad de apoyo
tibial anterior) - Flexién de cadera o rodilla compensadoras al no apoyar el

pie

Marcha - Cadencia asimétrica

antiélgica - Limitacién en el rango de flexién de una o varias

articulaciones

Marcha funcional - Existen varios subpatrones: brotes exagerados de
inestabilidad, pasos muy cortos...

*La marcha de puntillas es un indicador muy importante de patologia (PCI leves,
miopatias, polineuropatias...), aunque existe un grupo frecuente de pacientes con
evolucion neuroldgica favorable sin otra alteracion en la exploracion.

* Prueba dedo-nariz: es un método
para medir dismetria y, sobre todo,
temblor intencional. Es importante
insistir al nifio en que no es una
prueba de velocidad sino de preci-
sién. En pacientes que no colaboren
en la prueba o si se quiere registrar
ticilmente en la historia el grado de
alteracién, se les puede pedir que
copien una espiral.

* Prueba dedo-dedo: consiste en
que el paciente siga el dedo del
explorador que cambia de posicién
cuando el paciente lo alcanza. Es
un método para medir la dismetria.

*  Movimientos ripidos alternantes de
las manos: se pide al paciente que
realice alternativamente movimien-
tos de pronacién y supinacion sobre
su muslo tan rdpido y preciso como
pueda. Es un método para evaluar
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la disdiacokinesia. Se puede afectar
también por distonia, espasticidad
o en pacientes con dispraxias.

* Prueba de talén-rodilla: en dect-
bito supino, se pide al paciente
que toque con el talén la rodilla
contralateral y que baje tocando la
espinilla. Evalaa la dismetria y el
temblor en miembros inferiores.

Evaluacién de la

sensibilidad

Es el elemento mds subjetivo de la
exploracién neurolégica y por ello, la
sensibilidad puede ser complicada de
explorar, incluso si el paciente es cola-
borador.

Existen distintos tipos de sensibi-
lidad, que llegan al cerebro por distin-
tas vias. Dependiendo del objetivo de

la exploracién realizaremos distintos
abordajes. En una exploracién neuro-
l6gica general, en Pediatria, se evalia
unicamente la sensibilidad tictil. En
una exploracién neurolégica en la que
nos interese la sensibilidad, se han de
medir: la sensibilidad termo-algésica,
la tictil y la vibratoria.

Para la exploracién de la sensibi-
lidad algésica es recomendable usar
algtin instrumento con punta que no
sea capaz de atravesar la piel y que
sea desechable, por ejemplo: un clip
abierto. Para su correcta realizacién,
se han de realizar distintos pinchazos
en cara (siguiendo las tres ramas trige-
minales), brazos y piernas. En el caso
de la existencia de alguna alteracion, se
ha de hacer una exploracién mas por-
menorizada siguiendo los territorios de
inervacién de los principales nervios
y los dermatomas. La exploracién de
la sensibilidad térmica puede reali-
zarse con un tubo (p. ej.: los usados
para recoger orina) relleno de agua
caliente y con un tubo de agua fria.
Sigue el mismo abordaje que en el caso
de la algésica. La sensibilidad tdctil se
explora tocando al paciente con el dedo
suavemente o con un algodén. En el
estudio de la sensibilidad vibratoria,
es necesaria la utilizacién de un diapa-
son. Para su realizacién, se ha de dar
un golpe a los cabezales del diapasén
y situarlos en las prominencias éseas
de las cuatro extremidades (en general:
tréclea, maléolos y cabezas de meta-
carpianos) y comprobar que el paciente
nota la vibracién de manera similar.

Valoracién de los nervios
craneales

Nervio olfatorio (I): no se explora
habitualmente.

Nervio 6ptico (II): debe explorarse
la funcién y la anatomia visible del ner-
vio y las reacciones pupilares.

*  Funcién: la funcién de la macula
(visién central) se explora mediante
la agudeza visual y la de retina
periférica mediante campimetria
por confrontacién (requiere la
colaboracién parcial del paciente)
o por el “reflejo” de refijaccién (el
paciente realiza un movimiento
sacddico para explorar un objeto
que se acerca desde el campo



