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Caracteristicus
Y uUsos
de lus inmunoglobulinas

“La busqueda casi infructuosa de agentes antivirales seguros y efectivos y
los desencantos experimentados con la terapia antibidtica para el control de
muchas infecciones bacterianas, hacen fortuito el hecho que el valor de las
inmunoglobulinas esté aumentando en este momento. Sin ellas muchos pa-
cientes no hubieran podido librarse de sus infecciones o no hubieran podido

protegerse de contraer otras. Dr. Victor J. Cabasso, Sc. D

* Extraido de “Caracteristicas y usos de las inmunoglobulinas™. Trabajo
presentado durante el 1er. Simposio Argentino de Prevencion en Pediatria
(7-12 de junio de 1971).

Distinguido Doctor, solicite el trabajo completo a nuestro Agente
de Propaganda Médica o directamente a nuestras oficinas,

7

Gador ¢'

Informacién cien

Laboratorios Dr. Gador y Cia. S.A.C.I. Representantes exclusivos £ Fpa
Maipi1 939, 1er Piso, Buenos Aires en la Republica Argentina de Cutter a dISDOSIClO
Administracién y Comercializacion, Laboratories Inc., Berkeley, Califomia, EE.UU.  de| Cuerpo Méd

Tel. 32-6333/6334/6335.
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Rehapilitacion en pediattia:

conceptos generales

La medicina de rehabilitacion persigue la
recuperacion social y fisica del individuo me-
Slante la wtilizacion coordinada de las medi-
Los médicas, sociales, educacionales v voca-
cionales para cntrenar o reentrenar al disca-
rzcitado hasta conseguir el nivel mas alto po-
=ible de capacidad Tuncional (Segundo Infor-
me del Comité de Fxpertos en Rehabilitacion
Medica de la O.MS.). “Ks el puente tendido
sntre la cama del enfermo v el trabajo”, al
lecir de Howard Rusk.

Este enfoque de la medicing que apunta al
“ombre en su totalidad, considerando al dis-
capacitado  como  individuo, micembro de su
mucleo familiar y de la comunidad que habita,

n log mismos deberes y derechos que el res-

de sug integrantes, es sin duda la filosofia
2o la rehabilitacion,

Es un cambio de actitud de la medicina tra-
dicional individualista, que inspirada en ol
neohipoeratismo de Ta medicina psicosomatica
cleva al individuo a la condicion de ser so-
cial con plenitud de derechos para desarrvollar

CLAUDIA 0. CECCI DE COTTONE

sus aptitudes aprovechando al maximo sus ca-
pacidades. ‘

[l concepto educacional y vocacional que
involucra la definicion de rehabilitacion apun-
ta o lograr 1a independencia econdomica del in-
dividuo mediante el trabajo remunerado. s
cierto que éste es uno de los objetivos finales
de la rehabilitacion que no siempre o= posible
Aleanzar: sin embargo los graves incapacita-
des también se henelician de la rehabilitacion
sefialdndose para ellos otras melas factibles
de lograr. Recuperarse o rehabilitarse no wig-
nifica curarse. sino aprender a vivir con la in-
capacidad.

I.a rehabilitacion es un proceso integral en
ol que participa un equipo de expertos cuyo
objetivo es lograr la reincorporacion de un
ser humano, como tal, a la comunidad. kste
concepto trasladado al campo pediatrico ad-
quicre una magnitud extraordinaria porque se
trata de incorporar a la sociedad un miembro
con muchog anos de vida por delante y cuyo
rendimiento puede ser optimo, por lo gue es
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necesario considerar primero al nino coma tal,
con sus problemas ¥y necesidades v oen segun-
o Tugar su especial incapacidad.

Los medivs de que se vale la medicina de
rehabilitacion para cumplic sus ohjetivos son
la kinesiologia o terapia [(isica, la terapia ocu-
pacional, la terapia del lenguaje, la utilizacion
de ortesis, protesis, aparatos, adaptaciones ¥
dispositivos de ayuda varios, con el comple-
mento siempre presente de la psicologia v
arientacion vocacional.

Como definir la rehahilitacién, Bs medicina
de equipo y Ia realizacion de un programa
a4 menudo es de tal complejidad que para su
cjecucion se requicre la participacion de un
conjunto numeroso de profesionales vy téeni-
cos que trabajen con sentido de grupo. 101 fi-
siatra, o sea ol médica especialista en medi-
cina [isica v rehabilitacion, es el oncargado
de coordinar el equipo integrado por médicos
consultores, kinesiologos o terapistas [isicos,
terdapistas ocupacionales
telstas, psicologos, guias
voeacionales, especializadas, enfer-
meras, familiares del paciente y otros miems-
bros eventuabinente necesarios,

fonoaudidlogos, pro.

)
asistentes  sociales,

maestras

El mancjo de todos los agentes fisicos te-
rapéuticog v procedimientos que integran un
programa de rehabilitacion debe ser adapta-
do a cada pavticular condicionado
por la entidad nosoldgica y la evaluacion fi-
giatrica del paciente. o pediatria la adapta-
cion de las actividades adquicre modalidades
muy particulares.

La atencion integral del nifo, cualquiera sea
la afeccion de que se trate, deherd hacerse en
una institucion asistencial que cuente con los
recursos humanos y materiales minimos exi-
gibles para cumplir con las tareas basicas de
rehabilitacion, Solo en condiciones  especia-
les y excepcionalmente podra hrindarse asis-
tencia en el domicilio del paciente con todos
los Inconvenientes y desventajas que esto sig-
nificn,

KI concepto de invalidez en la infancia esta
en relacion directa con la posibilidad de rea-
lizar aceptablemente las actividades de la ni-
nez de naturaleza fisica, recrcativa o educa-
tiva.

Caso  en

Kl primer paso para preseribir programas
adecuados de rehabilitacion c¢s la evaluacion
del paciente desde ¢l punto de vista Tisiatrico
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que basindose en el diagndstico noseldgico se
desentiende practicamente de lag incapacida-
des residuales irrecuperables v valora lag ca-
pacidades remanentes explorando el potencial
de reserva, ol grado de ajuste psicoldgico y ¢l
medio econamico-social que lo rodean; bhatan-
ceando estos elementos se planteara la o acti-
vidad de recuperacion.

En el caso particular del nine invalido o dis-
capacitado Ia evaluacion liene
propias dadas por ese periodo altamente dind-

caracteristicas

mico de la vida. Siguiendo a Gessell podemos
dividir Tus factores a evaluar agrupados en los
cualro  campos principales de la  conducta:
1) caracteristicas motrices; 2) conducta adapla-
Hva: 3) lenguaje: 1) conducta personal-social.
No entramos cn ¢l detalle y analisis de este
punto pov escapar o nuestro tema, pero =1 de-
jaremos semntado como premisa que en esta eta-
pa de la vida cualquier alteracion motora, sen-
sorial, sensitiva, intelectiva o del lenguaje que
puedan sobreveniy aisladamoente o concomitan-
temente son factores de perturbacion en el des-
arrollo evolutivo del nino que incidiran inde-
fectiblemente en el todo, ¥ por 1o tanto en su
attaptacion v conducta social,

Asgimismo, cualquiera de mencionados
factores por s mismo de dificultad para el pro-
ceso de adaptacion del nino yva que 1o coloca en
inferioridad de condiciones Trente al ambicnte,

En e evaluacion del nifio discapacitado o
solo se estudiarian los factores Intrinsecos, sino
que log factores extlernog son también prepon.
derantes en el desarrollo del nino invalido, el
ambiente familiar es el mas importante de
ellog. De la respucesta, de la actitud de la fa-
milia depende en gran parte el éxito de la
rehabilitacion. Kl segundo factor extrinseco
estd presentado por ta comunidad, que en tér-
minos generales tiene para con los disminui-
dos una actitud de rechazo o compasion difi-
cultando de este modo el proceso de adapta-
cion del nifo,

Si bien en los Gltimos 30 afos ha cambiada
mucho la conducta de la sociedad frente a es-
tos problemas, queda mucho por hacer en el
campo de la educacion sanitaria v de la co-
munidad para lograr una total comprengion
v oaceptacion del invalido en su =eno.

log

Hasta hace pocos afiog las incapacidades de
tipo neuromuscular resultantes de la polio-
mielills comprendian el gran grupo de nifios
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e requerian asistencia en los servicios de
atria. Afortunadamente, con el advenimien-
de la vacuna esta entidad nosologica esta
stinada a desaparecer. La corriente de inte-
cientifico pareceria centrarse en los uiti-
mos anos en las afecciones invalidantes de tipo

ngenito que asientan con predileccion en el
=parato  Jocomotor que produciran invalide-

s neuromotoras de grado diverso, 101 uso de
talidomida durante el embarazo, con sus
ales consecucncias (ue la desgraciada cir-
sunstancia que obligo a los paises comprome-
idos a concentrar los csluerzos en resolver
sus problemas inmediatos vy fundar centros de
mvestigacion de alto nivel eon este campo
siemplo, Canadad).

Sin duda las afecciones del aparato locomo-
configuran el mayor porcentaje de la pa-
logia pediatrica tributaria de rehabilitacion.

Lesiones ortopédicas congdnitas o adquivi-

as, secuclas de traumali=mos tan frecuentes

la infancia, afecciones neurologicas contra-

2= o periféricas ¥ musculares de etiologias di-
ersas producen todas ellas (rastornos moto-
res que requicren tratamiento fisiatrico.

Asimismo la reeducacion psicomotriz es im-
cortante en el nifo con inteligencia normal v
necesario en:

A) Inadaptados de ovigen anolviz. 1) Altera-
sones de la actitud; 2) alteraciones de la coor-
Jinacion dindimica en los que se evidencion
deficits constantes en la precepcion v control
el propio cuerpo - equilibracion—, coordina-
“on motriz basica, alteraciones en la orien-

acion yvoorganizacion espaciotemporal.

B Dificudtades onte los aprondizajes esco-
lores. Dislexiag, en lag que se encuentran al-
teraciones perceptuales. Alteraciones de late
ralidad —dificultades en diseriminar derecha
e izquierda— alteracion del esquema corporal.

Cy Incdaptaciones de ovigen  peicooafectivo.
Irritabilidad, turbuleneia, apatia, ligados a ve-
ces o dificuitades motrices ¥ a retrasos en el
desarrollo psicomotor,

Dy Kn fas deficiencias senscriales, Déficits
isuales, auditives. Dando sensacion de segu-
ridad y confianza en si mismo, indispensables

en la educacion de lag capacidades intelec-
tuales.
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1) Educacion del esquema corporal.

) Educacion del equilibrio,

) Orientacion y organizacion espaciotem-
poral,

2]
9
oy

I9) Asociados con las téenicas especificas en
enfermedades relacionadas con el sistema ner-
vioso periférvico y las relaciones con agresiones
cerebrales (P.CL),

I7) Iin nifos alectados de cardiopatias v en
ninos asmaticos: e¢s sabida la importancia en
el desencadenamiento de la erisis de los facto-
res psicologicos vy emotivos. El dominio del
propio cucrpo y en especial los ejercicios de
relajacion asociados al control respiratorio vi-
corizan ¢l cquiiibrio psiguico.

En todos los casos la reeducacion psicomo-
triz tratard de obtencer:

1) la conciencia del cuerpo propio (esquema
v potencialidad corporal),

7)) dominio del equilibrio,

3) control v eficacia en las diversas coordi-
naciones,

1) control de la respiracion,

O) organizacion del esquema corporal y la
orientacion en el espacio,

G) correcta orientacion v estructuracion es-
pacintemporal,

7) mejores posibilidades  de adaptacion  al
mundo exterior,

Los fundamentos cientitficos de la rehabili-
tacion en pediatria estin dados por la psicolo-
aia cvolutiva. ia ncurologia del recién nacido
v odel desarrollo, Ta pedagogia egpecializada,

Sea que se trate de afecciones neurologicas
ortopedicas, sean prohilemas circulalorios, res-
piratorios, cte, en la orientacion v aplicacion
de las distintas téenicas rehabilitadoras debe-
mos conziderar los grandes prineipios que ri-
gen la medicing pediatrica.

Criterio de evolucion

1) Un ser cuahto mas joven, mas indile-
renciado esta.

2) El nino se forma funcionando y al favo-
recer ese funcionamiento actiia en su evolu-
cion (test de Gessell).

Bl conocimiento en las distinlas ctapas de
st desarrollo permitirda por una parte eliminar
en lo posible los factores patologicos tanto fi-
sicos como psicologicos v opor otra parte adap-
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Critevio de globalidad

El desarrollo e integracion de] nifo esta en
ntinua evoluc.on, debiendo ser juzgado des-
‘2 el punto de vista de su total.dad.

La rehabilitacion no golo tendria como ob-

celivo mejorar la motricidad, conocer su cuer-
integrando las distintag pavtes en su es-
(uema corporal, <ino bhusear el mejoramiento
iz su comportamictnto que le permilird inte-
zrarse a la sociedad vy participar en la vida
Ze relacion con los demas ninos, hacerlo auto-
suficiente y capacitarlo para la adquisicion de
s aprendizajes basicos, siendo la escolaridad
elemento fundamental en el tratamiento
iin pedagdgico).

Criterio de freemnencia
Es este periodo de la vida el de mayores ¥
s rapidas adquisiciones, 151 progreso depen-
lerd en gran parte de la intensidad de la co-
zboracion del medio familiar y dentro de ¢l
2 la madre, ya que ella estimulara y asistird
2 evolucidon, Todo tratamiento continta en la
isa, donde existe la oportunidad de utilizar
=l medio ambiente, intensificar ¢l movimiento
mejorar las expericncias sensoriales, Los

movimienlos son respuestas o una estimula-
on osensorial y el desarrollo intelecual esta
zado al grado de estimulacion gue le propor-
ona su medio; aslh como 12 apreciacion de su
cropio cuerpo s ¢l resultado de estimulos
oropioceptivos.

friterio del movimiento

La vida del nifio eg el juego, agrupindolo
en lo posible con otros nifos, estimulando el
diritu  competitivo, El juego es la forma
infantil para el desarrollo motriz v aprendi-
zzie de experiencias, de tal manera que las
practicas terapéuticas seran incorporadas en
forma de diversos tipos de juegos.

El juego, desde el punto de vista fisico pre-
para y c¢jercita al nifio para la vida adulta,
proporeiona una actividad natural y desarrolla

rza, velocidad y destreza. Desde ol punto

2o vista emocional, permite la libertad emo-
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cional del nino v lo libera de las tensiones
cmocionales. Desde el puitto de visitn intelec-
tual, satisface la necesidad de expresarse y
actuar sobre cosas que lo rodean. Iin el as-
poclo social lo pone en contacto con sus seme-
juntes ¥ por altimo cumple con un fin edu-
cativo.

La educacién psicomolriz es una aceion
psicologica y pedagogica que utiliza los me-
diox de la Iducacion Fisica con el fin de me-
Jorar ol comportamiento del nifio (Picq y Va-
very Para Rossel constituye la educaeiim del
control moental do la expresion motora.

Siendo que el movimiento constituye un
nexo de union ntre el pensamiento y la ac-
cion se han establecido una serie de activida-
des reeducadoras con cierta inalidad psicolo-
gica qug emplea como terapéutica ol movi-
micnto. La base neurofisioldgica estd dada en
la interrelacion de evolucion vy maduracion
entre los sistemas motor. s y aclividades men-
tales supzriores,

Siendo el individuo una unidad psicosoma-
tica se utiliza ¢l componente [isico postural,
dindmice o ritmico para influenciar en cierto
grado ¢l aroa p:iquica.

La educacion psicomotriz constituye una fa-
cota mas en la rehabilitacion global del defi-
cicnle menial, pero en ningan caso debe con-
siderdrsele como una panacea.

B4 C. 1. no mide la4 capacidades innatas del
individuo, lo que mide es su “nivel funcional”
cn oese momento dado. Cuando un Lratimiento
mejora las condiciones fisicas de un nino en
sus conductas newromolrices (equilibrio, coor-
NACION, 0J0-1IRANo0 ): perceptivoinotrices  (es-
guema corporal, orientacion espaciotemporal j,
le proporeiong premisas para alcanzar un ma-
yor nivel funcional intelectual gque medido en
funcion de C. 1. da la sensacidn de que el niio
cs mas inteligente,

A estas actividades se anadiran ejercicios
tendientes a una mayor utilizacion de la mano
Vv oa una preparacion basica para el aprendiza-
je pedagogico,

La edad oportuna para la aplicacion del meé-
todo se encuentra entre los 4 y 10 anos,

Durante todas Ins actividades se procurard
favorecer al maximo las posibilidades expre-
sivas mediante cualquier procedimiento grafi-
co o verbal que sea capaz de utilizar.




