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Algunos desafios en mucopolisacaridosis tipo I
A few challenges in mucopolysaccharidosis type I
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RESUMEN

Se describen como desafios actuales en
mucopolisacaridosis I la necesidad de una
clasificacién adecuada, vinculdndola a las
indicaciones terapéuticas; el diagndstico
temprano desde la pesquisa neonatal, sus
ventajas y dificultades hasta la sospecha clinica
de las formas grave y atenuada; el cuidado de
la patologia espinal y oftalmoldgica, desde el
diagnostico, el seguimiento y el tratamiento; las
reacciones alérgicas por terapia de reemplazo
enzimadtico, su diagndstico y tratamiento. Por
altimo, la transicién hacia el cuidado adulto.
Palabras clave: mucopolisacaridosis I, tamizaje
neonatal, diagndstico, alergia, transicion ala atencion
de adultos.
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INTRODUCCION

Los avances en el conocimiento y
en la experiencia de seguimiento de
pacientes con mucopolisacaridosis I
(MPS I) presenta algunos desafios
para analizar, como la clasificacién
actual, el diagndstico temprano, el
rol del pediatra, el seguimiento y la
transicion hacia el cuidado adulto."?

Clasificaciéon

Los pacientes con MPS I se
clasificaban segtin su gravedad en
tres formas clinicas: Hurler, Hurler-
Scheie y Scheie. Establecer una clara
diferenciacion entre cada una de ellas
no resulta facil. Se intent6, a nivel
internacional, generar un puntaje

clinico para diferenciarlas, sin éxito.!
Se optd, entonces, por definir dos
formas clinicas, una “grave” (FG),
correspondiente a lo que se llamaba
sindrome de Hurler, y una forma
“atenuada” (FA), que abarcaba los
casos de Hurler-Scheie y Scheie.
Cada forma clinica tiene indicacién
de un tratamiento diferente, lo que
hace imprescindible un diagnéstico
correcto.?

La FG se ha definido por la
presencia de signos clinicos antes de
los 12 meses de edad o en un paciente
de menos de 30 meses con fenotipo
para MSP Iy con retraso madurativo
o si hay un hermano con MPS I grave.
El resto de los pacientes corresponden
a FA.

Los signos méds evaluados
para la clasificacién fueron retraso
madurativo, cifosis, artropatia,
macrocefalia y cardiomiopatia.2 No hay
marcadores bioquimicos que permitan
diferenciar las formas clinicas, y, solo
en algunos casos, el estudio molecular
puede ayudar para ello.?

Comparando los datos de un
registro internacional de pacientes
con MPS I,* entre América Latina
(AL) (incluido Brasil) y el resto del
mundo (RM), se informaron un 30 %
de FG en AL versus el 60 % en RM.
Cabe preguntarse si se trata de un
fenotipo diferente en AL o si se estd
clasificando como FA a pacientes con
FG. La clasificacién de cada paciente
impacta en su indicacién terapéutica.

El diagnéstico y tratamiento
tempranos en ambas formas clinicas
mejora el prondstico.>® Se observéd
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que, en nifios trasplantados antes de los 9 meses,
el desarrollo cognitivo era normal a largo plazo.”
En las FA, la terapia de reemplazo enzimdtico
(TRE) temprano mejora la funcién respiratoria y
cardfaca, las manifestaciones dseas y articulares,
y la calidad de vida.®

Diagnéstico temprano
a) Por pesquisa neonatal

La pesquisa neonatal permite un diagndstico
temprano, que busca la deficiencia enzimadtica
en una gota de sangre en papel de filtro, pero el
resultado no permite diferenciar una forma grave
de una atenuada para decidir cudl tratamiento
indicar.” Puede que los signos clinicos, escasos
o ausentes en el neonato, no permitan definir
la forma clinica, y el genotipo puede predecir el
fenotipo solo en algunos casos.**°

Otra de las dificultades de la pesquisa es que
existe la pseudodeficiencia, que es frecuente. En
esos casos, la gota de sangre revela deficiencia
enzimdtica, pero sin enfermedad. Se diferencia
de la deficiencia verdadera por la presencia o
no de glicosaminoglicanos en orina, que estdn
ausentes en la pseudodeficiencia y/o con el
estudio molecular."