visual periférico al central). La
evaluacién de la agudeza visual
depende de la edad. En nifios que
saben leer, pricticamente se eva-
lda con la capacidad lectora, y en
nifios pequefios, se explora con la
capacidad de manipular (y detec-
tar) pequefios objetos. En caso de
duda o de necesidad de buscar alte-
raciones de la funcién del nervio
éptico, hay que recurrir a métodos
mis formales (nistagmo oculociné-
tico, test de Isihara...).
Anatomia: se explora mediante la
fundoscopia directa. Esta explo-
racién depende de una correcta
realizacién técnica y de la prictica
acumulada en su realizacién. El pri-
mer paso es ajustar el oftalmoscopio:
hay que retirarse las gafas, ajustar las
dioptrias para ser capaz de leer la
cubierta de un libro a la distancia
de un brazo y reducir el brillo. Des-
pués, hay que preparar al paciente
reduciendo la luz de la habitacién
(evitar la oscuridad), colocarlo en
una posicién en la que esté tranquilo
y pedirle que fije su mirada en un
objeto lejano (generalmente, la cara
de su progenitor). El oftalmoscopio
se agarra con la mano derecha y se
utiliza con el ojo derecho para el ojo
derecho del paciente. La secuencia
comienza buscando el reflejo rojo
colocidndose 15° lateralmente al
paciente a distancia de un brazo.
Luego hay que ir acercindose en
linea recta al paciente y aumentando
el brillo al 80-90% del méximo. Hay
que buscar el disco pivotando el
oftalmoscopio evitando moverse o
mover hacia los lados el oftalmos-
copio. Debe explorarse el tamafio
y el color de la papila (grisiceo en
el recién nacido, amarillento en el
preescolar y asalmonado en el nifio
mayor), los bordes (habitualmente
nitidos) y la presencia de pulso
venoso (su presencia tiene un alto
valor predictivo negativo para hiper-
tensién intracraneal y se explora
estabilizando la mano sobre la ceja
del paciente y buscando un reflejo de
luz mévil sobre las venas retinianas).
Reacciones pupilares: se buscan asi-
metrias entre las pupilas (anisocoria)
y un defecto pupilar aferente (ano-
malias en la reactividad pupilar).

REGRESO A LAS BASES

Tabla VIII. Exploracion de la motilidad ocular extrinseca

Nervio Mdsculos Clinica de paralisis
I - - Recto medial (aduccién) - Ptosis
Oculomotor - Recto superior (elevacion, - Pupila dilatada
torsién interna y aduccién) - Mirando al frente, desviacién
- Recto inferior (depresion, hacia abajo y hacia fuera
torsién externa 'y - Incapacidad para la elevacion y
separacion) la aproximacién
V- - Oblicuo superior - Cabeza inclinada y girada hacia
Troclear (depresion, torsién interna al lado sano
y separacion) - Al inclinar la cabeza hacia el
lado sano, defecto en la mirada
hacia abajo
VI - - Recto lateral (separacion) - Al mirar hacia el lado enfermo,
Abducens el ojo se queda mirando hacia el

Nervios oculomotores (oculomo-
tor, troclear y abducens): respecto a la
motilidad ocular, debe explorarse la
presencia de paralisis en la funcién de
alguno de estos nervios (Tabla VIII),
la existencia de diplopia en las distintas
posiciones de la mirada y la presencia
de anormalidades en los movimientos
oculares.

Nervio trigémino (V): su explo-
racién depende de la evaluacién de la
sensibilidad de sus tres ramas, de la
realizacién del reflejo corneal (nece-
saria en pacientes no colaboradores)
y del examen de su funcién motora a
través del examen de los movimientos
mandibulares.

Nervio facial (VII): su afectacién
central se caracteriza por la pérdida
de movilidad voluntaria de la parte
inferior de la hemicara ipsilateral y
el borramiento del surco nasolabial
ipsilateral. Su afectacién periférica se
caracteriza por la pérdida de movili-
dad voluntaria de toda la hemicara con
incapacidad para el cierre palpebral y la
disminucién de las arrugas de la frente
al elevar las cejas.

Nervio estatoactstico (VIII): la
exploracién del componente auditivo,
que se basa en la reaccién del paciente
a estimulos auditivos, depende en gran
parte de métodos instrumentales para
ser lo suficientemente sensible. El
componente vestibular puede explo-
rarse a través del reflejo vestibulo-ocu-
lar, utilizando la maniobra de impulso
cefdlico que gira la cabeza répidamente
unos 15°.

frente

Nervio glosofaringeo (IX): se
explora con el reflejo de ndusea.

Nervio vago (X): su paresia es
detectable clinicamente como una
debilidad en la elevacién del paladar
blando al explorar la orofaringe.

Nervio espinal accesorio (XI): se
examina a través de la evaluacion de
la fuerza contra resistencia de un giro
de la cabeza.

Nervio hipogloso (XII): su paresia
bilateral se manifiesta como incapaci-
dad para protruir la lengua y su paresia
unilateral como un arqueamiento de la
lengua al protruir la lengua.
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Cojera de inicio brusco en un lactante
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Hospital Universitario La Paz. ***Médico Adjunto de la Unidad de Reumatologia Pediatrica. Hospital Universitario La Paz.

Caso clinico

Varén de 21 meses de edad, sin
antecedentes personales ni familia-
res de interés. Consulté por cojera
de inicio brusco en miembro inferior
derecho de 72 horas de evolucién, sin
traumatismo previo conocido. No refe-
rian rigidez matutina, fiebre ni otros
sintomas acompafiantes.

Exploracién fisica

Se observé cojera y un punto dolo-
roso a la presién en tercio distal de tibia
derecha. El resto de la exploracién
fisica era normal.