Examen del paralitico cerebral
en relacion a la fisioterapia

El examen fisico del lesionado cerebral ye-
quiere un huen conocimicnto de las diversas
pautas neuromadurativas, sus patrohes moto-
res, su osecuencia eronologica v osus alteracio-
nes.

La unidad hisica sobre la cual estin organi-
zadas la postura vy el movimiento son esos
grupos musculares que acttan cn multiples vy
definidas acciones denominadas patrones mus-
culares.

Si observamos al recién nacido veremos que
mantiene una postura gimétrica en semifle-
xion en su tronco, MMSS ¢ IT que le permite
luchar contra la gravedad. Su tono es un dis-
creto hipertono en los flexores mientras que
en los extensores comienza a estar presente en
la musculatura cervical vy ge va estructurando
progresivamente en direccion cefalocaudal.

El comportamiento niotor del R, N. c& en
base a patrones globales masivos de Ltipo fle-
xXor o extensor, poco a poco con la maduracion
del 5. N. ¥ el aprendizaje; esos patrones son
segmentados, agrupados o reagrupados en pe-
quenos v maltiples patrones para darle selec-
tividad vy exqguisitez a sus movimientos,

En ¢l paralitico cerebral esa ordenada os-
tructuraciom de los patrones motores estda al-
terada persistiendo sus patrones primitivos
por esa falta de maduracion v patrones pato-
logicos por la iesion de ese S, N,

Como ejemplo de alguno de estos patvones
tenemos: Patrones motores.

ADOLFO MORILLO

NORMALES

Primitlvos: Maduros:

Patrones masivos de | Inervacién reciproca.

flexion ¥y extension.
Reflejos espinales.
Automatismos del
R.N.

Reacciones de endere-
zamicento.

Reaccion de protec-
cion,

Reaceion de equilibrio.
Movimientos asocia-
dos,

Patrones en diagonal.
Comportamiento emo-
cional e instintivo.

PATOLOGICOS

Inhibicion reciproca con contraceion.
Reflejos tonicos.
Reacciones asociadas.
Movimientos involuntarios:
Rotalorios
Balisticos
Coreicos
Atetosis
Temblor

Empleamos como parametro la actitud de
bipedestacion; para lograrla es necesaria una
mterrelacion entre la adquisicion de las diver-
sus pautas neuromadurativas vy sus estructu-
as reflejas basicas.

Bl examen fisico lo comenzamos con la ob-
servacion del comportamicnto motor espontd-
heo y sud patrones de movimiento. Luego con
el andlisis de respuestas provocadas especifi-
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czs como los reflejos primitivos y automatis-
mos del R. N. y finalmente tratamos de eva-
fuar los patrones patologicos masivos y patro-
nes dominantes; los primeros los facilitamos
por la imposicién de parte de ellos, es decir,
Iz extensién engendra extension y viceversa.
Zsto es debido a mecanismos de feed back
positivos que provocan reclutamiento en cada
pocl neuronal simétrico; los segundos, es de-
dr, los patrones dominantes por una sobre-
difusién de impulso en condiciones de stress,
para interpretar posturas y actitudes en el
paralitico cerebral.

Analizaremos primeramente las respuestas
provocadas, porque no sélo dan una excelente
zufa en la integraciéon de pautas neuromadu-
rativas en la cual basamos el tratamiento
sino que nos sirven para poder establecer un
diagnéstico precoz del paralitico cerebral, pues
l2s alteraciones cn los patrones de movimien-
0 aparecen mucho mas precozmente que en
=l tono muscular,

1) Reacciones de enderezamiento.
2) Reacciones de proteccidn.
3) Reacciones de equilibrio,

La importancia de las reacciones de endere-
zomiento para adquirir la postura erecta son
bien conocidas. Es muy dificil decir cuiles son
los Organos responsables de la iniciacién de
lzs mismas, todavia al respecto no hay acuer-
Zo undnime; para obviar este inconveniente
emplearemos solamente términos descriptivos.

Enderezamiento de la cabeza en el espacio
(6% gemana).

Enderezamiento sagital del tronco (el chico
puede extender cabeza, tronco y miembros in-
feriores).

Esta reaccién aparece alrededor de lag 10
semanas y es la primera fase del reflejo de
Landau. Su respuesta es positiva en el 100 por
ciento recién en el 92 mes. Ista reaccién sirve
para romper la sinergia total flexora y de esa
forma promueve u organiza extensién. La ex-
Tension del tronco v ambas caderas parece ser
un importante paso hacia la adquisicion de la
bipedestacién cuando la misma aleanza su to-
2l desarrollo, ese pataleo alternante desapa-
rece (IKllinworth). La desrotativa de endere-
z=miento (enderezamiento del cuerpo actuan-
Zo sobre el cuerpo, Bobath) o la reaccion de
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enderezamiento cervical de Peiper-Richmond
Paine aparece alrededor del 42 mes (introdu-
ce rotacidn dentro del eje corporal); de esta
forma, con la extensién de cabeza y tronco
(que en esa época se estabiliza permite al lac-
tante girar de supino a prono y de esta pos-
tura sentarse alrededor del 82 mes.

Reaecciones de protececion. Son reaccioneg
de los miembros a los bruscos desplazamientos
del tronco. Se desarrollan en una determinada
secuencia y es un componente de las reaccio-
nes de equilibrio como respuesta a un exage-
rado desplazamiento del tronco que no ha po-
dido ser controlado por las reacciones nor-
males,

El desplazamiento hacia abajo provoca la
reaccion de proteccion de ambos MMIT a par-
tir del 42 mes, es decir extension, abduccion y
rotacién externa. Antes del 4° mes el lactante
mantiene la actitud en semiflexion y ahduc-
cidn,

En lo referente a los MMSS (Saint Anne
Dargassies) aparecen: 1) Haeia los costados,
69 mes. Paciente sentado, empujado hacia un
costado; el patrdén es similar al del miembro
inferior ext. abd. y rotacién externa con de-
dos extendidos. L.a aparicién de esta reaccion
es de gran importancia antes de gue el nifio
pueda sentarse con soporte.

2) Hacia adelente, 7° mes. El paciente es
sostenido horizontalmente ¥ luego descendido;
el patrén es hombro adducido sin rotacién con
extension de codo y mano. Esta reaccién es
importante para la postura de gateo.

3) Hacia atrds, 92 mes. Paciente sentado,
inclinado hacia atrds; su patrén es en exten-
sién, generalmente se acompafia de una dis-
creta rotacién de tronco y se produce en un
solo lado. Esta reaccién aparece antes que el
paciente pueda pararse.

Reacciones de equilibrio. Istas son un gru-
po de reacciones provocadas por desplazamien-
to del cuerpo sobre la superficie de soporte o
bien de esta ultima y sirven para evitar la
caida del mismo. Se superponen con las reac-
ciones de enderczamiento sefialando esa con-
siderable “mezcla” en el desarrollo de las ac-
tividades funcionales bésicas.
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La principal caracleristica es la incurvacion
de la columna con la concavidad hacia el lado
contrario del inclinado. Estas reacciones apa-
recen también en diferentes posturas en una
determinada secuencia. Primero en prono, a
los 5 meses, luego en supino a los 7 meses:
en posicitn de sentado a los 8 meses, gateo a
los 9 a 12 meses y parado gradualmente a par-
tir del afio; como veremos, la secuencia es gra-
dual y progresiva. Primero aparecen las reac-
ciones de proteccion en su légica secuencia v
luego aguellas confinadas a pequefias modifi-
caciones o ajustes posturales, estas ultimas son
los mecanismos “comunes” de una persona con
su S.N.C. maduro; sin embargo, sus otros com-
ponentes, las reacciones de proteccion, estan
siempre listas para cualquier emergencia.

Esto lo vemos en el nifio cuando comienza
a deambular (12 a 13 meses) mantiene sus
MMSS listos para la reaccion de proteccion, lo
que Milani-Comparetti denomina guardia alta,
luego 15 meses guardia media (cintura) y 18
meses los mantiene a ambos lados del cuerpo.

Comportamiento espontineo

1) Control postural. a) Cabeza: Desde el na-
cimiento hasta los 4 meses la cabeza cuelga
cuando el lactante es traccionado, a los 4 me-
ses mantiene la caheza alineada al tronco du-
rante esta maniobra; a los 5 meses co’abora
flexionando la cabeza y ejerciendo traccidn a
través de sus MMSS.

b) Sentado: Los diferentes grados de incur-
vacion de su columna. La total sinergia flexora
se debilita por la reaccidén de enderezamiento
sagital.

¢) Gateo: Posicién prona apoyado sobre am-
bos antebrazos a los 3% y sobre ambas manos
con los codos extendidos 5 meses es una forma
de favorecer la extension del tronco y son am-
bas actitudes las primeras fases de la pos-
tura de gateo favorecida por la reaccién de
enderezamiento sagital para romper la total si-
nergia flexora. El gateo es organizado por el
T.N.S. que rompe la sinergia extensora y la
reaccidon de proteccién anterior.

d) Parado: Durante casi los dos primeros
meses tenemos las reacciones de soporte, Lue-
go viene un perfodo donde esa habilidad para
enderezarse desaparece entre los 2 y 6 meses.

ARCH. ARGENT. PEDIAT.

El final de este estado es sefialado por un pe-
riodo de “salto” (Andrés Thomas), luego fi-
nalmente la postura erecta definitiva (10 me-
ses).

Movimientos activos

1) Pararse desde supino, Lo hace de dos di-
ferentes maneras. Desde supino rota a prono,
desde alll a la posicion de gateo y luego adop-
ta la actitud de parado apoydandose sobre am-
bas manoas como soporte g bien extendiendo
sus rodillas y adoptando la postura plantigra-
da y luego enderezandose. Msto es favorecido
por la reaccion desrotativa de enderezamiento
que introduce rotacién dentro del eje corporal.
Esta manera de adoptar la postura erecta se
va modificando gradualmente, primero lo hace
con rotacion v apoyo entre el noveno y 11
meses, Luego sin apoyo 12 a 15 meses, con
rotacién parcial de 3 afios y sin rotacién direc-
tamente desde supino 5 anos.

2) Marcha. Comenzamos con la marcha au-
tomdtica que estd presente en las 7 primeras
semanas, el contacto es realizado con el talon,
con fuerte dorsi-flexién, con buena coordina-
cion y ritmo regular sin reacciones asociadas,
no reacciones de halance,

Rolar: esto es organizado por la reaccidn de
enderezamiento desrotativa que introduce ro-
tacién (49 mes).

Crawls (arrastre): para hacer factible esto
es necesario que las reacciones de equilibrio en
sentado ¥ cuatro pies estin presentes como as!
también que el Ref, Ténico nucal simétrico ha-
va desaparecido para dar independencia a los
movimientos de los miembros de la caheza. Co-
mienza la deambulacidon cuando las reacciones
de equilibrio estdn completamente desarrolla-
das en actitud de gateo y han comenzado en
la actitud de parado; para suplir ese déficit
se comienza la deambulacién con las reaccio-
nes de proteccién, una vez gue éstas han desa-
parecido, aparecen los movimientos reciprocos
de los MMSS.

Reflejos primitivos

Se denominan de esta forma porque estan
presentes durante los primeros meses y luego
desaparecen con la maduracién del S.N.C. Si
no desaparecen y persisten con un umbral de
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estimulacion muy bajo, sus patrones pueden

mzerferir con el control postural.

Por ejemplo, el R.T. cervical asimétrico: es
wi=to al final de la 42 a 52 semana cuando hay
mas tono extensor (modificando la actitud si-
am=irica del lactante); asi Karlsson y Vasella
= encontraron en el 8 % de lactantes con la
segularidad de un reflejo. La dominancia debe
‘desaparecer después del 49 mes para dar lugar
% Ia reaccién de proteccién y reaccion de ende-
rezamiento desrotativa y simétrica.

Lo mismo ocurre con el reflejo de prehen-
#4n que normalmente debe desaparecer alre-
dedor de los 3 meses y medio, siendo necesario
pera poder descargar peso sobre los antebra-
20s v sobre las manos.

El reflejo de Moro: la reaccién minima posi-
“va es una discreta extensién de los dedos; su
“desaparieién es necesaria para que aparezcan
‘2= reacciones de proteccién y equilibrio.
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El R. T, cervical simétrico: es evaluado en 4
pies. Lia desaparicion de este reflejo ocurre
cuando el paciente puede elevar su reg. gititea
de los talones sin flexionar cabeza ni MMSS.
Este reflejo organiza la actitud de gateo rom-
piendo la sinergia total extensora.

Su desaparicién es necesaria para el arrastre.

El reflejo de garra del pie: debe ser extimu-
lado con el paciente parado ¥ en contacto con
la sup. de soporte; si persiste después del 9°
mes es un elemento de alteracién de la pos-
tura erecta, su causa es una razén de indole
mecanica (la flexién de los dedos); como ha-
bran podido observar, en este ultimo reflejo el
examen lo realizamos asociado a sus necesida-
des funcionales y es en esta forma donde debe
desaparecer y no en el examen clésico estimu-
lando la planta del pie donde atn puede ser
positivo a los 3 afios.
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Fisioterapia de la poliomielitis

Termoterapia

El modoe y extension de la aplicacion de calor
dependen de las necesidades de cada paciente
en cada fase de la enfermedad. La poliomie-
litis es cominmente dividida en tres etapas:
1) aguda; 2) convalecencia; 3) cronica.

1) Estado agudo o febril. Raramente dura
mas de dos semanas. La mayoria de los pa-
cientes experimentan dolor severo, hipersensi-
hilidad y el llamado espasmo muscular. Esto
se encuentra mas a menudo en log musculos
posteriores de la nuca, tronco (especialmente
la regién inferior), muslo, pantorrilla, homhro
v los abductores del brazo. En tales casos, el
calor es utilizado por sus efectos sedativos ya
gue produce un alivio subjetivo de la inconfor-
tabilidad mediante la reduccién de la sensibi-
lidad e irritacién de log musculos. El calor no
restaura fuerza a musculos débiles.

El calor no debe ser usado indiscriminada-
mente. Serd utilizado solamente para mejorar
la hipersensibilidad y ha de aplicarse tunica-
mente cuando el estado médico general del pa-
ciente es satisfactorio y cuande su uso no cau-
se otras complicaciones serias o interfiera
con el cuidado de enfermeria. Algunos pacien-
tes, especialmente aquellos con fiebre alta, pue-
den mostrar mejores resultades con fomentos
frios.

Kl calor seco puede ser usado en el trata-
miento durante el perfodo agudo. Rayos in-
frarrojos utilizados en forma continua o a in-
torvalos regulares, localmente, proveen de un
aumento gradual de la temperatura. T.a eleva-

JAIME WILENSKY

cion de la temperatura varia directamente con
la intensidad de la radiacién e inversamente
con la profundidad de penetracién. Debido =
la falta de poder de penetracion, los rayos in-
frarrojos tienen una tendencia a producir un
excesivo calentamiento en la superficie, Se con-
sidera a los rayos infrarrojos, ser menos efi-
cientes ¢ue otras formas de calor. Si son utili-
zados, los rayos infrarrojos deben ser aplicados
dependiendo del poder de la fuente infrarroja.
a una distancia de alrededor de 14 a 30 pulga-
das por alrededor de 20 a 30 minutos en dosis
repetidas.

Smith, en la creencia de (ue los vasos san-
guineos estin en espasmo en el estadio agudo
(produciendo isquemia), utilizé la onda corta
para mejorar el angioespasmo; este autor es-
tablecié que esta forma de calor es bien tole-
rada por el paciente y produce un relajamiento
y disminucién del dolor en poco tiempo. La
onda corta puede ser de valor en un drea cir-
cunscripta; sin embargo, es raramente usada en
e] tratamiento de la poliomielitis aguda.

IZ1 calor humedo es usualmente preferido al
calor seco, por la mayvoria de logs médicos cli-
nicos. Puede ger aplicado en la forma de fo-
mentos calientes, aire hiimedo y bafios calien-
tes o inmersidn en el tanque de Hubbard o
pileta. La forma madas popular es la de los fo-
mentos himedos calientes, Existen varios mé-
todos de aplicacién, log cuales para algunos,
llegan a formar un ritual.