Al iniciar la TRE en un neonato con pesquisa
positiva, sin poder precisar la forma clinica, se
puede modificar el fenotipo del nifio y perder la
oportunidad de indicar un trasplante de médula,
lo que pone en riesgo el desarrollo neurolégico.
Tener el genotipo y consultar con profesionales
con experiencia ayuda a decidir el tratamiento."
El primer estudio sobre pesquisa de MPS I se
realizé en Taiwdn y se encontré un nimero
mds alto de casos de lo que tenfan cuando el
diagndstico era clinico.'

b) Por sospecha clinica

En los pacientes con FG, signos como
cifosis, hernias y rinitis y /u otitis reiteradas son
llamativos y conducen al diagnéstico.? En los
pacientes con FA, el compromiso articular y las
hernias son los signos més llamativos. La demora
diagndstica desde la aparicion de los sintomas se
estima entre 2 y 9 afios.'?"

Un cuestionario respondido por 168 pacientes
de EE. UU., Europa y Latinoamérica (graves, el
55 %; atenuados, el 35 %, y el 9 % no aclarado)
diagnosticados en 2009-2013 y 582 médicos
(pediatras y reumatélogos) mostré que los
sintomas que llevaron a la consulta a los casos
de FG fueron dificultad para respirar, hernias,
abdomen globuloso y curvatura de la columna,

y, en los atenuados, rigidez articular y hernias.
La edad promedio del diagnéstico fue de 1,7
afnos en las FG y de 8,2 afios en las FA. E1 25 % de
los pacientes graves y el 14 % de los atenuados
habian consultado a un total de 7 especialistas
diferentes antes del diagndstico. Esto muestra
la necesidad de incentivar el diagndstico mds
temprano.' Solo el 20 % de los pediatras y
el 33 % de los reumatélogos sospecharon el
diagnoéstico de mucopolisacaridosis frente a
la historia clinica de un caso atenuado. Por la
frecuencia del compromiso articular en las FA, es
importante una mirada desde este.

b.1. Compromiso articular
Las FA son simuladores de artritis para el
reumato6logo.'>' El diagnéstico diferencial incluye
lo siguiente:'”!®
e MPS I tratada como enfermedad reumadtica.
e Esclerodermia.
e Artritis idiopdtica juvenil (AIJ).
e Distrofia muscular.
e Enfermedad de Perthes.
e Artrogrifosis.
* Osteogénesis imperfecta.
¢ Dermatopolimiositis.

Los depésitos de glicosaminoglicanos en
la cdpsula articular, tendones y ligamentos y
alteraciones metafisarias, con modelado éseo
defectuoso, producen rigidez, sobre todo, en
las manos (mano en garra) y los hombros."” La
mucopolisacaridosis, a diferencia de la AIJ, no
presenta signos inflamatorios. La rigidez afecta,
principalmente, las articulaciones interfalangicas
distales, mano en garra, marcha en puntas de
pie por retraccién del tendén de Aquiles. No se
exacerba con el reposo. Tampoco se benefician
del uso de antiinflamatorios no esteroides y
corticoesteroides; no presentan reactantes de fase
aguda ni autoanticuerpos.”