Pruebas complementarias

El hemograma y la bioquimica no
mostraron alteraciones (proteina C
reactiva 5,3 mg/L y VSG 14 mm/h).
La radiografia de la pierna no mostraba
discontinuidad de la cortical (Fig. 1).
Sin embargo, debido a la persistencia

PEDIATRIA INTEGRAL

de la clinica a los 10 dias, se realizé
una gammagrafia 6sea con tecnecio

99 (Fig. 2).

Figura 1.

¢Cuil es el diagnéstico?
Sinovitis transitoria de cadera.
Osteomielitis.

Fractura tipo Toddler.

Tumor 6seo.

Artritis séptica.

oo o

Figura 2.
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ReSpueSta correcta
c. Fractura tipo Toddler.

Comentario

La fractura tipo Toddler, descrita por primera vez por
Dunbar en 1964, es una fractura incompleta de trazo oblicuo
o espiroideo, que suele asentar en el tercio distal de la tibia.
Ocurre en nifios entre los 9 meses y los 3 afos de edad, y
se produce por fuerzas rotacionales menores ejercidas sobre
la pierna®.

El diagndstico de sospecha es clinico, y deberia conside-
rarse en aquellos casos en los que aparece, de forma brusca,
cojera o rechazo del apoyo del miembro inferior sin un ante-
cedente traumdtico claro. La exploracién fisica, incluyendo
la del sistema musculoesquelético, es normal salvo por la
presencia de cojera y punto doloroso 6seo, aunque este no
siempre se encuentra(@).

Ante la presencia de cojera persistente en un nifio menor
de 4 afios sin artritis en la exploracién, el diagnéstico dife-
rencial deberia incluir ademds las osteomielitis, ya que en
ocasiones pueden cursar sin fiebre®).

La radiografia convencional es normal en mds de la
mitad de los casos, aunque a veces muestra una linea de
fractura oblicua y fina (Fig. 1).

EL RINCON DEL RESIDENTE

La gammagrafia es util porque localiza el lugar del pro-
blema. El aumento longitudinal de captacién del isétopo a
lo largo del trazo de fractura corresponde a periostitis (Fig.
2)@. La resonancia magnética confirma el diagnéstico una
vez se ha localizado la lesidn, aunque tiene inconvenientes
y en una entidad benigna como esta, no suele ser necesaria.
Por ultimo, se ha propuesto como método diagnéstico la
ecografia, que podria objetivar la rotura de la cortical. Sin
embargo, se necesita mayor experiencia con esta técnica, que
serfa la idénea por su inocuidad y accesibilidad®.

La evolucién espontdnea de la fractura de Toddler es
hacia la curacién en unos 20 o 30 dias. No precisa de cui-
dados especiales y no produce secuelas.
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Diagnostico diferencial de lesion cutanea lineal

asintomatica
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**Adjuntos de pediatria ambulatoria, ABS Centre, L'Hospitalet de Llobregat, Barcelona.

Caso clinico

Paciente de 3 afios que consulta
por la aparicién hace 3 semanas de
una lesién lineal, palida, en extremi-
dad superior derecha, que ha avanzado
en los ultimos dias en direccién dis-
tal. Refieren que al inicio del cuadro
clinico, se objetivaban unas pequefas
lesiones papulares que han ido conflu-
yendo formando la lesién actual. No
se acompafia de dolor ni prurito. No
refieren fiebre ni otra sintomatologia
acompaifiante. En la primera visita, se
recomienda una conducta expectante
y control evolutivo. Al cabo de 7 dias,
acuden al control, donde se objetiva
progresion distal siguiendo una dis-
tribucién lineal hasta antebrazo, sin
aparicién de otra sintomatologia
acompanante (Figs. 1y 2).

El paciente no presenta anteceden-
tes personales ni familiares de interés,
ni episodios similares previos.

¢Cuil es el diagnéstico

mds probable?

Liquen plano.

Liquen estriado.

Psoriasis.

Nevus epidérmico verrucoso
inflamatorio lineal (NEVIL).

e. Poroqueratosis lineal.

o oo
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ReSpueSta correcta
b. Liquen estriado.

Comentario

Elliquen estriado es una dermatosis inflamatoria lineal,
benigna, autolimitada y adquirida, de etiologia desconocida.
La distribucién de las lesiones siguiendo las lineas de Blas-
chko orienta a la posibilidad de un mosaicismo somdtico,
aunque no se han detectado los genes implicados®. Se ha
observado en algunos estudios, que la aparicién de liquen
estriado se asocia a antecedentes de atopia y que, en la mayo-
ria de casos, hay un desencadenante previo, como podria
ser: un proceso viral, un traumatismo o un firmaco, entre
otros@, que produciria una pérdida de tolerancia inmuno-
légica y activaria esta respuesta inflamatoria.

La presentacién tipica suele ser en la infancia, entre
los 2 y los 15 afios, siendo la edad media de aparicién
a los 4 afos®), aunque en casos més excepcionales, se
pueda presentar a otras edades. Es mds frecuente en el
sexo femenino.