En general, el nlimero y duracién de los fo-
mentos deben variar con el individuo, ¥ deben
ser prescriptos por el médico, quien jndicara 'as
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areas de colocacidn, la frecuencia de la aplica-
edn y el método de fomentaciones a ser uti-
Zzado. Si el paciente es muy sensible v tiene
mucho dolor y sensibilidad, los fomentos ca-
Zentes pueden tener que ser aplicados conti-
nuamente durante varias horas y ser cambia-
dos muy a menudo, cada dos o tres minutos.
Ze debe recordar, que, para ser efectivo, el fo-
mento debe ser muy caliente. Como regla ge-
neral, los fomentos son usados, en casos mode-
rados cada 3 a 4 horas y en casos leves cada 4
a 6 horas. En casos muy leves, puede llegar a
requerirse una o dos veces por dia solamente.
Los fomentos deben ser aplicados tan calien-
tes como sea posible, pero deben ser manipu-
lados de tal manera que no queden libres go-
ias de agua que puedan producir focos de que-
madura. La temperatura de los fomentos, cuan-
do se los aplica sobre la piel, varia entre 57°
¥ 73°, ¥, en alrededor de 15 a 20 minutos, la
temperatura disminuye a nivel de la del cuerpo.
Los fomentos calientes producen un conside-
' rable aumento de la temperatura en los muscu-
- 88 los. Green y Gucker hallaron que la tempera-
-8  tra en los musculos gemelos aumentaba de
- 88 37 a 10° muy rdpidamente y persistia de dog
~ a tres horas después que el fomento era re-
: tirado, cuando la extremidad estaba cubierta
- solamente por Ja ropa de cama. Debido a este
8 efecto prolongado de los fomentos himedos
calientes, es importante proteger al paciente
de enfriamientos.
El método de aplicacién debe reducir al mi-
nimo el manipuleo del paciente sensitivo, lo
fgue es particularmente importante durante las
primeras 24 a 48 horag después del comienzo
de la sensibilidad. El1 material apropiado de
un fomento tipo paquete consiste en un paiio
lanoso interno, una cubierta de tela impermea-
ble ¥ una capa de pafio de lana envolvente u
otro material, que es aplicado para un aisla-
miento adicional.
Se utiliza un gel de silicato para una mejor
retencién del calor, El gel, en el fomento-pa-
quete, retiene muy bien el calor por un largo
tiempo ¥ no hay necesidad de cambiar dicho
fomento-paquete, a menos que deba ser usado
por periodos de mdés de 30 minutos. Las des-
ventajas que se presentan son: 1) hay ciertas
dreas alrededor de los hombros y caderas que
hacen dificil la aplicacién de estos fomentos
o compresas-paquete, y 2) son un poco més
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pesados que las compresas de lana y no deben
ser usados en los pacientes extremadamente
sensibles ya que puede aumentar su inconfor-
tabilidad.

Las almohadillas calientes eléciricas han si-
do comparadas experimentalmente con el tipo
convencional de compresas calientes, por Ha-
rrell y colaboradores, quienes informaron que
las temperaturas maximas y la variacion de
temperatura producida por las almohadillas
eléctricamente calentadas, eran menores gue
aquellas producidas por las compresas conven-
cionales. Estas diferencias no fueron refleja-
das en los cambios de temperatura muscular.
Harrell y sus colaboradores piensan que estas
almohadillas eléctricamente calentadas pueden
ser utilizadas en vez del tipo convencional, ya
que se produjo un nivel casi uniforme de ca-
lentamiento muscular por ambos procedimien-
los ¥ pueden evitarse los cambios bruscog de
temperatura de las compresas convencionales.

La C-P compresa-paquete de decibito es de
forma simple y relativamente facil de aplicar.
Usualmente es de forma rectangular y perma-
nece en su posicién sobre el drea deseada.
Puede ser usada en la posicién supina, pero
se la uti’iza mdas frecuentemente en la posi-
ciéon prona. En esta posicién se utilizan ge-
neralmente tres compresas-paquete; una cu-
bre el tronco desde la cabeza hasta la region
glitea y otra cubre cada extremidad inferior
por completo. En algunos centros médicos, se
utiliza tnicamente una compresa-paguete cu-
briendo el cuerpo desde la cabeza a los pies.
La razén de utilizar una sola compresa-pague-
te es que toma menos tiempo para colocarla.
Cuando se cuhbre todo el cuerpo, cualquiera
sea el método, se denomina “empaquetamien-
to-compresa completo”. Usualmente, las C-P
son aplicadas separadamente, sélo en las par-
tes gensibles. Los “empaquetamientos-compre-
sas completos” en prono estin generalmente
contraindicados en pacientes severamente com-
prometidog, especialmente aqguellos gue tienen
prob’emas respiratorios (con o sin traqueoto-
mfa). Ellos deben ser usados con gran cuida-
do en los nifios de mas corta edad cuyo me-
canismo de regulacién de la temperatura esté
todavia inestable, en pacientes con signos de-
finidos de compromiso hipotalamico y en adul-
tos muy debilitados.




Las C-P no deben ser abultadas o inconve-
nientemente aplicadas, no debiendo las mis-
mas interferir nunca la circulacion.

Las C-P de dectiibito se utilizaran en pa-
cientes que se hallan en el pulmotor artificial,
solamente si hay dolor severo y espasmo, es-
pecialmente si éste interfiere con la respira-
cion. En tales casos, el pecho es empaquetado
continuamente por varias horas. Durante este
tiempo, las C-P pueden ser aplicadas en otras
dreas dolorosas, a intervalos. Las C-P coloca-
das sobre el pecho deben ser lo mas livianas
posible a fin de evitar un peso y carga extra
sobre los ya débiles musculos respiratorios.

La rutina general para las C-P de dectibito
es la de utilizar las mismas durante 30 minu-
tos. Durante este tiempo, la C-P es cambiada
solamente una vez. En el estadio agudo de po-
liomielitis, usualmente eg suficiente, en la ma-
yoria de los casos, realizar tres o cuatro perio-
dos de empaquetamiento, cada uno de 30 mi-
nutos, durante las horas de paciente-despierto.
Esto provee un empaquetamiento alrededor
de cada cuatro a seis horas durante el dia. Los
empaquetamientog nocturnos se realizardn si
el paciente esti despierto y se queja de hiper-
sensibilidad y dolores. El paciente nunca debe
ser despertado para su empaquetamiento. Las
C-P calientes proveen usualmente de confort
al paciente (en el caso término medio) por
varias horas y raramente es necesario repe-
tirlo dentro de las tres horas. A menudo, sola-
mente se realizan dos o tres empaquetamien-
tos por dia.

Liag C-P de dectbito pueden ser utilizadas
también para la aplicacién suplementaria,
cuande lags C-P de envoltorio son utilizadas
en el estado sensitivo agudo de la enfermedad.

Las C-P tipo envoltorio han sido populari-
zadas por Kenny. Esta autora recomendaba la
utilizacion de frazadas, preferentemente de
pura lana. Los materiales usados, eran corta-
dos todos para ajustarse al tamafio del miscu-
lo tratado. Tres formas son usadas: cuadrada,
rectangular y triangular, dependiendo de la
parte a ser tratada. La capa interna esti com-
puesta de dos capas de frazada de lana cosi-
das conjuntamente. Esta capa se toma direc-
tamente de un contenido de agua hirviendo,
se la exprime dos veces por un rodillo de mé-
quina de lavar e inmediatamente se la coloca
en el material impermeable y se envuelve al-
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rededor del segmento del cuerpo, snave y fir-
memente. La C-P se completa con la capa de
cobertura, Kenny recomendaba C-P extensas,
las cuales cubren todas las partes del cuerpo
Yy extremidades, Las aplicaciones son comenza-
das tan pronto la enfermedad es diagnosticada
¥ se continfla generalmente por unas 6 a 8 se-
manas, o 1os meses que sean necesarios entran-
do en el periodo de convalecencia hasta que
desaparece el espasmo muscular.

Kenny sostenia que las C-P, tan calientes
comao sea posible, debian colocarse en lag areas
dolorosas, cada hora en los casos agudos, por
12 horas. Fsta autora sostenfa que no era
necesario mantener el calor en estas compre-
sas, debiéndose permitir su enfriamiento, ma-
nifestando que el efecto alternante de calenta-
miento y enfriamiento era de mayor impor-
tancia que una elevacién mantenida de la tem-
peratura en la C-P. Se supuso, con esto, que
se producirfa un aumento de la circulacién
muscular con estimulacién de las terminales
nerviosas periféricas. Ninguno de estos argu-
mentos ha sido comprobado.

La aplicacién de las C-P de acuerdo al mé-
todo Kenny no es muy practica en la expe-
riencia clinica, ya que causa un considerable
manipuleo del paciente, requiere un tiempo
largo de aplicacion y hace necesaria una gran
demanda sobre el personal. De manera que su
método es raramente usado habiendo sido
reemplazado por varias modificaciones técni-
cas que simplifican el proceder.

Las compresas-humedas-paquete deben ger
utilizadas tinicamente cuando el paciente tiene
dolor, hipersensibilidad y espasmo. Existen
variaciones individuales y algunos pacientes
tienen poca o ninguna sensibilidad. Es obvio
que tales pacientes no requieren compresas
calientes u otra forma de calor. Cuando son
necesarias las C-P son preferidas las de dect-
bito en la mayoria de los pacientes, ya que
ellas pueden ser aplicadas de tal manera, que
cubran directamente el area gengible. KEstas
C-P pueden ser aplicadas alrededor y por de-
bajo del paciente de manera que casi toda
la superficie del cuerpo puede ser cubierta.

En general no debe emplearse el empaque-
tamiento continuo, ya que el mismo tiene una
tendencia a ser debilitante produciendo una
alteracién del balance electrolitico.
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Algunas veces las C-P hiimedas tienen una
tendencia a producir irritaciones de la piel.
Esto puede ser minimizado en algin grado
mediante 1a aplicacién de algtn lubricante en
forma de ungiiento dérmico. Si la irritacién es
persistente o las C-P producen alguna inco-
modidad, se deben usar entonces, otras formas
de calor htumedo, como el aire saturado de
humedad, bhafios calientes de inmersién o el
tanque de Hubbard. Estos procederes tienen
ciertas desventajas en el estado agudo, espe-
cialmente porque ellos requieren que el pa-
ciente sea movido y manipuleado. Asimismo,
la aplicacién general de calor humedo, como
la provista por los medios descriptos, tienen
una tendencia a alterar el mecanismo regula-
dor de la temperatura mucho mas rapido que
lz aplicacion de las C-P calientes.

Las C-P frias son usadas rutinariamente
por Mead en la poliomielitis, en preferencia a
las C-P calientes, especialmente cuando es un
dia caluroso y el paciente tiene fiebre; las C-P
ealienteg las utiliza en los dias frios. Mead
concluyé que las C-P frias eran méas efec-
tivas en la recuperacién de la movilidad arti-
cular, Este autor aplicaba el frio con toallas
embebidas en agua helada como una compresa
o envolviendo toda la extremidad con la mis-
ma. En presencia de un estado de “tirantez”
v espasticidad, la articulacién involucrada de-
be ser movilizada en el arco de movimiento
deseado mientras la compresa estd en su
lugar.

2) Fase de convalecencia, Durante el perio-
do llamado sensitive o temprano de la fase de
convalecencia, el paciente puede o no tener
dolor, sengibilidad muscular y espasmo. En
algunas epidemias, se ha notado que estos
sintomas y signos no aparecen hasta 6 a 10
semanas después del periodo agudo. Usual-
mente, ellos aparecen pronto después del co-
mienzo de la enfermedad y contindan durante
el periodo de convalecencia causando severas
molestias al paciente. Se debe aplicar calor o
frio si la sensibilidad es suficientemente se-
vera, Adicionalmente a la sensibilidad, el es-
tado de tirantez contractural se corrige median-
te la movilizacién y elongacidén. Estos proce-
deres son favorecidos por las cualidades rela-
jantes del calor o frio aplicados con anterio-
ridad a su administracién,
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En general, las C-P humedas se contintan
aplicando durante este periodo. Las C-P de
decubito son preferidas a las C-P de envoltu-
ra, por ser de mds facil aplicacién. La técnica
es la misma que la realizada en el periodo agu-
do y la secuencia de las aplicaciones depende
del grado de sensibilidad y el efecto deseado.
Si el paciente estd sensible, las C-P calientes
son aplicadas durante intervalos regulares a
efectos de mejorar el dolor. Si las C-P son usa-
das para los musculos y articulaciones con ti-
rantez contractural, se deben aplicar en forma
inmediata anterior a la elongacion y movili-
zacion. Esto hace la correccién de la deformi-
dad mis fdcil, ayuda en el desarrollo de los
arcos de movimiento y asiste en promover los
ejercicios activos,

Kenny recomendaba C-P de envoltura en
todas las partes del cuerpo en cada caso del
periodo temprano del estado de convalecen-
cia. Esto se realizaba en un periodo de 12
horas durante el dia con reaplicaciones a in-
tervalos de 2 horas. En algunos casos ellas
fueron usadas aun durante la noche. Ahora
esta rulina se la utiliza raramente, ya gue ha
sido demostrado ser muy debilitante para los
pacientes. Las C-P de envoltura se las utiliza
ocasionalmente en ciertas &dreas del cuerpo
donde parecen mantenerse mejor mantenidas
en su lugar que las C-P de deciibito.

Algunos pacientes desarrollan un dolor muy
severo ¥y espasmos, Estos pacientes requieren
un manipuleo muy meticuloso y a menudo no
pueden soportar la presion de las C-P calien-
tes. Tales pacientes se beneficiardn con otrag
formas de calor humedo.

Pueden utilizarse los bafios de inmersion,
especialmente en nifios, en cualquier momen-
to después que la fiebre ha bajado por 24-48
horas, En general, la temperatura del agua,
debe ger entre 40° y 44°.

Los tanques de Hubbard si estdn disponi-
bles, pueden ser utilizados para proveer ca-
lor himedo al paciente. La mayoria de los
tanques estdn equipados con dispositivos es-
peciales que permitirdn minimizar considera-
blemente el manipuleo del paciente en las ma-
niobras de pasaje. Aparte de proveer calor
humedo, el tanque de Hubbard relaja los
musculos, ligamentos y estructuras fasciales,
lo que permite una movilizacién temprana
bajo agua de las articulaciones tensas, lo cual
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permite realizar una reeducacion precoz. la
temperatura del agua debe ser entre 34° y 40°.

Tanto los bafos de cubeta como los del tan-
que de Hubbard, se toman usualmente duran-
te 30 minutog, una vez por dia. Estas dos 1lti-
mas formas de tratamiento proveen de una
forma general de aplicacién de calor y son
méas debilitantes para el paciente, que las for-
mas locales de calor. El calor terapéutico ge-
neralizado impone una severa demanda sobre
la ventilacion pulmonar. Un aumento mode-
rado de la frecuencia respiratoria, es usual-
mente bien tolerado por los pacientes; sin em-
bargo no debe ser permitida una ventilacién
excesiva, complicacion frecuente de esta for-
ma de aplicacion de calor. Otra complicacion
es la ocurrencia ocasional de excoriaciones de
la piel, por ejemplo, entre los dedos o en la
ingle, 1o que puede prevenirse con algin tipo
de lubricante. Si la excoriacién persiste, este
tipo de calor debe ser interrumpido.

El bafio de cubeta y del tanque de Hubbard,
son generalmente alternados con las C-P. Es
decir, la rutina gerfa un bafio de inmersién y
un “empaquetamiento” por dia, preferente-
mente antes del periodo de estiramiento y mo-
vilizaeion,

Algunos pacientes sensitivos sienten un
gran alivio del dolor con la aplicacién de aire
himedo saturado. Se ha visto que este tipo
de aplicacién da resultados muy buenos, es-
pecialmente cuando el paciente tiene una ti-
rantez tensional ¥ dolor en los musculos in-
tercostales. La administracién de aire htmedo
caliente no implica colocar pesos sobre el té-
rax. De este modo no restringe o interfiere
con la respiracion. Mas a(n, el aire himedo
tiene las mismas propiedades de calentamien-
to que el agua caliente, pero es menos debi-
litante para el paciente porque no produce la
transferencia de calor que realiza el agua.