Otros diagndsticos diferenciales son
campodactilia aislada y sindrémica, que
compromete las articulaciones interfaldngicas
proximales y suele verse en el quinto dedo, y
queiroartropatia diabética con disminucién
de la movilidad de metacarpofaldngicas e
interfaldngicas por contraccion.?! (Algoritmo 1)*

El 25 % de los sindromes del ttinel carpiano
(STC) son idiopdticos, secundarios a la compresién
del nervio mediano por engrosamiento del
retindculo flexor y las vainas tendinosas, pero,
en su presencia en un nifio, se debe sospechar
de una MPS I, ya que lo presentan més del



50 % de los pacientes con mucopolisacaridosis.
El diagndstico puede retrasarse porque® los
sintomas no son caracteristicos. Pueden morderse
los dedos o retirar la mano al intentar revisarlas;
son torpes; regresan su funcién motora; pueden
tener disminucion de la sudoracién de la zona
afectada o vigilia nocturna. La cirugfa evita el
dafio neurolégico permanente.

Sobre 974 pacientes con MPS I, 291 presentaban
STC. Se sugiere buscar STC a partir del tercer afio
en la FG y a partir de los 5-7 afios en la FA.?* El
dedo en gatillo (tenosinovitis estenosante) de
la mano es de diagnéstico clinico.* El Paediatric
Gait Arms Legs Spine (pGALS) es un instrumento
(basado en evidencia) y dirigido a médicos no
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especialistas para evaluar las articulaciones con
maniobras rdpidas. Tiene excelente sensibilidad
para detectar anormalidades.”?*

El examen incluird la marcha, abrir y cerrar
de manos, posicién de rezo, rotacién y abduccion
de hombros, caderas, columna cervical y
dorsolumbar, articulaciéon temporomaxilar y ver
si entran 3 dedos en la boca. Dos de cada tres
pacientes con MPS I con compromiso articular
presentan restriccion de los dedos, que puede
observarse ya a los 8-10 meses.?®

El depésito de glicosaminoglicanos genera
una respuesta inflamatoria e inmunoldgica. La
transcripcién de ciertas protefnas estimuladoras
de osteoclastogénesis produce destruccién dsea y
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aumenta la apoptosis de los condrocitos que viven
menos, lo que lleva a la proliferacién celular,
degradacion de cartilago y hueso, destruccién de
articulaciones y osteopenia.?®*

Dada la similitud del proceso inflamatorio entre
AR] y mucopolisacaridosis, se estd estudiando en
animales si el tratamiento con agentes bioldgicos,
como antagonistas del factor de necrosis tumoral
(fumor necrosis factor; TNF, por sus siglas en inglés),
de la interleuquina 1 (IL-1) y la via de la quinasa
Jano (JAK por las siglas en inglés de Janus kinases),
serfan efectivos.*

b. 2. Displasias esqueléticas

Algunos pacientes consultan por alteraciones
6seas, y la mucopolisacaridosis serd incluida
entre los diagndsticos diferenciales. Una amplia
variabilidad de expresiones esqueléticas se conoce
como disostosis multiple.

Distintas mucopolisacaridosis pueden
presentar fenotipo similar y no tienen un signo
radiolégico especifico. Son orientadores la
baja estatura, la alteracién de las proporciones
corporales, los trastornos de la marcha, la
limitaciéon de la movilidad articular y el
compromiso espinal.®*

Las caracteristicas radiolégicas de las
disostosis multiples son precoces. Son
macrocefalia, silla turca en “]”, engrosamiento
de la calota, costillas y claviculas anchas (forma
de remo), cuerpos vertebrales ovoideos o en
gancho (hipoplasia del segmento anterior del
cuerpo vertebral en el de perfil), coxa valga,
techo acetabular verticalizado, metacarpianos
cortos, metdfisis proximales de segundo-quinto
metacarpianos, terminados en punta. Osteopenia
y osteoporosis estdn en el 31 % de los pacientes.”

La evaluacion periddica de estatura detecta
retardo de crecimiento (cambios de puntaje z
mayores de 0,7 a 1). El cociente estatura sentada /
estatura por edad detecta el tronco corto.** La
macrocefalia relativa a la estatura se detecta por
la relacion circunferencia cefélica/estatura por
edad.”

