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Importancia de la construccién de genealogia
en la historia clinica de Genética Médica

Estimado editor

La genealogia o el drbol genealégico forma
parte importante en la historia clinica en Genética
Médica, ya que a través de su construccién se
puede inferir un posible patrén de herencia de la
entidad en estudio, dato que puede orientar en la
buisqueda del diagnéstico o corroborarlo en caso
de estar establecido y con ello poder brindar un
oportuno asesoramiento genético familiar.

Algunas entidades con heterogeneidad
genética de locus, el cual la causa etiolégica
es uno de diferentes genes que pueden
presentar distintas ubicaciones en el genoma,
pueden exhibir diversos patrones de herencia
y es la genealogia que ofrece la informacién
del patrén de herencia e incluso dirigir los
estudios moleculares a realizar en caso de estar
disponibles. Por ejemplo, la retinitis pigmentosa
representa un grupo heterogéneo de trastornos
en la degeneracién prematura de conos y
bastones fotorreceptores que conducen a la
pérdida temprana de la visién y pueden cursar
patrones de herencia autosémico recesivo,
dominante, ligado al cromosoma X, oligogénico
o mitocondrial.!

Es necesario para ello conocer los diferentes
criterios para identificar cada patrén cldsico
de herencia, también denominada mendeliana
en honor al padre de la Genética. Entre estos
se encuentran el autosémico y el ligado al
cromosoma X, dominante y recesivo, para
cada uno (Figura 1). Por otra parte, la herencia
mitocondrial igualmente presenta sus criterios
propios como la trasmisién matrilineal. En los
casos nuevos de un afectado en la familia se ve
dificultado inicialmente orientar un patrén de
herencia, ante la ausencia de otros individuos
afectados en la familia.

En los casos de herencia multifactorial,
que en Pediatria son de importancia por estar
representada por malformaciones congénitas
aisladas, como los defectos de cierre de tubo
neural, labio-paladar hendido, cardiopatia
congénita, hipertrofia de piloro y displasia de
cadera, entre otros, que aunque no presenten un
patrén clédsico de herencia, la genealogia puede
ilustrar si existen otros afectados en las familias
de los progenitores, asf como la presencia de
consanguinidad parental, que pueden predecir
en conjunto el riesgo de recurrencia.

Como minimo deben incluirse los datos de
los abuelos del paciente, si se dispone de mas
informacién mejor, entre estos los apellidos

FiGURrA 1. A. Se muestra una genealogia con cuatro generaciones, se evidencia afectados en todas ellas, ambos sexos afectados
por igual y la trasmision varén a varén (padre e hijo afectado) indican un patrén de herencia autosémico dominante.

B. Igualmente se exhibe una genealogia de cuatro generaciones, sélo se encuentra una paciente afectada, hija de padres
consanguineos (primos hermanos), puede indicarnos un patron de herencia autosémico recesivo. Las flechas sefialan el

paciente estudiado (propdsito o caso indice).
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paternos y maternos, lugar de nacimiento y la
presencia de antecedentes clinicos. Se puede
establecer en algunos casos la presencia de la ya
comentada consanguinidad y con ello el grado
de parentesco de los padres del paciente. En
ocasiones pueden coexistir diferentes entidades
genéticas en las familias estudiadas e incluso
con diferentes patrones de herencia, por lo que
el asesoramiento genético es especifico segiin la
entidad estudiada y la persona que consulta.

La experiencia clinica del médico genetista se
puede retroalimentar incluso con el conocimiento
de las caracteristicas de la poblacién. La alta
frecuencia de una entidad en particular en
una regién (efecto fundador), caracteristicas
propias de esa comunidad como aislamiento
geogréfico que puede conllevar a un aumento de
la consanguinidad y las migraciones que pueden
responder la presencia de una condicién en una
determinada poblacién.

Por lo tanto, la evaluacién Genética no sélo
consiste en reunir una serie de hallazgos clinicos
para establecer el diagnéstico. Se debe ademds
conocer el entorno familiar, los diferentes
afectados en su grupo, procedencia y donde
nacieron sus integrantes, incluso como ya se
menciond la presencia de un determinado
apellido puede estar relacionado con una o
diversas entidades. Por lo que la unién de
todos estos factores clinicos y epidemiolégicos
son necesarios y entre ellos la elaboracion de
la genealogia representa una fuente de datos
importante que debe formar parte de la historia
clinica en Genética Médica.

Prof. Francisco Cammarata-Scalisi

Unidad de Genética Médica. Facultad de Medicina.
Universidad de Los Andes, Mérida, Venezuela
francocammaratal9@gmail.com
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Intolerancia a FODMAPs: ;Un nuevo inquilino?
FODMAPs intolerance: A new tenant?