La clinica se inicia con la aparicién de pequefas papu-
las planas y rosiceas que tienden a confluir siguiendo una
distribucién lineal. Las lesiones se extienden de forma dis-
tal. La localizacién suele ser variable, siendo frecuente en
extremidades, pudiendo también presentarse en cuello y
tronco. No se ha descrito afectacién mucosa. La extensién
puede ser desde pocos centimetros hasta llegar a la parte
mis distal de la extremidad® e incluso afectar a las ufias
en forma de estrias longitudinales, deflecamiento del borde
libre de la ldmina ungueal, onicolisis o pérdida transitoria
de la ufia®. No es raro, que en el trayecto lineal existan
tramos de piel sana intercalados. Estas lesiones suelen ser
asintomdticas, aunque en algunas ocasiones pueden acom-
pafiarse de prurito.

El curso del liquen estriado es variable, aunque en la
mayoria de los pacientes la maxima extensién de las lesio-
nes se produce a las 3-4 semanas del inicio del cuadro, con
regresién espontdnea en los siguientes 3-6 meses, dejando
una linea hipopigmentada residual que desaparece en las
siguientes semanas. Aun asi, puede llegar a persistir mds
tiempo, incluso algunos afios, desapareciendo finalmente
en todos los pacientes.

EL RINCON DEL RESIDENTE

El diagnéstico del liquen estriado es clinico. No se rea-
liza de forma habitual biopsia de las lesiones, aunque en
ocasiones puede ser util®). Presenta una histopatologia tipica,
consistente en: paraqueratosis, diversos grados de acantosis
con queratinocitos no mis grandes de lo habitual, queratino-
citos necréticos e infiltrado linfocitico en banda en la unién
dermo-epidérmica, presentdndose dicho infiltrado también
en los anejos cutdneos (glindulas ecrinas y foliculos pilosos)
y en la zona perivascular(©).

El diagndéstico diferencial de dicha patologia se ha de
realizar con otras dermatosis inflamatorias lineales, como
son la poroqueratosis lineal o la psoriasis lineal, que no
siguen las lineas de Blaschko; el zevus epidérmico y su
variante inflamatoria NEVIL (zewvus epidérmico verru-
coso inflamatorio lineal), que son congénitos y de aspecto
verrucoso; el liquen plano, que suele ser mas pruriginoso
y violdceo, con estrias de Wickham en la superficie, no
presentes en el liquen estriado, y de diferente evolucién;
o la hipomelanosis de Ito, de distribucién generalizada y
asociado a patologia sistémica.

En general, no es necesario el tratamiento del liquen
estriado porque, como hemos comentado previamente,
tiende a la resolucién espontinea en pocos meses. Solo en
aquellos casos en los que se acompaiia de prurito intenso, se
recomienda el uso de corticoides tépicos de baja potencia.

Palabras clave
Piel; Dermatosis; Papula; Skin; Dermatosis; Papule.
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The Corner

4. Role play: Rounding the floor. Resident
presenting patient with anaphylaxis to the
attending physician

Resident: Wyatt is a three-year-old boy who was admitted
to the floor yesterday. He presented to the emergency room
(ER) with puffy eyes and increased work of breathing. His
mother said he is not allergic to anything that she knows

of. Apparently, they were having lunch when she noticed

the swelling of the eyes and she brought him directly to the
hospital. At the ER they noticed Wyatt had increased work of
breathing, and was tachypneic and starting to present some
hives. He was monitored and was found to be tachycardic,
although he maintained blood pressure within normal ranges,
as well as his oxygen saturation. They placed an iv peripheral
ling and administered a 20 ml/kg bolus of normal saline. He
then received a 2 mg/kg dose of iv steroids and a single dose
of im adrenaline. The symptoms subsided slowly and he was
asymptomatic after a couple of hours. He was then admitted to
the floor.

Since admission, he has been stable, with constants within
normal limits. He has been asymptomatic and the physical
examination today was unremarkable. Labwise, today we asked
for CBC s and LFT, both of which were within normal values.

Wyatt has all his vaccines up to date. He has no known
allergies, although his mother remembers that one time when
taking amoxicillin for an episode of acute otitis media, he
presented some hives. He has taken Amoxicillin after that and
he has had no symptoms since then. When he was two, he was
admitted for fever and was finally diagnosed of pneumonia.

He was treated with antibiotics and the process was resolved
without any complications. No other hospital admissions. No
surgeries.

Regarding family history, both parents are healthy. He has one
sibling who is two years older than him and is also healthy,
never been admitted. They live altogether and they have a dog.
Attending: Ok, very good. What about the treatment, what is
he currently on?

Resident: He is on steroids, 1 mg/kg Q12.

Attending: And what about the line? Is he still on IV fluids?
What about his oral intake?

Resident: apparently, he is refusing to eat, but | spoke to his
mother this morning and encouraged her to insist and it seems
the kid is doing better.

