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SEGUNDO SIMPOSIO DE PROFILAXIS Y TERAPEUTICA INFANTIL 
ORGANIZADO POR LA SOCIEDAD ARGENTINA DE PEDIATRIA, 

EN LA FACULTAD DE MEDICINA DE BUENOS AIRES, 1971. 

DISCURSO AUGURAL 

Profilaxis y terapéutica infantil: 
orientaciones actuales y metas futuras 

JOSE M. ALBORES 

E: 14 (le setiembre (le 1970 al inaugural el 
Simposio (le nIerapéUti(a  Infantil, di-

-- Cuenta (le la intensa y proficua art lvi - 
tediótrica que se estaba desarrollando en 

mues -.ro país; hoy nos corresponde el honor 
iraugurar este 11 Simposio. 

A:es de entrar en el tema, deseamos (les- 
- dos hechos de singular importancia: 

¿ Este simposio es organizado por la So-
- Argentina (1e  Pediatría, institución fun-
toda 

 
el 20 de octubre de 1911, ciue  cuenta oc- 

aente con más de 3000 miembros nuccleo- 
n una entidad inairiz y 20 filiales, entre 

las cue se encuentra la Cruz Fueguina que 
-ñer3e corno carácter distlnti\'o la ile ser la niás 

r-a del mundo. 
El mismo se vealiza en el A ola Magna 
Facultad de Medicina (le la Universidad 

Bénos Aires (Ue ha evolucionado siguieli- 
da  tt_'ia senda de orden y progreso y ha (10(10 
i'k:es médicos, éticos y humanos (le ccl ieye 
mzúversaL entre los que se encuentran dos 

Ls Nobel (le Ciencias: Bernardo A. bus- 
y Medicina y Fisiología) y Luis F. Leloir 
imica i hecho único en Latinoaméricn 

Ptr ello, los pediatras le quedan particular- 
te agradecidos al scdor Decano y Presi- 

denle lIo:iinci 	cli Kinipsic I'i 	k'c 	lOi( 

En la Republica Algentino, el W a su liii .  
ciento (le las prestaciones pecliatricas son de 
raractet' p-rei'eo lOo incluyendo el control y la 
promocion (le uii correcto crecimiento y des-
arrollo, técnicas y educación alimentarias. Vl-

cunariones. higiene mental. detección oportu-
na y precoz (le las enferniedacles y hi conduc-
(10(1 de su progresiva adaptación al medio fa-
miliar y SOcial, 10 (loe  (constituye un bito di-
fercnciadoi' cori respecto a olios i'amas de la 
medicina. 

Los arabes oco,s ¿oipresion.aoles se han re-
gistrado en la prevención de las infecciones, 
especialmente en las infecto-contagiosas o 
1 ransrnisib]es. Se l) 110 logra(lo ineliinte lo 
cori'ecta ib pl icacion de o cc/idos gene roles y 
muy pai'tic'ularmc'nte pal' los 'oe000eioics. No 
obstante, periódicamente aparecen (notes ciue 
adquieren a veces cordel ev epidémico, por tillo 
aplicación defectuosa o insuficiente ile las 
lTiislilO5. 



(':110 ejemplos del (Iesam'm'oIIo y lm'epamcidn 

de vacU nas, podemos mencionar UllO tic sig-
miiflcado Iliistoricc.(. la y coima (:cil)t.l'a la t'ii'uclu, 
\' otto que le ha loción civil a lluesI maite Ile-

'atili la (iI?/)ü?iüoiiClítico, 

liespecto a la i:u'ucio Sc sabe qUe tuve ial 
origen en Oriente, siguiendo los iss  a la 
('t\'llIzat(ofl en su marcha hacia Occidente; 

e:ida coni ineute sirvió de sepultura a nTIPMw 

de seres. -ie afirma que tlexico no fue con-

( icustada por lIernún Cm miós, sino ior el alia-
dO del intrépido español la viruela. En el pe-

ríodo comta'endidu eiilr la ultimo clocada del 

Siglo : \h la sei-iimntla del .X\'l 1. se inmo-

taren inés de dos mil Iones de vicias en las 

tierras del Plata (Mazzioti). 

Hace inés de diez siglos —lgunos'aimiom'is 

la renumtan a la época anterior a la Era Cris-
tiana— los chinos practicaban si.t prfi1ixis 

vistiendo a los niños roo la ropa cli' los ('it-

termos, y empleaban las costras finamiiente 

pulverizadas haciéndolas inhalar a las pem'sumias 

susceptibles: Intulias veces este empírico loe-
todo pro\sl(atha cpideniUls que cliezImIalcal) a 
ltli iis ('Ii te ras. 

hIii 171 1, l'liarilii en \'hnccia, lKeniiidv en 

l,ondi'ei \ 't'inti)iii en (Potstantinela, intentan 

i.lifundir (sta léciiica que fue acogida sin ma-

Ver entusiasnio; tres años inés larde liaría W. 
Montagmi, esposa del embaidor  inglés en Cons-

tanlinopla, logró hacer aplicar a condenados a 

oiucm'te, con buenos resultados, la linfa, ele-
diaiite picaduras con alfileres impregnados en 
Pus exti'aido de las póstulas. 

Eduai'co .Jenner, nacido en la vicaría de [le-

kelev, (ilouccstershii'e 1 inglaterra). inocula el 

'It (le mayo de 1790 pus de una púsi ula a un 
lifio de ti añas de criad.. [ames Phipps: el IP 

de julio rIel mismo ano '1' \'al'iOs maeses il(s 
pués le fue imioctilado pus de cnl'crmnos sin 

que se produjese m'minguna i'c',icción. deinosli'ari-

do r'ientificamenti' que estaba indemne al ron-
agio. 

l'IsL(.s tm'aluiios junio con olm'as olrervacio-

mies fueron publicados cmi lies memorias, apa-

mecidas en 1575, 1579 y 1000. En la piéniera 
de ellas dedicarla a Pam - m'v-Batli expresa: ''Es 
inexplicable que en estos lienipcis, en que la 

n\'cstigación cientil'iea fin alcanzado tanto 

auge una enfermedad tan peculiar como el 

cOP.'-tiOX. que durante tanlos años se viene 

iii:-immifestatiilo iii éste '' oti'cis ile los condados 

AlCI1. UiUENT, ['EDIi'.T 

\'eciiO», no haya sido olúeio de atención pat - 

m iculni'. En vista de que los collociflhiefltos de 
esta niateria, 1 :into cutio nuestros colegas co--

mo enlie otras Pel'sonls son sumamente vagos 

e indefinidos. y pensando (lile ijodían sui'gim' 

casos interesantes y útiles, he vealizado umia 

investigación tan r'stm'icta como mo lo pernhi-

Iteren las ('ii'clmmistancias locales, sohi't las mu-

sas y efectos (le esta enfei'miiedad singular. 

las péginas mine siguen son el fruto de esta 
investigación: péiginas cine  le dedica ('00 la 

inés afectuosa consider:ieim'mn su sincero amigm.i 

l'iivai'do .1 erinei''', 

- 

('abe consigna]' que en la América del Sur 

entre 1900 y 19GS se han notiLcado él J'ltlt 

casos de viruela. el Pb pom' ciento de los cuales 

se presemitó cmi l--ii'asil. El pi'mdlilema es mucho 

mas grave en Asia; en man informe rio la 0.11.5. 

etipula que entre cuelo y o-lubt - e de i9)i7 
se presentai'on 50,1152 asos. ncienti - as que en 
el mismo período de 1900 fueron de 38.091 

La ei'radiración de la \'iniela es posible y 

puede llevarse a cabo a ti'avés (le campanas 

sisleiiiaticas pitia la ¿idministm'aciómm de la va-

cuna. ¡ os ii':mcasos del pasado se han (lehimio a 

la cobertura inconi tileta de la i.ioblaciómi y a 
dit'iei,mltamj(s ecomconiicis y administrativas. 

1 Oi'g>inizacimlim l'aiiimiierici'miia ile la Salud, pég 
17, 1 fiI;n. 

En 1971, li i'ococlll. coiilm'ti /o i/,'ocfri 'cm $1' /e 
('OOSi(/('i'(( of.mlitjo forjo en Estados Lntdos y al-
gun_is países ew'iqlem..is. 111cm se debe a que su 

11)1 il.e ición no esta exei'i 1 it (le Con) Pl  ica clones 
graves. La fi'eeuencia da encel'alitis postvacu-

nal ier'ila entre 1: 10.000 y 1: 20.00)) con una 
inoi'tuilidad del LI a 32 por ciento, luego nc la 

prilliera vacunación. Los riesgos de encefali-

tis auniemitan cii los moños niavlll'es mle '1 años 

y en los adultos, 

Cabe consigmiam' que en los últimos años se 

han logrado ¡)1'gr(ií>s el) la (luimim.)pl'ofilaxis 

de la viruela mediante el emnlcleo  de sulfonis. 
('011)0 l'i \r_n_i,,lilsatilio_heta  timmsemicarlmazm'mna 
(muielisazona, "ma c'hom':in '') ; I-bm'omnri-3-metil 

isllti;izol-é-m_'al'lloxaldiell(io–tiosenlicam'lllizl)mla; 5-
iodo-2-deoxii,im'idimia-6-aza-11m'acilm'ilios1 y la dis-
timiicina A. Con nietisazona en 2.297 pl:'rsonas 

que l'ci'ibiem'm.mri la dm'uga se l'egistl'am'on 11 casos 
(le vii'neta, con dris muertes, mientras ritme en 
2512 que no la recibiei'on, huhco lii Casos ('mili 

20 defunciones; la mom'hilidad fue nc 0(P) por 
ciento y .1,12 P01' ciento l'cspectivamTenlc. 
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La historia de la >ororei (Iflt)i0liOwi(tuliC0 

es (le reciente data y 1)01'  todos conocida. Des-
1e principios de siglo se ha ilIteiltado su pee-
paraci>Sn : a reiterados Fracasos, entre los 
nne deben inenciollarse los (le 1-liodie y i'ark y 
Holmes y Itule iiieiados or, 1931,  siguieron los 
esfuerzos de un gran presidente de los EE. UU., 
F'ranklin Ilelano Roosevelt. glacias O cUya Con-
:ribución. liiccrs, VOlier y 1tobins l)udieron 
aislar Ms lies cepas (le Vi]'UC cultivftfldoliis cli 
:ejido de l - in(n de mono, lo que permil io a 
SaIk elabarai' su vacuno con virus nuerto y 
(uit muy escasos peligros. El 12 de abril <le 
155 se hace el flhlilfl(i0 de la eficacia de dicba 
':aeuna, que ha s(l) superada por la Sabio. con 
.us  vivos al minados. 

En la ¿(ci utilidad disponemos de vacunas va 
»nsagi'ailns: antidiftérica, antiteténica. anti-
(UqUCIhlch>)Sa. anlipúlioniielíliea. tmntivariólici> 
y antisaranipionosa. que han reclincido di'fist.i-
eamente la frecuencia <le estas enfermedades. 

Entre los adelantos registrados en los dIP-
nos tiempos figu rau la obtención de vacunas 
de eficacia comprobada contra lii rubéola -e la 
narotiditis, y se estén realizando estUdu)s e 
:nvestigaciones que en un lapso estimativo de 
1:5 años l>ernhit ij'tmn obtener nuevos preparados 
para la prevención de la hepatitia influenza 
herper varicela, virus sincitial respiratorio e 

:mdenovitus. 
lIc aquí el Coleodm4o (le caeonacioies que 

resuntivamente se apliearé en 1984. 

C,AI,EN1)Ri() DE VACUNACIONES 1984 

Eda >1 	1 	 V2 t' un as 

Hasta O meses 1  l).i'.T., 	polio, 	virus 	sinc-iiial 
respiralorio. 

(1 	a 	12 meses Sarampión, 	lio'tnhiflu1enZa. 

1 	o 	3 años \:irucla 	ink'oplasina, 	herpes. 
varicela 

:1 	u 	5 	¿idos Piirotiditis, 	hepatitis. 
O 	a 	12 	ilf105 lulméol;m. 

1'o<li> adelanto en la ereaeion ile 11110 nue\ a 
:ocl.Ina (leheiní acampañarse de mmii adecuada 
educucion san>) aria de la población a fin (le 
,bteiier che ellas el nlúximc de 1 men eficios. 

La vacuno P,.C'.G. para la prevención de la 
ruhe.I .culosis es mmiv ñliI y eficaz en  

no desarrolltnlos o en 1h15 (le desoriollo ('0100 
Ceo mcm- coti el- ii (les/mo. 

Estudios experimentales dan cuenta, que 
sería capaz de frenar la aparición de neopla-
sias expei'imentales y leucemia linftitica en la 
rol a. 

Vn in l'or>-ne de sumo interés es el (liu lo a 
conocer por el instituto de Microbiología de 
Montreal. que demuestra que en los niños me-
liares de 15 años, la frecuencia de leucemia en 
los vacunados, es lii 111110(1 respecto a aquellos 
>iue no la han recibido (00 muertes por 1cm 
cern iii (, o 407.000 vacunados: 101 muertes en 
311)11)0 no vacunados). 

Se 110 i nformam lo acerca de 1(1 pos ibiliclm 1 de 
provocar leucemias -e tumoi'es malignos me-
(haute la inoculación experimental de virus, 
y es pial ahile que algunas <le estas a lecciones 
malignas pu eçia 11 reconocer esl a causo - El lo 
abi'ii'tí mi amplio horizonte en el ser liulilano 
nitc la eventualidad de preptil'ar vaculias pi-e-
cclii ivas, considerúnclose <le más vastos alcan-
ces la obtencióii de antígenos celulares T (tu-
morales), en su profilaxis. 

Se puede lograr inmunidad pasiva y transi-
tot'ia, mediante ci empleo de garnmaglobulinas 
<le origen humano, nluy superiores a los sue-
ros beterólogos. 

La aplicación mús importante de estos pt'e-
pai'ados está dada por su capacidad para pre-
venir la lleliatit iS, liiiliiendose destacado 'ólti-
niarnente clii re la ganfniaglobulina liiperinmu-
Ile contra la tos convulsa, el tétanos y la 
yac-una antivat'iolica ) \-'.T.G. ) - Esta última pee-
mitiría evitar la encefalitis, coniplicación que 
se presenla con ulla frecuencia cinco veces 
irmavo>', cuando Iti p>'mnioiaciooació -n. ootftarié-
lico se practica (lespués de los cinco años (le 
edad. 

También se ha empleado con éxito una 
ganimagiobillina hiperinniune en It> lmceven_ 
ción (le la enferinemiad hemolítica del recién 
nacido. 

El enipleo de antibióticos y >1uiniioleri'ipic-os 
clmflidi agelites profilúclicos, exceptml en eircnmus 
tancias especiales. 11<> pOseeIi un valor silililal 
a su m'ficaeia terapéutica ..-\ sus electos tóxicos. 
algunos de los cuales sohi peligrosos, huy que 
agregai' el hecho importtmnt e que uOO o (los 
dias <lespués ile su adminisi racion la flora 
sensible es i'ee>nplaztmda por otra Inés rcsis-
1 ('lite. 
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- u aplicación más valiosa lo colistituve la 
fiebre reumática mediante el uso de penicilina 
en las infecciones del aparato respiratorio 
provocadas por el estreptococo beta-heinolíti-
co A y en la prevención de las reactivaciones; 
también son útiles en la quirniopi'ofilaxis de 
la Tlt.C. isoniacida, rifampicina. etamhu-
tol 1. infecciones meningocóccicas 1 sulfactiazi-
oid: por B. 10 fluenzoe (ampicilina) escafilo-
coccias, diarrea epidénhicii del recién nacido 
por E. eoh. 

Los agentes antivirales no han respondido 
a las esperanzas que se h :in depositado en 
el los. Se conocen varios que actúan por chíe-
rentes mecanismos, bloqueando la penetración 
del virus en la célula, inhibiendo la síntesis 
del A.1).N,, la síntesis proteica, la multiplica-
clon viral, su maduración y liberación. Es 
preciso reconocer que la adamantamina, piri-
nmidazcics, cctosinamhinona e interferón tie-
nen (luclosa eficacia. Con anterioridad nos he-
mos referido a las tiosernicarbazonas en la 
profilaxis (le la viruela. 

La desno1ric'ón Sigue constitu\'endlo un pro-
blenia prioritario de la salad pública: rl pro-
blemu dc'l li.uncbrc. 

11am diez años la OMS. pl.lbliCó un estudi)) 
en el que se informó que 400 millones (le ha-
bitantes del mundo ingerían 21100 calorías y 
30 gramos de proteína animal por día, mien-
ti'ilS que más de 2.000 millones (80 % ) pade-
cian hambre, aunque muchos (le ellos no prc-
sentaban manifestaciones de enfermedad pues 
gracias a la posibilidad cíe regulación homeos-
tática y cte la actividad que eran capaces de 
desarrollai- podíaii vivir en 'forma relativa-
rnen te tiornia 1'. 

i)entro (le los grupos más expuestos se en-
cuentran los laban-PIs / Viños, en una etapa 
(le la vida en que el crecimiento y desarrollo 
están particularmente acelerados, y las oi aje-
res cm bu ?OzO(luS. en las que el insuficiente 
aporte de proteínas en el período prenatal. 
(:spec'i atinente en los pri meros meses, inhibe 
la formación de las células ganglionares del 
embrión, responsables de la falta de inteli-
gencia y maduración emocional (le sus hijos. 

En un informe alairecidlo en 1960, se esta-
bleció, que cíe 0(37 millones de niños inenoi'es 
(le 14 años, residentes en países siibdesai'rolla-
dos O ('rl desarrollo. 269 millones (III % ) eran  

desnutridos moderados o graves: se ha de 
most raclo (pie en 1 .atinaamérica la mitad (le 
los li al)itantes consumen menos del 60 p01' 
ciento cic' los rcqucriniicntos: la dieta de los 
)i?flOs ile ci o.esti'os países. con contadas excep-
ciones. contiene 1)11 promedio de 213 g  cte 
proteína animal cte los cuales 9 gramos co-
riesponden a la leche, mientras que en los 
EE. UI'. y Canadá esas cantidades están pci 

€'ii('ilfla del (lohle (01 g y 2% g respectivamente) 
Si tenemos en cuenta que la pdilac'ión total 

del mundo en 1971. es de 1100 millones: que 
(acta segundo nacen api'oximadameitte 4 niños. 
se  calcula para el año 2000 Una cluplicación de 
la misma : es/e ereeilomd'flto deiflOqi'áfiC( CX-

plosiro soperarcí ci a unic ¿ to de la. producción 
(le aiim Catos por lo que se aqravariio los pro-
6 le OlIOS (Id' 1(1 (les 0(1 t rzcuín. 