Un estudio sobre 14 pacientes con enfermedad
grave mostré que la mayorfa nacfan con un peso
y talla mayor del percentilo 50, y la baja estatura
se presento a los 3-4 afios.* Otro, de 463 casos
no tratados del registro internacional, informé
retardo de crecimiento desde los 6 meses, pero las
FG estaban por debajo del tercer percentilo a los
4 afios, y las FA, a los 9. Detectar MPS I por baja
talla seria, entonces, tardio.*®

El pediatra y el desafio clinico

Los pacientes con enfermedad crénica, entre
ellos, los que padecen MPS I, tienen distinta
gravedad o progresién y suelen requerir
multiples consultas e internaciones.* El pediatra
es la primera linea en el diagndstico y es el
médico de cabecera, que fomenta el trabajo
interdisciplinario y mantiene el vinculo con el
profesional que la familia y el paciente sientan
mads cercano.” Un hospital de dia polivalente
es ideal para el seguimiento ambulatorio de
estos pacientes, para la etapa de estudios sobre
el compromiso sistémico y el tratamiento en
caso de TRE. Trabajard para mejorar la calidad
de vida, fomentar la autonomia, asegurar la
atencion integral, la adaptacion del hogar y
la insercién escolar. La calidad de vida debe
evaluarse periédicamente con métodos objetivos
(PedsQL versién 4.0).

Seguimiento y tratamiento oftalmolégico:
avances en el trasplante de cérnea

Es otro de los desafios en el seguimiento. Todas
las estructuras oculares presentan depdsitos de
glicosaminoglicanos. Puede haber alteraciones
orbitarias, como pseudoexoftalmos (6rbitas planas,
escafocefalia) e hipertelorismo, alteraciones de
los pdrpados y musculos extraoculares (ptosis,
edema o infiltrado del parpado). E1 90 % presenta
hipermetropia, por acortamiento del globo ocular.
El 36 % tiene alteraciones de la motilidad ocular
(movimientos erréticos y / o nistagmo) o estrabismo
convergente. Puede haber vacuolas intracelulares
en la conjuntiva, esclera engrosada, coroides con
glicosaminoglicanos en las paredes endoteliales,
cristalino con inclusiones citoplasmadticas en
el epitelio.®®*’ La opacidad corneal es un signo
predominante. Se pierden conos y bastones, y las
células ganglionares de la retina se reducen en
ntmero. Puede haber glaucoma por depdésitos de
glicosaminoglicanos en el dngulo iridocorneal.*
El infiltrado de la ldmina cribosa ocasiona
papiledema, que llevard a la atrofia éptica y a la
obstruccién del canal escleral.*!

El examen oftalmolégico completo incluye
agudeza visual, binocularidad / estereopsis, visién
color/contraste (el edema de cérnea cambia la
visién de los colores y del contraste), campo
visual, biomicroscopia, tonometria y gonioscopia
para el seguimiento del glaucoma, topografia
corneal, fondo de ojo (solo se puede realizar
sin opacidad corneal). La microscopia confocal
ayuda a decidir qué tratamiento quirdrgico
corresponde.*



Los exdmenes complementarios que se
realizan son los siguientes:
e Tomografia de coherencia éptica de cdmara
anterior (para evaluar los glicosaminoglicanos
a nivel del dngulo) y posterior (para ver
infiltrados a nivel de la retina).
e Potenciales evocados/ electrorretinografia en el
caso de que el paciente no conserve su vision.
La cirugfa de cérnea se indica en el paciente
grave trasplantado o en la forma atenuada.® Indicar
una queratoplastia implica un estudio completo
y seguimiento. Puede hacerse queratoplastia
penetrante, idealmente después de los 12 afios, o
lamelar anterior, ya que el endotelio casi no presenta
infiltrado.* La experiencia es limitada.®

Reacciones alérgicas y desensibilizacién frente
a reacciones inmunoldgicas

La TRE puede producir reacciones adversas,
inclusive de hipersensibilidad, que forman parte
de las denominadas “reacciones por infusién”.
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Son eventos muy similares clinicamente, con
independencia del mecanismo fisiopatolégico
subyacente. El manejo y el pronéstico son
diferentes de acuerdo con el tipo de reaccién
involucrada (Tablas 1 y 2).