Esto hace que la aplicacién sea mis segura
¥y permita el uso de temperaturas mas altas.
Como regla general, el aire hiimedo se aplica
a una temperatura de 46° por unos 30 minu-
tos. Esto aumentara la temperatura rectal en
1° v 1,5°, dentro de los 30 minutos. La tem-
peratura permanece elevada por un periodo
variahle, aunque usualmente por unas 3 horas.

Como regla general, los pacientes quedan
bien relajados después de la aplicacion con
aire himedo y otras medidas fisiatricas; mo-
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vilizacidn, elongaciones y reeducacién muscu-
lar pueden ser efectuadas en forma satisfac-
toria,

La pileta terapéutica, se usa raramente para
tratar pacientes en el periodo sensitivo o pe-
riodo temprano de la convalecencia, Kl uso
de la pileta, es generalmente reservado para
los pacientes que mediante la reeducacion
muscular, tengan un patrén locomotor coor-
dinado satisfactoriamente. Sin embargo, exis-
ten algunos casos en los cuales, una hipersen-
sibilidad y el movimiento produce un dolor
exquisito a pesar de las aplicaciones previas
de calor. Estos pacientes, a menudo, se bene-
fician en la pileta terapéutica en donde el
calor y movimiento pueden combinarse.

l.a temperatura de la pileta terapéutica es
generalmente de 37,5° a 36,7°.

2y Periodo de convalecencia tardio o crénico.
Durante este estadio, el paciente generalmen-
te no tiene dolor ni sensibilidad, de manera
que la necesidad de la termoterapia es mini-
ma. El calor se usa en todas sus formas como
ha sido descripto en la fase aguda y sensitiva,
pero no con la misma intensidad. Se lo utiliza
Unicamente en aquellos pacientes gue mues-
tran un estado de ‘“tirantez tensional” y con-
tracturas. El calor, utilizado usualmente cn
forma de C-P calientes, se aplica en el area
involucrada antes de la movilizacion, Algunas
contracturas, como la aquiliana, responde me-
jor a la aplicacién de bhafiog de parafina, por
espacio de 30 minutos, dos veces por dia an-
tes del estiramiento. Algunos casos regponden
mejor a la aplicacién local de C-P frias.

TL.a termoterapia no debe ser empleada ru-
tinariamente antes de los ejercicios ya que
aparentemente, tiene una tendencia a retar-
dar el retorno de la fuerza muscular. Algunos
pacientes, usualmente en periodo convalecien-
te muy tardio o etapa crénica, experimentan
lo que se ha llamado “piernas-inquietas” aso-
clado a menudo con doiores nocturnos tipo ca-
lambre, especialmente en la pantorrilla y pe-
quefios musculos del pie. Kstos dolores que
pueden ocurrir también durante el dia y al-
gunas hioras después de la movilizacién v los
ejercicios, se manifiestan en areas musculares
unilaterales; parece no deberse a la isquemia,
aunque la extremidad pueda estar fria.

Existe alguna evidencia de que estos dolo-
res pueden deberse a contracciones sostenidas
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de las fibras musculares. Szent-Gyorgyi vy otros
autores explicaron este fendmeno sobre la base
de la energia quimica derivada del metabolis-
mo celular que era convertida en energia me-
cdnica. El relajamiento del musculo parece
constituir un proceso activo, dependiendo de
la energia disponible para el desdoblamiento
de las cadenas actina-miosina dentro de las
fibras musculares. Durante este proceso, la
energia es almacenada en el complejo protei-
nico muscular adenosina-trifosfato, Cuando el
musculo se fatiga o cuando el metabolismo
oxidativo se vuelve insuficiente, cualquiera
sea la causa, es el proceso de relajamiento el
que se hace lento, mas que la faz de contrac-
cion, De este modo, los musculos fatigados
muestran un alto grado de tonicidad.

Parecen existir varios factores causales en
la etiologia del dolor en reposo; éstos pueden
ser:

1) Falta de un depdsito adecuado de fos-
fato-creatinina en los misculos paraliticos o
afectados, 1o cual produce una restauracion in-
completa de adenosina-fosfato, deprivando a
las fibras musculares de la energia suficiente
para su relajamiento.

2) Talta de un grado suficiente de meta-
bolismo oxidativo causando la reduccién de
potencial energético para recargar la mem-
brana celular, inhibiendo, de este modo, la re-
polarizacién.

3) Falta de enzimas glueoliticas en los
musculos afectados, resultando de esta mane-
ra, en un pobre desarrollo energético.

4) Falta de una adecuada concentracién idg-
nica de Na, alterando de este modo la rela-
cion Na/K. Una reduccién de esta relacidon
puede llevar a la contraccién de los miisculos.

Bases fisiopatologicas

Bl calor disminuye en muchos de estos pa-
cientes, por lo menog temporariamente, el es-
tado normal de actividad muscular y el dolor
tan a menudo conectado con estas condiciones
no son unicamente temporariamente aliviados,
sino que en varios pacientes, tratamientos re-
petidos tienen un efecto de mejoria més o me-
nos permanente aparentemente mediante la
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ruptura de un circulo vicioso en el cual el do-
lor refuerza reflejamente el estado de activi-
dad muscular anormal, aungue debe estable-
cerse (ue no siempre resulta exitoso y a veces
el dolor puede agravarge.

Poco se sabe del mecanismo exacto de es-
tos efectos del calor, Ademds de remover los
“puntes gatillo”, el aumento del flujo sangui-
neo debido al calor, dehe ser de alguna im-
portancia. El espasmo muscular no doloroso
v otros fuertes aumentos del tono muscular
esquelético no doloroso, son afectados tam-
bién por el calor. Como estas condiciones es-
tdn relacionadas probablemente con un meca-
nismo propioceptor reflejo aumentado, se debe
considerar el efecto reflejo del calor sobre el
mecanismo propioceptivo central o un efecto
directo del calor en el aparato propioceptor
periférico. Los husos musculares de los muscu-
los esqueléticos son los drganos de recepeién
final de los reflejos propioceptores muscula-
res. La excitabilidad de estos receptores para
estirarse depende de la innervacion eferente
que llega a los husos por via de las finas
fibras motoras gamma. Las fibras gamma es-
tdn mantenidas por el sistema nerviogo cen-
tral en un estado leve de actividad, el cual
puede ser influenciado en forma refleja v pue-
de ser alterado por actividad eléctrica indu-
cida en varias partes del mesencéfalo, el ce-
rebelo y la corteza cerebral motora. Ha sgido
demostrado que la disminucién de la tempe-
ratura del cuerpo aumenta la actividad ner-
viosa gamma, resultando en un aumento de
la actividad del huso, mientras que el aumen-
to de la temperatura, el calentamiento del hi-
potalamo, como asi también la estimulacion
de la piel en la region de la nuca disminuye
la actividad de las fibras gamma, resultando
en una disminucién de la excitabilidad del
huso.

Existe una posibilidad adicional por la cual
el calor puede disminuir el tono reflejo au-
mentado, principalmente, la influencia directa
de la temperatura sohre los husos musculares.

Probablemente existen muchas otras posi-
bilidades tedricas por las cuales la termatera-
pia puede causar efectos benéficos en condi-
ciones patolégicas especiales, aparte de sus
efectos mayores sobre el flujo sanguineo y
los mecanismos especiales explicados. Pero
muy poca o ninguna evidencia experimental
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se ha acumulado concerniente a dichas pogibi-
lidades teoricas, de manera que cualquier dis-
cusién de las mismas representaria una mera
especulacién, sin ofrecer realmente una expli-
cacion racional adieional para termoterapia.

Principios generales de rehabilitacion

1) Estadio inicinl (las primeras seis soma-
1nas).

Cama: Debe ser firme, con una tabla para
apoyar la planta de los pies en dngulo recto
para relajamiento del musculo tibial anterior.

Posiciones; Muslos en abduccion y rotacidn
neutral, ligera flexion de rodillag, pies en 4n-
gulo recto. Brazos hacia afuera, para relajar
los deltoides ¥ en rotacién neutral. Los muscu-
los paralizados deben estar en posicion de re-
lajamiento y la posicién de reposo debe variar
hasta lograr este objetivo.

Terapia fisica: Esti basada en las manifes-
taciones clinicas de la enfermedad,

Dolor muscular: C-P calientes.

Tirantez muscular o espasmo muscular: En
el estadio inicial, puede representar una al-
teracion de la fisiologia internuncial, mas tar-
de la tirantez de los tejidos hlandos envueive
la tirantez fascial. Se indican posiciones y ejer-
cicios pasivos después de las C-P. Los muscu-
los en espasmo, particularmente cuando son
antagonistas de misculos paralizados estiran-
do los mismos, dehen ser elongados a menudo
{aun con curare si es necesario).

2) Estadio intermedio (seis semanas a seis
meses).

En el nifio en crecimiento: a) Los muscu-
los son selectivamente reeducados en elonga-
cién para asegurar méxima funcién de los seg-
mentos débiles del cuerpo con el objeto de mi-
nimizar la deformidad. b) Se realizaran acti-
vidades limitadas especialmente durante la bi-
pedestacién. La ambulacién también serda Ji-
mitada. El apoyo con ortesis y la observacidon
cuidadosa son esenciales.

Patrones de sustitucién: se permiten a los
nifios de mas de 6 afos, si no contribuye ello
a la deformidad.

3) Estadio tardio (mas de seis meses).
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Pueden verse: a) probables habiiidades fun-
cionales; b) origenes potenciales de deformi-
dades.

T.a columna vertebral del nino en crecimien-
to dehe ser controlada radiograficamente una
vez por aiic o mas a menudo,

Deformidad: DPuede ser causada por un
musculo intacto en espasmo o contracturado,
antagonista de un musculo paralizado. Por
ejemplo: los musculos isquiotibiales con tiran-
tez contractural mds un cuadriceps paralizado
produce una deformidad en flexion de la ro-
dilla.

Deformidades mds comunes: Kscoliosis, fle-
xién de la rodilla, adduccién y rotacidn inter-
na de hombro, flexién de cadera, hiperexten-
sién de articulaciones metacarpo-falangicas.

Prevencion de la deformidad: Se utilizaran
férulas, se controlaran las posiciones y se ha-
rd elongacidn de antagonistas.

Reglas generales del tratamicnto fisico;

— Los ejercicios activos deben ser diferidos
hasta que no haya dolor.

— Los ejercicios para aumentar la fuerza
deben ser diferidos si hay una significante ti-
rantez del grupo muscular,

— Los ejercicios resistivos progresivos y el
entrenamiento funcional, inevitablemente lle-
van a patrones de sustitucién.

— El desarrollo de patrones de sustitucion,
usualmente inhibe la activacion de “log accio-
nadores primarios”, por ejemplo: El grupo
tibial anterior puede llegar a quedar excep-
tuado del patrén de dorsiflexidn, si la marcha
es iniciada antes que este misculo sea capaz
de llevar a cabo dicha accién.

—El aumento de fuerza asimétrico debe
evitarse porque puede agravar o iniciar una
escoliosis.

—FEl sobretrabajo puede producir debili-
dad adicional en grupos musculares especi-
ficos.

— La tirantez contractural debhe ser reteni-
da si es simétrica y si hay presente debilidad.

Férulas-corsets: Tedricamente, ellos mantie-
nen los musculos en un estado de relajamien-
to. Un musculo elongado, puede volverse re-
lativamente isquémico y fibrético de manera
gue no va a responder a log impulsos nervio-
<08 de regeneracion. Por otro lado, la férula
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previene la elongacién {fisiolégica necesaria
para la contraccion refleja que mantiene el
tono muscular normal, La tendencia actual es
evitar las férulas, excepto cuando se conside-
ra que la pardlisis es permanente y deba ayu-
darse a la funcién.

Ortesis: Son usadas para: a) prevenir defor-
midad, b) favorecer soporte o apoyo, ¢) pro-
teger grupos musculares débiles, d) mejorar
Ia funcién.

Indicaciones quirirgicas: Si la paralisis per-
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siste debe considerarse la intervencién quirdr-
gica para restaurar el poder muscular, corre-
gir deformidades y proveer estabilidad,

La cirugia puede realizarse seis meses des-
pués de la fase aguda.

Antes de los 10 afios de edad, se puede ha-
cer Unicamente cirugia de tejidos blandos,
porque la osificacién es demasiado incompleta
para la reconstruccidn dsea.

La transferencia tendinosa se realiza para
sustitucion.
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Espina bifida

Fisioterapia y rehabilitacion

Introduccién

El tema es muy concreto, de manera gue
describiremos en forma somera las caracte-
risticas generales de la afeccién, haciendo
hincapié en la faceta que nos han adjudicado:
rehabilitacién.

Siempre nos parecid, dentro de los variados
procesos que se benefician con esta especiali-
dad, uno de los mas importantes; por su inci-
dencia, que aunque no muy alta llega hasta
el 2 por mil, ¥, sobrd todo por las posibilida-

des cada dia mayores, que tienen estos nifios
para rehabilitarse.

Etiologia y anatomia patolégica

La detencién del desarrollo y falta conse-
cuente del cierre del conducto vertebral dseo,
provoca la espina bifida, con hendidura y bi-
furcacién de la apéfisis espinoga hasta su im-
plantacién. Esta es una alteracion dsea, que
generalmente no da sintomatologia, como se
evidencia en exdmenes radiograficos de rutina
(17 por ciento).

En las formas mds pronunciadas, el proceso
afecta médula, determinando la falta de cierre
del conducto neural y la formacién de un saco
gue se proyecta a través del orificio espinal,
¥ que puede contener meninges o meninges y
médula, constituyendo respectivamente el me-
ningocele y el mielomeningocele.

CARLOS DANIEL GOMEZ

Localizacién

La lecalizacion mas frecuente se observa en
la region lumbo-sacra. Con mucha menor fre-
cuencia se lo ve en niveles dorsales, y muy
raramente’ en region cervical.

Cibeira los clasifica en cinco grupos, en base
a la capacidad de contraer voluntariamente los
misculos a favor de la gravedad, aungue no
hubiera desplazamiento de los segmentos ar-
ticulares:

Grupo 1 : T-12,
Grupo 2 : 1L1-L2.
Grupo 3 : L3-L4,
Grupo 4 @ L5-51.
Grupo 5 : S2-5S3.
Sintomatologia

Es variada y determinada por la severidad
de la lesién y la altura de la misma. Desde la
espina bifida oculta, sin manifestacién clinica,
o aquella que solamente se manifiesta por enu-
resis, hasta la paraplejia con compromiso uri-
nario, incluyendo todos los grados intermedios.
La indemnidad o no de las distintas miotomas
resulta sumamente importante, porgue ello
determinara desbhalance muscular, y la consi-
guiente preponderancia de distintos grupos
musculares.

Cuando el paciente no es tratado adecuada-
mente, la légica posicién viciosa puede signi-
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fiear una severa traba en la evooucion v ira-
tamicnto. Como cjemplo de esta situacion po-
demos mencionar: pie cquino, con buen -
ceps v osin [lexores dorsales: Tlexion de rodillas
por auscncia de cuadricep=; o casos muacho
mas complicados, como ocurre en aguellos pa-
cientes aue no tienen ghitcos mayoeres ni ab-
ductores (L3-4-5 S1), pero colr conservacion
de las miotomas L1, L2 L3 o sea buenos Cle-
xores v oadductores de codera, ue determina-
ron luxacion de las caderas. vy gue nos pueden
obligar a la cirogia (en la estadistica de -
belra, =obre 71 pacientes, un 21 por ciento tuvo
uxaciones o =subluxaciones de cadera).

Debemos agregar que es MUy comin efec-
tuar tratamicento guirargico, previo a la re-
educacion quincésica v la bipedestacion,

lintre otros sintomas a destacar menciona-
mos: la falta de sensibilidad, importante por
la produccion de escaras o ulceras por pre-
sion; flaceides, con arreflexia patelar vy aqui-
liang, o a veces capasticidad on algunos gru-
pog musgeulares,

K1 esfinter rectal también csta alectado, v
en el aparato urinario nog encontramos con
una vejiga neurogénica, generalmente con in-
feceion.

Fisioterapia y rehabilitacion

Se conoce una sola manera de lograr que
ung vida, la vida de un nifto con mielome-
ningocele, se concrete hasta una edad acepta-
hle (25, 30, 35 anos) desarrollando en esc
lapso todas las aptitudes probables que pue-
da tener, y esto es In rehabilitacion, De ella
dependerd el futuro del nino en todos sus as-
pectos: fisico, espivitual, intelectual, vocacio-
nal v profesional.