1 a desnutrición constituyo i.in campo pi -o-
picio para las infecciones entre las que pre-
dominan las gastrointestinales y respiratorias, 
que representan las causas más frecuentes (le 
mortalidad infantil, y es cliii frecuencia, mo-
tivo de menor rendimiento y mayor deserción 
es col iii'. 

En la denominada distrofia pluricareuc'ial 
del lactante, marasmo. Kwashioi - kon', acleniás 
de la carencia calórico-proteica intervienen 
factores psicoafectivos. sociales, económicos, 
educativos y culturales. 

En la llepública Argentina con 21 millones 
cíe habitantes, clislrihoidos en 3 millones cte 
km2, con un consumo promedio de 84 g de 
proteínas, cíe los cuales 31 g sol] dic procedencia 
animal (1-9 lugar cii América luego de lOE. 
I'U., Canadá y Uruguay) existe Pesa-ui riCión 
infantil. 

Entre los objetivos (le lucha contra la mis-
ma, figuran los siguientes aspectos: 

1) (;e -oe)'aie,ç 	Elevar los niveles de vida: 
clesarrol lar una adecuada política alimc'ntaria 
y agrícola, mejorar la ecluc'ac:ión. saneamiento 
(tel medio. 

2 Espe(!íficos: a) Prc?.'cneión 1 jooi Cilio (le 
(U. .oi oil: Mantener un buen estado nutritivo. 
prevenir las infecciones. 

1)) 'l'erapéo(ic'o : Tratamiento oportuno cte la 
enfermedad y sus complicaciones, que pernil-
tan una rápida recuperación y rehabililac'iolL 

Todo ello constitLlve una ohi'a primordial de 
los gobiernos y de los organismos nacionales 
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e inlernacioliales de la salud plíblil a. Pera 
mluén es responsable la Comu1iidl11 y el p 

21:1ra mediante su arción médica y social. 
La ltrolilaxs adecuada de la desnutiieión \' 

Us (OIflpli(a:iOfles más fiecueni es y graves, 
:a gastoeni eritis y las in (eccO oes respilato-
cias ju Oto (011 la prevench3n de las enferme-
dades infectocontagusas. ConStitUyen medidas 
:mporlantes, (it])ii(C5 de disniinuir la oorlali-
'1)-Id ¿itfn)(Ii/. LOS (idos (loe Poseeflios .soii ]a-
nentahiemente niuv i-ontt;idietoi-jos. 

ConsigO. Ministro (le Ilicoestar Social, ex-
:res en el (1i5Y1i15O inaugural de las XX
::aclas (le Pc(iial]ía (1970) que la mortalidad 
infantil en la itepública \rgenlina era de 518 
nor mil: el mismo M;nist('lio en ma puliea-
eion aparecida (-'O flO\iClflI)1'e (le 1909 afirma: 
La taso (le IiO)ltalidid inlOntil p1esc0L) una 

:endciicma deci - ceiente. 1 a Lisa de 11900 es de 
1 por tn:l. es la mas alta que Cocuotiamnos 

en el período (lcseendiendo bstu Ufl minim(: 
(10 52,1 por mii en 1900'. ( Lstadísticas vitales Y 
le salud, mortalidad infantil Y  P1e( olar.) 

La Organización Panamericana tle li Salud 
en. su folleto, IJ('cJ,ús (/)(C mcicicni p(oqr('so. 
sOltado en 19L1 acáala en 190(14902, una taso 
de 61 por mil y en 1(1(10 (le 399 por mil. Más 
secienteineole. después de realizado el 11 Sim 
:'osio el Ministerio (le T(icneslar Social (l1Ol:-

In (le Ptogmii loo NacIonal de I'Jstadísticas de 
Salud aparecido el 22 de noviembre de 119711 
10 1111:) lasa (le (319 1)01 11111. 

Estos simples enunciados afirillan los con-
eptos (lime  Cxplesamflm' 01 celeliiaise el (109 
:niversorio (le la fundación de la Soemedac 
AtmlcP.tina de Pediatría (Ar(-hivos Argentinos 
'le l'edialría (1971 N9 9. :12:1) en el que afir-
0100105 (-lOe los datos estadísticos en hluestro 
1015 nO 500 (1)11 íi:ihles. 

De cualquier manera estonios muy lejos de 
-'atisfacer las metas (1(1 l'lan Decenal de Salud 
le la Camta de Punta del lIsie a cumplir en 

70 aéios a parto' de agosto Oc 1961 en la jue 
consignan 1, los grandes problemas S salud 

- e las Arnérdas (ocIas los cuales caen dentro 
rl mareo (le la piogramacion 1laci)Jllal la oc-

eonszocióii y la :icltnioistraeión el'icissnte (le los 
erVmelos. la  educación de los pm'o0'-'onals y 

el adie-sI amiento tic los auxiliares e (1:' mees-
:ieaeión lmásit'a y operaciommal. 

En lo que respecto o los m'cc/éo e(c((los, el 
:n.dice (le natalidad es lomOs.  22 oom' mil (el pmo- 

medio lela Talinoaniéh - ica es (le 29 por mil) - 
Yacen anualmente en nuest 'o país 500 mil ni-
ños (1 por nlinula( la nmom - t:tlidad es - alta con 
tasas (le 21 pur mil (1(911) a los qUe hay tPO' 
agregar otro 21 som mil coimespondiente a la 
fetal tardía lo que hace un 1(1101 de 18 por mil 

Yn el infl)tmlie del ('omhé de \otos y lleco-
incrmdaciones de las XX tornadas Argentinas 
tic Pediatría ( niavo 1971)) se en fatizó que: 

it La polO lea (le l:(ohlación de dIO 1)ilÍS (0010 

la Ampentina roo bajas lasas (e natalidad y 
emeeloIjento vegetativo, t.iehe tener en parGeLl-

l ar la pm:unocion e pmotecc)ómm 
de la salud de los recién oso - idos. 

2) l-'au'a su nlejom' atemmcion se (lelteman actua-
lizar les liss estadísbcas (l(" la morbilidad, 
asi como realiz:.0 un registro cje las materni-
dad es y ot los m'ecu esos dispon it ti Os en el am - 
bente nacional, lfl0\'ifl('ial omunici pal. imitime 1 
Y PilVi) mio. 

9) Es imprescindible en (muestro país le 
(meación y (uglinización (le nuevos reimiros e 
serviCios de atención al hecien nacido a dife-
mentes niveles de acuerdo (011 los índices de-
O)O9b'áfd'O5 loca les. 

a ( (cuicos Sm(pdmo(cs: con ami ividad isis-
telicial cloceiite, de investigación \' proyección 
a la Comunidad, cuyas principales (d)]is(aciones 
consisten 00 ('1 adiestt'aiitiemito de persm:ual 111ts-
(11Cm) Y pam'smmedico en flrmiia perm:tnenle. 
N'uestro pt(ís en una etalma inicial. necesita 
cinco centros de este hilo. 

lii Yerc/c,os (( Oo'('I. ((((dio: capaeila(lsIs jmsml's( 
atender lsm patología lilás fu- eec ente en el área. 
con mitas de 1000 pat'ts aouales. 

(.) SerVicios OSiSP)(Ci(hIeS (0))?'))OS' cii co-
munidades con menos (le 1.000 parlos animales. 
lIstos sc'i'Vicios (letien (lsponcm' (le facilidades 
Y l)ersaltsll par:) la (i('('o'O('ióo oportuna a los 
1 entmos sup0m'l mies de :iqtmellcms casos que lo le-
omueran. ls imidispeosalmie (tie le :mtencióti del 
u - ación nacido síi d0l1(lLicidil jtOl' III] lleOhiittO-
logo o un médico stmficientenientc adiestrado; 
en caso (le no mlkponilolidad Oc: los rolemos 
scm - o efectuado por pem'sonal p:tb':mniódieo (1(9)1-
ulaniente capacitado. 

Faca ocupar tin cam,'o (lc neoiiatologo (iehc 
CXiir5e certificado de su capacitación en le 
es JI(' - la 1)0 amI. 

1) El acliestr:itiiieiito (le los obste) 1(5 
efliermi eras especializadas debe adecuarse a 
técnicas Coblst:Oitemehlt o actualizadas. 



iii Los servicios de neonatologia deben or-
ganizar la enseñanza tIc la atención del recién 
nacido a las madres y futuras madres. 

ti) Deben cmlilcarse  en todos los centros y 
servicios del país historias clinicas unificadas 
que permitan la realización (le estudios esta-
dísticos. 

7) Es necesario especificar en la historia 
clínica (el recién nacido, a(lemás de otros (la-
tos, incluyendo peso y talla, los que corres-
hondeo a la edad gestacional en semana y 
la maduración fetal 

5) Será imprescindible para valorar indivi-
(lualinente al recién nacido, la confección en 
nuestro país (le tablas y curvas (le crecimien-
1(1 fetal normal. 

9) Es indispensable la unificación tic la ter-
minología y clasificación neonatologica de 
acuerdo al criterio ni od croo 

10 Debe intensificarse la educación sanita-
ria tIc maternidad y cuidados de recién naci-
dos a nivel (le los organismos edicacionales y 
(le salud. 

La. p iccnc (111 UrO pro o oto! requiere la c da-
horación estrecha entre obstetras y pediatras. 
y la correcta LlteEiciófl de la embarazada per-
mitirá prevenir numerosas embriopatías y fe-
topatías con secuelas graves para el nini que 
repercuten dolorosamente en el ámbito fami-
liar y social. 

En la Argent loa —es doloroso confesarlo-
pero con la verdad "no se ofende ni se 1('io o'', 
existen "c'iifei'niedodes )'egwnoies'', que han 
sido erradicadas en otros países. 

t' na vez más debemos recurrir a los votos y 
recomendaciones de las XXI Jornadas Argen-
irias (le Pediatría (Termas de 1-tío Hondo, 

11 /4/71 ) que merecen la mñs amplia (llftislól'i 
y(1 celaran lo si gu ier'mt e: 

1) Destacar la imgortancia que tiene en 
nuestro país gran númei'o de enfermedades 
con características regionales, las que afectan 
a ini alto porcentaje tic la población infantil. 

2 ) Señalar entre las más frecuentes a la en-
'enneciad de Chagas, brucelosis, hidatidosis, 

1/cid' naniasis, entre las infecciones; bocio en-
(le/nico entre las metabólicas y arsenicismo 
en t re las tóxicas. 

) Reconocer a la desnutrición (:onio ti!) 

clon básico de suma importancia asociada a 
ialol.gía regional y a otras enfermedades 
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vinculadas a factores socio-económico-cultu 
rales. 

11 l'ropender al desarrollo do los medios (le 
diagnóstico de las enfermedades regionales 
mediante la ampliación y adecuación de los 
laboratorios de salud, la obligatorieda( de no-
cropsia 'e la educación continuada y perma-
ncnte (le los profesionales del arte de curar 
en todas las legiones afectadas por esta pato-
logía. 

tc( Establecer mediante estadísticas Lelia-
cientes la morbilidad y mortali(iad por enfer-
niedades regionales en cada área. 

0) Facilitar a la población umia iiterieion mé-
(lira temprana, eficaz y permanente en la pro-
lila zona afectada por el regionalismo noso-
lógico. 

Ti Adoptar las medidas de saneanienlo am-
bieni al esenciales joira la cli minación progi'e-
siva (le los vectores y reservorios humanos 'e 
animales que mantienen el estado ciltlémico. 

5) Controlar las fuentes de infección animal 
con el fin de erradicar las enzootias y su tras-
misión a la población infantil. 

9) Las medidas señaladas anteriormente no 
tendrán eficacia si al mismo tiempo no se eje-
cutan las acciones de fondo conducentes a me-
jurar las condiciones sociales, económicas, t'i.il-

turnIos 'e educacionales de la comuntdad. 
Los (!CciduliÍes nos plan) can uno de los se-

rios problemas de la medicina int'aritil, va que 
son responsables estachísticamente tic las ci-
nos más altas de niorbimortalidad en la se-
gunda infancia. 

Causa directa del fallecimiento del 25 poi' 
ciento de los niños de ese grupo etano ciii la 
Capital l''edenal. del 40 al 4)) por ciento en los 
Estados Unidos y países integrantes del tlei'-
cato Común Europeo respectivamnte, tenién-
(lose lii perspectiva de un aumento tIc las ci-
fras en i-elación directa al progreso tecnoló-
gico. En 1970, se contabilizaron en Estados 
Unidos 2.500.000 prestaciones médicas m'notiva-
dltis p01' acd'identes, con una niortilicitid de 
110.000 registros; de ellos, el 00 1)01' ciento cii 
menores ile 15 años. 

Agrava eh problema, el alto poi'cent/ijc de 
niños aceiilentacos que quedan con incimpaci-
dadcs deLio it ivas, tres put' cada uno fallecido. 

Lo expuesto, obliga al pediatra mm buscar so-
luciones, encat'and.i el estudio ile los in fortu- 
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- - ( . 'l1 (:111)_fil) l_'])idCflhiOlgicO. ligando a 
(leterllniarse Jas f retas particulares (]C 

c0da accideiite segúli las ciracteristicas un- 
tIc Ilógicas y sociorult.liralcs (le ]a comurli- 
¿aci iYiVeStig(idi(, nlarrall(lo lOs ('leiriefllos (1)- 

Unes a loS 111i5flOS, edad l)refereri'id huras- 
dEs 

 
y numes del ano en que pleclunlin(m, lo-

gaces en ((OC se producen. Con esos elementos 
te::iienlos ((liii Pase s(lida >ara (lesarlollar la 
PrVeI1ción; Velenios ((lIC los ac(i(lentCs 51-' 

p:ciucen en ui 	po (lento en el liogai. en 
iL 	lO 11(0 Cie]llO ((11 los ILigares púhliros 1-1 
p.:i' ciento en el trabajo O 10 por (lento en las 
carreteras: que e'ii una casa la hahitacion niósI 
pe_1CIosa es la Cotilla sigui(n(ole en (-(((1(0 
decreciente el dmaiiitorio y el hiño: eue i>ara 
C200 anl])i(nte liíiv I_1FI ti])a particular (le (o-
f.: !'UfliO preloniinziiite. 

Lnstataien)(,s que un siniesllo CS la eso!-
ta:c:e » una seeuencia (le factores. l)rece(lidos 
ps ulla fa] 11 material 0 po sona 1 ((nC generan 
c:::diciones riesgosas o ('óel iras insegoras: 
vtoumos (II_le el e\itaI que oiiiia no :tcridei-
te es posible, pem que uno vez l)lr(lncic u, sus 
Cr.eiieflei:)5 Sun incontrolables. 

(ion técnicas acicc ua(las. 111_lene (le tana (hez 
in -Jortunios,  P1 ('(len 1 )reven ¡ rse 

LOS accidentes celas (:Oflhl1flP5 son lus tiaii-
:r.atisnlas generados por el nomito (1 (ilíClas, 
la sofocación y allogl). ((Ueliiaduias, intoxica-
-ucInes. chspro (le armas de fuego y her~ 
crja uno de estos intorluflios pi'esentarúii 
egún lii zona geogi'óhiea donde se produzcan. 

en la ciudad, i'urid costera 0 10111 lañosa 010-
dabdades y circunstancias favoreccdoi'as, cLel'o 
c-. :loeim lento facilitaré la acción pi'c'venl iva. 

La base de la misma estoi'ú dada por la su-
ma (le la pi'oteeción y educacicii (lele 1 (rinde-
mus al 011(0. pI'logiélldOlI) 0165. ItIlliltO lilés 
peccieno es: edocandoselo, a neclilla qtle pro-
r-'a en edad. ,\ tal fin, e] adulto delieini co-

ruccer la ea raetei'ística OVO] ((UVa o los li (1sgos 
és COlIlI_nIes Oil los (hsti nios LtrOl)0S  otarios. 

La foi'maeión educativa delio ('(Inlellzai cuart-
r. antes. narrando las situaciones l'iesgosar 
nadando de 110 atemorizar al pequeño, a los 
;fectos de que desarrolle su vida de relación 
1: juegos 11O1'fllalmente. 

Se debe abrer la atención (le] fll0, trans-
mitil' el conocimiento fijarlo y constatar si 

alrnente se lo asimilé. 

\i'riola, .-Unérieo W. desarrollé cii nin'st lo 
país, técnicas originales de eIlSeñailíla, (((10 
cIen onU 116 en he tia ni imito el] la escuela o a pre o-
(br jugando y (101 caso'' y adan 6 otras a ]os 
(listifltos grupos etai'ios, que facilitan el CO-

(lleUdo, al integrar el auditorio infantil la_II 

medio (le LIlia serie (hC' nlostlaciuiles practicas 
precedidas de un relato ilustrado, teenico, lJlie 
se vuelcan hacia el educando OIl forma de jue-
gos didúcticos, a (lesairrollar en las horas des-
tiiiadas a la recl'c'aci(in. cO el (urso (1(1 la ac-
tividad escolar. Mas la enseñanza de las (lis-
cipliiias lliísieas 

Pl'Iq)us:Iademés la 1(11111(1 y metodología a 
srgcnr (lara levantar II_ls indices de fi'ecueiieia 

gravedad poi' accidentes infantiles. O JI -ls efee_ 
11(5 (le evaluar los resuleados de las huleas pre_ 
entivas a lo largo (le los años. siendo (le pilO 

ver (lL'iltI'O del segulldll añIl del registro, LliI(u 
lelia 11(1 ílldiOe (It gravedad, seguida liCIst1'iII-
mente ([el descenso de fl'ec uellcia: llecesitón-
(lose cerca de (lie-'z años (le ac-ai6l efectiva, 
para consolidar la tendencia ( lulista (le lo (a-
tados ílId lees 

Las ofcccioo's oéb!]icos se presentan Cli el 
it) por ciento de la población, aunque si se 
agregan lis niani testaciones menores, elbIs lis-
c'ienden al Pi por cielito: el 0)111111 infantil cnis-
tituve la (clusa I1lilicillal ((el ausentismo es-
('Illar.  

O) preveneion (le] asma inlanl (1 delie ¡ni-
ciarse en el prlíoIlo »mp(ItOgéloco en el que 
se ti'ataré de evitar la creación ll('l (lsindO 1(161-
gieo: la ciplliición (le 1111(1 alergia (le tipo (lié-
(lico y clentio de ella del asnia. Para ollo es 
ne.'esirlo: 1)) (leteccion o eliminación (le los 
aléigeiios alifllental'ios y airdiientales; el ('CI-
i'reeto ti- ataniiento Ile las infecciones respira-
t(Il'ias. las ]noasitosis y nlicldis y evitar el uso 
inlliscrinlinado de medicamentos Las ilivesti-
gaciooes futuras (lehI'li'lIl encai'ai' los 5itlnC1i-
lis pui1tS 1) l'l estudio (le la inmunidad bu-
0101(11 V celular e' de la respuesta inmune. sim-
idific'ando \' ai)1n((l(illdo los niétolios de tilees-
tigación: 21 111 desalrollIl de los estudios ge-
néticos; JI l,s (151 udios histoquímicos, fisio-
lógicos y fisiopatologieos del órhol bronquial; 
4) l'st lIdios longitudinales y tle muestrerl para 
vallIl'ar la incidençiai ele factores concurrentes 
(lO II1'dell psíqluccl. 