Attending: And what do you think triggered these symptoms?
Resident: well | asked if Wyatt had anything new during
lunch, but apparently, he was eating pasta, and he had eaten

S. Molina Garcia, C. Garcia Maurifio

Residentes hospital infantil universitario La Paz

pasta many times before, so I'm not really sure.
Attending: What about your assessment and plan?
Resident: Well, Wyatt is a three year old who had an
anaphylactic reaction, although we are not sure to what. My
plan is to discharge him once his oral intake is adequate and
the line can be removed. | think we should send him home
on oral steroids and give him an appointment for the allergy
outpatient consult, where they can look into what caused the
allergic reaction and run the necessary tests.

Attending: Very well, | agree. Touch base with the allergy
service to make the appointment. | would also like to follow her
up, so please give him an appointment with us in a couple of
days.

KEY WORDS:

Rounding the floor: pasar planta de hospitalizacion.
Attending physician: médico adjunto.

Admitted to the floor: ingresado en la planta.

Emergency room: sala de urgencias.

Puffy eyes: 0jos hinchados.

Increased work of breathing: aumento del trabajo respiratorio.
Hives: urticaria.

IV peripheral line: via venosa periférica.

bolus of normal saline: expansion con suero salino fisiolégico.
Subsided (to subside): disminuir.

Unremarkable: sin hallazgos significativos.

Labwise: en relacion con los resultados de laboratorio.
CBC’s (complete cell blood count): hemograma.

LFT (liver function tests): estudio bioquimico de funcion
hepatica.

Acute otitis media: otitis media aguda.

Hospital admissions: ingresos hospitalarios.

Family history: antecedentes familiares.

Q12: cada 12 horas.

IV fluids: fluidoterapia intravenosa.

Oral intake: ingesta oral.

Triggered (to trigger): desencadenar.

Discharge: dar de alta.

Outpatient consult: consultas externas.

Touch base: ponerse en contacto.

Q)

PLAY AUDIO

se puede escuchar en
www.pediatriaintegral.es
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Representacion del nifo
en la pintura espanola

Miguel Jacinto Meléndez y
sus retratos para la realeza
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mados en la Corte de Felipe V'y punto de origen de

una saga familiar dedicada a la pintura, donde tam-
bién destacaron su hermano menor Francisco Antonio como
miniaturista y su sobrino Luis como pintor de bodegones.
En los ultimos afios de su vida, Meléndez se especializé
en retratos de nobles espafioles (fundamentalmente los dos
espléndidos retratos del marqués de Vadillo) y en diferen-
tes ejemplos de pintura religiosa encargados por diversas
congregaciones.

E ste pintor asturiano fue uno de los retratistas mas afa-

Viday obra

Miguel Jacinto Meléndez Diaz nacié en Oviedo en 1697,
siendo hijo del “muestrense” Vicente Meléndez de Ribera y
de Francisca Diaz de Luxio. Siendo nifio, su familia emi-
gr6é a Madrid donde Miguel Jacinto aprendié el arte de la
pintura, posiblemente de la mano del pintor José Garcia
Hidalgo y en la Academia del Conde de Buena Vista del
modo tradicional: copiando estampas y dibujos, luego al
natural y, finalmente, copiando cuadros de grandes maestros
del siglo X VII.

Durante este periodo de aprendizaje en la Corte, su her-
mano, el también conocido pintor Francisco Antonio Melén-
dez marchard a Italia a aprender, permaneciendo alli hasta
su regreso en 1717, momento en el que conseguird la plaza
de Pintor Real de Miniaturas en 1725. La descendencia de
éste, con el reputado bodegonista Luis Meléndez a la cabeza,
constituirdn una dinastia de pintores que se adentrard hasta
finales del siglo XVIII.

En 1704 se casa con Maria del Rio; Meléndez termina
su etapa de formacién y se gana la vida como pintor en la
Corte, fundamentalmente realizando retratos de Felipe
V'y Maria Luisa de Saboya (hay localizados mas de 22
retratos) en un periodo en el que la Guerra de Sucesion
paraliza cualquier actividad artistica cortesana. En este
contexto, se le nombrard Pintor Honorario del Rey sin
sueldo el 31 de junio de 1712. Meléndez solo conseguird

PEDIATRIA INTEGRAL

J. Fleta Zaragozano

Sociedad Espafiola de Pediatria
Extrahospitalaria y Atencion Primaria
Facultad de Ciencias de la Salud.
Universidad de Zaragoza

los 720 maravedies anuales de gajes que conllevaba el cargo
en febrero de 1727.

Al finalizar la Guerra de Sucesién, la vida de Miguel
Jacinto Meléndez sufre importantes modificaciones. Asi,
en octubre de 1715, su mujer, Maria del Rio, muere de
postparto cinco dias después de dar a luz a Julidn Joaquin.
Un afio mds tarde, en 1716, se vuelve a casar con Alejandra
Garcia de Ocampo de la que tuvo dos hijas, Josefa Maria y
Maria Vicenta, esta Gltima muerta siendo nifia.