In nuestra experiencia. es muy dificil ha-
cer rehabilitacion si no se cuenta con la cola-
boracion del paciente, la cual depende, on
gran medida de Ia comprension que tenga de
su problema, Iin ¢l caso del nifio con miclo-
meningocele, es el grupo familiar el que debe
tener clara eonciencia de cuial es vy serd la
situacion de su hijito.

Se debe explicar a los padres francamente
¢l cuadro que actualmente tiene, asi como las
posibilidades futuras. Comprendiéndolo, esta-

)

ran en condiciones de avudar al nino huasta
que cste e independice.

cCual es la rehabiiitacion gque podemos ha-
cor? Variara segun Ja severidad de la legion,
la cdad del anino, v ¢l momento en que se
inicie Ia rehabilitacion. noel periodo com-
prendido hasta ol ano, practicamente se lo
pucde considerar como un nino normil, pero
teniendo  cuidado  on controlar dos  aspeclos
fundamentales (ue previamente se habrin en-
sefado o la madre: higiene meticulosa, dada
la falta de censibilidad. y movilizacion pasiva
varias veces por dia. de todas lag articulacio-
nes v osegmentos correspondientes: pie, rodi-
llag, caderas, cote., Gnica munera de evitar po-
siciones viciosas,

A medida que el nino crezea, la necesidad
de bipedestacion v marcha la resolveremos de
acuerdo sl nivel y evolucidn. En los casos
mas altos, 1L1-1.2. prescribimos ortesis largas,
sin apovo isquidtico vocon mmuletas. Cuando
hay tendencia o la contractura en ahduccion,
agregamos banda pélviea,

En los grupos 1L.3-1.1, con buenog cuadri-
ceps. algunos pacientes deambulan con botas
de cana alta vy plantillag correctoras, v anle-
hraquiales o canadienses. Otros pueden nece-
sitar aparato corto doble harra.

Loz niveles mas bajos, 1L.5-51, acusan solo
dificultad para el despegue de talon, hacien-
do una marcha aceptable. Tos Gltimos nive-
les, S2-83, tienen marcha normal.

Por supuesto, sicmpre indicamos como nor-
ma, cualquicra sca el nivel del paciente, mo-
vilizacion  pasiva ¥ ejercicios actives para
mantener el mejor trofismo y la articulacion
libre.

Fn 1o que respecta a aparalo urinario, di-
remos que ¢l gran porcentaje de pacientes
moria cn la nifiez por severas lesiones renales.

Presentan una vejiga neurogénica que pue-
de ser supranuclear (refleju), o, si estin le-
sionados a nivel 82-83-84, atonica o arreflléxi-
ca por tocamiento del centro vesical reflejo
medular, En cualguier cazo, praclticamente la
infeccion es la regla,

El control v diagnostico lo hacemos me-
diante cistourctrografia, ecistometria, urogra-
ma excretor, prueba residual v oanalisis.

De acuerdo al tipo de vejiga, el nino dehe-
ra llevar una sonda tipo Toley, para evitar
que se caiga con la marcha, en forma perma-

o
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nente y conectada a un orinal gque debe apren-
der a vaciar cada hora. En otros casos podra
realizar un acto miccional reflejo, con poco
regiduo. A wveces necesitan completar la eva-
cuacion con la maniobra de Credé. La ingesta
hidrica debe ser rigurosamente controlada vy
bien regulada. Isto debe aprender a hacerlo
el paciente, y ello determinara el ritme mic-
cional del paciente.

Anteriormente habiamos citado la infeccion.
Este es el enemigo numero uno. Muchos au-
tores afirman que no hay vejiga neurogénica
sin infeceion. Kg extraordinariamente (recuen-
te, v causa de trastornos severog del rinon.

n primer lugar, afecta mucosa y musculo
vesical, determinando en estadios avanzados
¥y con tratamiento deficiente, una alteracidn
miogénica.

Contribuye a generar, en los casvs en gue
se agrega espasticidad esfinteriana, otra te-
mible complicacion, cual es el reflujo urina-
rio, La valvula vésico-ureteral, lesionada por
la infeccion cronica, permite el ascenso de
orina al rindn, con gran dilatacién ureteral.
Ksto a su vez motiva la tercera gran compli-
cacion: hidronefrosis con destruccion de tejido
funcionante (insuficiencia renal).

Tor eso insistimos en el control riguroszo del
aparato urinario.

ARCH. ARGENT. PEDIAT.

Kl manejo del intestino resulta mds facil
Recordemos que son pacientes con buen tronce
y buena prensa abdominal, lo cual facilita 1z
evacuacion. Iin general la efectian sin incon-
venientes una vez por dia o cada dos dias; a
veces hecesitan ayudarse eon supositorios,

En lo que se refiere al aspecto vocacional
v profesional los comentaremos juntos; asi
como al educacional.

En un alto porcentaje de nifos, hemos no-
tado dificultades de uprendizaje en escuclas
regulares, pesce al buen cociente intelectual
que tenian.

Pero esta necesidad de la instruccién es
ineladible, ¥y determinard en bhuena medida la
futura orientacion profegional: de manera que
insistimos también cn este aspecto, a pPropo-
sito del cual diremos que en el Institulo Na-
cional de Rehabilitacion se estd terminande
una escuela para este tipo de pacientes, con
capacidad para 70 internos y 40 externos. A
su vez, nuestro Taller Profesional, que en este
momento incluye sastreria, zapateria, bobina-
do de motores, optica, .B.M. ctc., nos permite
intentar orientar y canalizar el problema la-
horal de estos pacientes. Siempre, por supues-
to, dentro de las limitaciones gue existen en
nuestro pais en este aspecto.



estudio se ha realizado sobre 74 pa-
con miclomeningocele gque s¢ han exa-
lo con sentido ncurologico, urologico v
acional.

: edad de log pacientes fue de 2 o 25 anos,
o un H0 por ciento de 7 a 14 anos de

s estudios neuroortopcdicos sobre 56 pa-
s nos han Nevado a dividirlos en o gru-
de acuerdo al nivel de lesion medular:

L: debajo T12 2 puacientes

2: L1 - 1.2 ......... 17 pacientes
SoLa - Lo 24 pacientes

] A: Lh - S1 ... ... 12 pacientes
Gropo & 52 = 183 s s ws wnowes 1 paciente

Los pacientes fueron colocados en uno u olro
upo de acuerdo a la capacidad de contraer
untariamente los musculos haciendo la gra-

:d, aunqgue no hubicra una movilizacion de
o= zegmentog anatomicos en toda la amplitud
zrticular,

L altimo grupo fueron aquellos pacientes
cue tuvieron un control parcial de la miceion.
Como es de suponer en los olros grupos el acto
Z= orinar v deferar nunca fue voluntario.

Causas de deformidad

se describen o continuacion 4 cansas primi-
‘as 0 seeundarias que produjeron deformida-
1) fuerza de gravedad; 2) desbalance de
fuerza muscular; 3) (en capsula,
sculos, fascias): 4) deformidad osea (coxa-

fibrosis

- Tratamiento integral en pacientes
- con mielomeningocele

JOSE B. CIBEIRA

valga, anteversion del cuello femoral, deformi-
dad acetabular, escoliosis, cifosis, lordosig, ete.).

1) La fuerza de gravedad actua en ios gru-
pos 3 v 4 mediante ¢l peso corporal, propleian-
do la dislocacion de las caderas dado que la
presericia de cuadriceps bucnog hace factible
la marcha con muletas o antebraguiales au-
mentando con ello la flexion y la adduccion
de las cadceras.

2) La falta de los cuadrantes de extension
de cadera, L3-S1 v de abduccion T.-1.5, trae
aparejada Ia contraccion por deshalance mus-
cular en los cuadrantes de adduccion 1.3 ¥
flexion de cadera L1-T.2,

1on este tipo de nivel la estabilidad coxo-
femoral se reduce produciéndose las luxacio-
nes preponderantemente por el componente
flexor producidos por los musculos contrac-
turados.

En un caso, observamos la
buenos ghiteos maximos con paralisis en los
musculos extensores v operoncos de la pierna.

[in el andlisig de la fuerza muscular hemos
tratado de no confundir la contraetura con la
[ihrosis del musculo,

3) La [fibrosis Tue observada en los muscu-
10s, capsulas y articulaciones de variog pacien-
tes. BEn algunos casos hemog constatado defor-
midades similares al pie hot congénito v a la
artrogriposis.

1) La deformidad dsea pudo ser primaria o
secundaria vy mas frecuente en las dreas don-
de kay mis precision biomeednica vy mayor
complejidad embriologica como en el caso de
la cadera.

presencia de
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En el 21 por ciento de estos pacientes se
obgervaron luxaciones o subluxacioneg de la
cadera. Se distribuyeron de acuerdo al nivel
motor de la siguiente forma:

Grups Td = L2 5o in. 5 casos
Grupo L3 - L4 ..., .. 9 casos
Grupo L5 - 81 ........ 1 caso
Grupo 82 - 83 ... ... 1 caso

La escoliosis fue observada en 9 pacientes:

GEpe T2 o vevmsnniiig 1 caso
Grune Bl -T2 snive.i. 2 casos
Grupo L3 - T.4  ........ 5 casos
Grupo Lo - S1 0 ... ... 1 caso

Uso de ortesis de acuerdo
al nivel motor de la lesion

Grupo D12: No somos partidarios de la pres-
cripeion del corset.

Grupo L1 - L2: Prescribimos aparatos lar-
g0s sin apoyo isquidtrico y muletas. Cuando
hubo una severa contractura en adduceién con
subluxaciones o rotaciones de la cadera, le
agregamos al aparato una handa pélvica.

Grupo L3 - L4: Cuando el paciente posee
cuadriceps buenos indicamos muletas o ante-
branguiales. Lo calzamos con un par de botas
que deben poseer un par de plantillas con hi-
percorreccion del arco interno. La caida de
pie es evitada por la bota y el valgo al apo-
yarlo por el realce interno de la plantilla.

Grupo L5 - S1: Posee buenos gliteos ma-
yores y abductores de la cadera, pero con de-
bilidad en el triceps sural que evita el correc-
to despegue del talén en el momento de la
marcha.

En este grupo no prescribimos ortesis.

Grupo 82 - S3: La marcha fue normal. Hu-
bo paresia de los musculos perineales con mo-
derados problemas de miccion,

Cirngia ortopédica realizada en 56 pacientes

Como método de tratamiento se utilizé la
fisioterapia, la indicacién de ortesis y cirugia
corvectora.

E1 eriterio clinico o quirdrgico se considerd
en forma conjunta. Muchas veces la cirugia
precedié a la fisioterapia por las graves de-

ARCH. ARGENT. PEDIJAT

formaciones de las extremidades inferiores

Realizamos 75 operaciones ortopédicas en
grupo L1-L2, L4; grupo L3-L4, 47; L5-S1, 14
estas estadisticas nos ensefian que hubo unz
operacién para cada paciente con excepcion
del grupo L3-1.4 en donde, término medio, s
realizaron dos procedimientos por cada pa-
ciente, 54 intervenciones quirtirgicas se rea-
lizaron en partes blandas.

Ulceras por presion

In estos pacientes, las mds tipicas de ellas
fue la que se produjo en el maldolo interno en
Ios grupos L3-L4 por el valgo excesivo de los
pies.

Problemas urelogicos en 56 pacientes

La incontinencia en estos pacientes fue por
goteo permanente c¢on micciones cada varios
minutos o cada varias horas; comuinmente en-
contramos pacientes del primero y segundo ti-
po miccional.

La familia ¥y el paciente fueron educados
para regular la ingesta liquida v con ello la
evacuacion vesical, teniendo en cuenta el tipo
de incontinencia, el sexo y la necesidad de
aditamentos recolectores externos (orinales).

El1 sondaje temporario solamente fue nece-
sario en pocos casos.

El residuo vesical fue menos de 20 em? en
54 por ciento de los casog; entre 20 v 100 ¢m?®
en el 30 por ciento de los casos y mds de
100 cm?® en el 12 por ciento de los casos.

Clasificamos la capacidad vesical de acuerdo
a la urografia, cistografia y cistometria.

Llamamos capacidad grado 1 a vollmenes
menores de 150 em?; grado 2 entre 150 cm3 y
300 em?; grado 3 cuando la capacidad fue ma-
vor de 300 cms.

El 46 por ciento de los pacientes tuvieron
volumenesg de menos de 150 cm?* y en dos ¢asos
mdas de 300 cm?.

Entre estos 56 pacientes el 50 por ciento tu-
vieron vejigas trabeculadas; el 66 por ciento
ureteroectasia e hidronefrosis. Los reflujos no
fueron incluidos en esta estadistica.

En estos pacientes la cistometria nos mos-
tré, en general, una vejiga autondmica de tipo
miogénico sin contracciones de tipo supranu-
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clear. La miccion alrededor de la sonda fue
mas bien la consccuencia de una presion in-
travesical producida por el pasaje del liquido
durante la cistometria rvetrdgrada, pero no (ue
producto de ung activa contraccion del de-
rusor,

En un caso se observd litlasis en ol aparata
urinario.

Cirugia wrologica
= b

En seig pacientes realizamos vesicostomia
cutdnea (tipo Lapidos) los cuales tenfan bue-
na capacidad vesical. gin reflujo urcteral. Des-
pués de varios meses de realizadas las inter-
venciones quirirgicas se comprobaron resul-
tados pohres,

Dos pacientes tuvieron que ser reinterveni-
dos con operaciones tipo Bricker; otros dos
casos volvieron a su anterior estado de mic-
cion a través de sondaje ¥y solamente 2 per-
manecieron ¢on vesicostomiag cutanceas.

Hace 6 afiog, nueve pacientes con diferentes
crados de hidronefrosis v orellujo, fueron in-
tervenidos efectudndoscle vejiga ileal tipo Dri-
ker, treg de collos fallecicron con complicacio-
nes renales voseis mejoraron,

Hace 4 afios fueron intervenidos con todo
exito, cuatro jovenes con severa dilatacion
ureteral cfectudndoseles ureterostomia en ma-
riposa tipo Lapidos; en olro paciente de 8 afos
de edad realizamos iliocistostomiz  con
muy huen resultado,

e

Educacion

Mas del 60 por ciento, de aproximadamen-
te 200 pacientes ohservadog, tuvieron difieul-
tades en estudiar en s escuelas reculares, no
obstante su huena capacidad mental,

Para ello nozotros hemos comenzado a cons-
truir, en el area de In Institueidon una Racue-

83

la Hogar con Orvientacion Vocacional. T.a ca-
pacidad de esta Kscuela serda de 70 alumnos
internos y 10 externos.

HESUMEN

1) Se ha estudiado desde ¢l punto de vista
neuro-ortopédico, urologico y  educacional T4
pucientes con ol diagnostico de mielomenin-
socele,

2) Las deformidades en las extremidades
inferiores fueron mas severas en los pacien-
tes con hiveles lesionales 1L3-T.d,

3) La severa fibrogis mas que el deshalanee
muscular fue la causa on algunos cagsos de la
gran deformidad observada,

1) En el 46 por ciento de log pacientes la
capacidad vesical fue menos de 150 cm?; en
¢l 5O por ciento se observaron trabeculaciones
vesicales vy oen el 66 por ciento se constataron
dilataciones del tracto urinario superior,

) Idn el 57 por ciento de los casos el resi-
duo urinario fue menos de 20 cms,

G) En otra serie de pacientes seguida du-
rante varios anos, se realizaron 20 operacio-
nes de derivacion urinarvia; se infiere de los
resuitados gue las operaciones tipo Dricker
(vejiga ileal) fueron muy huenas, IKn cambio
aconsejamos I urcterostomin en mariposa en
los casos en donde los ureteres estuvieron se-
veramente dilatados.

7) La vesicostomia tipo Lapidos se electua-
ron con pobres resultados en A pacientes y
solamente on un caso se observa un resultado
aceptable.

8) Fn aproximadamenic 200 pacientes oh-
servados en el Tnstituto, el 60 por eiento tu-
vieron problemas en escucla ¥ en lo que res-
pecta a su Orientacion Voeacional. Hace un
afo nuestra Cooperadora ACLT.R. comenzd a
construir una liscucla-lTogar para solucionar
estos problemas, EI costo del edificio ha side
calculada en uSs 700,000,




TRABAIOS ORIGINALES

Sindrome de Edwards (Trisomia 18) *

MARIA ADRIANA ECHEGARAY,
B. SCAZZOLA DE BARTOLOMEO,
JORGE IROS,

CARLOS JACOB

Introduceion

Kl sindrome de trisomia 18 fue des-
cripto por Kdwards y col.# y Patau y col.*
en 1960, quienes encontraron ninos con
multliples anomalias congénitas, asociadas
a un cariotipo con un cromosoma extra
del grupo K, que mas tarde fue identifli-
cado como cromosoma 18,

Con esta presentaciom queremos apor-
tar un caso mas a los pocos publicados
en nuestro pais de esta interesante en-
fermedad cromosomica.