Pata (?Vital' las complicaciones y atenuar su 
gi'avedad clelieré efeetuarse el tratamiento 

1 



op(tuno del ¿ticeso y el tratamiento (le fon-
do en ci ciue participaró un cqLlipo interdis-
ciplinalio: insistiendo ante los pediatras. So-

Inc la necesidad de dar al osmótico, una vida 
normal, dentro de sus posiblidades, sin ex-
remar las medidas restrictivas que pueden 

redundar en perjuicio del enfermo. 
El pcdi'il.ra y el odonlopediatru, deben su-

mar sus esfuerzos en la prevención de impor-
tantes problemas relacionados con la salud 
dental del fino. como las caries y la maloclu-
sión (educación alimentaria con reducción de 
los hidratos (le carbono, agregado (le flúor al 
agua, higiene dental correcta, observación (le 
las funciones normales de succión, mastico-
ci ón. deglución etc. 

1 as enfermedades jcn éticos. I( e;(dit a ((as y 
faoiiliures en las que se incluen las altero-
((SitieS cl'onh(isomicas, los errores congénitos 
del metabolismo, las enziinOpatías. V otros 
procesos de patogenia oscura no son muy co-
munes, peo es obligación ilel pediatra (((no- 
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reilas para poder prevenirlas y tratarlas, y 
proporcionar a la pareja el consejo genético 
oportu no y adecuado. 

En nuestra exposición sobre pasado, pre-
sente y futuro de la peóiat tía (Archivos Al'-
getitinos de Pediatría, 1971, LxiX. 321-328) iii-
formamos algunos ciatos de interés al respec-
to. En el mismo artículo hacemos referencio 
a los problemas ps ¿co po(olÓjieos y de la udú-
lcsccue&i. 

l'n lo relativo a OspGClOS teia pduticos, debe-
cnios recordar algunos de los conceptos verti 
(los Cf el Pritiier Simposio de 'l'eriliOUticl lii-
('ant)! 1 la Terapéutica Infantil. Ciencia y Ar-
te de l'rovección 'l'rascendente Archivos At-
gentiflos de Pediatría 1970, LXV1 II, 293-2971 
sobre los cuales n) vamos a insistir. 

Solo cies cabe desear que las conferencias. 
mesas i'eclondas. trabajos y coinunicaciolies 
oue se presenten en este simposio, puodm 
contribuir a favorecer la salud, el bienestar 
y la felicidad de los niños y adolescentes 
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Iri traducción 

JOSE M. ALBORES 

De acuerdo a su fisiopatología los errores 
eiiflgenitos de] nwtaholismo, se pueden clasi-
[leal' (le la siguiente forma: a) d? los prótidos 
1/ aminoácidos (fenilcetonuria, lioniocistinuria, 
enfermedad con orina de olor a jarabe de ar-
ce) : h) (le los qliícidos ( glucogenosis. ga]acto-
semia, deficiencia (le eliziluas tlesdohiadoras de 
hidratos de carbono) (-) (le los lípidos (enfer-
medad de Gaucher. Tay-Sachs, Niemann-Pick. 
Han(I-Schtiller-Christian ) (1) (le los pigmen-
tos ( trastorlios del metabolismo dfe,  la hilirl'u-
bino. hemoglohinopatías) : e) síntesis (le Ii 02-
i)2O2iO. (hiperplasia suprarrenal virilizante. 
hipoliroi(iismo congénito); f) transporte tobo-
t(ie irnot Dl íabetes insípida nefrógena .gluco-
Silvia lelia]); g ) del ni ctobolisiiio ni literal (en-
ferrncdad de Wilson, paválisis periódica) : h 
lii) ('lilSiflCiiblOS (hipofosfatasia, rnueopo]isaca-
ritioliatías) . Las enzimopatías (muchas (le las 
cUil]es constituyen errores congénitos del me- 

tabolisrno) desde el punto de vista práctico, 
según sus posibilidades profilácticas y tera-
péuticas, se pueden clasificar en: 

Aquellas en las cuales es factible efec-
tuar tratamiento de reemplazo (hiperp]asia su-
prari'enal virilizante) agammaglobulinemia. 

.A.quellas cUyaS manifestaciones patológi-
cas pueden evitarse o (lisminuirse mediante la 
supresióli de drogas o alimentos específicos 
(fenilcetonui'ia, hornocistinuria. galaetosemia. 
deficiencia tIc enzimas clesdobladuras (le glú-
cidos ) 3) procesos en los (Itie la alteración me-
tabólica puede superarse proporcionando una 
vía distinta al liiCtflbOliSfliO (metahemoglohi-
nemia congénita): 1) procesos en los cuales 
puede efectuarse un 1 ratami coto compensador 
(enfermedad de Wilson tubulopatías) ; 5) pro-
ceros en que solo puede hacerse tratamiento 
sintomático (acatalasia) Pl aquellos que no 
requieren tratamiento (glucosuria renal). 
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Fc,,rcn,,n: iUiRuu en 11Uetro jei-. no eW.
ten dana- ii Ve-pe(t.() ilude teiIei1e en C1.ieflhii 
que la fieeuerrcin d( la enzimn))t 1 pnud 
\ariai en lo (lidintos iiicljos. 

ln mii 1itadm (nido- la enlei)IlOda( (juliO 
(lliili(a .e presenta uno caila 1.000 a 2000 ni-
los; ]n fuel l:etontiria _ino cada 10.000; la he- 

cis).inuria Lirio caLla 7.00); la galactosemia 
tifo (ailfl -10.1100: la hipeiplasia sopi - rrunal Vi-
iiliziile Uno caila 5.000 (} (i7.000.s€'gún divei-

i o a U (ni es, 
Du (Ile Se (l((li.ice (ILIO cii la liepuhIlca Ar-

gentina con .)00.000 nicilmefltos anules, ini 
nilrnero siguilicativo du cies iris padeceido 
ile elioles rongeniloiz del inetalidismo y (i-
iiiopat las. 

(uulo (/101(0: el l)i'. (osin se rifeiirií ('Ii 

estil (uiesli iedontla a las ainni,ai'iilr.si1ias, de-
hiendo destaca,' que culisten en estir gi'I.ipo 

de en fremedades man testadO mes generales y 
oti. (u el Orden individual ( ver ifll'orm co-

1 es Ii diente) 

I)i(ujod.i/lco: se Lasa en el empleo de; 1) Mé-
lodos miccdjoiégiias: Test de (3u11nie para [a 
icnhlc'etoiiurja; hacilo 	para la hislidi- 
i'niii la ) ; 2) Métodos q LtÍmicos 1 phenlstix y 
J)N P11 luna la fenileetonuija: icacién de 
1 Itini del y lKuttei para la homoeisdnuria y 
mediuióii de la galaulusa 1 fOsf'ato-ijiridi]-)ians-
fula-o método enzim7tti,o (le Kalckai - ) 3) 
tod, ei'omcitogi'iífitos aininoiicirlos e'' sangre 
y rina; azéeares en oi'ina y materia fecal. 

/ /unlooiieo/o: es )i'iLiv iiiilsmiIaii-
te el triilamiento proflIiílL-o, mediante; suprP 
-11011 (le fenulalanina en la feniluetonuria; ga-
lacl orIa el] la galacroseniia; limanocistino cii la 
l,mniuocisliminm-ja; lactosa en el déficit de lar 
lasa; liiIilis en el favirimo; evitar (l slil0iIis-
tic, ile drnm'as;scilfajiijdis iiitrofum'uoi iii)- 
tiinaluiiL'io.z. aiitipiméticmm.-i c aiialgér-iiiri)5. iO:., 

(ue provocan 1(fl('iTlia heiiiolítiea por (lMOit 
del sistema de la glucosa ), fsf:ml.-(lehidlo-
tei1asa 

por orilen alfrmlet 1-. 
co)' ....iOosis tuhular hiperu lorémica: 1 ::msm: 
agamniagloliiiljiiemia 11101 1 irutoli; '7 casas; (té-
hill se('Lindaiio de (lisacaildasa: 1 i'iiso en-
cettlopatía ti)a) 1<iale; 1 m-asim; enfeiii'meilam.l 
ile (i'igg1er-Çajjar: 1 (asti; cuí eniellali ile 
(laucher 1 (cofia nul_nologica ) : 1 caso; telnice-
tonUi'ia: casos;g]ucogeiiosis tipo 1; 2 cctsos u 
tipo 2: 1 'uso; Lipeiplasia soprati-enal virili-

zante: ti uiaii - : hipnfnsfalasia; 1 caso; hipoti-
rolilisnio: 1 (aso e imisnfii'iencia S(tplarlellal 
iiiiiieiticortieüide isindroinu de ,Jiiudoii : 2 
casos, Total; :30 casos. 

linaiment e qLiccnios ileiiticai' 	51 liimi 
(Ii (lUOstl'O pus los prm)hlenias mitódco socia le.-

1 vacunaciones profilfétivas desnutrición, clin-
rica 	infecc iones respiratorias. tuhoiei.ilosis, 
enfermedades legronales- _ parasitosis. etc.). lic-
lien prioridad en los plamies de - alud F'Útilica; 
es con venielite que el no)i lico de nifios esté 
al tanto de las afecciones que estamos tintan-
do Innul 1)0(1(1' am) ea,- con ni:myor efic-:,cia 
segul 1•) (ladi. 



Errores congénitos del metabolismo 
de los aminoácidos 

1 

I_i_l 	(\Ol1IC1(ll 	(l(:l 	('J)(00j1)11I'1]t 	5(11)10 	€ 110- 

1 lI((tjiflljClll(i (le la felliIret(11i(:1ri0 000s-
itu\'e ill(lnia))l(nlente (III 010(1010 ('iCflhIfiV() OIl 
0) golleIo(. (10 501(1 peu .  Ii) )1eCiSi(Jl1 ('011 (1)00 
e siguieron los lasos de sus componentes me-

tohÓlus y,  Se 1 Iegd a generalizar su (lete(vioIl 
j)I000Z inediotille estudios masivos (511 reeieii 
nocidos 7  sino tiIfl(l)]ell (01' el oriLle mo ('00 

J(II i- 	('111(0011 los lesUltildOs tvrOl)óuti(OS. 

1)e este nidelo surgiermi esealilnadanlente 
tl'Cs posibilidades: la práctica (le screeningi 
11010})(lli('(lS pO))) olios errores (oligéflitos (01 

parientes roo rttardo mental (le etiología haz-
10 (:liloll(eS (lsniloí'fda. la i(loa de (lacee ex-
(01151(0 sU ti (0(1(0(11) ]1l)I medio de (ttl(ll0S 
siCtelilÚticoS (10 1(5(1(11 il1RldO5 y 111 esl)í)(Ula-
(1(0 lOhl'e elentuales pesquisajes de joitiolo-
res heterocigotos en la ])d)iaci(íll. 

A modidI que se fueron (lescUh]iendo nue-
vas col dados clínicas 5(j tollO) ('Ofleiellcja de 
la \'aIie(lild (lo su sintomatología. CjU€' ot)1igl O 

plantear ci diagnostico (lifelencial (le amino-
acidopo tío I1() sol a nieii te en 1 re niños con le-
til)(li( 111:u.clurntivo (liistidlreinla 1: .onvulsin-
ni festariones tan .lispares conlo 5011 pur ejem-
julo. (IiSliiOtíias (1)11 alteraciones mesenquimá-
1 icaS y I rolilbosisv asutilares 1 honioeistinuria) 
II OS) orfos del ICI guaje 1ISI)Ci(ldOS o  110 11 re-
11115k madurativo ( histidineniia ) convulsio-
oes en ieíi€n nacidos 1 vitamina Ii (lepeilden-
(ja) vómitos episódicos lelai'gia V (011121 (en-
fermoclacles del ciclo de la (irea): acideillia neo-
00(211 (011 lelargia 'oniitos reellazo (lel Idi- 

NATALIO FEJERMAN 

(11(11(l), (oli\UlSi011CS 	hiiglicineinia, (eL(0)- 

eiduiia de cadelli) ralll(fica(ía 1: (011105 P110(i 

(05 (511 (iiño nlavores 1 ectoaciduria de ulule-
1111 1101 (ficada iIiteI]liiteflft); ely. 

Desde va qe la (el(i'illa(l del aViiiLe cii III)-
oleas diagnósticas. eSpccia]flieflfe en los' (lis-
Pillos ((letodOs I)II1a  cromatografía (10 0)111110-

OClIlos (51) sangre y (nilO.). (10 50 ViO conO) 15)0 

dable espero?. Ion I2ipi(lanleflle aColil])ílñIlda 
(le exilns t.eripéiiiicos al)sololus. Es ((1(15100 el 
eSq aOnia ('fl (((lO SO 50fl 11(11 las apluXimocin-
lles posihles al tratamiento do cualquier ido-
(juco flietahóli(o y  que iIiclui\ e la eventual e-
pasicióii de enzima el suplenleoto (le 00011zi-
11121. la  tepnslción del pl( dueto y lo iestilculóii 
(1(1 sustraro. El ideal seiii poder restahlecey la 
CtlClCll[li( eiiz mélica alternla j)Oi• 1111 delici) 001 
su est lU(tlira. Oelj\i(lOd O (IiflhilJIid. 1)01')) la 
realidad indíra que aUll 1)0 se 1)11(11) 11eilli 2, 

la preparación (le estas (015)11105 Y SU OdIllinis-
tlacioil útil. Si 1)1011 existen ejenlplos 011 ( 1 1 .10  
se (il)ti011eii i'esiillados positiVos ('(:11 121 sujile-
llleiltOciOli (le c((eIlZinlOs O productos (iChe 
11105 reconocer ((110 la 1110 vnía de los Cosos el 
11atIiIllieflto esté basado 011 121 1est?ic(ioli del 
susIlillo. \C ObstUnte es i111p01tanle r000ldal 
((LIO st? COité investigando respecto a otra po-
Sibil idad terapéutica teórica s -  es el ataque di-
10(10 al defecto en la codificación genética (in_ 
gen lelia gellét ica 

Ile todos 	frelite,  al eVefltl(Ill tial a- 
flhielitn (le 1111 0)101' congénito del nletaholis- 
(110 Y especialmente en 1(1 1'ete?ellt e :i amino- 
ñcidos. es  iiieliiclihle el planteo aconsejad)) p01' 
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Enter uteda d 

Fen iliet.onuvia 
(7tieiUlia de cudeia 
iainifieada j ilap1e CVIII]) 

l-Tislidineflia 
1-Enini eit inuria 
(21 St ¿Iii UI) i e ff11 

1-Jjpervliiiiln a 
'Fi ii is 1.11) Ci 

F1i1:i'riniiIiiiIiia 	til)lI 	II 
1-1 'ii.i ti i 5 ¡ u e ni as 
Aciduria iso\I1eIiea 
\eidtiiia nial !I)iiIli'loil 

\ei CYllid l)l01)i11  i() 
II )rrglicinenhia 

,)ei1)e1 aa lii iii rieni ¡a 
1. ili'l cic1n IIrEai 
1110-li 1)(_'lflia 

[uif. de Harfilup 
Tri piofanernia 
í)ejleullleulcias (le 1)jlid0NjIIl 

Aniinoacidopatias 

liitijitos t(raI)etIticuis 

Restricción de ÑIusl- rato 	 S TIpiclnentcJ 

!'en I11aiittia 
F(lI'i fli-is(i1Cl1eiflLi-\';'i1iflIL 

J'fisI ji lijia 
iCtioflifla 
	

('istatioflilia. 
letioiiitii7 
	

Vit. Fl. 
Va lina 

1 i•i 1 ha 
1 'rol ijIs-lisina. 

1 'i'oteuii:is 
	 1 	Vil. 	II 

f'lol Villas 
'iii) tilias 
íiot tiiat-  Vil. l).r 
1 'tid e 111 

('aine 

.\citlu 	IILI:Ut III Iii 

(;l (00111V 51)1)11' 1.liil11(i1)iI de la .\cailernia .\niv-
ic'i na de J'idiataia 

l)c'tel'mjllat' si el etiiso natural ile la en-

í€'l'ui)((]L({ ll1 1 l.)iica alto riesgo dl (laño UC11Il)-

psÍ(luico. 

Determinar si e] liataniiento (lispoliil)1U 

es italii)tiii e Fleaz llata la pisventi(1i de il 
1)0 iliiño. 

:11 Deterininar si el tríTit.aIYlii'lIo, tpCiiil-

lilElile ]i iestiieeióii prolork= interfiero can 
l ll1itfltil (ttVillliento - de ii -rollo ilc'l niño.  

ln el tLiíltii 	 resmileia eXIU-- 
lienCia del Sert'icio (le Neiitología del Tios-
pi tal de Ninos dii I.iUEI'iOs A lies en el segui-

flhielitO de 'i pii(iifll€5 l('i)il(('tiiflllti(i>5 (?iili 

dietas ])ol)lcs en feni]aieuina. l)e sil o1U201Va-
df) se dcspiende cine cii IlUCCtlÜ 1111.11k.) lIle.i 

Paiiii'nl)s aún manejando esquelnds telÍcos 

pUesto hile cii la ptíietida 1105 (.35(15 tiC) ti_niil-

(')d'td)Iillija 1!egaIOIi tai'(Iíanic'iite al cliagnústieii. 

es  decir cuanalo) nniy (lifíCi]ineflte sr pncda 

(wilar e] ietaiUo iiieiitiil. 

Evolución del C. 1. en niños íenilcetonúricos 
tratados con dieta pobre en fenilalanina 

l'acientc Edad ai [(dad C. 	1. 	al C. 	1. 
(l iagn1s1 i('o actual cijagnóstie.,, actual 

G. 	H. i 	meses 7 años 47 2U 
V. N. 2 anos 1 	lilos (I 
V. 	C. 4 años a anos r,2 

II 	AM. 1 	mee l años iir 
2 	a. 	1 	ni. 4 años fil) SO 

Iii 	FI. 	A. ii 11 	meses 2 	ilios 
7) 	Z. E. S 	nes(s i'all. 	1,5 	in. 41 - 
ti) 	T. 	A. a ai)os 7 años Ud 

1 as 	u, dicacionca dii 	tra te inico lo cc siguieron 	511 1 edila 	d uscon ti o os. 