Su labor pictérica continuard centrada en el retrato de
personas de la realeza. En este campo, la llegada al poder de
Luis I implicard un repunte en la actividad de Meléndez, ya
que se deberdn realizar toda una serie de retratos oficiales al
nuevo soberano para colocar en las principales instituciones
del reino y afianzar su majestuosa imagen, como se habia
realizado anteriormente con Felipe V. En esta labor propa-
gandistica, Miguel Jacinto Meléndez retratard a lo largo de
1724, en numerosas ocasiones, al nuevo monarca. La abdi-
cacién de Felipe V en favor de Luis I provocé la necesidad
imperiosa de que se divulgase su figura. Asi, encontramos
hasta cuatro retratos del nuevo rey, practicamente idénticos,
realizados por Meléndez para diversas instituciones que nos
indicardn, de nuevo, su papel fundamental como propagan-
dista politico.

Como se ha referido anteriormente, en febrero de 1727
se le reconocerdn los gajes como pintor del rey y serd en este
momento cuando realice la serie de retratos de la familia
de Felipe V para la Real Libreria y que son, sin duda, el
conjunto de cuadros mas importantes de Meléndez. Por
otra parte, esta serd la tnica serie de retratos que realizard
por un encargo directo del rey y con destino al disfrute del
propio monarca.

La carrera de Meléndez decliné al no acompafiar a la
Corte en su traslado a Sevilla, donde estuvo desde 1729 a
1733 y al ser monopolizados los encargos de retratos regios
por Jean Ranc y su taller. Con una clientela importante,
aunque con el favor real “secuestrado” por Ranc, Miguel
Jacinto Meléndez morird en Madrid en 1734, dejando a



Figura 1.
Luis I, Principe
de Espafa.

su viuda e hijos una desahogada posicién econémica y,
sobre todo, lo que no era tan habitual en la época, nin-
guna deuda.

La infancia en sus retratos

El maestro pintaba los cuadros, generalmente retra-
tos de corte, por encargo, indispensables para la actividad
diplomitica de los reinos europeos de aquel entonces. Lo
habitual era encargar un retrato oficial al pintor de cimara
y, si era aprobado, se realizaban copias en pequefio formato
con destino a los principales palacios reales del continente,
instituciones oficiales y casas nobiliarias amigas. También
era una forma de dar a conocer a los hijos e hijas de los reyes,
ala par que se oficializaba su disposicion para su matrimonio
y la posibilidad de su concierto.

Luis I, Principe de Espa7ia. Se trata del retrato de
cuerpo entero de Luis I, representado a la edad de cinco
afios, con el cetro, el collar de la orden del Tois6n y la corona,
atributos reales, que lo identifican como Principe de Astu-
rias y por tanto heredero al trono. Viste un traje de brocado
azul, rojo y oro con bocamangas de encaje y lleva un tocado
de terciopelo rojo, con tul y plumas. Data de 1712 y es un
6leo sobre lienzo de 103 por 83 cm que pertenece al Museo
Cerralbo de Madrid (Fig. 1).

El Retrato de Mariana Victoria de Esparia representa
a esta infanta de cuerpo entero y sentada sobre un cojin.
Mira hacia el artista, lleva vestido blanco con suaves encajes
y un escote ciertamente acentuado. Lleva la banda de color
azul propia de la realeza. Su mano derecha, apoyada en el
regazo, estd en contacto con un ramo de flores y su mano
izquierda, levantada, lleva una rosa. Un gorro de tela rodea
la cabeza de la nifia. El fondo es oscuro. Se trata de un éleo
sobre lienzo que data de 1720 (Fig. 2).

Otro retrato pertenece a Felz']be, Dugue de Parma. Es
un retrato de cabeza y busto de un nifio de cuatro afios de
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Figura 2.
Retrato de
Mariana Victoria
de Espafa.

edad. Estd mirando al espectador y muestra una muy leve
sonrisa. Ataviado con traje noble y banda regia de color azul
oscuro. Al cuello lleva un lazo del mismo color. El nifio
sostiene con sus manos un libro abierto. Las caracteristicas
fisionémicas de la cara estdn bien definidas y tiene pelo
abundante. Hay un fondo de tonalidades oscuras. Data de
1727 y es un 6leo sobre lienzo circular de 53 cm. Pertenece
a Biblioteca Nacional en Madrid (Fig. 3).

E! Principe Fernando, futuro Fernando V1. El retrato
representa a Fernando (1713-1759), hijo de Felipe Vy de
su primera esposa Maria Luisa Gabriela de Saboya, como
Principe de Asturias, con la corona real y vistiendo media
coraza como su padre; luce al pecho el collar del Tois6n de
Oro. Meléndez utilizé un prototipo anterior a 1727, pues la
cara anifiada del Principe no corresponde a los catorce afios
que tendria entonces. Data también de 1727 y es un 6leo
sobre lienzo circular de 53 cm y pertenece a la Biblioteca

Nacional en Madrid (Fig. 4).