Casuaistica

Se trata de un nifo, R. M., de 214 meses
de edad que ingresa a nuestro servicio el 27-
5-69, con un cuadro de diarrea aguda, vomitos
y deshidratacion, que se injerta sobre una
distroflia de tereer grado y multiples malforma-
ciones congénitas,

Es el primer hijo de una madre de 22 afos
y padre de 25 anos, ambos ganos, desconocen la
causa de muerte de sus respectivos padres, nie-

* Trabajo realizado en ¢l Hospital de Nifios (Cordoba),
Citedra de Clinica Pediatrica, Universidad Catélica de
Cordoba. Prof. Angel Segura.

** Departamento de Genética. Hospital Privado, Cér-
doba,.

gan haya en la familia miembros con alteracio-
nes similares a las que presenta el nino.

Durante el embarazo, que transcurrio nor-
malmente, oz movimicntos fetales aparecieron
alrededor del quinto mes, eran escasos y de
poca intensidad. No hay antecedentes de enfer-
medad de ningin tipo, ni de exposicion a radia-
ciones o ingestion de drogas durante el em-
harazo.

Al octavo mes de gestacion se produce rotura
espontanea de memhranas con intensa hemo-
rragia, 8 horas después de este accidente sobre-
viene el parto, distocico, con forceps: nace un
nifo pequeno, 2100 gramos. La evolucion pos-
terior del nifio ge caracterizé por una falia en
el desarrollo pondoestatural, aumento sélo 50
gramos en el primer mes de vida a pesar de
una correcta alimentacion y control médico
permancnle.

Al mes de edad padece un proceso hronco-
pulmonar no bien caracterizado por la madre,
que obliga a internario en un servicio de pue-
ricultura, donde es tratado con antibidticos y
se le efectia una transfusion de sangre por
presentar anemia. A los 214 meses, la madre
consulta en nuestro hospital por un cuadro de
diarrea aguda y por la anotada falta de pro-
greso pondoestatural.

Observamos un nifio con psiquismo depri-
mido, desnutricion grave, 2.700 gramos de peso,
57 em de talla. Tua piel es atrdéfica, delgada, bri-
Hante y tensa, presentando algunas manchas
melanicas. Kl tejido celular subcutaneo desa-
parccido en todo el cuerpo, persistiendo s6lo la
bola adiposa de Bichat. Hay un ruido respira-
torio como un ronquido permanente.

Il erdneo presenta el didmetro anteroposte-
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Fig. 1. Folografia yue muestra tas maljormaciones crancofaciales v posicion animala de fos dedos de

a mano. Fig. 2,

Se observa actitud de flexion generalizada. -

Fig. 3. Posicion anomalag de micm-

bro inferior.

rior aumentado, con prominencia del occipucio,
didmetro transversal disminuido, fontanelas
dterior v oposterior, 1o mismo que jas suturas
ahiertas. Perimetro cefdlico 36 ¢m. Se observa
una Imicrognatia franca, la hola adiposa de
Bichat cs prominente, la boca y la nariz son pe-
juenas, el paladar es profundo v hay una exof-
talmia bilateral. Las orejas son malformadas
©estan implantadas bajas (fig. 1).

Hay imposibilidad de extender comple-
tamente todas las articulaciones, impre-
siona como si hubiera acortamiento mus-
cular, los tendones se presentan muy ten-
30s; en miembros inferiores hay una
marcada limitacién a la abduccion de
ambos muslos: dngulo pierna-pie es muy
agudo (figs. 2 y 3).

La motilidad activa estd disminuida y
hay hipertonia generalizada. La posicion
de la mano eg tipica, dedo indice y meni-
que desviados hacia Ja linea media y fle-
xionados sobre medio y anular; extension
exagerada de las dos ltimas falanges de
los dedos; unas hipotrificas e hipereon-
cavas (fig. 1).

En el torax, de conformacion normal,
se observa hipertelorismo de mamilas.

Laboratorio v examenes complementa-
riog: galvo el hemograma que revela una

discreta anemia hipocromica, el resto de
los andlisis de rutina son normales.

Al examen O.R.I.. se encontrd un pa-
ladlar duro profundo v un paladar blande
muy hipoténico; el ronquido respiratorio
que presenta podria deberse a la vibra-
cion de este Ultimo al paso del aire. Kl
fonde de ojo fue normal.

Fil examen ncuroldgico revela una hi-
potonia global, con ausencia de log refle-
jos arcaicos y de la motilidad espontanea.
LLos signog madurativos neurologicos ( An-
dré Thomas, Saint Anne Dargassies)
muestran un severo retardo psicomotor y
la instalacidn progresiva de una hiperto-
nia generalizada es expresion de lesion
central. No se efectuaron cstudios elec-
troencefalograficos ni neurorradiologicos.

Bl E.C.G. demostrd una sobrecarga
ventricular izquierda; la imagen radiold-
gica de la silueta cardiaca era ligeramente
agrandada.

Il urograma de excrecion puso en evi-
dencia una capacidad de concentracién
disminuida; el rindn izquierdo de mayor
tamano, con el caliz superior de bordes
iregulares; el sistema calicial derecho
presento también una disposicién anéma-
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s**;;,“5 ;N ciente a RM. de 47 cromo-

ok i";’. Thes somas, que muestra trisomia
R del grupo 1S,

la, los urcteres y la vejiga fueron de ca-
racteristicas normales.

La radiografia de craneo confirmo ia
prominencia del oceipucio y la microgna-
tia; la radiografia de cadera debido a ia
limitacion de la abduccion no se pudo
tomar en la incidencia adecuada para in-
vestigar luxacion congénita; la tibia pre-
sentaba un engrosamiento a nivel del pe-
riostio.

Los dermaloglifos mostraron un plic-
gue palmar transversal Unico, no se al-
canzan a observar los dibujos en el dac-
tilograma.

La evolucion posterior al primer con-
tacto, se caracterizo por un aplanamicnto
de la curva de progreso pondoestatural
y por ausencia de desarrollo psicomotor,
a pesar de una correcta dieta v adecuados
cuidados higiénicos.

A los 5 meses de vida comenzo a notar-
se hipertension en fontanelas, el perime-
tro cefdlico habia aumentado 2 ¢m entre
el 2¢v y Y mes. No se realizaron estudios
neurorradiolégicos por presentar signos
de hipersensibilidad (lichre, ete.) a la me-
dicacion anestésica. Tuvo dos procesos
broncopulmonares a los 5% y 8% meses
de vida, que cedicron con tratamicnto an-
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Comentario

Bl cuadro de nuestro paciente nos llevo
a pensar en un grupo de afeceiones con
caracleristicas parecidas pero que se pue-
den diferenciar entre si por la clinica o
con ayuda de exdmencs complementarios.

Asi [ue
drome de
crognatia,
(aparente

Pierre Robin, que muestra m:-
fisura palatina y macroglosia
o real) y en las otrag malfor-
maciones dependientes del primer arco
branquial; pero en todo este grupo pato-
logico las a'leraciones se limitan al ma-
cizop cranco facial y el cariotipo cg normal.
h) Sindrome del “grito de gato” esos ni-
nos nacen con bajo peso, tienen retardo
mental, microcelalia, cara redonda, hiper-
telorismo v llanto « rracteristico. Hay bhas-
tante diferencia con nuestro enfermito. 8i
persistiera alguna duda el cariotipo pue-
de ayudarnos: en el sindrome del “grito
de gato” ©f cromosoma 5 ha perdido los
brazos cortos. ¢) Trisomia 13-15:; son ni-
nos de bajo peso al nacer, con retardo de
crecimiento ¥ psicomotor, micrognatia,

ARGENT. PEDIAT.

por

como pensamos en: a) 191 sin-
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rejas malformadas, frente cn tobogan,
microftalmia v coloboma, labio leporine,
angiomas capilares, criptorquidia v poli-
lactilia; el cariotipo nos pone en eviden-
1a la trisomia del grupo D. d) Sindrome
e Smith, Lemii v Opitz: tiene ademas
znomalias genitales, hipospadias, criptor-
juldia; esqueléticas, “metatarsus addu -
s’ ete, y no presenla anomalias cro-
mosomicas, v por ultimo ¢) el cuadro des-
ripto por Edwards, cuyas caracteristicas
principales, con su porciento de [recuen-
s, se resumen en el cuad o 1 (tomado
iel Registro Nacional de Informacion Ge-
ica) v cuyo cariotipo presenta una
isomia del grupo E.

Agui fue donde cncuadramos clinica
menle a nuestro enfermo y para compro-

Cuanro 1

Trisomia 17-18 (IX). Cuadre de Orientacion
Diagnostica

T de los
Signos exlernos

CUsos
Peso al nacer: 200 g promaoedio
Retardo del crecimiento 100
Retardo psicomotor 100
Orcja malformada de Implauntacion baja 100
Micrognatia 100
Dedos, flexion del 22 sobre 39 y 50
sobre -4¢ 100
Al Esternon corto, (orax en coraza a0
‘ Hipertonismo generalizado S0
Prominencia del vecipul T
Hiperextension v acortamicnto dedo
sordo del pie 5]
Pelvis estrecha con o gin luxacion
do eaderny 60
Hernias inguinal y/o umbilical 60
Hendidura palpebral estrecha 50
* Pie bot o pie en mecedora 50
Labio leporino 20
Sindactilia 20
Malformacioncs internas
Cardiopatia eongdénita 90
Mulformaciones rena’es G0
Diverticulo de Meckel 50
Eventracion de diafragma 50

Dermaloglifia

Preponderancia de arcos on los dedos 100

barlo hicimos un cariotipo con materin,
tomado de médula 6sen, donde s¢ encon-
tro la trisomia del grupo 13, que ratifico
ta sospecha cliniea,

Las alteraciones cromosomicas que de-
terminan esta trisomia ticnen tres meca-
nismos de produceion: a) por isocromo-
soma: durante la meiosis al dividirse el
centromero del cromosoma para que se
separen las dog cromatides, no lo hace co-
mo normalmente en forma longitudinal,
sno en forma transversal, quedando un
cromosoma. formado por dos brazos de
igual longitud v que conticne log mismos
genes: bl por na disvuncion: los cromo-
comas homologos luego de aparcarse se
soparan, durante la anafase de la division
celular, yendo cada uno a una célula hija;
cuando esto no ocurre guedan dos células
hijas con distinto nimero de cromosomas
(45 vy 47 cromosomas); ¢) por translo-
cacion: se transfiere un segmento cromo-
somico de un lugar a otro de un mismo
Cromosoma o a un cromosoma distinto, y
51 puede formmarse un nucvo cromoesoma.

Los casos debidos a este altimo meca-
nismo son los de peor prondstico genético,
poraue st la madre eg portadora de una
transglocacion equilibrada, las posibilida-
des de tener olro hijo enfermo son gran-
les, TPor esta causa se efectud el cartotipo
a 'os padres, el cual resultd normal. Bn
definitiva, pensamos que sc trata de una
alteracion “de novo” vy por lo tanto los
padres tienen lag mismas paosibilidades
aue el resto de Jos matrimonios de tener
hijos sanos.

K] tratamiento de estos ninos queda
recducido a brindar adecuados cuidados
higiénico-dietélicos y evitar en lo posible
que contraigan infecciones.

ResuMEN

Se describe un caso de gindrome de
Fdwards (irisomia 18), diagnostico oli-
nico, confirmado por estudio citogenético;
el cariotipo reveld un cromosoma extra
el grupo B, identificado como rromoso-
ma 18, Se hacen consideraciones sobre
mecanismo de produccion de esta altera-
cion y pronosti; o genético para sus pro-
genitores.
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Citogenctica:

Los progresos logrados en los ultimos
2fos en lag técnicag de laboratorio, han
permitido una sucesion de investigaciones
que dieron como resultado un acelerado
umulo de conocimientos, convirtiendo
la citogenética en un importante y a
veces indispensable método de diagndsti-
c0. Asimismo la posibilidad de nuevos lo-
zros en futuras investigaciones ha desper-
tado légico entusiasmo. Un considerable
porcentaje de recién nacidos vivos tienen
aberraciones cromosémicas, que se acom-
panan generalmente de alteraciones fisi-
cas v mentales. Bl estudio cromosémico
pasa a ser hoy dia un método que permite
confirmar el diagndstico en esos casos y 1o
que es mas importante se convierte en un
pracedimiento indispensable para gue el
zenetisia valore las posibilidades de repe-
ticion de este tipo de patologia. De este
modo por medio del consejo que a través
12 1a citogenética se formula, pueden evi-
tarse 0 alenuarse problemas que tras-
cienden el dmbito familiar y tienen reper-
rugion en la comunidad.

-
=

* Médiea de la Seceidn Auxologia de la Ia, Cétedra
de Pediatria. Hospital de Clinicas José de San Martin.
Encargada del Laboratorio de Cliogencética del Hos-
pital Alemén.

- Valioso auxiliar diagnéstico

SARA ROSA IRENE RIVARA %

La realizacion del estudio cromosdmico
se basa en el ordenamiento convencional
de les cromosomas de acuerdo a su tama-
no y ubicacién del centrémero (fig. 1),
tratando de detectar alteraciones de nua-
mero o de forma, algunas de las cualeg
carresponden a sindromes perfectamente
definidos y serian responsables de anor-
malidades fenotipicas.

Las técnicas citogenéticas para buscar
dichas alteraciones, pueden realizarse en
diferentes tejidos: sangre, médula dsea,
piel, ete. No todas tienen la misma practi-
cidad y por eso, segtin la utilidad que se
busque en el cariotipo, se empleard uno u
otro tejide.

El que retine mdas ventajas desde el
puntp de vista praclico es la sangre por
los siguientes motivos: facilidad de ob-
tencién, posibilidad de repeticion por sim-
ple extraccion de otra muestra (es acep-
tado por la generalidad de los laborato-
rios de citogenética fracasos de un 15 a 20
por ciento de cultivos) v por la cantidad
y calidad del material a utilizar (linfo-
cito).

El cultivo de médula dsea si bien es
mads rdapida y sencilla su téenica, resulta
mds agresiva su extraccién, obteniéndose
material en forma mucho més limitada v
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dificultandose su repeticion en caso nece-
sario,

Las téenicas de cultivo de piel son mas
trabajosas e insumen mayor cantidad de
horas que el de linfocitos; su obtencién
también es mas traumatica. Sin embargo
a veces es la via en la biusqueda de cierta
putologia en que el cultivo de sangre no
resuelve totalmente el problema (ej. mo-
saicismos) o cuando es el Gnico tejido que
se olrece.

Todos estos conocimientos brindan una
ayuda trascendente, lo que se evidencia
en el giguiente tipo de patologia: la ma-
yoria de los sindromes de Down se acom-
pana de un cariotipo con trisomija 21 (fi-
gura 2), es decir que presenta una altera-

FECHA, 13w}
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Fig, 1. Cariotipo Normal: 46/XX.
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cion numérica debida a la existencia de
un cromosoma extra en el grupo G. Pero
hay un pequeio, aungue no menos im-
portante porcentaje de sindromes de
Down donde la alteracion cromosomica
es morfologica (traslocacion G/D o G/G
por transferencia del matcerial de un cro-
mosoma del grupo G a uno del grupo D
o () vy si bien, los dos tipos de sindromes,
clinicamente son similares, el riesgo de
repeticiéon es muchisimo mayor en la tras-
locacion cuando ésta es familiar {lig. 3).

Aunque no tan frecuentes como el an-
terior hay otros sindromes, con importan-
tes alteraciones fenolipicas, que tamb.én

pueden identificarse por el cariotipo:
-3
wunf
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~ Fig. 2. Cariolipo de mongolismo por trisomia 2{. — Fig. 3. Ca-

riotipo de mongolismo por fruslocuuun G/G. — Fig. 4. Sindrome de Turner, 45/X0.
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trisomia 18 (sindrome de BEdwards), tri-
somia 13 (sindrome de Patau), delecién
parcial de los brazos cortos de! cromoso-
ma 9 (smdrome Cri du Chat), sindrome
de Schmid-Fraccaro por un cromosoma
extra del grupo G, sindrome de delecién
del brazo largo del cromosoma 21, sindro-
me de delecion del brazo corto del cromo-
soma 4.

