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Fibrosis quistica.

Concepto Etiologia Fisiopatologia Cuadro clinico Diagnéstico Tratamiento
La fibrosis quistica es una | La fibrosis quistica (FQ) es wuna | La fibrosis quistica (FQ) es una | Los sintomas en los recién nacidos pueden | Se lleva a cabo un examen de sangre | -Sintomatico, integral y multidisciplinario.

enfermedad hereditaria de
las glandulas exocrinas que
afecta fundamentalmente los
aparatos digestivo y
respiratorio. La fibrosis
quistica (FQ) es
una enfermedad genética
que provoca la acumulacion
de moco espeso y pegajoso
en los pulmones, el pancreas,
el higado, los intestinos, los
senos paranasales y los
organos sexuales.

enfermedad hereditaria. Es causada por
un gen defectuoso que lleva al cuerpo a
producir un liquido anormalmente
espeso Yy pegajoso llamado moco. Este
moco se acumula en las vias
respiratorias de los pulmones y en el
pancreas.

Esta acumulacién de moco ocasiona
infecciones pulmonares potencialmente
mortales y serios problemas digestivos.
Esta enfermedad también puede afectar
las glandulas sudoriparas y el aparato
reproductor masculino.

Muchas personas portan el gen de la
FQ, pero no manifiestan ningln
sintoma. Esto se debe a que para que
una persona tenga FQ debe heredar 2
genes defectuosos, | de cada padre.

enfermedad crénica y hereditaria
que constituye un grave problema
de salud. Es causada por wuna
mutacion en el gen CFTR, un gen en
el cromosoma 7 que codifica la

proteina  reguladora de la
conductancia transmembrana
(CFTR). Esta  proteina  es

responsable de una de las vias de
transporte de iones de cloruro en
las células epiteliales y también
controla la actividad de otras
proteinas de membrana, como los
canales accesorios de cloruro y los
canales de sodio. Como
consecuencia de este cambio, el
contenido de agua, sodio y cloro de
la mucosidad se espesa y disminuye,
lo que provoca las manifestaciones
clinicas de  esta  patologia:
Infecciones e inflamaciones que
destruyen los  pulmones, el
pancreas, el higado y el aparato
reproductor, principalmente.

incluir:

-Retraso en el crecimiento.

-Incapacidad para aumentar de peso
normalmente durante la ninez.

-Ausencia de deposiciones durante las
primeras 24 a 48 horas de vida.

-Piel con sabor salado.

Los sintomas relacionados con la funcion
intestinal pueden incluir:
-Dolor  abdominal a
estrefiimiento grave.
-Aumento de gases, meteorismo o un
abdomen que  parece  hinchado
(distendido).

-Nauseas e inapetencia.

-Heces palidas o color arcilla, de olor
fétido, que tienen moco o que flotan.
-Pérdida de peso.

-Historial de prolapso rectal.

Los sintomas relacionados con los pulmones
y los senos paranasales pueden incluir:

-Tos o aumento de la mucosidad en los
senos paranasales o los pulmones.
-Fatiga.

-Congestion nasal causada por los pélipos
nasales.

-Episodios recurrentes de neumonia.
-Dolor o presion sinusal causados por
infeccién o pdlipos.

causa del

para ayudar a detectar la FQ. El examen
busca variaciones en el gen de la FQ.

Otros examenes utilizados para
diagnosticar la FQ incluyen:
-El examen del tripsinégeno

inmunorreactivo (IRT, por sus siglas en
inglés) es una prueba de deteccién
estandar para FQ en recién nacidos. Un
alto nivel de IRT sugiere una posible FQ
y requiere examenes adicionales.

-La prueba de cloruro en el sudor es el
examen diagnostico estandar para la
FQ. Un alto nivel de sal en el sudor de

la persona es wuna sefal de Ila
enfermedad.

Otros examenes para identificar
problemas  que  pueden  estar

relacionados con la FQ incluyen:
-Radiografia de tdrax o tomografia
computarizada.

-Examen de grasa fecal.

-Pruebas de la funcion pulmonar.
-Medicién de la funcién pancreatica
(elastasa pancreatica en heces).
-Examen de estimulacion de secretina.
-Tripsina y quimiotripsina en heces.
-Transito esofagogastroduodenal.
-Cultivos pulmonares (obtenidos por
esputo, broncoscopia o muestra
faringea).

