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-
NACIONES UNIDAS

UE Enfermedades raras son las que se presentan en menos de 5/10.000

Ley Argentina sobre enfermedades poco frecuentes 1/ 2.000

Las padece el 4% de la poblacion mundial.

50% las padecen los nifos y 36% fallecen antes de los 5 anos.
* Son:

 Complejas

* Cronicas

* Degenerativas

 Potencialmente mortales



@V’ ‘i\p, Naciones Unidas
/4 hos H
\\_\, Derechos Humanos

OFICINA DEL ALTO COMISIONADO PARA LOS DERECHOS HUMANOS

Informe E/2019/52 ha incluido una seccidn sobre personas que viven con una
fermedad poco frecuente y las menciono especificamente en sus
comendaciones.

casez de conocimientos meédicos y cientificos sobre las enfermedades raras,
e conlleva que muchos enfermos sigan sin ser diagnosticados y que sea dificil
sarrollar tratamientos para tratar estos trastornos.

_atencion y los servicios sanitarios disponibles siguen siendo escasos y de mal
lidad

0s Estados deben velar, en particular, por que el marco juridico y normativo ...
segure un acceso efectivo de todos, sin discriminacion, a los medicamentos,
s tratamientos y las tecnologias, y proteja los derechos de las personas con
nfermedades raras, .......




o
ENCUESTA FADEPOF (2016)

* Edad de diagnostico:

* 38% en el primer afio de aparicion de los sintomas.

* 39,6% entre el 2do y 5to afio de aparicion de los sintomas.
* Mayores problemas detectados:

* Dificultad acceso diagnostico precoz

* Falta de atencion multidisciplinaria

e Escasez de apoyo en el momento del diagnostico

* Tratamiento...... calidad de vida.....

www.pocofrecuentes.org.ar/encuesta/



DEMORA EN

EL
DIAGNOSTIC
O
PACIENTES, FAMILIA PROFESIONAL
Padecimiento ?
Privacion de tratamiento Preocupacion
NEER Desconocimiento
Muerte Desinterés
Homnipotencia
Angustia



ECM
SIGNOS DE ALARMA O SOSPECHA

 Comunes e Inespecificos
* |Interrogatorio

e Examen fisico

 Laboratorio de rutina




COMO SE VIENE
INTENTANDO
TRASMITIR EL
CONOCIMIENTOSO
BRE ECM A
PEDIATRAS Y
AGENTES DE
SALUD

CLASES DE ORIENTACION EN PREGRADO
(1 HORA EN TODO EL CURSO)




-
CURSO A DISTANCIA ANUAL (2 CLASES

MENSUALES) Y DOS ENCUENTROS

PRESCENCIALES

008 A 2018
5 PEDIATRAS POR ANO

ULTADOS

 En 2007 en OCD se habian recibido 7 consultas por sospecha de ECM. Desde entonces el nimero se
incremento a 850 consultas por ano. En el 10% - 15% de los casos consultados se confirmo un ECM.

* Algunos pediatras no completaron el curso.
* Otros lo completaron y nunca mas se contactaron con el servicio.

e Otros aumentaron la sospecha y detectaron en su area de influencia nifios con ECM que
pudieron estudiar y seguir en conjunto con el servicio consultado.

e Otros se sintieron con formadion e informacion suficiente o por temor a ser criticados, 0 p«
temor a que "le roben" el paciente, se manejan solos, a veces con demoras o errores en el
tratamiento.



CASO CLINICO

H.C

2*Hija de segundo matrimonio, no
consanguineos

Embarazo y parto normales
Alimentacion a pecho hasta 6 meses.

Incorporacion de papillas, rechazo a algunos
alimentos, persistente.

Madre muy preocupada consulta
insistentemente

Diagnhostico: beba caprichosa




HC

* Siguid con

mucha selectividad
Vomitos que algunas veces requirieron internacion, con rapida recuperacion
Crecimiento normal

Laboratorio con TGO/TGP 95-120 Diagndstico: transaminitis

Siguieron consultando pediatras y gastroenterdlogos. Diagndstico: reflujo
gastroesofagico.