Errores congénitos 
del. metabolismo lípido 

LEONIDAS TAUBENSLAG 

Lipi dosls 

lii 	este gi'iio (l(' (mfeiifletla(lcs 	hiv 	tui 
tusgo (a(uli(111 	11 iliC'tj)ftidl(.l (le 	digeiir' Ii- 
i?id0( por (.lf[(_l( (.l]Zifll(jt.je(( ('Ji lius lis()zin-
(C las células nerviosas. f'olontivskv i)iifiete 
si t(unhino (lis]l],idcsiS (Cijflitt]O (Ir PIOClUr-
1)5 (le (egraoación (tu' los esfingolipidos (ifl el 
Sistenia ueiiculoeiuiorelual u) en mesénquiuna ). 
(au(1te r iui_tiUpa en c- ste Cal)ÚA110 las siguten-
tes condiciones latiiicLus: 

a •1 Jdiorin (1 jo ((II )ó/ ka fa un ¿idi u. Co fl giome-
mcm que integran la congénita tic Nuutman-
Wouud. la  infantil tutdiij (IP JiJl5kV-1iitil(li(u\\5-
kv, la juvenil (le SlujelIfl(uuJ-V(uLlt, del i.luI(ut 
nc <ud y la sica dc? 'Iav-Sacli. Ja unen-
riuunacluu (ti filtinlo tc'iiflhio (55 la iii- c))iiOCl-

la. Suele abnuiece a los seis nieses vida 
c(ei ]ii])(:nta(:1_iSiiil. clulsujiciacl uiuotnjta  
retra.no (be creuiniiento, -ilt€'tacioiie.0 \0-nui(lcis 

(tungeui(na Oil macular. uiia lucha uolou' cereza 
en la uuudcu:la 1. rullcracioites uusspuialouias. con-

itlsiuutucs. F2 n:otuijeiu'stni uuLlulit1luulo es un gan-
glienido. 'I'iuitanijetutn, sélo ifltoiflitiuio apoyo 
u'€sl)iuuulniio. 	IiuXllulul'5. 	lCii))IuíIil)ltiil 	(u 	nuvsolu- 
nc. etc. 1. 

tu) ]5ufcuuuccicu/ (fu 	f7ou'c/íu. 1<1 ruOlipuestu.) 
lun: 	uuado (O- un glucccuu })umido, hay una 

lotilta infantil 	utunla Ihipertortía. (Iisf:ugia. la- 
mitlg).u(5)ntsulio, clisnetu. e y cimiicuu 	anemia, es- 
plenomneg(ulinu. piel anuniuilleiita cmi luis sulicifi-
cicOs exl)tiestasal  sol lesiones sul )luei'i)sti(as 
\ OStu?oiltiu st. 

1±2 (ti gitéslico se hace mediatite hallazgo de 
'dIulas (le Gu('iucr cii mulula uusu'a. Trata- 

lyuiutuiuu: la csplcflectoiníum se i.lssei'Va nc tual-
liletite sólo paril los casos de ti'omboritupenia. 
Recienlemente se pie_'oiiizo (Itata poliuc cii 
guasas arimal es y ca roe. 

ci Euuf('uuoculoo' ée .VUu))oul)l-/'ucf'. Cu)ilil)uIes-
lo acarnuliuclo: esiingonucleíuiui en ceteliro y 
órganos. Son cauacteuísticas las células espu-
mosas de Nieniiunn-Piyk. e deuau'ii)e una for-
ma infantil temprana quc cursa con hepaloes-
lilenoniegalia. espasticidail, soudeu'a y alt(fla-
('infles visi,ualcs 1 mancha roja en la mócuula. 
similar a la (leseril)ta en la enfermedad (le 
Tav-Sacluse T-Tluv tantl)idul una fou'nin crónica. 
Se carece ile lratatnicnluu eiertiv(. 

1 /]O!c)ouCd(ud u/e Feliu!!. Con puesto acu-
titulado: cei'amida trihexásido. Comienza en la 
iuifaul(iuu (u Cml la pulic't'tauI. 1<1 uliagnostico sP 

fe('lúa j)oi' las lesicunes cuténeas. inguinales y 
uh:ge nitalcs eztetflOs niase u.ilituos ) ('ti forma 
de auugioqlucu'aiouiias. l'l dinugnésticu> histopato-
16gico y tllO(llitilli(')l 515 efectúa c(]iii)1Oluatu(lui 
ulepctstttus ile material glnu' lípido en el endo-
tehu vascular. No ha tiatauniento, 

e) Teu)r.'rudjs'u0f2u 	miuurumuiuílo'o. 	141 cotO- 
l)cuest)) 'cutoitidus es un suulfz'utiduu. ('omienza en-
1 re Pus 1 '-b5 fllisu5 cali pusuguesiva ulisniinucion 
ule la función mol,cua, ten)l)lol, perturbaciones 
del leuuguaje y cii ls psi aclios linrules, descere-
l)u'tucioli. ceguera y soudra 

rl ldpoy 'a u u al asís Pc Pu, cdc u. (2u nl t uestu 
acitiiii.iladuus, 	uit 	cuniituleo 	lipcuglucuupuotcico 
1 guuuugliót idos. crianibbe gluicolipóPus 1 

C'uuuiiueuuza u'uui 	liíuuuuítu 	niós tuucic (lisnea e 
infiltración 	noulutar 	pc'tiau'licuil;uu', 	l'iiumculin 
de solu'evicllu, 2 ui'nus. El ('iuuruunit)tJcilo tule jota 
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la funeiáii ortieLílol peio no 11 0flo sobre la 
enferme lod. 

g) l;ipidosis'uroi.isce,ol. (.o113lJue00 acu-
lnrado.gdiÚsid) (o neuronas y vísceras. 
1I deterioro neuiol(gico comienza en el pri-
iier año rio \iCia. Murte hacia los 2 inos No 
hny tialainieii lo. 

ti) Ji(uu/n /1 ¿rbi -. Ns uta gatigliosirlosis 
geileruliZa(la. Oia ()fl retardo psieoniotor. 
1i (liii)) tiene 1(.(l000Z lr,sçiís (011)1) Ci) rl 
1-lutiet' 'ei(Ia(l(l(1 'o hay 1l'atllnljellto. 

Trastornos de las lipoproteínas séricas 

i0 hiii desel'l1)to lúper e hip011pi(Ieflliils 1)!)-
bijas y sernfllla lias. 

1 IIipolipideo ¿azplÍo,u)ills. 

1 .Lhc/a//popro/c/oc,o/o. 	e CXtellol'iZ;l pci 
csteatljrrcl, 	cliii iI.iS progresiva, al axil). acan- 
tosib)sis v ciii i'osedimeritinián exiremadamen-
tí lenta, Su la sospecha pot' la lilpocolesterole-
mio y se la cerlfica 1)01 la ausenela de hetali-
pol)loteínas. Tratamiento: (ilOta poi.a'e en gra-
sas. ('13 pate poliinsaturadas y titairlina A. 

2) /') - roi('dod (fc 2onoj/cr. Las car:icterís-
tiras clínicas soii, coloiucion gi'is-ainarilleiita 
ir' SL)S amígdalas h iperTroíia)105. hepatoesple-
i1(dn(galia y adenopatías.] íav auSencia Ile las 
ali'alipoprotcínas ç ile las prebeLlipoprotei- 
111)5. 

11) IJp()'fipj(1()o ¿0,0 

pOr fJ)(sO. Se 100s0 r ta :mr xa 11101005 C1'llJ)-

li\'oii (tilo aparecen a cualquier criad CI) ('aro. 
eS])al(la 'e .511p('rfi('ie (le exteusi(n de los miom-
tiro', hepatocsplenomeealia 'e dolor ¿)1ddon)inal. 

i'n ('1 -(dell) st ,  ci)nlplur'l)a aurllellt() (10 la lino-
ejon olilopli iquilolnielone5). Tratamiento: die 
la exellia (Ir grasas llilsIli 1)11(' Se logre ciarifi-
cair e] 511010 Cli ayolllas. Tanhlién se pi'ecidiii 
ácid()s grasos de ladean lll).dilll(). 

2 ) JI ¿pc)'il'?p?iCc)'IJOmia ¿a oIo'/do por Ii 
tos II)' í'orboiio. El alimento ile los Irigilíen-
dos se hace en esto eriíerinedd a CXIICI)Saa dr' 
las prehetalipcprotchias. Hay una íntima rda 
('11)13 ('on 111 atcí'osclerosi.s. Evolucionan mejor 
S1,lstitUvefl(]o la sacarosli por llInlidIHi y 0)))) 

('lOr(ifellOXi)-ii)i)UtjIU)tl) 	'l'aintiidíi 	'liii 	iuii(l0S 

grasos (le cadena mechono. 

	

Híjeo/(.rtrvo/cioio )oroi/iur 	ic' pi'espI1 
la ('O)) XafltoITlaS tuberosos en los llo)1l1O)'i)jOtlIS. 
au]llenlc del colesterol y de las hetalipoproteí-
nOS. La iiieta ([01)0 contencr Uit SO pal' (:ic)iio 
¿le glosas po]iinsal iii'ada5 1 aceite 1k' rn:llZ ca 
los h)"teril('ii{)]as, l':i los hornocigotas 50 1111111-

sej( tirOXiliL) 100100111.1) el Ca(aJ)Olisfllo de las 
FieL lipoplOteíllas 1. el i'ic'ido nir'otÍniro 1 intel-
l'iere la l)iOsiillCsjs riel colesterol). La ('(lleOti-
ramilla. resino pro' leOI'icamí'nte esta itlicatIa 
en estos lasos, os muy nlal t0lcI'ldl1. 

Los plogl'csos (lleleli('OS lilas impoi't iiill('s 011 

el tratamiento ¿le algunos (le ('5105 c:riadros 
se centran en el empleo de Jicidos glasos (le 
(0(10110 mediana. Seghn l'i'cderikson y  col, las 
hipci'1ipoproteineiiia8 inducidas por los india-
tos de ('arboll 0 ('1)11 fo 'fi O!] el 111151110 pat 11)11 y 
serían (le 111 ITIISZIlifl extialcirin 1)110 la giner)-
genosis tillo T tic Von Giorkc, 

(nttino \' iui. c5:lllUllll'ail rl pritnei' caso tea-
11010 con portagan. alimento 1 Ue rel-ipO!.lde u 
las cal'acterístil - ;is lbleoeioli:idlis V (II_le  pelinite 

(li_le llflli v(z ahSorF')idas las 011)5115 (10 cadelil) 
mei.liai'ía lleguen pl!' vía porlal al hígado (1(1111 le 
so ri 111111(1111110111 e nletal)o tizadas en re tonas y 
CO actualmente en tratamiento una 
01111) (Irle responde. a las características señala-
das, que evoluciona muy hien con el rriginlln 
P l'e(011izadO 1) 1 . 1 1 Co t tillo. 



Glúcidos 
RUFINO N. RODRI(UEZ FARIÑA 

l)e los ti'asloriios (1(1 metal)olismo (le lt,s 
Tárawn (le cal'l)afloe flie ociiparé en principio 
•k- jullos prod uclilos por hall arse not oria-
-ccnte disminuidas o ausentes algunas (le las 
:zimas que intervienen en la síntesis y de-
;aclaci6n del gb ;ogeno. las rna les dan origen 
una variedad (le cuadros clinicos (lenonIina- 

yl ocOqcflOsis, uue se cai'acterizan par una 
auniu1ac'ión exagerada de glucógeno en los 
'rganos que lo almacenan normalmente. 
Cori y Het's las han clasificado en G tipos, 

UC]dti al déficit enzimótico, de la siguien- 
manera; 
Tipo 1: Iof(i'oudd (Ir Too Girt'kc igl uco-

enosis hepatorrenal) en la cual es deficiente 
:a actividad de la glucosa4-íosfatasa, produ-
:;endo la acuniuluc:i(n deiitciigetio en hígÇlo 

rinon. 
Tipo TI: Eit feto, rdOd dr Potopc 1 glucogeno- 

geiiciali'raoa 1 qUe afecta cOra'/ófl, hígado. 
alasculoS esqueléticos y sistema nervioso, en 
la cual el defecto clizimatico es la itilsencia o 
ueltciell('ia de la o -11-4) -glucosidasa lisosá- 

'J'ipo /11; EnfC)'ior(iOd de Fo,ltcs-C)ri dcx-
:'ilioícis límite) en la cual la excesiva acumu-
ación de glucógení SP produce en hígado, co-

razón y niúst'ulos eH(lue]ólicOs, 1 ,rr deficiencia 
1e la amilo- (1-(i)-g]ucosidasa (enzima (lesramL 
:'eante). 

Tipo [ V: Euiier,o edod tic .1 dct'scn (amilo-
cectinosis o glucogenosis asocia(1a a cirrosis 
'lepática) deludo , la tieficiencia de la amilo-
1-11-1] -dl-transglucosidasa (enzima camifi-

cante) que produce uit PXCPSiVO clup6sito de 
elucógcno cii ltÍgnlo, coiaztn y sislcnia m'oticu-
:elldotelicul. 

it po 'V 	)u(ci'otcdod do liJe -I i'dle, por defi- 
cencia de la fosfori lasa muscular se produce  

liii (.'ttmUlo anormal le glucógeno 1 ¡otilado a 
la iuiuscul;tt mira esquelética. 

'lupa ]'1; Elijes,,, cc/cid do Heis, también por 
déficit de utia Losforilasa, en este casi, la los-
fi ni lasa li opIo lea uue  pioil u ce Un i lepósi Lo ('ti 
el hígado de una cantidad anormal de glu-
cógeno. 

\ efectos oc una niavor utilidad ninlo fisio-
lógica. como clínica y tei'aiiéutica. se pueden 
agrupar en: 1) (JI ucOfJ(oO.Sia  ircpoti('os (Tipos 

III. IV y \'l ): 2) ylucojcoosis (Inc (iJrcicin. 
etc foi'oio priiicu pal ci iti iíscido cOi'díaco (Tipo 
IT); pese a que también se pi'rduce depósito 
de glucógeno en coraZón en las Tipo IT] y IV. 
peto en estos casos sin manifestaciones cardía-
cas funciona les considerables; 3) q7oeojco.osis 
que ofccton co foi'o,a principal la i,iuscololu-
re esquelética. (rfipo V ) En este caso también 
se ven afectados los miisculos esqueléticos en 
las Tipos 11 e III, PCI no en fot'nna exclusiva 
('(11111) lo es en la Tipo Y. 

En el diagnóstico de lodas ellas se utiliza 
el test del glimcagón, test de la galactosa y fruc-
tosa ennlovenosas, urva ile adrenalina y la 
1 )iopsia, para a 1  tartil' del mal erial biopsiado. 
estudiar la cantidad de gi ucógeno y las acti-
\'idarles enzimat iras. No entraré en el detalle 
del diagnóstico. ni (bel cuadro clínico de estas 
alecciones, pues no es el motivo de este Sim-
p0510, por lo tanto me i'efet'it'é a entIles son 
susceptihTes de ser tintadas y en qué consisTe 
dicho tratamiento comenzando pol' las glu oge-
nois bepliticas. 

Tipo ¡ : ( 1/071 Oirsl:e 1. En los casos graves 
se requiere el sUlltiflist.i'o di: 1-1 de C cada 3 ti 
1 horas, du'anbe el día y la noche y en los 
ini ei'vabos agua glucosada. La dieta delio ser 
relativamente nominal en proteínas, pues su 
exceso no brinda beneficios, va que el aumen- 
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ARCII. ARGENT. PEDI,-V1'. 

1)) (11' la glue Ucogeilesis 11(1 piodeice lil)elu'idu 

Ile glucosa por el bíga.Io, 5111(1 que (Ii) lugar 

i Una nlavoi' a('LiiillIIL(ci 11 (11-' glucógeno. filos 

o,$)pectoH dieteticas Pan tenido una e\'ol1l('i(fl 

(lCstiÁ('L)l)IC (lC})U('S lic los traPajos de (Tuttliio. 

íirni -ner, 1-Idi y Mitciieli. ('011 el enipleo de 

i'iglieórid:)s) (l( (alieIi)l iYi€oiani iportageil 

en los euales el fti por ('lento ele 11)5 

aicios graso' tienen Una cndeti (Ue va del 

CS al (l.0: e ele ose do por ciento el 7 peer 

(10111') 50)1 de CS caprílico Li OC1(1i)Oiel) 

iii) 	2 	pov 	(il_llil 	ile 	('It) 	0(u)) 	IT'ilI)l'i)'O () 

lee ilJlcC ) :011 estos tru.gliceiidos de (adeila 

liu'diafla (lOe  Son mas fdcii e iill)idamente Pi-

(Ji' izados e al)so1'l)idos que 107- tligli(-éI'idos 

(le olidos tq ISOs de cadoiia li - .igi, presentes cii 

luis glosas de las dietas habituales e con la 

i'cciiie'cion de jasi calorías (le 1(101)  a 1100 por 

ella, se ohtien un:i disillinucián le la 111 leudo 

(ola! del •stiei'o y desalouic'ión da los xantooias 

(l'lJl((iVOS [-')(l)afl(:) (liVe1'505 (li(0(5, Ps (tilo-

'es lellci 110 05 llegan a la cuncluslún que 

la indo eficaz de ellas esta representada por: 

1-15 p()1' ciento de H (la (', por ciento (le 

lípidos 1 ti'iglicéi'idos (le cadena iliediana) y 

20 por ('lento de proteínas e Ui) tota] ile 1300 

1-alo(los) 1(0!' (lía ('1)11 OIl)) se reducil .  

la  adiiiii)tsti'uo'ioo de 1-1 ele (' e disminuir los 

lípidos, iepiesentuielus flilolanientnlnlenle 1)01 

la li -acción ti'ig'licéi'idos Taiubión se SU)' len 

!'econlelldal' 5l1l)tl!iilO5 de 1)) le(lie exc'nie,si de 

lactosa ('OiflO ('1 nhill'ainiUel) N.l -t al 5 tI 10 

por ('jet(0), (RiO l!l)5ee ('01110 1 í (le (( sacai'osa. 

Ci) ( lUe III 14aiactosu( 1 iCll(l(' i) ttlnleul iii' el glu-

('(}('((() l'aláti("o 'lii eleeuit'ion (le la glucemia. 

T,os episodios de la ('1(105)5 se elel'eo Irala!' 

('Oil hiOiil)Oi);lto (1 SOdio, pUes 1)') Sl' acon , e ,íui 
€1 la('illt)) a 1011511 de la hipei'lacuicilleolia. 