Cuando los sintomas son leves y durante
el primer tratamiento, sin sospecha de
sensibilizacién o contacto previo, serfa un cuadro
mediado por activacién del complemento o
liberacién de citoquinas, por lo que mejoraria al
bajar la velocidad de infusién y premedicar para
la préxima dosis.*!

Si existe la posibilidad de sensibilizacién
previa, deberd investigarse la presencia de
inmunoglobulina E (IgE) especifica. Con sintomas
en infusiones subsiguientes (posibilidad de
sensibilizacion), deberd sospecharse una reaccién
alérgica y estudiarla. Si el cuadro es leve, podria
intentarse reinfundir bajando la velocidad y
premedicando, pero, si el cuadro empeora, deberd
evaluarlo un alergélogo.

TasLA 1. Descripcién de las principales reacciones por infusién (elaboracién propia)

Reacciones por infusién ~ Mecanismos fisiopatolégicos

Conducta por tomar

Sindrome de activacién

Se desarrolla més frecuentemente en la

del complemento

Reaccién de hipersensibilidad; se produce como
consecuencia de la activacién del complemento.!
Con la liberacién de C3a, C5a y C5b-9,

los cuales son capaces de activar receptores
especificos en mastocitos, baséfilos y otras
células fagociticas y producir la liberacién

de mediadores.*?

Tipicamente, ocurre minutos después de
haberse iniciado la infusién, pero puede

ser tardio, en particular, si el paciente estad
premedicado (enrojecimiento, rash, disnea,
dolor torécico).*

primera exposicioén; no requiere contacto previo.
Rara vez, ocurre en el segundo o tercer tratamiento.
Generalmente, es leve o ausente en la
reexposicion. Puede generar taquifilaxia.
Responde a la velocidad de infusién

y al tratamiento con esteroides y anti-H1.

Es impredecible.

Las pruebas de alergia no sirven.

Sindrome de
liberacién
de citoquinas®

Posiblemente, debido al resultado de la
activacion sostenida de una variedad de células,
como monocitos, macréfagos, linfocitos Ty B,

y se caracteriza por un incremento de los niveles
de TNF-a e IFN-y.

Se produce dentro de 1 o dos horas de
exposicion al estimulo seguido por incremento
en la IL-6 e IL-10y, en algunos casos, IL-2 e IL-8.
Produce eritema, edema, dificultad respiratoria,
fiebre, hipotensién, mialgias etc.

Riesgo de muerte.

La premedicacion, junto con otras medidas,
como reducir la velocidad de infusién,

han demostrado ser efectivas.

Puede tener compromiso cutdneo,
respiratorio y de 6rganos,

y poner en riesgo la vida del paciente.

No hay pruebas diagndsticas certeras.

Los cuadros mds graves pueden ser
contraindicacion del tratamiento.

Anafilaxia®

Es una reaccion sistémica inmediata que ocurre
cuando un individuo previamente sensibilizado
es reexpuesto a un alérgeno. Esto es causado por

la liberacién inmediata de mediadores vasoactivos

de los mastocitos tisulares y baséfilos periféricos
a través de un mecanismo mediado por IgE,
que pone en riesgo la vida del paciente.

Requiere exposicién previa; no se produce

en la primera reaccién.

Los mecanismos son mediados por IgE,

por lo que pueden realizarse test cutdneos

o serolégicos para buscar el anticuerpo
especifico.

La desensibilizacion es un tratamiento posible.