Cuadro clinico con iguales caracteristicas.

Consulta con hepatodlogo pediatra a los 4 afos por persistencia de
transaminitis.

* Antes de la biopsia hepatica, solicita consulta en ECM



CONSULTA ECM

 Evaluacion de antecedentes

* Reinterrogatorio

* Rechazo franco por todos los alimentos que contienen
fructosa. (azucar, golosinas, jugos, frutas, vegetales)

e Estudio molecular para FRUCTOSA ALDOLASA B : se
confirma por presencia de dos mutaciones patogénicas en
el gen de ALDOB.

* Tratamiento: dieta libre de fructosa y sorbitol. Buena evolucion clinica
y biogquimica.



-
CONCLUSIONES

e PASO 4 ANOS SIN DIAGNOSTICO
e AUTOLIMITANDOSE EN LA INGESTA DE FRUCTOSA

« INTERNANDOSE REITERADAMENTE POR VOMITOS Y COMPROMISO
DEL ESTADO GENERAL

 VISITANDO MEDICOS.
« SIGNOS DE SOSPECHA EN ESTE CASO:

e SELECTIVIDAD ALIMENTARIA
« VOMITOS REITERADOS



FACIES TOSCA?
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-
ULTIMO EJEMPLO

* RN embarazo y parto normales

* Consultan alos 13 dias de vida por dificultades alimentarias y descenso de peso.
Atribuido a dificultades técnicas.

* Alos 20 dias de vida presenta lesione eritemato-ampollares perianales. Tratamiento
ambulatorio.

e 24 hs después las lesiones perianales son necraticas, se interna.
* Bajo peso
e Dificultades alimentarias
* Hipotonia
* Lesiones perianales
* Apalasia medular (anemia, neutropenia, plaquetopenia)

* Diagndstico Presuntivo: sepsis, cultivos, ATB.



o
EVOLUCION

Permanece internado por 2 meses
 ATB
e Apoyo nutricional, por bajo peso y mala alimentacion.

* Persiste hipotonico, aparece nistagmus, fondo de ojo normal.

| a neurdloga sugiere realizar una pesquiza ampliada.

/ C3 elevado

*|Consulta:| Acido metilmaldnico elevado e hiperhomocistinemia

Diagnostico: Deficiencia CbIC.
Confirmado por E.Molecular.



DATOS DE SOSPECHA

* Dificultades alimentarias -
* Mal progreso de peso

* Aplasia medular




-
CONCLUSIONES

e ECM no existe como especialidad

* Consideramos IDEAL la formacion de pediatras de diferentes puntos del pais en una
RESIDENCIA de ECM

* Proyecto rechazado en 2013 y 2019.

 Habiendo laboratorios de pesquisa en todo el pais, es necesario un pediatra
entrenado junto a cada laboratorio para saber como actuar con un resultado de
pesquisa positivo.




-
CONCLUSIONES

* Los SIGNOS DE SOSPECHA son siempre INESPECIFICOS.

e Cuando un paciente no evoluciona como se espera frente al diagnostico que se
presume SOSPECHAR un ECM Y CONSULTAR.

* Frente a mas de uno de los sighos de sospecha SOSPECHAR Y CONSULTAR.

e Cuando se explica un cuadro con mas de un diagnostico SOSPECHAR Y CONSULTAR.
* Enviar estudios sin una orientacion diagnodstica previa, tiene poca utilidad y alto cost
* La demora en la consulta puede ser muy mala para el paciente.

* Sjalguien sospecha esta posibilidad, acepterlo y no buscar argumentos en contra,
porque se encuentran!!!

* Es mejor para el pasiente hacer una consulta equivocada, que no hacerla.

e Sentir verglienza, temor, rechazo a hacer una consulta, perjudica al paciente!



CONSULTAS

OFICINA DE COMNICACION A DISTANCIA
OCD

ocdconsulta@gmail.com
TE: 011 4122 6352

Hospital Garrahan