'le han ('nlple'ado cori ('fe(los) 1)1051 lli€'ll 1011)-

l)o1'aris), 1500 (le 'ficacia duelos:-): la tinlxii)a. 

el glucagón e el gtucagón-cinc de 0(1' 11))] 1(rOl-

lungada. los Cori icoddes e :iilalnllicl(si. llolee. 

(2ohen C' Llicelifluil) stigiei'(i( (!€'cll.iuli' tul shmji.  

en tI \'on G¡erke cil elllld l.l!l1t)I'a-

no. PL1CS i'('l(lilll 1 esaliadls sal lsf:lc!orios ('0,11 

iliclia l(cnl('a, consiguiciuíoo 1(01 ('110  

1 hipogi tIe'eiilia. la acidOslS, la loperlipeioiui e 

la hipel'li!'icernia, 110 aparecielido ellas con el 

ilu)iO ('Oil tliela !loi'ln:d y sin niedic'acióo.  

en ellas la glucoieogónesis no o.'stú aLetada. 

piles la actividad ele lii glLlCosii-d-fosf0tasi'i es 

iloilual. 1)01' ello las proteínas OCililil ('apoces 

(le inailtel (Ci' la 1(1 Liceil'iia u) laves de dicha 

gluconeogónesis, motivo pat' ci erial cii ellas 

se (101)1' emplea)' tina olieta lien ('11 prtcónas. 

i'iicden ser Utili/.1d051 los glueocol'ti)'oilliis qlie 

auuleli(ail la giucoucogóiiesis. 

'Jipo IF (.lo(lcekco ) 	trtltalll]eflto suiltonla- 

10:1). l''ei'uuindes e 1-luijiilg efl'clnaIaol Ilota-

hllieiltl( (cli) o,-glticosidasa 1)01' VÍil ('ildoe('ilOsa 

e vivron un descenso nuíodu (11 )lCp(Isit(( (Id 

glucogeno llellótir(( (le un 10,7 0 lii) 1 a 2 por 

cieihlc, siil r('accioiiies (lesf:(voral(les. 

T,'po JI (Polo/le): 11a)lil)iClltu siiilotoúllco, 

La IllaVo!' palto' do ellos prest'ntiin (111)) luSo-

íicie!lci:l ('al'(l)O ('l'espil'atcri:( 111d)l'tol :1n11's eío'l 

(rifle' (100 de vida. Talnhid'n en esto glucoge-
)oOiis sr' ('ulpiO)! la )o-glucosi(lasu) pul'i)'icada co 

(((11110 j1l1l'l1l1fl5('lhI0l' 1 fLiiidbuin. 1-lees 'a TMe)). 

101111 

'tipo F ol[r' 51)5//1'). 	NLO (liC Oc(i)i(i'e ele ella. 

loas 505 mandestaciones clínicas se e\tOi'ioi'l-

7001 ('il Iti Odul(i adulta, pese a litiO en lii 1 1am-

ilesis 5111 )'('t'(ei'eil ( -onll'oCtui - as, dehilida(I lOLL - 

(.'lilai' \' ('alis(ln('io dcii ('11 lo iitaio'ia. 

¡:1 Latedra (le Pediatría tiene va e'Xpduien-

(10 ('11 estas gloil'ogellosis ).les(le i'l afio 1)12, 

('It (l1iL'  7\cttfla h'lolieliiel y ,\lhol't's (lescriheil 

(lii (aSO (le ('ilferOleituol de Von Ltei'ke 'e 1 

aol»: después en 11)0, un segundo caso de 

(t::ll':ollan y A llorOs. ('0111)) así tainhien cii e! 

Ofio Phd, Ulla e'(lfe'i'mellaí) (1:' ro!'lo's-ro!' es 

loeseutuna por .-\lhol'es. (los/u, 1 .)'IOil' 

ha gi iii. 

Cra lIte tose ni ¡a 

1 'oosiituvel (111(1 OilziiUo]latía que se pued' 

tiloc:il -  )ienl ('O (le lío ('Iasit'icacioii (le lisio e 

U'l''leini modificada ell mustio )lleelio por Al-

(loes, ('u el grupo H. ('5 delcir :ieluellas ('uyas 

fl)anifestaciOfles patologue-as pueden ('vit:I1'so' o 

o]isolinuii'se )oedia)Ile la siito'esión de la (IlOta 

Ile al i memos c'specíloe'os. 

7/pos III 	l'í i1"m'l)c5-0ri 7/  J[ers ),-\ml(i)5 	Se del)e a tilla (lef'ucieoci:) (le la g:olaetosa-l- 

	

5)' asein)'.l(ol ciniil'ano'ole al \'on Gleolo. 11(1' 	Iosfaio-ui'idil traiisferosa. loo'  II) cual Li galac- 
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]-a no se nietal)OliZa Y SC acu]lln]a en el oc-
gaflismO, produciendo una serie (le alteracio-
nes: hepatoesplenomegalia, vómitos y diarrea. 
:ctericia, edema y ascitis, tendencia a las he-
morragias, detención del crecimienta catara-
zas y retardo mental. 

El haber puesto en claro la vía rnetalolica 
aara ]a galactosa y para la interconversiári de 
aiactosa a glucosa, consiguiendo de esta ma-

nera ampliar los estudios bioquímicos c.le la 
enfermedad, se debe a los 1 i'ahajos del reden-
ze Premio Nobel argentino l)i'. 1 Áiis F. Leloir. 

El tratamiento consiste en eliminar de la 
dieta la galactosa y la lactosa; suprimiendo la 
eche, productos lúcteos. postres y ciertas ta-
bletas que (ontienen lactosa. Se em.i1ea el 
nutramjgcii N.R. (tue i.'stú caItui'ado (le h iclrü- 

17 

tizado panc:i'eútico tic caseína, 1-1 de C (saca-
rosa y almidón de arrurruz, aceite (le maíz re-
finado) minerales y vitaminas; cada lO() g su-
ministran 470 calorías. Se emplea también la 
fórmula de Holzel , g] uconato de calcio, jugos 
de naranjas y complejos vitaminicos. Eliini-
iiando la lactosa (le la dieta se consigue au-
mentar el apetito, desaparecen los vomitos y 
la diarrea, la función hepút ira mejora y des-
aparece la ictericia, incluso en algunos casos 
pueden desaparecer las cataratas. Con respec-
to a estas últimas en caso ile persistir, requie-
len tratamiento quirúrgico. Conio il retraso 
mental aparece en los niiios no tratados o bien 
tratados tardíamente, es ohvia la importancia 
de un diagnóstico precoz y de una adecuada 
let'mipé 10 icai. 



Enzirnopatías ictéricas 

11 estIldi)) (le la ,  i0t01'i('i1_l5 eflZilll(11i 115 ((_1flS_ 

irli\e 1_II) ('1j)itI1l() !1111(OJlliI(tE (letit lo (1€ las 
!lt01'a(ioIleS (101 Iiiffl holisnio (1).' los )ig!11e11105. 

f'i'a su (-stu(1iç> existen dive as el sifieac o-
(l: (-OltiO l:i íi.'ioiiol(gieas. la  (l(' Slazai' 
(le Sol_liol y Negro. (j11( ('onlpl'ell(e: 

lote telas 	(0(1 	h)perl)1111'lul)tlleIl(ia 	11h10 
indijecia) 	a) 	1111_OciOs: 	leteIi('Iil Ñsiolo- 

•t'iea, i!  l(e'lle (le llIuj(i' )ritli'oine de Alias- 
(u'tnel'), 	iil(e ( l)ilirlul)ifletoia neoflalil fami- 
liar 	njeia ISÍOII(onle (le 1 .ucev-Avias. \!e 
l'('y) 1)01' Ilileqirojdisiiio. l)l  Iii )Cl'tl'011i( ¿Id 
1(1101')). lujos ile inadis (ii1otiea \ I) ) defiuii1-
0115 i  ejue al)01'la a la ¡'oliDa sinhlIle: s111(11Onle 

(le (2ilhert, o la grave, síndrome de (i'iggl( , l'-
Ntjjar. 

Ictericias (:01) 	lIiqelldlil1'Ul)jnelllia 	lilao 
(illílireeta) o conjugada ((liceo(a) 	5]ll(l1'(Jllles 

de iolor: I)tiliin-Johnson Sjnintv-Ne11'oIi. etc. 
NOS lii) l)al'e('l(lO ll1[is1 útil III siguielIte (((l/- 

(l'eilliZ)1(lil 011 II) 'l'ei'cei'ii Ci.lte(lI'1( (It 
l.-'ediati'ía y i'lO_li(Iil(tll':( p)l' el docto!' .1 
celo (osin 1, 

A) ¡'01 (1(11)_it tlW(SltOIw (/ii si5/C)11 	flu la 
(110005o(ltl-l1'o)i5/(,'050 1)cJ)(ífi('O. (tI.1(1 lueIle set' 
agravado ])ol 1.11(1) selle de íiiCtOIe5; 

1) 	l'i'longaciún \ 	aiea) lidCi(11 (le] (l('fici) 
1 ransi toiio. 10)1' ej(fll()10, pt'elluatllIo V peque-
11!) 1(a) 01h01 Liesta('iolllIl: 2 illhil(1(iáfl tic,  ]a 
glucl'IIiI-transfelasa que a su vez conipren-
de: a °r l)re90000_2_u_20_íi_lIiol t0000h(adO 
en Ja leche (le (nadie, I) por (lel'lva(loS (te la 
l(I0Oest€1Ona, que se hallan en el sucio (le Ja 
111111110: 2) jnhihicidn 000ll)e11e16fl (101 5(5101110 
gIlIcLnnnhl-transíel'asa: II) por el mismo avg-
111(111) _i-u.-20-ji-diol, 1) IDVO]);00jI11l. (') \'ita.11li((a 
N o (1) otras drogas, 4) tl(l'hit parcial o tolad 
(lu la (1011)_le (1)_Ile)) ion- 

MIGUEL S. CASARES 

sideuai'se: a) sílidionle de Cl'iggler-Najjal' 
tal 1 \' II) 5111(1 tobe de Cilliett (0(11 k' Y mi-
((01). .1) hjl)oglueemia elol 10(1(01 nacido (de 
11)_it de la glucosa del glneurúnhilo (1110  alicIa 
la síniesis 1(0111101 (10 la glucuionil-Ii'aitifera-
sil ) 0 0i acid))sis ele] fleoIlalo ) ('(l('(or 1_lgraVtlbI -

te eii la C'OilJuga('ioll de la lnhirl'llldna). 

11) J'o,' oltcioi'iuoes co /os VSP'l/O/lOoS (11/ 

(JJO/)11/0 1 ,0)0: 1) (letiOlt de glucosa (1-('usta! o 
ilehidiogenasa. 2) carencia (le cinasa. 2) (10-

ficil. de fosfoll'iosa-hexonleras:( (fragilidad ()s-

nli)iicl_) ii)oriiia1 ) 1' 'II ollas (leti('ilS. 

,l/e/obo/isnio. ('ompiende: it 1_lila Oli:q)i) 	le 
ingreso 	¿1 	lib 	(1(l)_Ita 	11el)ati(i, 	(1011(10 	1)1 hill- 
1'1'Uhillo( indirecta. (10si1:Olbli(d(( (le 11) alhU1ln-
na. 2) (15 captada II 111001 ele 111 flIefliluilI lo 
si1o'oiilil 	1 .\lS ), 	1) 	se tii'le Cli 	el 	iiiierior 
(It' III (dlllliI II (III dCCl)l01' ('iI(Il)lii'il(l(ti() 1 

(lilii_tlúllbjose 	¿d 	letíci_ilo 	(111(ll)]Jl(Is11)il.i('o 	lis)) 
(loIlde Iii halla la 	lLlcul'bInil-1rei1is- 

1(1051.1 1 ].('r,,, PFOdbICid11(losc 	1) 1(1 11)01)0 0 

diglucui'onoconjugaeidn. tr:lnsloI'mandose OIl 

l,ilil'llll)ilia dilecta, (lue ii) luego es CX(!'eiad:l 
la ((iii:: 	)csq)_I)_'lil() 	1). 

M5. 

Mb 

o 



TOMO LXX - N9 1 - MARZO 1972 

Con respecto al tratamiento (I( 
:(teriias enzinníticas, se nO liza 6: 

En lu probo qarioir. ?j ecco toacióa dcl dr-
t-r trao.)/Iario de yboeo/oriil-t roosJcr(so: fe-
:cbarbital -4- luminoterapia o fototerapia. 

El lenoborlatol ( lunhloal. gardenal NR.) 
es un ioduclor del sistema de la glucuroili] 

ansferasa que se utiliza en dosis de u a 10 
kg de peso por \'ía oral. pudiendo tambien 

.u7unist1'árseIo en torna combinada profilúc-
::amente a las gestan les y luego a] recién 

c-icl o. 
La a(iministración del fenob:n'hital, produce 
odificarcionesa nivel del retículo eridoplas-

LICO del hígado. indijundo Iii formación de 
Zinra.q a nivel de los mi(roaom;)s hepóticos. 
Es el 1 000ctor enzimaticr por elección, va 

_ie otros autores han empleado el etanol y la 
::ri,i]njcotinariijda ("unnúnai con resultados 
:eriores a los obtenidos coo fenobarl)iral. 

Lo Íoto/eropio reduce sensiblemente el des-
roIlo de la hiiperhilirruhineniia y ea hasi are 
eficaz como agente terapéutico. 
Actúa sobre la hilirrulóna. descomponien-

en (lip'Irr'oles hidrosolubles (dihidrohili- 

vcrdrra de ()hes-Pollei'i) que son sustancias 
a to,\ i('i5. 

Se prefiere la luz hlanc.r, con una mtensidrcl 
iror encima de las 40 bujías por lo que ésta es 
el verdadero factor activador y rio la longitud 
(le onda. La combinación citada, fenobarhital 
-4- fototerapia, no es imprescindible para un 
recién nacido a término, va que es raro que 
estos nífios tengan una bilirr'ubina mayor  (le 
12 mg por ciento. Por el contrario, en un pr-
maluco y cuando hay factores agravantes 1 hi-
poglucemia-acidosis 1 es la tci'ap(utica de dcc-
('160. Cuando los viiloi'es de la bilim'rubi miii al-
calizan cifras de 20 a 26 mm Hg, se hará ex-
sanguino) ransf nalón. 

2) J'or ioJrrtocjon de la qboeuícrrii-1 'onzje-
('aso: se retiro la alimentación materna v en 
caSo necesario se recurre a la luminoterapia. 

:1) Por (iéfic)l p a rcial , total de lo
iui-ti'onsfc/'aso en la enfermedad cia Criggler-
Najjar los inductores enzimaticos oc) fian de 
acuerdo al grado de la enfermedad, en cambio 
51)0 muy beneficiosos cmi el síndrome (lo Gil-
hert 



Asesoramiento genético 

PRIMAROSA R. DE CILIERI 

IP LciILiiflicnto ge((elicl fnium ptate io 
ial del iiiaiielo iii' 1111 pacienle y l'elneseItti 

liii (ifliiit'lL1ttt(' ispert 	ile la iC'flética hiuntina. 
El consejo getico tiene tres funcionc, s jii -

rulilIni les: 

llesjiondei' taihie el riesgo (le recorten-
cia a una familia cii Itt cual 51' han pi'€,centa-
(II) (tul, O llias casos de anoundta gené1ici. 

\tet'tai al Inédicu slit'i' li itisitiiljdtiil 
jite uit enihacazi da origen a tui 11111(1 ('(11 una 

el] leinieiiiid gefleti a. 
f'tevciiit' (ifl ¿tii(ilClltii de itas enfeiuie 

ilti.le 
su vez los requisitos ide les pata UIt buen 

consejo geuetieii soui 
(u ilitift1Oitljeo (Ilt(l;Rloso \ 	(Oi't'dct(i. 
1 ha llistoruti iamiliai' y drbol geuealogieo. 

iccimpaflado si eS posible (lii liii eXtufleu (((u-
pleto ile otros miembros (le la ramilla. 

(ieut.ns principios ieisieos de genética así 
((((1(0 tUi (IXhlihJstj\ii di)flOdih]iieuhi ile la lite-
tatuu:i referente a la enfermedad en cuestion. 
Esto ultimo en gineta? es factible pues estos 
pioliieuuas no suelen cci' Pliiliti:'ti(lO5 con w'- 

nc ia, 

Cuanilo la ('h]CerilTl(dti(l en cueslién se fIche 
a tun factor genético es))ecifico y Li tuina de 
lriiuusiuisiñn lierpilitat'ia cstzl mcii cstal,leciíla 
('5 poSilili' (far lun iiesg,i tiiés ilefluitivo, asi 
como la repetici u (101 u:l(sgii (lite CC litstu'fi en 
tas leves de la herencia ya sea autoséniica (la-
niiii:inte, aiitosámii'a u'e'esiva. o lig;ida al sexo. 

I':n ii casi) específico de '']os cerotes ('uflg( 
nitOs (le] metal.cvilisno'' tema al que se han 

buido liis reltitoi'es anteriores, la mayoría 

ile las euleriucdacles siiui de eeraclei (eecclvi 
y 	tipin,ic ligadas Lii sexo. 

l'tira tIar a la lieja una inforniaí'iún ifi'('-
(iva en la cual ellas liucclan llegar a la dcci-
Si11 IIUO ellos ('ilLilOii'ute rleccehl, It, iiifoumtt-
(iu (lobera cci' sumnuient( cln ra: om' eiem-
pto. baldar ile 111 .1 l'iesgu del 5 Isir ciento tiara 
los pIi'iximes liijii pU(le eiu]!iiuiliiios, tal vez 
lo enliendan iuijoi al (le(ji'les ifui( it iiecp, 
es ile 1 en 20 

\o todas las liciconas aceptan ile li_tual m:i-
neta ci ríe.s',,co algunos aei'pttu'tíu iui riesgc 
(le 1 en 1, ((1105 ui 1 eH 2)) y algunos no au'ei)-
tirén tan siquiera el riesgo de 1 ea 1(1(1 .J)e 
todas modos nadie puede (lar g:oantía 
lot ti \'ti (tite (IR i'tiicgo inÍtilulo SlCn]])i'íl puede 
est ti i' ]ii'esefl( e. 

Al iuuíou'iuitit' a la persona (lite consulta colime 
CLI posible riesgo, el nic(lico debe utilizar 1111 

lenguaje accesible teniendo el] €'iueiutti el nivel 
social, culitual y religioso tIc su consultante. 
('ouo:'iilo el ilesgo de tener un hijo intel - mo 
la poeJa en bitinio tétiuino u'usolverú st lo 
Lic('lit aré o no. 