TNF-a: factor de necrosis tumoral alfa; IFN-y: interfer6n gamma; IL-6: interleuquina 6; IL-10: interleuquina 10;
IL-2: interleuquina 2; IL-8: interleuquina 8; IgE: inmunoglobulina E.
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Con estudios positivos para IgE especifica, procedimiento riesgoso, debe ser realizado por
podria intentarse desensibilizar al paciente, médicos entrenados en ambientes controlados.
evaluando los riesgos y beneficios junto con la Existen pocos casos reportados, pero exitosos para
familia y con el equipo tratante.’** Al ser un el tratamiento con laronidasa.>**

TaBLA 2. Definicion de anafilaxia (modificado de Sampson et al.)**

La anafilaxia es altamente probable cuando se cumple 1 de los siguientes 3 criterios:

1. El paciente no se sabe alérgico; hay comienzo agudo de la enfermedad (de minutos a algunas horas) con afeccién de la piel,
mucosa o ambas (pdpulas, prurito, flushing, angioedema de labios, lengua o tGvula).
Y, al menos, uno de los siguientes:
a. Compromiso respiratorio (disnea, broncoespasmo, estridor, pico de flujo espiratorio disminuido, hipoxemia).
b. Hipotensién asociada a sintomas de disfuncién de érgano (hipotonia, sincope, incontinencia).

2. El paciente conoce que es alérgico y tiene dos o més de los siguientes, que pueden ocurrir rdpidamente después de la
exposicion a un alérgeno conocido por el paciente (minutos u horas):
a. Afeccién de piel y mucosas.
b. Compromiso respiratorio.
c.  Hipotensién o sintomas asociados, sincope o incontinencia.
d. Sintomas gastrointestinales persistentes (célicos, dolor, vémitos).

3. El paciente se sabe alérgico y tiene hipotension inmediatamente después de una exposicion a un alérgeno conocido
(minutos u horas):
a. Lactantes y nifios: hipotensién (dependiendo de la edad) o més de un 30 % de disminucién de la sist6lica;
menos de 70 entre 1 mes y 1 afio; menos de [70 + (2 x edad)] entre 1y 10 afios.
b. Adultos: menor de 90 mmHg o reducciéon de mds de un 30 % del basal individual.

ALGORITMO 2. Manejo de reacciones de infusion por reemplazo enzimdtico (modificado de Doessegger L et al. Clinical
Development Methodology for Infusion-related Reactions with Monoclonal Antibodies. Clinical & Translational
Immunology. 2015; 4(7):e 39)

" La reaccién cumple los criterios de anafilaxia

sin cuadros virales concomitantes

) A

| Primera infusién | | Infusiones previas |
Sospecha de anafilaxia.
Mecanismos
| ;Sospecha de sensibilizacién previa? ] mediados por IgE. —
] Nueva reaccién o
Enlo pOSlble se debe reaccion atfpica
medir triptasa en (inicio dentro de
el cuadro agudo. los 15 minutos o
» incremento
Luego de la reaccion de la gravedad).
No § St Se debe consultar al
especialista, medir IgE
especifica, Fest cu’Faneo
de lectura inmediata/
intradermoreacciéon
ELISA.
Reinfundir: Test positivos Reinfundir: Si,
Si, en reacciones s oo en reacciones leves.
;Desensibilizar o evitar? .
leves. No, en No, en reacciones
reacciones graves. graves.

Se debe premedicar y disminuir
la velocidad de infusién en reacciones leves.

IgE: inmunoglobulina E; ELISA: ensayo por inmunoabsorcién ligado a enzimas.



Transiciéon

La transicién es un proceso de pasaje
planificado de los adolescentes o adultos jévenes
de un sistema de atencién pedidtrico a uno
de adultos, que asegura el cuidado médico
ininterrumpido. La preparacién comenzara
desde la pediatria, indagando acerca de pautas
de autonomia y responsabilidad en temas
relacionados con la salud y de la vida cotidiana.*

Existen obstdculos para la transicion:

Del paciente: conducta dependiente,
inmadurez, gravedad de la enfermedad, falta de
confianza en el nuevo grupo de profesionales.

De la familia: necesidad de control,
sobreproteccion, dependencia emocional con el
pediatra, sobredimensién de la gravedad de la
enfermedad, falta de confianza en los nuevos
profesionales.