Seifior editor

Los FODMAPs constituyen un grupo
de carbohidratos de cadena corta que
incluyen Oligosacdridos (fructanos y galacto
oligosacédridos), Disacdridos (lactosa),

Monosacéridos (Fructosa) y Polioles (sorbitol y
manitol) presentes en una amplia variedad de
alimentos y que tienen la caracteristica comtin
de ser pobremente absorbidos en el intestino
delgado y ampliamente fermentados por los
microorganismos colénicos.! Estas sustancias
pueden actuar como prebiéticos, promoviendo
la proliferacién de microorganismos beneficiosos
como Bifidobacterium y Lactobacillus,
productores de dcidos grasos de cadena corta,
entre los cuales figura el butirato con un
reconocido papel benéfico en la salud intestinal
del huésped.! Desafortunadamente su gran
capacidad osmética, provocando aumento
del contenido de agua en el intestino delgado
y del trdnsito intestinal, sumado a su rdpida
fermentacion por las bacterias colénicas
produciendo excesivas cantidades de diéxido
de carbono, metano e hidrogeno, pueden causar
sintomas como flatulencia, dolor y distensién
abdominal, principalmente en pacientes con
trastornos funcionales digestivos como el
Sindrome de Intestino Irritable.?

Existen varios trabajos de investigacion que,
si bien demuestran la efectividad del uso de
una dieta baja en FODMAPs en el manejo del
Sindrome de Intestino Irritable, tienen varias
limitaciones como la falta de estandarizacién en
las dietas de los grupos de intervencién y control,
ausencia de evaluacion de las intolerancias de los
pacientes previas al ensayo y falta de datos sobre
la adherencia a la dieta. A pesar de esto, una dieta
baja en contenido de FODMAPs se recomienda
como parte del manejo de los pacientes con
trastornos funcionales como el Sindrome de
intestino irritable e hinchazén/distensién
abdominal funcional, asi como aquellos con
Enfermedad Inflamatoria intestinal con sintomas
funcionales en remisién."**

Recientemente se ha caracterizado de una
manera mds clara varios mecanismos de accién
de estos carbohidratos para la generacién de
sintomas' estableciendo por ejemplo que, a
diferencia de fructanos, galacto oligosacaridos y
lactosa que producen frecuentemente distensién
abdominal por la pérdida de hidrolasas
intestinales con el consiguiente efecto osmético
y la posterior fermentacidn, tanto la fructosa
como los polioles consumidos en cantidades
excesivas solo causarfan sintomas en individuos
especificos, estableciendo la posibilidad de
que las caracteristicas individuales (étnicas y
genéticas) podrian influir en el desarrollo de
sintomas, independientemente de la enfermedad.



Ademads, es conocido que los FODMAPs pueden
alterar la composicién de la microbiota intestinal,
pero también se reporta que existen diferencias
significativas en la composicién de ésta dltima
que podrian predecir la respuesta al consumo
de estos carbohidratos, lo cual sugeriria que los
efectos de la dieta dependen en gran medida
de la naturaleza de la microbiota de cada
individuo, como se demostré en un estudio
comparando voluntarios sanos y pacientes con
trastornos digestivos funcionales.® Asimismo,
se ha reportado que el consumo simultdneo de
los subgrupos de FODMAPs puede provocar
un empeoramiento de la malabsorcién con
mayor sintomatologfa digestiva en comparaciéon
a la ingesta de cada uno en forma individual,
sugiriendo que existen interacciones entre éstos,
interfiriendo con los procesos de absorcion y
fermentacién o influyendo sobre la microbiota
intestinal y su comportamiento metabdlico.!

Considerando toda esta informacidén, es
importante realizar mds estudios para definir
completamente el papel de los FODMAPs en
el desarrollo de sintomas digestivos y sobre
todo establecer si la intolerancia a estos
azucares realmente solo forma parte de algunas
enfermedades o constituye una entidad nueva
que deberia caracterizarse.

Dr. Alexis |. Ormefio Julca

Servicio de Pediatrfa del

Hospital Regional Lambayeque. Pert
E-mail: alexisojulca@yahoo.es
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Diagnostico ecografico de craneosinostosis en
Atencion Primaria

El motivo de consulta mds frecuente en
Neurocirugia Pedidtrica (NP) procedente de
Atencién Primaria (AP) es la deformidad craneal.!

Resulta determinante poder distinguir las
deformidades posicionales de las verdaderas
craneosinostosis por las consideraciones
diagndsticas y terapéuticas que conllevan cada
una de ellas.

La escafocefalia es la sinostosis aislada més
frecuente (40-60 %). Tiene una incidencia de 1
caso por cada 5000 recién nacidos.?

Consiste en el cierre precoz de la sutura sagital
que origina un aumento del didmetro antero-
posterior del crdneo. En la exploracién fisica se
pone de manifiesto mediante una deformidad
craneal que puede estar presente al nacimiento
y, en ocasiones, puede palparse un relieve 6seo
a lo largo de la sutura fusionada. El diagnostico
hasta la actualidad se ha basado en la exploracién
clinica, la radiograffa de crdneo y la tomografia
computarizada (TC) craneal con reconstruccién
tridimensional, siendo esta tiltima la técnica de
eleccién diagnéstica.!

Recientemente se ha postulado la ecografia
como prueba de imagen de primera eleccién
para el estudio de lactantes con deformidad
craneal.’