Figura 3.
Felipe, Duque
de Parma.
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Figura 4.

El Principe
Fernando,
futuro
Fernando VI.

Figura 6. Princesa
Maria Ana Victoria
de Borbén.

En esta misma época pinta el retrato de Carlos 111
nirio. Se trata de otra obra de parecidas caracteristicas
y factura. Otra vez representa a otro nifio de la realeza.
Llama la atencién su casaca de color rojo oscuro con ricos
bordados y una gran insignia. Lleva un pauelo al cuello
de color blanco y una larga melena. Mira al espectador.
Se trata de un 6leo sobre lienzo circular de 53 cm de did-

metro (Fig. 5).
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Figura 5.
Carlos 111 nifio.

Poco después el artista pinta el cuadro Princesa Maria
Ana Victoria de Borbén, en la linea estilistica de los cua-
dros anteriores. Se trata de la Hija de Felipe V e Isabel de
Farnesio. La nifia estd sentada en un trono y lleva en su
regazo, como es muy habitual en los cuadros de Meléndez,
unas flores. En su mano derecha, levantada, lleva una flor.
También se observa otra flor en el escote del vestido y otra
en la cabeza. Lleva un collar ajustado a su cuello. La nifia
mira al artista. Es importante destacar la presencia de una
corona real en la parte inferior derecha del cuadro. Se trata
de un 6leo sobre lienzo de 76 por 62 cm y pertenece a la
coleccion de los duques de Fernan Nufiez (Fig. 6).
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Entrega de premios de

“El Rincén del Residente”

Durante el XXIX Congreso de la Sociedad Espafiola de Pedia-
tria Extrahospitalaria y Atencion Primaria (SEPEAP), celebrado en
Zaragoza del 21 al 24 de octubre de 2015, se entregaron tres pre-
mios de “El Rincon del Residente” de la Revista Pediatria Integral,
seleccionados por el Comité Editorial a los dos mejores Casos cli-
nicos, asi como a la mejor Imagen clinica publicados durante todo
el curso, desde octubre de 2014 hasta septiembre de 2015. Pueden
verse todos los casos e imagenes en www.pediatriaintegral.es.

1er Caso clinico: NVizia con dolor musculoesquelético, sin
antecedente traumdtico )
Autores: S. Fernandez Luis, N. Alvarez, J. Bote Mohe-
dano, M.C. Mendoza Sanchez.
Complejo Asistencial Universitario de Salamanca.

2° Caso clinico: Ni7io de 6 aios con conducta alimen-
taria anémala
Autores: A. Méndez Sanchez*, A. Pascual Pérez*,
V. Martinez Sudrez** / *Hospital Universitario Central
de Asturias (HUCA). ** Centro de Salud El Llano, Gijon.

_.d‘\o
-

» Noticias

Imagen clinica: Infecciones respiratorias de repeticion
'y masa mediastinica
Autores: E. Urbaneja Rodriguez, H. Gonzélez Garcia,
F.J. Alvarez. Hospital Clinico de Valladolid.

“El Rincon del Residente” estéa coordinado por los nuevos
residentes que han comenzado en 2015: Estefania Ballesteros
Moya, Ferran Campillo i Lopez, Ester Pérez Costa y Diego Rodri-
guez Alvarez (residentes del Hospital Universitario Infantil La
Paz de Madrid), a los cuales deseo expresar mi agradecimiento
por su trabajo e interés, y estd supervisado por el Comité edi-
torial de Pediatria Integral. Estos premios se han establecido
para incentivar la participacion de los residentes en la revista.
Desde aqui, quiero animar a los residentes de las diferentes dreas
geograficas de nuestro pais, para que participen enviando sus
Casos e imagenes, lo cual contribuird a compartir la experiencia,
aumentar los conocimientos y mejorar el curriculum.

Mz Inés Hidalgo Vicario
Directora Ejecutiva de Pediatria Integral

Premios y Becas de la SEPEAP

La Junta Directiva de la Sociedad Espafiola de Pediatria
Extrahospitalaria y Atencion Primaria realizd la entrega de
los premios el Sdbado, 24 de Octubre durante el Coctel de
Clausura.

Los premios fueron;

PREMIO DR. GONZALEZ-MENESES A LA MEJOR COMU-
NICACION AL XXIX CONGRESO DE LA SEPEAP

“Premio Dr. Gonzalez-Meneses” a la mejor comunicacion
presentada por un Médico Interno Residente de pediatria.

Dotado con 1000€ .

PREMIOS NESTLE A LAS 10 MEJORES COMUNICACIO-
NES ORALES ) ~

Patrocinados por: NESTLE ESPANA, S.A. a las mejores
comunicaciones orales presentadas durante el Congreso.