La i'esponsabiliultui de] asesou -amienio geuté-
tieo ('5 solamente ile] médico taje lo ha iludo 
])O1 lii ltint.o exige sentidi.i couii'hui, un alio gia-
do ile eomprensién y responsalolidail nuio'aI. 
ya que el diehimen no dc1)crá afrontar ningún 
aspecto legal cii la mavoifa ile los casos. 

Los adelantos médicos en bioquímica Ita ni-
cihililaík, detectar un gran uéuneio (le fenoti-
pos a(ilO5()fliio5 ((-'(iSi\Os ((U(' son ile gran 
importancia clíni(a, como IE)r ejemplo la tel_ti]-
eetonnrja. galactoseniia, y inina con olor ti 
jarabe de t0('i o eetoticiduria fle ra- 
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0.  

t:ada. \Vestall describe un caso de esta di-

ma en el que se comenzo el tratamiento a 

d días y se comprobó que a los IR meses 

: niño se desarrollaba en forma totalmente 

crna 1. 

Día a día se van describiendo nuevos mé- 
para idenlificar los heteincjgntas porta-

Gras 	gen en cuestión. gcneralme]lte me- 
mte métodos que demuestran alleracion en 

niveles enzimáticos o mediante la respues-

ia 	a detel'lrllflodils pruebas (le tole- 
acta. También se han hecho irnportafltl-'s 

a:elaiitüs en diagnósticos prenatal a través (lc- 
amniocentesis. TIccht \' Tc)vrien relatan el 

de oua pareJa <iue tuvo un hijo con la 

a:ermodad (le Pompc' Iglucogenosis del tipo 

1)0! (l0fici())Cil (le ll u-glucosnlasa. En un 
,stsuli(.[o embarazo tiesenlni conocer la posilii-

:;•acl (le riesgo mediante el estudio p1't111tal 

a través de la punción amniótico. La actividad 
de la ct-gluc'osi(lasa fue normal en el liquido 

aai:iidtico. in formándoles el resultado. A su 
Z se cultivuron las células que se bollaban 

en suspensión provenientes del feto, en las 

:smas no se encontró actividad enzimful lea 

Ll1na. Se citaron nuevamente los padi'es y 

ze les ofreció 1 :i elección (1 e un ahort cu 1 era-

;uuco, el que aceptaron. En el tel o a su vez 

se detectó ninguna actividad (le u-gluco- 
lasa en el hígado, múscolos y otros tejidos. 

Este ejemplo nos (lemuestl'a varios hechos: 

tC a veces el asesoramiento genelico hay que 

arlu en diferentes sesiones, la necesidad (le 
:reparar técnicos para la realización (le es- 

estiti lbs que son caros. difíciles y tedio- 

Y 1)01' 01(11110 la imperiosa necesidad de 
r';cr la legislación argentina referente al 

arcrto terapéutico. Para finalizar r'epetiré lo 

sentencia el doctor Richard Sipeter. ''Cual- 

médico pediatra no (leherá Pensar en 'la 

ermedacl presente' sino en la historia fa- 
y dehera utilizar nuevos y efectivos 

--odcis de laboratorio y ule cleteccion, fami-

1: zéiuluse con la literatura, de esta manera 

csorumientu genético dejará de ser un lujo 

édieo para pasal' a la categoría de necesidad 
Qdiiñtriefl. 

I)iseiiión 

P. 	\-[ótoclos che laboratorio pao detecto u lii 
jI c etoiiu rl a ''  

R. (1)1 .. 1-1, 1'.,'. Ccioi oioroíu) : 1) En orino 

a 1 kecc'cióa del e/oro t'o férrico cii 5 ó 10 por 
ei.d'coo. Consiste en agregar a unos mililitros 
(10 orilla fresca una gotas del reactivo: si la 
reacción es positiva para el árido fenilpirii-
viro, aparece una coloración verde en tinos 
segundos. La reacción es positiva cuando la 
orina contiene ácido fenilpiróvico en cantidad 
de 50 mg por ciento o mayor 1 entre 20 y 40 

ig por cien: o la i'eaccíón no es acusada 1. S. 
tienen falsos i'es ii/todos icecjolii.'os cuando 

la ovina es muy ácida (es aconsejable no aei-
dificar la orina recién emitida, va de por sí 
el (ii3 l"c tiene la aedos necesa ial : cuando la 
sohucion de Ci lEe es vieja (es ('onvenienle 
1 trepa 'aif a fresca y d''oiisei'va rl a en frasco (le 
plá,slico y en la heladera): si la orino contie-
ne muchos fosfatos, éstos lit'ecipilan al hierro 
y c'ollsumc'fl reactIvo; algunas (Irogas como eh 
me)robamato inhiben lo i'eadc'iori. 

Se obtienen fo/sos rcsicl!odos pOsiIi?'Os cuan-
(10: exIsten otros compueslos tales corno ácido 
hornogenf isic'o, Xantui'ónico, ácidos alfa cetó-
naos de la valina. leucina e isoleucin:i; llisti-
(lina V ácido p-hidroxifenilidrúvico, (1(10 se ob-
servo en ha tirosinuria de los premalt ros y 

T e algunos recién nacidos normales. Jal c'ho-
ol roniazi cia u rin aria i  ocde jo duc ir a falsa po-

suicidad. 

lii 2'j)'ns (le pcipc/ rcic'ti)'o dr Bo?i'd 
Aquí tui extremo del papel está impi'eg-

nado dio iones fénicos y magnésicos 1 para 
anular la reacción de los f'osl'alns) Cli Una so-
lución buffet'. Se humedece la tira c'cun los 
pañales empapados en orina y si la reacción 
es positiva a los 30 segundos se observa una 
coloración verde. Es muy sensible va (tue de-
nuncio tasas enlre g  y 10 1113 por cielito: es 
un muy hilen ''test'' cíe escrutinio. 

e) 1/cocción, de [o 2,1-din)! iofcta iii ¿diocjiiu. 
Es suniameni e sensible va cine cta positividad 
don liria concentración de 01 mg por ciento. 
Puc(len tenerse falsos positivos en presencia 
de ácido dliacético, en la histidinemia y en la 
enfermedad (101 .1 arabe (le Arce. 

(1) (')'OOi oto qiof'mo en- orioo. 1 al cr'onitutogra-
fía (le alto 1011010 sobre 1)0 1 )01 . ci sobre sílieí 
gel en placa delgada o bien la cromatografía 
ascendente cli papel, nos mostrará la preso!)-
diO (le feniialanina. 

1")i soiiqre. Pueden ser meto(1)s quínhicos, 
por cromatografía (1 microbiológicos. 

ti) .'tlé/odo,s ('1 OfliCOS. Eiiti'e ellos el método 
rIo La Pu y Michael Consiste en transformar 
la fenilalanina en ácido fenilpir'dvico por ac-
ción enzirnál ica; ci ácido fenilpirúvico así for-
mado sc' lo determina por formación tic un 
complejo oriol-bórico, el cual proseaba una ah-
sor( , ;n específica en el Ultravioleta. 

h) Métcclos por croni.ntoqro.fío. Entre ellos 
es IflUY aconsejable eh método de iterry sobre 
papel \Vathirnan, sumamente práctico y sen-
sible. 
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ARCH. ARGENT. VEI)IA'i 

i/(1L)0l) icrobolÓ<jiio 	1 tiiéodii iiidit<:- 
io. I'tic deciiplo po Cutiii' y Silsi en 1001 
El 1)0(110 ,oL ¿/iS cepa _\TCC 0033 no puede 
desarrollar cii pie enejo de l wta 2 henil-ala-
u lila en un mecho de cultivo deP i'ininado (me-
dio de )emain 1: pero si a ese medio se agre-
gu fenjlaianjnu, ésta anula la aec ido ile la tie-
1111 010111110 e 50 produce el desarrollo del ba-
cilo, lo tjue cera propoiciotial a la taso de fe-
iiiialaiuna iilcorp))rada al medio. l.a tleteririina-
clon se ie.ilizn (liii sangre capilar del laldi) que 
i mplegn Oil pequ000s (1 lSd lii de P01  el de fi 11 rl). 
Tanto las sulfamidas como los anlihiáticos puc 
<len ciar falsos reAúUWos itegativosal iibihii' 
el crecimiento del hacbo sobf)/js. 

Ión la saligie pueden tenoise re.sol(odo.s al-
•os ocyoieos en los recién incid.s fenilcelo-
ni.iricas si ]a prueba se realiza demasiado tein-
prono, antes del 109 día de vida eXtlal.lteiina. 
Lo niños noiiiiales pueden tamldén obtenerse 
t:1s11s (le fenilalanina soperioles a lo normal 
noiiiial: 1 a 3 mg por ciento) en los pr_ 

ma loros y dwante un tiempo (le aproximada.. 
mente 1 riies con cantidados (lee no pasan (le 
it) u 15 mg por Cielito. Esto parece ser debido 
a tina inmadurez e.nzimética del me'Libo lis-
1<10 ile la t,iiosiila P01 (léÍi(lt tic la P-hidi'Oxi-
fenil-pirtivico oxidasa. Los niños heteiocigo-
tas palo la afeecion también pueden presentar 
por un tiempo valores elevados de fenilala-
lii 10 (iii sangre. 

[(le)) iificaeéo <le los pocíotlorcs iieterociqo_ 
tos: pioeba, de corjo. Se adiniiiist.ia 100 mg 
de fenilalanina por kg de peso, determinando 
la Casa de fenilalanilla antes y después de la 
carga 

Normalmente se observa 1.11) alimento OiilXi-
mo de la fenilalaiiina a la hora y un retorno 
a los valores iil.)rntales a las cuatro horas. 

Lo los niños beteroeigotos para la €illlell)le-
cIad, la cantidad de lenilalaiiina en ayunas es 
110111101 POlO  después de la carga se observa 
tina mareada subida a la hoia y el descenso a 
los valores noiiiiales es il)i.iV lento. 

A su vez, los niños normales que mcl uboli-
Zail bier la fenilalanina mliestlan un alimento 
de tilocina en el suero (si así 110 sucede se su-
1)0110 la existencia de umi hll.lqueo en alguna 
itiedida de la eadella metabólica 1 

P. : Dado uit ((150 (le ellor congénito del 
iiielaholisiiio en una familia. ¿cuiTiles podrían 
ser los esquemas l<ésicos €11 (tle tiche hasarse 
el médico tiara detectar los hieteii:cigolas o 

1011 1(1(11(15 salios? 
ti. 1 I))o. Ludio J. <le (.'Wi:it) : Lii primer lo-

gar investigar los progenitores del paciente, 
polCltie por definición de en fermedad recestva 
autosóniie:i. cada uno de los progenitores (le-
he llaber aliortado uno dr los dos genes que 
formando un par, delerminaién el fettotipo 
O e la en feim edad lo ego Corresl 1011 de in ves tA. 
gar a los llernlailos (tel iiiíto afectado ' a los  

lieioiaiios 	- los 1)0(.1rc5 ile los progdilitoics; 
si alguna de los ts del niño resulliii P01-
tador es posible que (lehieia es(odioisc a los 
cónyuges pelo quizé solamente en el caso de 
qtie este cónyuge fuera consanguíneo .Lanic'n-
talileiiciite no todas las afecioe inCttIll(lidis 
han Inostrado ('1 error iTielabiTilico iitimarill. (le-
teetaldc tOnto cii ci enfermo (:00111 cii Wb poj -
ladi cies saimos. 

F 1 .: Se llaldó itiucho sobre déficit del tmol:i-
bolismo )il iteleo en el Síncliomo de 1)ovn. 
¿1 liv aig)) coiici'etii de ello? 

It.: No. ('oncretamente ii<c, pero p<c ha-
Ocr pequeñas voliciones cli el ioelaliolismo 
liii 0111)0(110 

 
(¡el 	 por lo tanto algunos 

de sus productos iiiteimedios y de sus indIa-
holilos, llieseilt:ol al anólhsis cuantilativo va-
ii a clones coli respecto a los Co nt roles no mcii - 
gólicos; por ejeilillio: la O-liidroxitiililalitina (1 
serotonina. tu tiesica niveles mas bajos que lcc 
habitual, asimismo el dudo 0-lutiroxi-itidol-
aeélieo melabolito del tiiptófano. por l:i mis-
ma vía cjue la serotolilna, se encuentra cli 1)11-
ha (U) niños tionmgdtieos cii iucnotes caimthilo-
des, aun(lue estos 1i5)CCt(i5 del iiietuh<clisiiicc 
proteico no han salida (.1(0 camllpo cxperiineii -
liii va se estan haciendo ensayos taiajtéutieoc 
deducidos de (Islas variantes: administrando 
hiiptófano por VÍa oral a tufitis moogdlicos se 
ha logradi 1 mli orar sti 1(11)0 ni uscu lar; de esto 
ti)) podemos deducir aúui que podamos 1)10(11-
rar paralelamente su futiuo cociente intelcc 
ual. pero es tma interesante experiencia en 

niaicha que quizil muestre un iannno. 

P. : ¿Cuiindo el mnédico delie sosjiedttflr U 110 
alnhiii()aei(lopatí 	( A A.)? 

II.: (¡JI, A. (octe): Si bien el diagnostico 
definitilo y conc:luvente (1(1 tilia A.A. pene 
lleco 0 (:0111105 esliecializ000s, coriesponde al 
pediatra y niédjcll Pl'nl'1al  la detección eh 
nica <le lies niisinais. sean estos metaljdliuls o 
pie-renales (1 rcnales. Señalamos cuatro c'la-
pas en el (liagflóstico clínico-bioquímico de 
este grupo ile enfermedades consideradas co-
(111) verdaderos experiineiltlls de la naturale-
rT.  

En la p10)) cia eta po (le 'sos pecho el ini e-
ci'ogiillcrío intencionado y dirigido lograttí el 
antecedente genéticoy familiar que habla de 
retardos men~ iianislnos, calai'atas, atleta-
ciones de la tie1. urolitiasis. raquitismos re-
sistentes, en familiares di rectos o lejanos cu-

i) detet'li)iliismi) elotlogico no fue aclarado. 
[)ebeití insíst i rse en la indagación de 05(15 
lTtileries iliexplicahles. de enfermedades raras 
1 1w' liadecierotm niños relacionados faoiiliar_ 
mente con el q Lie nos tora exalilinar, .\iucha' 
A.A. son lntmisomujcas reces itas 1 fenilcelolio-
ilil ellf. de T-Taltnm.illp) (1 iltil(lsOliiit,Os donliian_ 
tes enf. mio Ludei-Sheldon 1: o ligados :11 sexo 
1 oil 1. de 1 aiuu'e 1 



TOMO LXX - N! 1 - t4ARZ() 1972 	 23 

La .sejiinda Ct07)o e/inico. valoro SUl)JCtiVa y 
.:.hetivamente al niño sospechoso, dando ini-
z: rtancia a los'' so bOLOS (jttía" de gran valor 
cuando aparecen asociados V 110 se encuen-
ran causas lógicas y aceptables en la historia 

clínica del padecimiento que expliquen su apa-
rición. Existen posibilidades que un reden na-
rilo o niño pequeño que padezca enfermedad 
se:ei'a de gran riesgo, que progreso dificul- 

saniente, que present.a una acidosis rnetabó-
Sa  letarga, dificultad en la ali-
mentación, convulsiones y aUn coma, padezca 
una A.A. Pero a estos s'ífltoiiias inespecíficos 
pueden agregarse otros tambien orientados y 
que pueden agruparse en desordenes neurn/ó-
qicas: oligofrenia, espasmos en flexión, hipo (1 
Jpertonía, ataxia, ti'astornos de] lenguaje, sor-
domudez: en su?ttOmOs oco/ores: cataratas, 
glaucomas, depósitos pigmentarios co esclei'o-
:1ra: hipopigmentación del iris, ectopia del 
cristalino: sin tú//Los cincelados al desarrollo 

escalar !J crecinticilo; nanismo. raquitisnias 
:i coiliufles, cnfei'inedades óseas: of ros (tite- 

e2one-. orino con elotes caractei'ísticosara-
:s. lúpulo, azúcar de (ancle o caramelizado, ja-
rabe de arce: sudor de pies, litiasis renal, he-
naturia fani ilial'. etc. Cuanto mós síntomas 5(:' 
Iralleii asociados, rnús debe sospecharse una 
A.A. 

Los 01/as das ('lapas son de loborotorio ch-
¿('O V espeeolt2vzdo '' (le investigación enzi-

:ci()logira. 

1*: ; l-'osibtlidades actuales, en nuestro me-
no. de confirmación bioquímica de una AA.? 

l-t. : El método de la ('roniatogl'a fía uni o hi-
oiniensional sohi'e papel (le filtro debiera ser 
accesible a lodo laboratorio clínico privado o 
en un hospital. 1)010 en realidad i/O sucede así 

éste es ci inottvu por ('1 cual mochos módi-
os no seáblan d'lios eXainelles y dejan 

:i'anscuri'ir co algunas ocasiones una euler-
:neda(l que puede ser una A.A. El profesor 
•nictoi' .10011 M. Castagnino (orientación de 
anúlisis l iicjlógicos de la l5 acultad (le Ciencias 
Exactas y Naturaleza (le la Cii ivei'sidac] de 
huellos Aires) ha puesto dii fsis desde hace 
varios anos eii un niél odo, el de la electrofo-
casis monodimeiisional por alto voltaje, de 
ran simplicidad y quc elimina numerosas 

etapas intermedias de tedioso fliallipUleO, co-
1110 tL/ilihiéli el empleo (le solvente (le pureza 
¿i'omalogrúfic'a, reduciendo hasta 1 ,50 veces el 
leilipo emplead) cu 11 la Ideo ira ci'om a togra fi - 

(U hidi niensiona 1. 
No inc icfei ' itó a los detalles de la técnica. 

nl a los npto'atos empleados. remitiendo a los 
que tengan interés a los Ira bajos publicados 
por el aulor ) Revista i-iio(luíniica Clínica Vol. 
1V. NC 2. púg. 73). La c]cctroforesis poi' alto 
Voltaje permite ('iIatl'o ('on'idas clectroforóti-
cas sinhllltóneas pw' 11(110 y aun ocho corridas 
empleando dos células conectadas en pai'ale- 

lo; da utia nitidez (le separación (le aminodel-
dos aislados que permite una correcta valora-
ción (:Ualltitativa empleando la espeeti'ofato-
meti'ía (lensitometric'a. 