La aberracion de cromosomas sexuales
también es causa de sindromes importan-
tes y algunos bien definidos. Sabemos que
la determinacion genética del sexo huma-
no estd dada por la presencia de XX o XY
en el cariotipo. Pero al igual que los au-
tosomas los cromosomas sexuales pueden
presentar alteraciones de nimero o de for-
ma siendo més variables las posibilidades

91
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Fig. 5. Disgenesia gonadal, 46/XX.

— Fig. 6. Diagnostico clinico: Seudo-

hermafroditismo  masculino.  Carioti-

po: 46/XY. — Fig. 7. Diagnéstico

clinico: Seudohermafroditismo feme-
nino. Cariotipo: 46/XX.

de alteraciones numéricas de éstos, que
la de las anteriores: XO (sindrome de
Turner) (fig 4), XXY (sindrome de Kli-
nefelter), XXX, XXXX XXXXX, XXXY,
XYY, XXYY, ete. Las anomalias morfold-
gicas de los cromosomas sexualeg (isocro-
mosoma, delecion, etc.) también pueden
dar origen a sindromes de disgenesias
gonadales (fig. 5).

Desde que Barr descubriera en el nu-
cleo de las células en interfage de las mu-
jeres normales un corpuisculo (cumu'o
de cromatina) que corresponde a uno de
los cromosomas X, se utilizd esta investi-
gacion para determinar el sexo cromoso-
mico normal o alteraciones del mismo.
Pero si bien es cierto que la anormalidad
de! corptisculo de Barr indica anormali-




dad cromosdémica sexual, el hallazgo de
una cromatina sexual normal no la des-
carta. s decir que frente a una fuerte
sospecha clinica de anomalia cromosdomi-
ca sexual solamente el estudio citogené-
tico podria confirmarla o descartaria.
La causa de algunos abortos esponta-
neos también puede ser aclarada poi ¢l
estudio citogenético del feto, ya que se
ha demostrado, que el 20 por ciento de
los abortos espontineos del primer tri-
mestre son debidos a una anomalia cro-
mosomica, Una historia de abortos espon-
taneos a repeticion puede ser indice de
la existencia de una anomalia cromoso-
mica familiar que es Gtil investigar.

Se puede concluir de todo lo antedicho
que debhido a su utilidad y a la sencillez
de las técnicas, la cilogenética tiene real-
mente una aplicacién practica en la me-
dicina y aceptamos que en la actualidad
su utilizacion es ineludib’e en casos co-
mo: malformaciones congénitas multiples,
sindrome de reconocida etiologia cromo-
somica, especialmente aquellos que tie-
nen alto riesgo de repeticidn (mongdlicos
de madre joven), pacientes en los que a
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través de la genea'ogia se sospeche unz
patologia cromosdomica, mujeres con ahor-
tog espontaneos a repeticién, disgenesias
gonadales, hermafroditismos o seudoher-
mafroditismos (figs. 6 y 7).

La incorporacién de nuevas téenicas a
las que va son de rutina (autorradiogrs-
fia), permite mediante el agregado de ma-
terial radicactivo a las células en cultive,
Jocalizar el ntumero de ubicacién de un
cromosoma determinado en el cariotipo
en casos en los que por su morfologia es
imposible ubicarlo con exactitud. Tam-
bién las técnicas de fluorescencia permi-
ten reconocer rapida e inequivocamente
Ia presencia del cromosoma Y en lag cé-
iulag en interfase.

La acumulacion de datos a través de
técnicas habituales, el constante mejora-
miento v la aparicién de nuevas téenicas
v equipos conducirdn sin duda en poco
tiempo a abrir un panorama tan alenta-
dor como €] que se produjo en el aio 1856
cuando Tjio establecié el ntimero normal
de cromosomas o en 1959 cuando T.ejeu-
ne descubrié un cromosoma extra en el
cariotipo de los mongodlicos.
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CISTINOSIS

Relato clinico y algunas consideraciones
bioquimicas a propésito de un caso.

Introduccion

La cistinogis o enfermedad por almace-
namiento de cistina, es una entidad con-
siderada muy rara, si bien la literatura
médica actual pareceria indicar que es
mucho méas frecuente que lo anteriormen-
te descripto. Las caracteristicas méas rele-
vantes de la cistinosis son las siguientes:
es una enfermedad hereditaria de carac-
ter recesivo, con depdsito de cristales de
cistina en cérnea, médula dsea y células
del sistema reticulo-endotelial. La disfun-
cién tubular seria la responsable de los
signos fundamentales del sindrome, tales
como: poliuria, aminoaciduria generaliza-
da, glueosuria, fosfaturia y raquitismo.

Los sintomas mas precoces comienzan
alrededor de los seis meses de vida y se
caracterizan por polidipsia y poliuria exa-
gerada, anorexia, vomitos, deshidratacidn,
fiebre y retraso pondoestatural franco.
Posteriormente hay compromiso de la
funcién glomerular que 1'eva inexorable-
mente a la muerte generalmente antes de
la primera década de vida, por el incre-
mento progresivo de la uremia,

Las investigaciones biogquimicas fueron real zadas en
la Chtedra de Quimica Biol6gica de la Facultad de
Ciencias Médicas de la Universidad Nacional de Cdrdoba;
Prof, Dr. A. Blanco.

RAQUEL DODELSON DE KREMER
FRANCISCO RAMOS JAIME

El primer caso fue relatado por Abder-
halden en 1903* y hasta 1952, se han des-
cripto 53 casos en la literatura europea y
3 en EE. UU.? Desde ese periodo, pocas
comunicaciones han sido publicadas en la
literatura americana, salvo Parker,* Guild*
y Whorthen y Good;® estos tltimos ade-
mas incorporaron dos €asos en una mag-
nifica actualizacién del tema. Finalmente
el trabajo de Karpingki,®* con un relato
clinico de una rara situacién de tres her-
manos afectados por esta enfermedad. Kl
hecho de que el diagnéstico en vivo se
puede hacer mas facilmente, se debe a la
observacién de HEsser 7 en 1941, quien lla-
ma la atencién sobre un signo de gran
importancia diagnéstica: “Demostracion
de cristales de cistina en médula ésea as-
pirada”.

Se presenta a continuacién un caso en
el cual el diagnéstico presuntivo se hizo
por el cuadro clinico y la confirmacién se
obtuvo por la presencia de cristales de
cistina en médula ésea aspirada.

Casufstica

Antecedentes personales: Nifio nacido el
1/7/66, de embarazo y parto normales; peso
de nacimiento 2,800 kg: desde los dos meses
de edad padecidé de anginas a repeticion v oti-
tis. A partir de los cinco meses, la madre nota
que el nifio no progresa. Al afio no camina y
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es traido a nuestra consulta en setiembre de
1967, es decir al aho y tres meses de edad. En
esa ocasion, el examen clinico fue totalmente
negativo, salvo gue presenta un peso por de-
bhajo de lo normal, 8250 kg, taila 72 em ecircun-
ferencia toracica 43 c¢m, y circunferencia cra-
neana 46 cm.

Se efectuaron entonces los siguientes andli-
sig, destacadndose Unicamente los datos que se
consideran de valor: Citoldgico: glébulos ro-
jos: 3.300.000/mm?; leucocitos 19.000/mms3; he-
moglobina 11,56 g i%; valor globular 1,03; fdr-
mula leucocitaria: polinucieares neutréfilos
67 %, linfocitos 48 %, eosindfilos 1 %, mono-
citos 4 %. Eritrosedimentacidn: Indice de Katz:
9,5; Orina: Co’or: amarillo claro; reaccion: al-
calina; albdmina: vestigios francos; sedimento:
considerable cantidad de leucocitos granulosos.
Se observan gérmenes. Recuentos de gérme-
nes urinarios: 395.000 ml.; Cuwltivo de orina:
Se desarrollan bacilos gramnegativos y baci-
los grampositivos, siendo su antibiograma sen-
sible a la kanamicina y a la nitrofurantoina
(furadantina). Examen pardsitoldgico: nega-
tivo.

Estos resultados nos llevaron a la presun-
cién diagnéstica, de tratarse de una infeccidn
urinaria, instituyéndose un tratamiento con
antibidticos segiin el resultade del antibio-
grama.

Antecedentes hereditarios: Madre y padre en
huen estado de salud, de 25 y 27 ahos respec-
tivamente. Debido a que la union no esta lega-
lizada, se desconocen algunos datos del padre,
pero no existe consanguinidad. Antecedentes
familiares carecen de valor.

Antecedentes de la enfermedad actual: En
junio de 1968, el nifio recién vuelve a control,
con casi 2 afios de edad, consultando por los
siguientes hechos: no camina, y al tratar de
mantenerlo en pie y motivar la marcha, se ve
que cojea, no apoyando bien el miembro in-
ferior derecho. Presenta sed intensa, ingirien-
do grandes cantidades de liguidos, tanto en
forma diurna como nocturna, con poliuria exa-
gerada (3 a 4 litros por dia). No toma leche y
prefiere comidas condimentadas. Se muestra
muy nervioso e irritable aunque de psiquismo
aparentemente normal, Transpiraciéon profusa.
El examen clinico efectuado en esa oporiuni-
dad, registra retraso en el peso, 10 kg; talla,
79 ¢m, circunferencia toracica 47 em, circunfe-
rencia craneana 49 cm. Palido, no se palpa
higado ni bazo; resto del examen, negativo.

En esta ocasion se tiene la sospecha de tra-
tarse de un sindrome de Toni-Debré-Fanconi,
¥ mas especificamente de una cistinosis.

Se realizaron los siguientes estudios: Cito-
ldgico: glébulog rojos: 4.000.000/mm3; gléhuios
blancos: 11.300/mm?; hemoglobina 124 g %:;
valaor globu’ar 1; férmula leucocitaria: normal
en relacién a la edad. Orina: color amarillo
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claro, espuma. abundante, reaccion neutra, den-
sidad 1,009; albumina: vestigios francos; glu-
cosuria 3 g %; sedimento: se observan algu-
nos cristales de cistina. Fosfatasa alcalina:
(Téc. de King-Amstrong); resultado: 147 uni-
dades King-Amstrong. Valores normales en
nifios: de 11 a 20 unidades King-Amstrong.
Fésforo inorgdnico: resultado: 3,35 mg %, vé-
lores normales: 4,76 2= 041. Proteinas totales:
resultado 7,2 g %; valores normales: 65 a75g
por ciento. Medulograma: puncion de ester-
non 1°, consistencia de! hueso muy disminui-
da; densidad medular normal; conclusiones:
médula dsea normal, a la observacion en fresco
se visualizan abundantes cimaulos de eristales
de cistina, Examen de fondo de ojo: e] examen
de cornea, iris v cristalino es absolutamente
normal.

Con estos estudios se confirma el diagndsti-
co de cistinogis, instituyéndose, el siguiente
tratamiento que es mantenido hasta el ultimo
control: Vitamina D 10.000 Unidades diarias;
calcio 2 g diarios via oral ¥ soluciéon Shohl 10
miligramos 3 veces por dia (70 g de Acido ci-
trico, 196 g de citrato de sodio c. s. p. 1000 ml).

Se efectuaron radiografias de huescs largos
y de manos, pudiendo observarse las lesiones
tipicas de raquitismo. Se observaron otras de-
formaciones en miembros inferiores y frente
olimpica.

Proteinograma por electroforesis: (fig. 1)
Demuesira un aumento sigmificative de la
fraccidn glohulinas alfa 2. Aminoaciduria: El
estudio de los aminoicidos totales realizados
por el método de Sidrensen, se encuentra ex-
presado en el cuadro 1. Faxamen de fondo de
ojo: Efectuado en marzo de 1969, a 9 meses del
primero, muestra lo siguiente: en cérnea no
se encuentran cristales de cistina, pero en fon-
do de o0jo existen manchas de faltas de pig-
mentacion cerca de la zona macular.

Controles efectuados a los tres meses de tra-
tamiento arrojan los siguientes datos: Orina:

FIGURA 1
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Relacion entre los valores mormales (Tabia de Fowler) y cistinosis

Cuabro 1

Estudio comparativo de los indices de expresion de aminoacidurias

95

Ree. nac. 30 a 105 dias 1 a 9 afios
=Amino N Val. normales 16 a 18 19 a 40 40 a 87
mg/dia Cistinosis 189
=—Amino N Val. normales 6 a9 52 a 6,5 25 a 26
mg/kg peso/dia Cistinosis 21
Creatinina Val. normales 44,5 a 58,2 35,8 a 93,3 93 a 618
mg/dia Cistinosis 140
Indice: Val. normales 0,37 a 0,50 0,54 a 0,44 0,44 a 0,14
samine N cistinosis

color amarillo claro; densidad 1,006; albumina,
vestigios; glucosa, vestigios; sedimento escasos
leucocitos y escasos uratos amorfos. Fosfatasa
alealing: 230 unidades King-Amstrong; Ure-
mia: 0,66 g %. Fosforo inorgdnico: resu.tado:
5.0 mg %. Calcemia: resultado: 10 mg %. Glu-
cemia: 0,82 g %. Calciwria: 2,8 mg 9. Fosfatu-
ria: 125 mg %. Potaseinia: 4,42 mliq/l. Ami-
noaciduria: En el momento del diagnostico se
empleé el método de Sorensen que Iuego se
desecho por falta absoluta de especificidad. La
cuantificacion del e-aminoN se efectué por el
método colorimétrico de Khachadurian, Knoxy
Cullen.s Resultado: 126 g% s-aminoN %.. Crea-
finina: Se utilizé el método de Jaffé modifica-
do,? resultado: 0,1 g %e.

Cromuatografie de aminodcidos en capa fina:
Se realizé para la investigacién cualitativa y
semicuantitativa de la aminoaciduria. Los prin-
ciplos generaleg de esta técnica fueron desa-
rrollados por Stahl y Randeraht.to !t Este tipo
de cromatografia, por ia naturaleza y estruc-
tura de los sistemas sdlidos empleados ofre-
cen una serie de ventajas tales como: el de-
sarrollo ge efectia mas rapidamente que en
papel; posee un excelente poder resolulivo y
una sensibilidad del orden de log microgramos,

Preparacién de la muestra: La recoleccién
de la orina de 24 horas fue conservada en la
heladera; una alicuota de 10 ml se pasé por
resina de intercambio iénico Dowex 50 W-X8
(Grano de 20-50 forma iénica H4). Las co-
lumnag fueron preparadas seglin técnicas de
Ghadimi. El eluato es llevado a sequedad,
redisolviéndose en isopropanol al 10 por ciento
en una concentracién igual a la orina original.
La orina asi purificada fue sembrada en pla-

cas de Silica-Gel G de 250 p de espesor, en
cantidad correspondiente a 40 pug de creati-
nina. La cromatografia bidimensional ge hace
en dos solventes: Solvente I: butanol-acido
acético-agua (80: 20: 20), Solvente II: fenol-
agua (fenol al 75 por ciento en agua destilada
méas 20 mg de cianuro de sodio). Reactivo de
coloracién: a 50 ml de solucidén etandlica de
ninhidrina al 0,2 por ciento afiadir 10 ml de
dcido acético glacial y 2 ml de 2, 4, 6, collidina.

La cromatografia bidimensional, demuestra
aminoaciduria generalizada.

Por provenir el nifio del interior de_la pro-
vincia nos ha sido imposible llevar un control
mds estricto de la enfermedad; en el examen
efectuado hace aproximadamente 8 meses el
nifio se encuentra aparentemente en huen es-
tado de salud, camina normalmente, con de-
sarrollo psicointelectual de acuerdo a su edad.

Consideraciones generales

Si hien existen trahajos que tratan de
dilucidar el mecanismo patogénico de esla
enfermedad, el defecto biogquimico prima-
rio permanece aun sin aclarar, De las ex-
celentes revisiones sobre el tema521% se
destaca el simposium llevado a cabo en
1968,'* cuyas conclusiones pueden ser
agrupadas en los siguientes puntos:

1) Cistinuria y cistinosis son dos enti-
dades nosoldgicas completamente distin-
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tas, tanto en su aspecto clinico, bioquimi-
co y de compromiso renal.