Del pediatra: lazos emocionales fuertes con el
paciente y la familia, sentirse capaz de atender a
adultos jovenes, falta de confianza en el nuevo
equipo, ambivalencia acerca de la transicién.

Del clinico o médico de adultos: poco
conocimiento de la enfermedad, dificultad para
abordar las necesidades psicosociales de los
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pacientes, transicién sin coordinacién, temor

por consultas méds demandantes (consultas

largas, tener que responder correos electrénicos,
mensajes telefénicos, etc.).”

La transicién consta de tres pasos:

1. Preparacién: asegurarse, con una herramienta
objetiva, que el adolescente esté listo para
manejar el cuidado de su salud de la manera
mads independiente posible.

2. Planificacion: anticiparse a los requisitos para
la transicién y aclarar las responsabilidades
de quiénes harén qué y cudndo (tanto jévenes,
padres como médicos).

3. Implementacién: asegurar una transicién lo
mads “suave” y ensamblada posible.

La planificacién lleva tiempo y la estrategia
de co6mo hacerlo deberd tener en cuenta las
caracteristicas de los pacientes, sus necesidades
especiales de cuidado y control. Cada institucién
debera considerar el cuidado del paciente y no
de la enfermedad. Debe asegurar el cuidado
médico de alta calidad, apropiado para cada
etapa del desarrollo y su continuacién de forma
ininterrumpida.

TABLA 3. Programa de transicion para pacientes con errores del metabolismo®!

Edad/afios Plan

0 Educacién a los padres, diagnéstico, tratamiento, signos de alarma.
6 Se contintia la educacién a los padres.
Se comienza la educacién del paciente.
12 Se comienza la educacién sobre la transicion.
13 Se evaltian los conocimientos del paciente sobre su enfermedad.
14 Se fomentan las visitas del paciente solo con el pediatra.
15 Se facilitan las visitas conjuntas con el pediatra y el clinico.
16-18 Se evaltia la preparacién del paciente.

Evaluaciéon médica completa y preparacién de informes y documentacién relevante.

Transferencia definitiva al médico clinico.

TaBLA 4. Facilitadores del proceso de transicion. Recomendaciones de la SAP
www.sap.org.ar/docs/profesionales/transicion_del_adolescente_con_enfermedades_cronicas.pdf

e Laexistencia de grupos de subespecialistas de adultos en diferentes centros del pafs capaces de continuar el seguimiento de

los pacientes.

e Lamayoria de los pacientes pedidtricos con enfermedades crénicas pueden lograr pautas de independencia y autonomia...

e Sedebe incluir en las estructuras hospitalarias las clinicas de transicién, para que no dependan de esfuerzos individuales.

e Se deben unificar los métodos de evaluacién de estos programas para observar resultados, calidad de atencién y satisfaccién

del paciente y su familia.

e Se debe evaluar la historia y curso clinico de la enfermedad a largo plazo y el impacto en la calidad de vida...

e Se debe continuar el trabajo en Educacién Continua en Pediatria para el diagndstico precoz y el seguimiento adecuado e
intensificar la Educacién Continua del médico clinico y del subespecialista de adultos cerca de las enfermedades de inicio

en la edad pedidtrica.

e Se debe mantener la comunicacién y el trabajo coordinado entre el equipo pediatrico, el de adultos, el paciente y su familia.
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La coordinacién de los equipos pedidtricos y

de adultos serd un proceso liderado por quien sea
de confianza del paciente y su familia. Incluird
la preparacion del paciente para desarrollar su
autonomia, tomar decisiones junto con la familia,
mantener el contacto y contencién, y evaluar el
proceso.”

La Tabla 3 es un ejemplo de programa

de transicién para pacientes con errores del
metabolismo.?*%" La Sociedad Argentina de
Pediatria elabor6é un documento acerca del
proceso de transicién, con el diagndstico de
situacién en nuestro pafs, los obstdculos y los
facilitadores a este proceso (Tabla 4).' &
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