Con este método (que (l (lector Castagnino 
insiste se puede realizar perfectamente en un 
laboratorio clínicol se obvian las grandes di-
ficaltac.les que provoca la utilización de resi-
nas de intercambio iónieo, que si bien es su-
perior en exactitud y en resolución a la téc-
hico preconizada, ésta también es capaz (le 
(lar buena i'esc>ltieión ataliticg ('Ti cambio es 
(le i''ipida manipulación, bajo costo 5' acresi-
ide a todo laboratorio que (lesee pei'feceionai' 
su ti'a baj o, 

Lo e rio el cipo sol ci pe it enece a la lxi rato-
l'ios muy especializados y de investigación en_ 
zimológica y se justifica en aquellos casos en 
los que es necesario iliVestigai' el lliCd'iiiiSiflO 
íntimo (le la A.A. () realizar pt'diehar de SObl'e-
carga cii sujetos sospechosos (le padec'ei'la. Las 
A.A. SOn verdaderos laberintos genól icos, tao-
quiniicos y clínicos coya travesía por deniíis 
dificu toso exige para su diagnóstico correcto 
el trabajo en equipo del p-eliatra, enzimólogo, 
bioquímico nut rólogo; peto es indudable que 
le corresponde al pediatra el Iralaijo de deva-
iiar el ovillo. 

P. : ¿.Cuúles son los últimos adelantos en 
farmacogenética? 

ft. : (J)/', sI (h'ioo F. (hindú/fi) : La farmaco-
genética es una i'ama de la medicina que es-
tudia las distiiitas respuestas a las drogas ti 
alimentos resultantes (le d ifereilciasgenéticas 
entre los individuos. En la ti l (,útedi'a de Pc-
clialiía y Puei'icultuma realizamos una rlasil'i-
tacion (le las fairnacogenesias, en -1 grupos, a 
saber: 

Por allei'aciones de la estructura (luíoiica: 
a) Anemia hemolítica por hemoglobina ''E'' 

o ''Zui'icb '' (sulfamidas), 
by Sensibilidad a la suceinilcolina o suxa-

metonia (y ()t '05 ésteres (le lii ('01)110) P01' una 
seucloeolinesiei'asa al ípica. 

Por inhibición enziniñtica: 
a) Intoxicación poi POPOS con alto coiitcnt-

(10 en solamnia, 

Por deficiencia enzimatica 
a) Anemia hemolítica por cleíicit de G-(i-P-D 

(varias drogas. favismo 
h) Anemia hemolítica 1)01' défiCit de fosf)

mnonoeslei'asa écida (varias (Irogas). 
e) Aremi:-i hemolítica no esfet'oeit iea del 

R.N. p01' déficits enzimaticos (liversos que 
afectan la vía pelitos'a fosfato de los bernal íes 
(varias drogas), 

(1) Intolerancia a la isoniazida por déficit 
(le una acetilt ransfei'asa a j)al'tir (le la coen-
zima A. 

e) A catalasia pce ausencia de ('atalasa (agua 
oxigenada). 

Fol' supei'pi'oducción etizinVitica: 
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AR()B. ARGENT. I'EI)I,%'I', 

POltit'il( 	l(Ei)liti(a 	1>'' ('X('Cs() du OliIt(Itl(- 

so de] (icido deta-aniin 	c v vi 110!)») 	p€iIlo- 
1)011)101 	y dm5 l)l(1'l)lli1'iel)S). 

('0010 vetos, la ninvomía de lis famnoieoge-
110100 11 ()Xe)j)eiOFI de lii henog101ifla ''[-lI 
5011 )»)Zi(110)at1a5, Los lnoP'e'r) -  roas retientes 
se llan l€ldiZad)) ('11 II cOl Ildio do las cilzimas 

i( )»nl)( (]U(1 ](.)S ((('1)5)110 
deíjilatios en C-h-l'-1 ) sillieli favisino ( - oil inn-
yor  iienmia ([11)' 1)15 IIl'()5 el) igilal ilL)d-
(i 111. 1)11)) si' (lelie it q)_i( los dliii' ojeos licileli 
lI1biérl una deficiencia tic fosfomoiioestci -aso 
deida lo lOilsolo puede olooiV1l1se ('tIlle los 
:iudíos sefardi tilo. 

5C (ieserit)io la a tle lilia }lCfllolÍlieO 110 esfe-
01 - ii ICU tel FIN, (letiida a (leficils l)el'ediFlOi(15 

eO](e('ífi)'i)o tic (tl'/i111i)' )-'I'jtl'O(ilaljae (-lS-l'-l). 
pLIII\aIO (lilillasíl l(iOSafOsatOis011l('il)51I y 2:-
(lItosiogliemnlolnutaoa 1. Tus agenles respori-
sal des de estos accesos agudos di' heinélisis 
iliCILIVeil 111(flaIeln>, \jt000 1111 f, sol lamidas, 
e101'iifllfeIti('(d, riitiofoiaoos, aspirina, ele. La 
lleiio,]isis puede tlml)ién inieiai'se 11:.o' mice-
('IOOC,o l(1(etel'ianils (1 \IlL('i)S. 1(1 del dl eliot-
matico ('5 P'0P (le los eiitimn'itos itiadomos, 
¿alt ello la heniélisis elimina eopeeialniente a 
tos hemat lOs 

 
(lo 	edad. 1)ichu déficit PL110l(1 

Pfil5e de iiiadifiesto niediaiite el eslndio 
i. ioll ~ l(lo de lt:io elilro(-ilos (le]l)lsil.atlos ('11 la 
parte infci - iot -  del titIlo de e)'Iltl'liOnaeioll. ('lee-
111)5 (tie ]it iml)ol'handia tiol eOrl))('iflhiell lo (le 
li íal'iliaeOgeIietn:zl deriva (1(11 hecho (le PO-
(.1(0' reali'iOo SI) ade('il1011l P1'olilaXis. ('\'italldo (It 
S1I1TI.flISil'O de (l1'()i4115 0 1iljiiieiit.o5 (LII)i(ali'/, adí)_ 
'('0 (te 11)5 tteticito etizinlat,i('os presentes en la 
iilayoi'iii do las fal'maeegenesi1s. 

1'.: ¿('u'iles 5110 las Ilemo(lollinopnlias y e)»-
tioellziiiii>pa1ía uds fi'e('li('llteSi en la infancia? 

II: (Dr. •Jus,e I't'éoh'el') 	AllIe 10(l)), (le)) 
oli\'dlli011(e aihll!11' (loe mc \'l1\' 11 ('1' l'(11'i1' ('5-

jiei. - iliani'nte a la lteel)eli( - ia €11 i1tic'stt'(( lite-
(lId, 11)1 ('11 sentido gciieu'al. En ('ada paés (1 aret 
geOí.(l'i'il'ic1( de \iiiéi'ieit, la iiieidetii'ia (le este 
lillo de p ;l tolog'ía depende fLlIldaiflefltallllCflle 
le las (ol'('ielIreH io(nhi(l'atoI'iiis (hile  haya 1 - e-

eihido. Así, 1)01' ejmnplo. cli Itiasi 1 \' ZOflhl 101-
le Ile $lldam0I'ie!( 1 refim€1fl(lo11o5 a (Isla palle 
tic ,-\mél'iea s:daiileiihu) la iifloeoein de t'it-

- rienl.cs i'iginn - ms de AlmiChI (_'5 (11115 lnl)l'Cada 
'l°' coIte 00501ro.-), lo (111)1  explica 11) rIlellol' 
lt'ecnencia ((111 (111(1 aquí, ('011 'cia-
('1)11) 1) 1l(lLlelh)5, í'iiadi'os VIlleollIdOs 1) 111 pIe-
senda (le 11hS. Nuestro país, y sol)re toilo 11) 
ZoIla ilel (hall Itiieiios Alteo se lial1i ftiei'te 
titente illlllielldiad() 11111 )0)l'rieIlles innligl - alu-
'11)5 de il - iger) (0)-Oit (11'l'ilIIeO. 

Con i'efereneia cli prici -  1. - mmli a lIs /1)'-
)OOéIOéi)Idp0000, las judo l'i'ec'oenles \ (011 011.1-
111(1 5011 las lallIsenhias, va sea bitas (la (111)-
vol - ja) 1) ('onIhinadas en dohle hetei'oeigoeidid 
('(01 hhs 10101 -males (5 ('slalcilhiileille 1 Los su-
iltoiiies illli)0'llIl - .5 son ('lit011('es las henioglo- 

hiIloloIti!is (11111 ((111 011101' fl'eil_leilefl) SO 01(5(0-
Viii) Cli ))Lle,-ltI'o 111E1(110 pl'e(hnnillalt aliipiI1i-
llicillí' las het1l-tilIllSCllli!Is, (liii) 01111 las elio-)-
('1)5 V put'dE'n )i'csenlarso en su forma horno 
(-igdii('l( 1 tatasenijat niavol' o etlfei - tncdad éc 
Coolev o helm'o'igdli('a lito Wo'tado)»'s tillo 
SL'lilleOs, (10(1 (1(1 111 jlifLlll(1jL) llue(lell C(JiifiiiidiI-
se ('0)1 anemias pro' deficiencia tic hiei'i'o) Si-
glI(')l ])Osii)lenleflte ('0 01(1511 de l'u'ccoc'ilcjl( lila 
S/loItli-llIl)lSclllIas (conlliltaciones da I-lh-5 ('101 
latn-tiIlaSeflhills 1 V Inogo los 110(nol'igot:o; pau'zl 
la 1 il(-S )anelllia (ll'epiitlOL'ili (1. que i's has-
balIte rara ('11110 nosoti - osi; desde liui'go, los pot 
ladoi'es del (asgo (le l a i.lh-S, liclçruejoln,s. 
10(11 (0115 ('omLl]les, l)('1'O hlilntUlilllleliI)' 110 dillI 
lllIflifeslaciofl€'s i'litioas 1. 'í'iilililiélt piit'deit ob -
sel'vatl'se, aur UC ('00 escasa ft'eeuent - ia, p01'-
tadoi - t's alfa-lalasclilie ->o, (le c'ofet'mcdnd de lo 
FIlI-Il, casos aislados de htts itiestaltles, tIc 
1 lh-(', etc. 

.Acel'eíl de las dcjd - i()n'ios t'oziouíí (('os ée (05 
la indo t'oindn de lodns es la defi-

ciencia (le la (1-6-Pl). 'l'anihiéti il(IUÍ 11if1Lt,'i'e el 
al)orte inmigl'alol'io (tel fa -aa 1T)f.'dilal'iO'lfleCl. Lo 
ll1l(l('eE'n fundamental mciii e los \'ai'OtlCs (se 
l.t -ansinitc' ('dli cal'L'iCLCI' recesi\'O ligado al sexo, 
p01' ('1 ('l'Olno,soiTihl X ) Y pilada pl'escntal'so do-
1110 (.- Lladl'o hemolítico (IiiI(cl'idljl'rUl)i1I11Iic)) ) 
ileonatal, ('0111)1 aiternja hemolitiea indutehl p01' 
drogas ti fayis'ino (0(1 ai1i)elleil( de (lI'Ogils o 
htht.is 10 OC lllilllifidstO 1 o COl1iI) allelilia Ile-
molítit.-a congénita flo-eSfal'ueÍtil'a (el cuadro 
iueinolítjec es conslallle, cli a050tl(-ia (le todo 
l'aetou' (lesell('adCllaIite extu'itiseco). 1151!.) pato-
logia 110 es excepcional ('rl nuesl 11) 11n-'dio. 
Otras det'ucieiicias 500 meilos frecuentes, cwll_ 
que l'aelililes de 11e11t'I'Lt de l'lÇ, pot -  ejeoiplot, 
palO) su diagndstieo se halla dificultado po' la 
falta (le llL'(s).lueda  sislelilalica de las tilismuas 

Lo expresado antel'ioI'llIetlte. 1111110 l(' 	lic- 
ll1Ogl))hiln(patías ('inflO parli eu'itl'oanzimopa-
tillS, se llOsa en loo hallazgos de la jiréctica 
diaria. No existeti 01111 011 11iIí'stI'o PillO astil-
(1105 de pohlai'Ún (IUC liei'oiitiiii estahiceci-  fe-
haciculemente la incidetidia 1(0(1 de estos eua-
tilos. 

(ClidIldo 511' 505(1(l1i) y (10100 511' llega al 
(lianostieo (1(1 ll'list(O'lo ile la ulllsOl'C'iéll tle 
los hidratos (le ('arliollo? 

It.: (Dl', Riett'do S/rofu.ce) : En lO'esl'lleia de 
111111 (1101(m) l'ei'lnentattva ( - 110 pl1 inferior a 

11(11 CO dci(Ios oI'gdliicos, pu - in('ipal tiente 
1,11(1 (('1) ,V ('ti el azueal' 00 ahSOl'hidu, es 10010 
ploiIearse el intei - mogailic propuesto, 

1,11 iip1o'Ieo)ll tu' is 1'illt0111!l5, 1 (lOisecueli-
cta tle lis pI - iol('i:as iIlgestlIs (le alg(lll al me 1-
(o (111 ('sl (edilll ,  (I'011stililV( el l:1t'iInel -  elenicilio 
ol'ie 111111101' 

Si )i('Ul'l'e tc'nlpl'analllellte tiente a lIla fll'1-
1111110(5 l'ach)tlei-) (le leche, pliede suponm - se 1110 
t -alli e n las lactosas, 
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Si se inicia con la mtroducción (le azúcar 
.'mún (sacarosa) o de los almidones (polisa-
:áridos), las probabilidades recaen en las su-
rasas y maltasas. 
Al prolongarse el trastorflO, aparecen: cier-

zo grado de distensión abdominal y estanca-
miento poncloestatural. 

Establecida la sospecha, cumple certificar 
cn prueba de sobrecarga y biopsia peroral. 

L 	Se da por ingesta el glúcido cuestionado, 
generalmente un disaráriclo, rastreando su pas- 
tenor presencia en sangre y heces. En los tiol'- 
males, sube primero y decrece 1 uego en san- 
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gro, sin aparecer significativamente en heces. 
En los patológicos., no hay aumentos registra-
bies en sangre, poro en heces donde además, 
crece el tenor de ácido láctico en mcdh: de un 
episodio diarreico, casi ineludible. 

Superando éste, cabe la confirmación, repi-
tiendo la prueba con la ingesta (lel disacárido 
aconipañando esta vez poi' la enzima carente 
o bien ofertando cada uno de los monosacári-
deS resultantes. En ambos casos se obtendrá 
un perfil semejante al de los sujetos normales. 

Pero solo la biopsia peroral de la mucosa del 
vernno, estudiada en su aspecto estructural y 
riqueza enzirnática, dará la certeza definitiva. 
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Introducción 

Haee iflÚs 1 ci daS siglos íiie se (isla
tlíín(lo esta afeceila (UUda. ])ul'anle la se-
gunda gUel'l'a 11).tlfldial t' en la gue i'a ele ( ,o-
lea 5€' adqnii'iei'on huevos eol'lOeiniiUlltos (jU 
en ]:i :l('tl.ialiCLí(j SC ilfl1])liiill notalíieuiente, va-
]'híTl(l:) los conceptos soht'e fisiiltatdoi.i'í:i del 

lat eXpCl'ielleia t'XplleStll 1)1)1' fisiíílí.igos, pa- 
t1l( ) i.Os, lll.11'lirll()lOgO5. Ci:(l'(lil')] ii,gOs, l'íCtl lllílhllO_ 
,OS, cae] clin logos, alergistas y IlÍCIlCOS (IDi-
l'úI'gic'os ha permitido estal>les'ei'. solji'e la base' 
(II.' Icis datos apot'ta(los poi' la llltl'alnici'oseo-
lila (.'l€'('li'(Jfli('a, la l)i0i'i5i('i \ leí hiOqLlilhli('a. 
lU(' las a]tel'ayiolCs l'esl(lí'hl en los c'oinponei-

tci' fllÍh)illlOS (.11' la ('('lUlli, 

!'xislen mi.l(']iets (lefilli('iol'les (le shcick, 10 
(]tle (leen Llesll'a lo complejo de esta afección 
que \'ani°s a desarrollar en Esta mesa l'e(lon-
da V ('\'i(e'1C'l) e] illte]'( de SU estielio. 
tOh'l('ellllelite .S(,' (0I)5(íel'ha (íl.l(' 11 Sltlel (.ii)l'i(lC 
l'C5j(lÍl el tl'astol'Uo era (iii la lnae'rocirc'uIa-
Cl()fl 	'flcv la 	lrii("l'(lt1l'('1Jla(jófl es tenida 	cii 
cuenia cofia eiernento fLlndamental, c'onstitu- 
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\'eli(!O ('Sta la Ihiavor 111h'tC del iech 	circula- 
10110, 

(;onsdei'anios'¿jl sJioiik ('')i'fl(l eonseeiienelri 
(le lí isifi ciente llel'ftlSi011 (:a])illtr a nivel (le 
los tejidos. producto de la altei'eicn'in existen-
te en a lgi'in sitio (Ial sisi ('ma cii'cul:ilonio (co-
l'aZon, tollo vaseu lar) o en el \'oillrnen aanguí-
íleo. l -'oaterjornielit.e, la sueesion ile 11:1510V-

nos detei'inina nioelificacioncs en lodo el illUl -
latí) (il'etlliItOriO, La (lCspl'o]JaI'('ián entre e] 
lecho e'il'clll:íloi'jo y el voluillen circulante de-
1 ea'm i naró la ca lela del gasto ca rdía co con 1 'ci-
tollO) venoso disminuido y 1111 V(lll,illleIl mi-
llI.lt.a eil'('ulatol'icl talYll1i(hi dislllifluido, 'ii€ill(lO 

SU consecuencia pl'imal'ia la hipolomisión ¿il'te-
rial, ial l'espliesta illrfleditlta -cela la estiiiiula-
ci á II ele los presOi't'e('eptOl'CS Clol't.jeos y (' 1 '1)-

1. ideos cjlie proel Ud leí tael uica l'd Ea y 'asocofls-
tl'icc'iofl: slnhllltelnealrlellle, laS (tte('O]aflilllelS 
cil'ctllahites se elcvanemn, debido a (lele el sis-
tcifllíl simpúlico pelrti('ipa en el proceso en Un 
ihitelito de normalizar la circulación. l)e pci-
sistil' la causa productora del shock, detel'nhi- 
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ra:'ó ilisinínucitmn del flujo sangLiineo capilLo 
a nivel de los tejidos. ninstituyéndose tino tic 
1 - elementos temidos: la bipoxia. Consecuen-
:a del espasmo capilar y de la hipoxia van a 
ser las alteraciones metabólicas cuyo (lellomi-
nado' principal es la acidosis. El tiempo de 
acebo de la noxa Ilevaró a la reversil dI ¡dad 

flO del síndrome. 
Ls cambios hallados a nivel CC] thai' reve- 

modificaCiones en los lisozonias, tnh]ocon-
ahas. ril)osomas y la producción de un edema 
:n:racelulai'. Sus consecuencias pueden llevar 
a destruccion de la célti [a \' de su membra- 

con propagación del Proceso a su a]rede- 
Las variaciones en la coagulacion san-

ZJinea en este síndrome han sido est tidi adas 
ó:::inanietitt y la compi icacion tan temida 
--aoagulación intravascular tliseminada— de-
-e -cr tratada precoz y convenientemente. Es- 

tema seré abordado por uno de los integran- 
del panel. 