2) Existen dos tipos de cistinosis: la
forma adulta y la forma severa infantil.
La primera es relativamente henigna, sin
manifestaciones renales, pero con depdsi-
tos de cristales de cistina en leucocitos
periféricos, cérnea y médula 6sea. No pre-
senta los trastornos en fondo de ojo que
fueron descriptos por primera vez por
Wong ™ en la forma infantil, Podra plan-
tearse esta situacién como una wvariacién
genética de la forma severa infantil. Esta
posibilidad va se ha descripto en otras en-
fermedades metabélicas congénitas tales
como la fenilcetonuria, enfermedad del
jarabe de arce (Maple Syrup), €tc.

3) La aminoaciduria es de tipo gene-
ralizada, no especifica. L.a aminoaciduria,
junto con la glucosuria y la hiperfosfatu-
ria de origen renal aparecen a partir de
los seis meses de edad. Esto seria debido
al depésito de cristales de cistina a nivel
del tabulo renal que actuaria como un
toxico de origen endégeno no reversible.

4) Habria un déficit de grupos sulfhi-
drilos libres. Cuando en 1954 Harrison ¥
hizo la experiencia de utilizar acido ma-
leico como inhibidor de grupos sulfhidri-
los libres, produjo manifestaciones renales
en los animales de experimentacion muy
semejantes a las de la cistinosis. Después
de muchos afios, se retoma la experiencia
y se la relaciona a esta enfermedad, pos-
tulAndose también la posibilidad de un
déficit en grupos sulfhidrilos libres.

5) En cuanto al metabolismo de la vi-
tamina D, no se conoce si la perturbacidn
estd a nivel tubular, intestinal o parati-
roideo,

6) Kl compromiso renal a nivel del td-
bulo proximal (glucosa, aminodcidos, fos-
fatos y uratos), es primario ¥y permanente,
pero también se encuentra perturbado el
tabulo distal, sobre todo con relacién al
sodio y al bicarbonato, siendo finalmente
implicado el glomérulo, que lleva al orga-
nismo a una hiperazoemia progresiva que
conduce a la muerte por insuficiencia
renal.

ARCH, ARGENT. PEDIAT.

7) El diagndstico de enfermedad de
Fanconi no es sindnimo de cistinosis. Esta
enfermedad exige como condicién el de-
posito de cristales de cistina a nivel de los
organos del S. R. E.

8) Manifestaciones oculares: fuera de
la clésica descripeidn de cristales de cisti-
na en cornea,** debe tenerse muy en cuen-
ta la despigmentacién de la retina en for-
ma de manchas, descripta por Wong 't y
que fue hallada en el grupo por ellos es-
tudiados en el 100 por ciento de los casos.

9) Schanaider * demuestra que en con-
diciones normales existe predominio de
cistina en los liquidos extracelulares, tales
como plasma y orina, en cambio la forma
reducida predomina en el espacio intra-
celular, El mecanismo enzimatico de la
cistelna-glutation-transhidrogenasa, esen-
cial para mantener aque' equilibrio, pare-
ce no estar alterado.

10) También fueron estudiados los fac-
tores enzimaticos que entran en la biosin-
tesis v degradacidén de la cisteina-cistina,
no encontrandose ninguna alteracidn.

11) Los niveles saneuineos decistina en
pacientes con cistinosis son practicamen-
te normales, no pudiéndose, por lo tanto,
atribuirge a una concentracién exagerada
de cistina Ja causa gue produce la preci-
vitacién del cristal en los tejidos.

12) Schanaider demuestra que el depo-
sito de cristales de cistina a nivel de las
~élulag del S. R. K. no ez un fendmeno de
fagocitosis, sino un proceso de formacién
intracelular de mecanismo desconocido.

13) Este depdsito intracelular esti a
su vez compartamentalizado en la frac-
cidn granular, descartandose de ésta la
fraccién lisosomal.

14) Deteccién de heterocigotos: por
primera vez se ha podido detectar a hete-
rocigotos mediante el estudio de la con-
centracion de cistina en leucacitos y fibro-
blastos,’ demostrandose que poseen valo-
res de sels a ocho veces superiores a lo
normal en concentracion de cistina,

15) Tratamiento: fuera del clasico tra-
tamiento a hase de alcalinizantes y dosis
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mas o menos elevadas de calcio y vitami-
na D, se han intentado tres procedimien-
tos terapéuticos: a) La penicillamina: si
bien constituye un arma de gran valor en
el tratamiento de la cistinuria, no demos-
tré ser eficaz en esta enfermedad. b) La
dieta: la dieta libre de cistina no medifica
la evolucion de la enfermedad. ¢) Tras-
plante renal: existe una sola referencia
cuyos resultados creemos que no han sido
publicados.

RESUMEN

Se presenta un caso de cistinosis, enti-
dad médica sumamente rara en nuestro
medio, haciéndose el diagnéstico por pre-

a7

suncién clinica y confirmandose por la
puncién medular y otros estudios de labo-
ratorio,

No hubo necesidad de internaciéon pues
el nifio no presentd graves trastornos hi-
droelectroliticos ni severas alteraciones
del metabolismo 4cido-basico; el trata-
mieto ambulatorio permitié un control
aparente de la enfermedad, si bien los sin-
tomas principales tales como polidipsia,
poliuria, glucosuria, proteinuria y amino-
aciduria moderada, contintian hasta el 1l-
timo control.

Se hace una revisién bibliografica sobre
las consideraciones bioquimicas relaciona-
das con la fisiopatogenia de la enfermedad.
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Sindrome del “Grito

del gato”

con cromosomas normales

Introduccion

Fin 1964, Lejeune y col. describieron un
grupo de ninos gue presentaban un egpe-
cial dimorfismo craneo-facial, anomalias
tipicas de! dermatoglifo y otros sintomas
menores conformaron un sindrome que
denominaron sindrome del grito del gato.
Hasta la fecha ge han descripto mas de 50
casos de esle sindrome. La mayoria de e!los
han presentado una delecién parcial del
brazo corto de uno de los cromosomas del
par 5 (Grupo B), sels casos han exhibido
una translocacion 5/D;*° dos casos tu-
vieron un cromosoma en anillo en el gru-
po B;*¢7 dos pacientes fueron mosaicos *?
y a fines de 1967 McGavin y col., descri-
bieron un caso con cariotipo normal.'¢

Esta es una comunicacion de un tipico
sindrome del grito del gato con comple-
mento cromosdmico normal.

Casuistica

El enfermo es un nifio de raza blanca de
40 semanas de gestacion normal. Nacido de
parto normal. Su peso al nacer fue de 4,600 kg
y talla de 50 em. Kl padre de 33 afios de
edad en el momento del nacimiento del en-
fermo era normal y en perfecto estado de

Trabajo presentado al “'Comité Nacional de Estudios
Feto Neo-Natales".

* Jefe del Serviclo de Recién Nacidos Pabellén Toco-
gdnec_olégico ¥y Puericultura del Instituto General San
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JUAN J. GROS50 SHERIDAN *
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salud. La madre de 26 anos habia tenido tres
embarazos previos normales, sin ahtecedentes
de ingestion de drogas ni de haber recibido
rayos X durante el embarazo, con grupo san-
guineo 0 Rh positivo, con serologia negativa
para sifilis.

El examen fisico del paciente mostré una
moderada microcefalia, hipertelorismo, facies
redonda, malformaciones auriculares en zona
inferior, ojos de aspecto antimongoloide, es-
trabismo convergente, pliegue epicdntico, ma-
no izquierda en garra y pliegue simiano pal-
mar en mano derecha, sindactilia bhilateral in-
comp’eta entre el 29 y 3er. dedos, criptorqui-
dia testicwar izguierda y un agudo y plaii-
dero grito parecido al de los gatos asustados.

Los  estudios complementarios revelaron
sangre grupo O Rh positive, Glucemia normal
lo mismo gue recuento globular, Examen ra-
diolégico sin particularidades.

Esludio citogenético. Cromatina sexual ne-
gativa en el extendido de células bucales. Se
hicieron, en fechas diferentes, tres cultivos de
sangre siguiendo la técnica del micrométodo
preconizado por Araraki y Sparkes (1963).
Se fotografiaron un total de 62 metafases con
posterior identificacién de los cromosomas. De
las 62 metafases, 58 tuvieron un nidmero di-
ploide de 46 cromosomas normales, Las 4 me-
tafases restantes presentaron falta variable de
cromoesomas ¢ue se consideraron artefactos de
téenica. La identificacion eromosdmica reveld
un cariotipo mascuiino normal. No ge observa
ninguna anormalidad en los brazog cortos del
par N? 5.

Discusion. Se conoce actualmente que
los cromosomas deben duplicarse para que
luego de la divisidn celular las dos célu-
las hijas reciban la misma cantidad v ca-
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FiG. 1: Fotografia del paciente. — Fi6. 2: Facies del paciente. — F16. 3: Pliegue simiano palmar.

lidad de cromosomas que tenia la madre.
Log estudios detallados del mecanismo de
duplicacién cromosémica han demostrado
que las regiones que finalizan su duplica-
cion en forma tardia corresponden a zo-
nas heterocromaticas genéticamente inac-
tivag (Brown 1966). Los estudios de du-
plicacion en seres humanos han demos-
trado que los brazos cortos del par 5 son
de duplicacion tardia y por lo tanto de
inactividad genética (Bianchi y Bianchi
1965, German y col. 1964), Schmid 1863).
Sin embargo, el hecho de que la deleciéon
del brazo corto de un cromosoma 5, pro-
duzea la sintomatologia del sindrome del
grito del gato, hace pensar que dentro de
esta region deben existir algunos genes
activos, no detectables por las técnicas
actuales de estudio de duplicacién cromo-

Fig, 4: Cariolipo.

séniica. Puede suponerse entonces que en
los casos de delecion del brazo corto del
cromosoma 5 los sintomas del sindrome
del grito del gato, son producidos por la
pérdida del pequefio grupo de genes acti-
vos v no por la pérdida de todo el brazo.

En nuestro paciente, un tipico sindrome
del grito del! gato con cromosomag nor-
males, pensamos que solamente habria
acontecido la pérdida de la regién con los
genes activos. El hecho de que tal regién
se halle por debajo del poder de resolucién
de las técnicas actuales de citogenética
poedria explicar la ausencia de anormali-
dades cromosémicas.

RESUMEN

Se presenta un caso tipico de sindrome
del Grito del Gato con cromosomas nor-
males. Se sugiere que los sintomas clini-
cos de este sindrome no se deben a la de-
lecién de la mayor parte del brazo corto
de uno de los cromosomas del par 5, sino
a la pérdida de una pequefia region de ese
brazo.

En nuestro paciente, tinicamente la fal-
ta de esa pequena region habria produci-
do los sintomas clinicos. El1 hecho de que
esa delecion probablemente esté por de-
bajo del poder de resolucién de las actua-
les técnicas de citogenética, explicaria la
ausencia de anormalidades cromosomicas.
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Revista de revistas

Querubismo. Khosla, V. M. y Korobkin, M. Am. J. Dis. Child, 120 (5):
458. 1970.

Es una entidad clinico patoldgica, de origen genético, que afecta predomi-
nantemente el maxilar inferior y cuyas lesiones varian segun la intensidad del
proceso.

Se reconocen 3 formas clinicas, a saber:

a) Las lesiones son habitualmente bilaterales y simétricas; se ubican en las
regiones molares inferiores y procesos coronoides,

b) En un grado més avanzado, ataca las partes anteriores del maxilar in-
ferior o las tuberosidades maxilares.

¢) La mas severa y extensa de todas, en que la totalidad de ambos maxilares
estd involucrado.

Los pacientes presentan una tumefaccion indolora y simétrica de uno o am-
bog maxilares, que se expande rdpidamente durante los 3 primeros afos de su
comienzo, para posteriormente avanzar lenta y progresivamente hasta la pu-
bertad.

A partir de la misma la afeccién regresiona, disminuyendo las caracteristi-
cas faciales gefialadas, hasta casi desaparecer. Entre los 20 y 30 afios de edad
solo es visible un engrosamiento local minimo.

Las anomalias dentarias dependen de la intensidad de la afeccion variando
desde el retardo de su erupcién hasta la ausencia permanente de los molares.

El diagnéstico en las formas leves solo es posible por medios’radiogréflcos.
La imagen tipica estd constituida por quistes multiloculares simétricos, siendo
su estructura histopatoldgica un tejido fibroso vascular conteniendo células gi-
gantes multinucleadas.

La edad de aparicion de este raro proceso es habitualmente entre los 18 ¥y
24 meses, considerindose desde el punto de vista hereditario como autosémico
dominante.

Hugo J. CoHaN

Sindrome de Haliermann-Streiff. Steele, R. W. y Bass, J. W. Amer. J.
Dis. Child, 120: 462, 1970.

Conocido en Europa como Sindrome discefdlico de Francois, se caracteriza
por:

a) Discefalia con fascies de pdjaro e hipoplasia del maxilar inferior.
b) Enanismo proporcional,

¢) Catarata congénita.

d) Microftalmia.

e) Hipotricosis.

f) Anomalias dentarias.

g) Atrofia cutdnea limitada a la cara y/o al craneo.
h) Prominencia del frontal o del occipital.

i) Suturas y fontanelas abiertas.

j) Arcada palatina en forma de cupula.

k) Nistagmus.
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Esta afeccion ha sido diagnosticada en la mayoria de los casos en los dos pri-
meros afios de la vida. No tiene preferencia por ningan sexo en especial. Los
datos de laboratorio no muestran alteraciones especificas.

El mecanismo genético no es clare, son generalmente casos esporadicos, sin
incidencia familiar.

La causa de muerte en la gran mayoria de estos nifios es la infeccion pul-
monar.

Huso J. CoHay

Picnodisostesis. Rossi, 0. J.; Rossi, R. H. y Spinedi, L. C.: Tribuna Médica.
13 (6): Ay, 1971.

Es un sindrome determinade por los sigulentes elementos:

a) Estatura baja.

b) Displasia del craneo y las claviculas: la cabeza es grande con respecto
al cuerpe, con frontales y parietales prominentes. Ta fontanela anterior y las
suturas estdan abiertas y palpables (seudehidrocefalia) la cara es pequefia en pro-
poreién al craneo y el paladar ojival. Las claviculas muestran aplasia total o
parcial.

¢) Angulo del maxilar obtuso.

d) Aplasia total o parcial de las falanges distales, con forma telescapica de
las partes blandas y anomalias de las ufias.

e) Condensacion ésea aumentada v generalizada, con retardo en el desarrollo
v la osificacion,

f) Predisposicion a las fracturas.

Las pruebas y andlisis de laboratorio no muestran alteraciones dignas de
mencién,

Se ha diagnosticado este raro sindrome en diferentes edades que variaron
entre los 9 meses y los 45 afhos.

No tiene predileccién por ningidn sexo en especial, ni racial. Desde el punto
de vista genético se le considera autosémico recesivo.

Tlugo J. CoHAN

Sindrome de Camurati-Engelmann, Cohan, H. JI.; Dobon, J. F.; Abeva, O.;
Slasky, F. y Gutiérrez, T. Pren. méd. argent., 49 (30): 1614, 1962.

BEsta afeccion conocida en la literatura mundial bajo diferentes nombres
{(displasia diafisiaria progresiva, esclerosis poliostética infantil, hiperostosis es-
clerética sistémica) se caracteriza por una osteoesclerosis de la didfisis de los
huesos largos.

Se describen 2 formas elinicas: una asintomdtica ¥ otra cuyas manifestacio-
nes conspicuas lo constituyen una triada: mialgias y/o debilidad muscular, tras-
torno de la marcha y alteracion del estado general.

K1 examen fisico revela atrofia muscular, desnutricién con retardo del ere-
cimiento y engrosamiento dseo de los huesos largos de ambas extremidades, mds
0 menos simétricas.

La marcha es oscilante y a cortos pasos, por flexiin y separacién de las ro-
dillas en rotacién externa del pie apovando la planta del mismo.

Los examenes y pruebas de laboratorio realizados hasta la fecha son nor-
males,

Las imagenes radiogrificas tipicas, que confirman el diagnostico muestran
una hiperostosis cortical con aumento de la densidad dsea, que puede efectuarse
desde el periostio al centro o viceversa, alaca de preferencia los huesos largos
de los miembros, el crdneo (hase y frontal) y los huesos iliacos.

La evolucion es lenta y progresiva, alternando periodos de activacién con
otros de parcial o total remisién clinica y radioldgica,

Pese a los trastornos funcionales que provoca es compatible con una larga
vida normal.

Aun se desconoce la eliopatogenia de este sindrome poco frecuente.

Huco J. CoHAN
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