Presentamos el caso de un lactante de 30
dias de vida, sin antecedentes familiares ni
personales de interés clinico, que es traido a
consulta por sus padres para una valoracién
general correspondiente al control ordinario del
mes de edad. Presentaba discreta conformacion
craneal sugerente de craneosinostosis sagital
o escafocefalia sin prominencia de la sutura
sagital a la palpacion. Se reevalud a los 2 meses
de edad con exploracién fisica similar. Se
realizaron ecografias cerebrales transfontanelar
y craneal (de suturas) donde no se objetivaron
alteraciones.

En nuevo control ecografico realizado a los
4 meses de edad se visualiz§ la sutura sagital,
aun permeable, aunque en grado mds avanzado
de cierre que las suturas adyacentes (coronal,
porciones derecha e izquierda) (Figura 1).

Se remitié a NP con el diagnostico de
escafocefalia para valoracién quirdrgica.

Se volvid a valorar ecogréficamente a
los 7 meses de edad, previo a la cirugfa, con
sutura sagital completamente fusionada en
todo su recorrido y prominencia de la misma, a
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diferencia de las restantes que permanecian atin
permeables (Figura 2).

COMENTARIOS

Con este caso de craneosinostosis sagital
diagnosticada por ecografia en AP se pone
de manifiesto que la ecograffa craneal como
herramienta diagndstica es una técnica de cribado

inicial a considerar como alternativa a la TC si
existe sospecha clinica de craneosinostosis.

Luis Ortiz Gonzdlez®™", Carlos Ortiz Peces®
y Luis Ortiz Peces C*

a.Clinica de Pediatria Dr. Luis Ortiz. Badajoz.
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Ficura 1. Ecografia craneal (de suturas) realizada a los 4 meses de edad
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FiGura 2. Ecografia craneal realizada a los 7 meses de edad
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Hipoglucemia: ;Qué tipo de muestras se deben
preservar del momento de la hipoglucemia?
Importancia de la muestra critica.

Sr. Editor:

Hemos leido con gran interés el articulo
“hipoglucemia neonatal: revisién de las précticas
habituales”, publicado recientemente en Archivos
Argentinos de Pediatria.! Debido a que el objetivo
del trabajo es “unificar criterios para el manejo
y la atencién de los recién nacidos con riesgo de
padecerla y los que experimentan hipoglucemia”,
creemos pertinente esclarecer y especificar las
implicancias de la toma de muestra en crisis
(muestra critica),” debido a que es una falencia
frecuente en la préctica clinica. En la revisién
publicada, si bien se menciona la importancia
de conservar el plasma obtenido durante el
episodio de hipoglucemia, no hace referencia
a otros tipos de muestras que se requieren
obtener en ese momento. La determinacién
de: hormonas, el perfil de acilcarnitinas, de
aminodcidos (plasmdticos o en papel de filtro) y
dcidos organicos urinarios en el momento de la
hipoglucemia, (ademds de lo mencionado en el
articulo respecto de beta hidroxibutirato, 4cidos
grasos no esterificados, dcido l4ctico y estado
dcido base), permiten comprobar si las respuestas
fisiolégicas esperadas ante la hipoglucemia
ocurren o no y ademds, permiten inferir cual de
las vias metabdlicas involucradas, podria estar
afectada. Si bien la solicitud e interpretacién

Cartas al editor | Arch Argent Pediatr 2020;118(1):e121-e125 / €125

de estos resultados es tarea del especialista

y seguramente estdn fuera del objetivo de la

mencionada publicacién, la recoleccién de las

muestras sobre las cuales es 6ptimo realizar estos
estudios es de resorte del pediatra/neonatélogo.

Estos estudios realizados fuera del episodio

de hipoglucemia, pueden resultar “normales”,

ya que el proceso fisiopatolégico que genera la
hipoglucemia, no estd activo en ese momento.

Msés atn, haber documentado la hipoglucemia

y no haber tomado la muestra critica (o haberlo

hecho de manera incompleta), implica a posteriori

la exposicion del recién nacido, ya sea a pruebas
funcionales (ej, prueba de glucagén, prueba de
ayuno, etc) o a nuevos eventos de hipoglucemia,
con los riesgos que estos implican. Por supuesto,

ademds, generaria una demora diagndstica y

eventualmente también terapéutica. Por ello, es

que consideramos pertinente aclarar cuales son
las muestras necesarias a tomar ante un episodio
de hipoglucemia neonatal:?

1) Plasma: 0,5 ml (aminodcidos), si no se procesa
en el momento: freezar.

2) Suero: 0,5ml (insulina, cortisol, hormona de
crecimiento) si no se procesa en el momento:
freezar.

3) Gotas de sangre impregnadas en papel de
filtro (aminodcidos/acilcarnitinas), conservar
a temperatura ambiente.

4) Orina: determinar presencia o ausencia de
cetonuria y freezar al menos 5 ml para dcidos
organicos urinarios.

Sin otro particular, lo saludan atte:

Dr. Hernan Eiroa

Dra. Maria C. Tubio
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Hospital de Pediatria “Prof. Dr. Juan P. Garrahan”
Buenos Aires, Argentina
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