Los anatomopatólogos. preocupados Por 
Tas modificaciones orgénicas de les enfermos 
fallecidos por shock, estudiaron las distintas 
vfsceras comprobando cine  el hígado, i-inn, i n-
:estino delgado, gléndulas endocrinas, ptiliuo-
nes, cerebro, corazón, etc., se lesionan por sí 

1)01 las aRei'acjones liemodini'jniicas iitie  a 
su nivel se nroduccn. 

Los cambios fisicoquímicos a nivel ceulai 
serán expuestos durante el transcurso tic esta 
nesa redonda. 

He hecho una breve iii ti'otlticción a este 
.aasionante terna que en ]os iTiltinios veinte 
aFivs ha sido consie ciado Cli todo nivel, pues 
o sólo los médicos se 1101) octipado de él sino 

cue ha hecho incursión en el campo filosófi-
-. y es así COni(.) Warren lo definió como "tina 

eatisil rnomentiínea en el acto de la muerte". 
e lo debe tener como titia temitla urgencia 

-a la que hay que tratar en forma adecuada y 
o més precozrnenie poihle en centros asis-
:eflciales (leude se cuente con los elementos 
aecesarios de control para mejor seguimiento 
ée Ostos pacientes. La creación de nuevas 
:nidados (11-' terapia intensiva pei -niitii'ó tu su 

partth11id)1tl moniliu'eai' y (letc-'ctal' i'épidamen-
te todo cambio de síntoma y establccei -  así una 
terapia adectiada. Hoy se observa el impor-
tante valor que tiene la rnetlicion (le la P' -
sión venosa central, pai'émetro cine  (icho ne-
cesariamente ser controlado Oil esta clase tic 
enfermos desde su ingreso, ya qtic ademés (le 
colaborar en el diagnóstico contribuye a crear 
una vía pai'a reponer la volemia si el paciente 
lo necesita, mientras que su variación i eciuite 
continuar o cstal dccci' tui nuevo esquema te-
rapéu tico. 

La evaluación conveniente (le los signos 
clínicos junto a un interrogatorio exhaustivo 
perniitii'é determinar la causa laoduc'tola del 
shock, que podrá ser primaria o secundaria 
11 ot 10 proceso. 

Las causas que pueden llevar al shock en 
pediatría son varias. Existen muchas elasi fi-
caciones; una ('tiolóqicci. ( hemorragia. trauma-
tisme qi.ieinadui'a, infección, endocrina, car-
díaca, nerviosa, tóxica) y otra laodiad-
mica de IMe Lean que divide cii tres los tipos 
de shock: 

1 Shock hipovolémico: hemorragia, pIas-
niori'agia (quernadui'a. 1 rauniatisnio, perito-
neal). 

2) Shock cai'diogénico: infarto de niucih'-
dio, tapona niien lo cardíaco, embolia pulmonar. 
arritmia - 

é) Shock pot' secuestración: séptico. aléi'gi-
'c>, trastoi'nüs liidroelecti -olíiieos ) \T(7fl(i. dio-
crea, íleo i n festinu tI 

Los nuevos t'onorilnientos en cuanto al shock 
séptico —llamado también erciotóxico hacte-
i'iano 1)01' su mayoi' frecuencia— han pei'mi-
tido la detección precoz de la afección y un 
nuevo enfoque tei'apétttico. Como vamos a es-
cuchar clui'ante el 1 i - anscurso (le las eXIJO-
siciones. 

Iniciarems Con el doctor Voyei' que se re -
feriró a' Fisiopatología del shock". Al final 
tic las exposiciones el panel contestai'ii las 
preguntas que lleguen a esta mesa. 



Fisiopatología del shock 

LUIS E. VOVER 

TIisto hijee ¿Ilguflos 	005 51' (I)idelilha C0 
iflo herPIl 1'cti(clana1itil (_'n la fisiOl)1itOlOiZíi( del 

shoc.k, la hinuteilsido arterial. T.a cifra de pre-
sión ¿(erial era así el dato laisico para diag-
nóstieo, tratamiento y control ((el enfermo 
sboekido, y el) lii farmacología, adeniós de 
los expansoies de voimnen, eran las drogas 
vasoeinstric'toris tus que oeLiPaiiti ci logar 
ibid Iniiiite. Flov va lid) ¿)eeb)taOios ese enfoque, 
SU l:>emos q Lii) el shoe g  (LI udc' e Li 1501' C( m pri-
sión artertal ha,jut, pujo talflI)iéii normal e iii-
('luso elevada, 1 fov adiyiitinios (011(1.) liase fi-
.siopatológica fiindoiiieiiial la disninueión (bel 
f]ulo (le sangre a nivel capilar, tleeir la 
inadecuada perfusi(n t ¡solar. Mala perfnsi(5ii 
tislilal- se traduce en hipoxia, con las 
('llClitl's alteraciones flietal)ilicas (le la eóin-
la. u (le ¿iitOÍ Cfl ¿ilteruidui f'unlóo u fioa]man-
le ('1) Olte)a('i(li estrilulLIral hasta lii necrosis. 

Pix.lenios considerar tres tirias })asi()s (le 
sP oc 

11 S/ioci' liipct'olcToio 0, con redtleeiO)i ahso-
(cita .le tu \'olen)ia (!Ilnio ocurre en la hemo-
rragia o el) lii destiirratuieióo. 

2) ,S']iorI, ncoroq(Poro con disniiiiuc'ión 'e-
lativa de la volenijui por aumento del conti-
nente, vasodilatación venosa. 

31 S/)O('/ 	('O/'(liO(jé/)ieo, cljsflijiiticicii del ve- 
]umc'n minuto cardíaco romo lo i)odleflios Ve] 
en la sobrecargo cardíaca 001' hipervoh»nia. 
po' ejr'iiqibo en lii sol)l'eh(l)'alaei(n. 

J'n las (les tiferentes situaciones eiiuoiL'i'a-
(las, consecuerieia de etiopatogenios que pue - 

(le)) vaj'iar tanto o rOas ((liC ci d'tiil(i('o clínico, 
existe el denominador coinón de inadcr,ndo 
/)crfosj)5)I (esoPo' que (lcfiiie el c'stu.idei cte shocic. 

Sobre esta fisiopatología priiiiai'ia ¿ictúan 
iuegi: nicculflisinos leacci000les que tienden a 

iiioclifieii' ti] voleinia. II \'OlLilY(efl luhlilitI) ('01'-

(liad) \' la capacitanyiui lid lecliui vascular. 
()cul'l'e asl atimenti) de la Frecuencia cardía-
cei. utllnei)td) (le la volemia len' i'etencinn de 
agIla y sacho y vilsoc())lstl'ic('ióii, puro lo c'uol 
cuentan estímulos neurogénicos, f'ieicoquínii-
('os y hormonales. 1 iiic'ia Irnente, en los c'íisos 

leves, estos mecanismos reaeeinalesuictfhin 
como mecanismos cte ¿idaj1iwión, mejorando 
la perfusión tisular al menos en los ói'ganoa 
muís si'osillc's a la anoxia. Sin emnhargo, si la 
sitUiici('fl 51-' prolonga se llega ii ("usos ('Xt)'i'-
(dios en pIle la auniuntaiha fi'eeiionc'ia 'ar-
(lÍii('ui iliSlTllOti\'e ill 'ili 11h15 e] vnitunen 101011-

ti.) y 11) VLiSOeOnst)'iccián ([iSfl(i)ILIVC aii1i inús 
la perfnsi(n tisulun, hasta que finalmente el 
agolamniento dci músculo liso lleva a la va-
sodilatación niasiva con caída brusea de la vo-
lelilia efectiva. 

FI] hecho che qie el sheck ¿e-ui desei'i])ii) en 
cliii) sitciumeiói'c tisiopuitolciglea tuni dniamiea sea 
II no I'e\'ei'sil)le en ('uaiqujera Ti Sus estadios 
tlelienche (le la causa. lic) la (]lil'ulclói) y del tm'a-
1iiiii(iito ,.\ Lii) ('011 ('011505 ('oiiii'olcll)ies como 
la lien)oi')'agiul y (' Oil tui tratulmulento uideccia-
(10, la sc'vei'idach o duración de las lesiones me-
l.uilióijca ptiedlc'ii Ilegal' a un punto, aún no 
Píen definido, ci' iici l'etorno, que hacen al 
shoc'k lrl'eVCl'silJle, 
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Considerando enton( es que el ihok no es 
-:nónimo de liipoteiisiwi arter ial, la sola me-
ICiófl (le la presai arterial rusulta inés (fUe 
:osuficietite para sil diagnóstico y tratamicn- 

[)efininios al shock como estado (le 100(10-

- 'aada p('rfusión tisUlai' leso llante de a]tera-
clones en el volumen minuto cardíacor en la 
voleniia, en la resistencia periférica y capa-
:ctancia (tel lecho vascular. Con este enfoque 
- nceptual para su (liagnóStico y tratamicillo. 

medida de la Presión Venosa Control (PVC) 
:esult,a iiiiprescindihle. Psto 110 solo para ini-
lar el tratamiento siliii, y aúii iiiiis importitil- 

para controlar la evolución dci enfermo y 
12t'ei' (!fl cada ili011leflto las adeclaci000s no-
:Oalias. 1 eníentlo asi implicaciones directa-
mente pl'iiicticils. ¡'(II e.iicinplo. CO 00 SilOck 

(leShidi'at1Re oil, después (le Sufllinist lar 
lóllieilOS importantes de soluciones hidro-

l0ctroídl(aS. la PVC baja descarto la insufi-
:encia cardiaco por sohreeai'ga y nos autoriza 
i empleo (le cxpanso!cs de volumoi mus 00-

::vos, Cain(i el (lexicón. Por otra parte riiia 
e:evada PVC, SOlIVO (1110  eXistL( UllO ohstriii'cion 

retorno venoso. (lescart a la bipovolemia y 
ntraindi:u el uso de enérgicos expansores 

de V0IUIT1CI1, ptics esté exteriorizando sobre-
expansión de la volrniia o insuficiencia cal'-

cica. 
,-\ tiemós (le estos aspectos cscncialnlent a lic-

::a tlintiuncos y particularmente oil el sliock 
-:idutóxjco 

 
Por gérmenes grainnegativos. cabe 

:-.nsid0rar 011 la fisiopatología la Posibilidad (le 
e se (lesoneadcne el sincli'onie de coagulación 
Ira vascular i'tiii Piod tice ión (le ini C1'( d 10111110- 

de que exageran lo ¿inoxia 1 istilar y que humo- 
a)lmento ea iiiuiiiifiesta vii la disminución por 

11511100 ile los factores 1, II. \' y 'Vii y de 
plaq uctas. ['responsables (le la coagulación 

:roravasculai' sci'ún la lesión capilar por afloxia, 
alimento (le viscosidad Sanguínea, la rémo- 
circulatoria y,  en la sepsis por gramncga- 

I:vos, las endotoxinas 1 acterianas que expe- 
r:mcntnllucnte iiaij 1(1051 rudo ser at'tivadoi'uis 

factor Xli (10 1-1 agenian o factor ('011- 
Jo. Pl (111 0 advErás (le SU participación en Pi 
nerucióii (le iromlioplaslina, primera etapa 

ce la coagLilación, 1 rausíorma el kalikreinó- 
PflO en kali]çi'ei lilia, la (1110 ¿.1 sLt Vez trans- 
'rma el quininógeno del plasiiii en bradiki- 

::na qtie es el lilés potente vasmlepi'esoi' cii- 
o,ciclo. La toxinas bacterianas de gérmenes 

gi - aninegativos pueder así, al activar el factor 
X II. desencadenar si multúncamente la eoagu-
lacnin ini ravascu lar y el sliock, que llliitua-
mente se pOtellciali Y 1 oieden lia('(')' el proceso 
i1'reyer'sil)le. Este aspecto fisiopatológii'o iios 
lleva así a la indicación obligada ileantihiií-
tilos, va (1 11 0 la infección seciindai'ia es así-
mismo frecuente en el shock. y a la eventual 
y oportuna indicación (Ir' la liepai'ina. 

Finalmente (lebemr)s ('OIlsi(le('ai' la fisio1ia-
tología en i'elación ci)!! órga 005 especít'tecs. 
fuiidomentalnientç' pulmón, hígado y riñón. 
En el shock el pulmón cumple una inadecua-
da 'ventilación truito 1)1(1' mala perfusión conl 
Por ljur edema y secreciollee. lo 
tille po!' on lada eXagera la liipoxiui eetiilai' y 
p01' (iti'O genero la acidosis l'cspil'ultOl'ia, 1 
esta manera se exagera y tlescompeiisa la aol-
(loSjs nietabólica. 

Satienios que en anoxia la ('(dula qttrnla pri-
vada del mecanismo oxidati vn tiue te siiniin is-
Ira el ciclo de iKi'ebs; consecuentemente, el 
destinc obligarla del pii'uvuto 1 producto de la 
glucolísis ) es 5(1 (:otlVei'sióll a ó('ido lócticu. 
\ 1 jirodueirse ócido lóctico en exceso, éste es 
metaholizado po el parenquilila hepútieo. En 
situación (le aflOxiut la illSl,lficieiicia (101 par - éli-
quima hepótieo determina la i - ópida acumula-
ción de lactato (lue liUe(ie ascender a 11)11 V ililiS 

miligramos l)0('  ('lelito, tletet'munantlo la la-
1110 da acidosis I cta cidéinica. ex p cosi ón ile 
anoxia celular, 

El compromiso lieinodiiiaiiiico del 
quima i'ennl, vencida su capacidad de autorre-
gulaclún, se exterUniza ante caídas tensiona-
les sisténi cas iii fer'iores de 50 111111 Hg con la 
consiguiente (listu i nución del filtrado glonie-
rular, vale dccii' insuficiencia renal de origen 
pi'errenal. Esta insuficicor ja renal es revei'sl-
He t1' pileCle OsifllisIiiO octll'ril' una 
ciencia i'enal aguda de origen paI'eiouii1iatoeo 
1)01' (inoXia, ('uva pl'in)el'a (Xte1'i01'izutcftil bis-
topatológiea es la tumefacción celular del cpi-
Leiio tuliulai' a todo lo largo de la nefrona. 
Esto incluye a los podieitos y 10 i'ediieeion del 
espacio interpodocitai'io y aumento ile pri-'eton 
inti'acapsular aumenta la resistencia al filtra-
do con la consiguiente oligui'ia. Es ésto lo 
concepción de 1o1 1 ci' y Zinict'niann, basada en 
observaciones de microscopia electrónica y 



niedición de estiesor de paredes y ealibie tu-
bu]arcícy(Inc. ha modificado istelalmente 
ídurios aspectos de la cOflCepeiOIl lic \ livei 
(le] 'tú)tiii) (cante' o tubulorrexi-: difusión 
paSiva (Ial fdtt'a(lo (le Ufl giocniuio ii1(l&'iflnl 
LI través tic uit tU1)OlO necrosaclo. 

!a insuficiencia renal agrega i'ó al e uadio 
(Ial slioek todas Sus implimeiones fisiopato-
lógjc'(is otce delcmaii ser tenidas en cuenta Cli 

el i.i'atalniento. De ellas mei1cion:wos tan solo 
lo 11i])clkalclIIia, lli L(('lll()si-i \ rl rieL-ig() polín-
ciado de hilnn'volenuii e iiu-ufi(- i lieja (arula-
(ii !'Ii(slcli -ial' ento ces necesarias conductos 
terapéuticas e 5 1)ecíficas. c (11110 el ('iiIplC(( 111-

11ediato CICI ('Lil(i() f)lia) neutra lizat -  el cfc('t(i 
toxieci cai'clitico de la hiperkaletnia y Cl uso (le 
resinas de intercambio cationiro y. posterior-
ueiitc. hirmo la (liahisi,- ¡eritoieal. 

Para ac(Uau- teliiplanamcnte pi -ottgiendo CI 
¡)'nquima rtrial se ha preconizado e] (isc del 
nta nito] que, adonias de -li acción expansol - a 
(le \'oltiineii, pi'Oiege e] íi]trad. p01 arción he-
modinómica a nivel de] glomérulo 

l''inalinente, lcs as]'ectos nienos conocidos 
('II la fisio])al(dcgía del shock sun los reíei - eii-
les a las alleracioiies nttill)ó]icíl-1 de la (('10k!, 
que bien pueden sci, (01110 d]lhnios, los ttie en 
última instancia condicionen en los (usos dX-
1 etilOs la irreversibilidad del proc eso. 

ARCH. AKGEN'I'. PEDIAT 
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_-iites ecittri!i'/,útiiitioí la fiScqialo]ogía del 
sitock en la hipoleiisiciii Lirtelial V la iriedii_iai 
de ha ¡ -esión ni - teclal era ci recurso húsico 
para (liLI.aflóstic'o y tratamiento. En ha ko-ma-
('O]i)iií(I, a(ielnas tle los exoait-on'es ílt' 'Iii-
fien: soluciones hidi'oelectrolj(icts. plasinia o 
sangre, cian las (llagas vLisOcoiis (neto ras las 
(lOt ocupaban e] on'jnler ]ul.tan l4ov centro-
mes lii fisiopatología del shoek en ]a hipopei'-
fusión (isuiar, la que depende (le] volin en 
niinitto cardíaco. Li volemia, la CLlpLiCi(alieiLl 
(le 1 1 echo venoso y e] ton 1 (le los ni óseo] os 
lisos a nivel iilerioloc:ipilai'. \(lemLi (le Li 
tensión altai - ial la medida seriada de la I'VC 
eso It a i idi spensal de 1  oua diag 1 icst leo y con-

(101 del tratamiento. En la leicipéutiea IC'CU-

rrjmos a lit expansi(n controlada de la 'o1e-
1111:1 y es recuente el Uso (le drogas vasmlila-
1 idora s o. 1 doe (lean (es cilniO li lii (11000(1ii0-
ona a altas tlosis o j1 hloqiieintes (:0010 el isci-

pt'olt'tenol }\ esto se aguega la co i'reeeion de 
la acidosis, la oxigenación, la pnotee:'ióii del 
piir(iiquiina lelia] \ preservación de su fun-
ción excretora recuii'iéndose para astI.) últi-
mo de pi-c.'ferencia U ]t f'ui -scini)la, Eveli(LIal-

mente y ('un indicación precisa estó indicado 
el ti -al amiento :inlieoíigiilante. 

N. (le R.: Esta Mesa Re.doIldu cuii(iiiúa en ci numero 
próximo. 