Primer Premio de 1500€ y nueve premios de 750€.

PREMIO COLEGIO DE MEDICOS DE ZARAGOZA A LA
MEJOR COMUNICACION AL XXIX CONGRESO DE LA SEPEAP

El Premio Colegio de Médicos de Zaragoza a la mejor
comunicacion dotado con 2500€.

PREMIO MEJOR POSTER

Patrocinados por: ORDESA. Los asistentes al Congreso
otorgaron mediante sus votos un primer premio de 500€ y
dos accésits de 250€.

PREMIOS FORMACION CONTINUADA PEDIATRIA INTEGRAL

Para celebrar el 20 aniversario de |a revista PEDIATRIA
INTEGRAL, y con el objetivo de estimular y reconocer la
importancia de la formacion continuada entre los pediatras
de Atencion Primaria, se convocaron cuatro premios de 500€
cada uno, patrocinados por SOLAN DE CABRAS.

BECAS M.I.R. PARA ASISTENCIA AL XXIX CONGRESO DE
LA SEPEAP: La SEPEAP ha otorgado 100 becas a pediatras
en formacion para su asistencia al Congreso.



NOTICIAS

Pediatria Integral nimero anterior

Visita nuestra web

Director: Dr. Antonio Iofrio Volumen XIX, Nimero 7

Nuevo Accesa A La Web Para Los Socics De

aare | L SEPEAP
R R |

CONTENIDOS RECIENTES EN SIPEAP

WWW.Sepeap.org

A través de nuestra Web puedes encontrar:
Informacién de la Agencia Oficial del Medicamento.
Criterios del Ministerio de Sanidad y Consumo sobre la
valoracién de méritos para la fase de seleccién de Facul-
tativos Especialistas de Area.

Puedes bajar los CD-ROM de los Congresos Nacionales
de la SEPEAP.

Puedes acceder a los resimenes de los ultimos nimeros
de Pediatria Integral.

También puedes acceder a los nimeros anteriores com-
pletos de Pediatria Integral.

“Endocrinologia I1”

1.

Manejo y seguimiento del nifio diabético
J-Rodriguez Contreras, 1. Gonzdlez Casado

. Patologia tiroidea en el nifio y en el adolescente

M. Sanz Ferndndez, A. Rodriguez Sdnchez,
E. Gonzdlez Ruiz de Leon

Raquitismo carencial. Raquitismos resistentes
1. de la Calle Cabrera

Hiperplasia suprarrenal congénita por déficit de
21-hidroxilasa

A. Rodriguez Sdanchez, M. Sanz Ferndndez,
M. Echeverria Ferndndez

Hiperandrogenismo
M.B. Rolddn Martin, M. Martin Frias,
M. Alonso Blanco

Interés Especial

Diagnéstico y tratamiento de la hipercolesterolemia
familiar en Espafia: documento de consenso

P. Mata, Rodrigo Alonso, J. R. Gonzalez
Juanatey, L. Badiméon, A. Ruiz, J.L. Diaz Diaz,
M. T Musioz, O. Muiiiz, J. Dalmau, F. Fuentes
Jiménez, L. Irigoyen, E. Galve, F.J. Ramos,

C. Sdnchez, G. Gonzalo, JJ. Castrodeza, J.L.

Zamorano, F. Pérez Jiménez

Temas del proximo nimero

Volumen XIX, Nimero 9
“Neurologia I1"”

1.

Trastornos del tamafio y la forma del crineo
J. Hinojosa Mena-Bernal, B. Pascual

2. Convulsién febril
Informacién sobre Congresos. M.L. Padilla Esteban
Informe sobre Premios y Becas. 3. Epilepsia en la infancia y la adolescencia
Puedes solicitar tu nombre de usuario para acceder a P. Tirado Requero, M. Alba Jiménez
toda la informacién que te ofrecemos. 4. Trastornos paroxisticos no epilépticos en la infancia
Ofertas de trabajo. J. Campistol Plana
5. Cefalea en el nifio y adolescente

Carpeta profesional.

A través de nuestra Web tienes un amplio campo de
conexiones.

Nuestra web: www.sepeap.org Te espera!

R. Cancho Candela, A. Hedrera Ferndndez
Regreso alas Bases
Valoracién del desarrollo psicomotor

D. Gomez Andrés

@ Cuestionario de Acreditacion

Los Cuestionarios de Acreditacion de los temas de FC se pueden realizar en “on line” a través de la web: www.sepeap.org
y www.pediatriaintegral.es.

Para conseguir la acreditacion de formacion continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de cardcter
Unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se podran realizar los
cuestionarios de acreditacion de los diferentes numeros de la revista durante el periodo sefialado en el cuestionario “on-line”.
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Sociedad Espafola de Pediatria .
Extrahospitalaria y Atencion Primaria FUNDACION PRANDI
DE PEDIATRIA EXTRAHOSPITALARIA

E-mail: congresosepeap@pacifico-meetings.com * www.sepeap.org
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