-Antibidticos, farmacos en aerosol para fluidificar las
secreciones respiratorias y maniobras fisicas para
eliminarlas.

-Broncodilatadores inhalatorios y, en ocasiones,
corticosteroides para aquellos que responden.

-Por lo general, suplementos de enzimas pancreaticas
y vitaminas.

-Dieta hipercalérica (a veces requiere alimentacién
suplementaria por sonda enteral).

-En pacientes con variantes especificas, moduladores
de CFTR que consisten en un potenciador de CFTR
o una combinacién de correctores de CFTR y un
potenciador de CFTR.

Albinismo.

El término albinismo se

refiere  habitualmente al
albinismo oculocutaneo.
El albinismo

oculocutaneo abarca un
grupo de trastornos
hereditarios que hacen que
el cuerpo genere poca

cantidad de una sustancia
denominada melanina, o
incluso nada de esta. El tipo y
la cantidad de melanina que
produce el cuerpo
determina el color de la piel,
del cabello y de los ojos. La
melanina también cumple
una funcion en el desarrollo
y funcionamiento de los ojos,
de modo que las personas
con albinismo tienen
problemas de vision.

-El albinismo oculocutaneo (OCA) es el
tipo mas comun vy significa que una
persona hereda dos copias de un gen
mutado, una de cada padre. Esto se
denomina herencia autosomica
recesiva. Es consecuencia de una
mutacion en uno de ocho genes,
etiquetados desde OCA| hasta OCAS.
-El albinismo ocular esta
principalmente limitado a los ojos, lo
que causa problemas de visién. El tipo
mas comun de albinismo ocular es el
tipo |. Este tipo se hereda por una
mutacion genética en el cromosoma X.

-Deterioro de la biosintesis de
melanina en los melanocitos —
ausencia o | melanina —
hipopigmentacion de la piel, el
cabello y los ojos

-Dependiendo del tipo de albinismo
oculocutaneo, puede haber ausencia
total de pigmentacion o una
cantidad variable de produccion de
melanina.

-El nimero de melanocitos no se
reduce.

-La melanina también es importante
para el desarrollo de las estructuras
del ojo y el enrutamiento de las
fibras nerviosas desde la retina hasta
el quiasma 6ptico — | vision en el
albinismo.

Una persona con albinismo puede tener
uno de estos sintomas:

-Falta de color en el cabello, la piel o el
iris del ojo.

-Piel y cabello mas claros de lo normal.
-Parches de piel sin color.

Muchas formas de albinismo estan
asociadas con los siguientes sintomas:
-Ojos bizcos o estrabismo.

-Sensibilidad a la luz.

-Movimientos oculares rapidos.
-Problemas de vision o ceguera funcional.

Las pruebas genéticas ofrecen la forma
mas precisa de diagnosticar el tipo
especifico de albinismo. Dichas pruebas
son utiles si usted tiene antecedentes
familiares de albinismo. También
resultan Gtiles para ciertos grupos de
personas que se sabe padecen esta
enfermedad.

Su proveedor de atencion meédica
también puede diagnosticar la afeccion
con base en la apariencia de la piel, el
cabello y los ojos. Un médico que se
especializa en problemas visuales
llamado oftalmélogo puede llevar a
cabo una electrorretinografia. Este es
un examen que puede revelar
problemas visuales relacionados con el
albinismo. Un estudio llamado examen
de potenciales evocados visuales puede
ser muy Uutil cuando el diagndstico es
incierto.

El objetivo del tratamiento es aliviar los sintomas.
Este dependera de qué tan grave sea el trastorno.

El tratamiento implica proteger la piel y los ojos del
sol. Para lograrlo:

-Reduzca el riesgo de sufrir quemaduras solares
evitando el sol, usando protectores solares y
cubriéndose completamente con ropa al exponerse
al sol.

-Use protectores solares con un alto factor de
proteccion solar (FPS).

-Use gafas de sol (protegidas contra radiacion UV)
para ayudar a aliviar la sensibilidad a la luz.

Las gafas a menudo se recetan para corregir los
problemas de vision y de posicion de los ojos.
Algunas veces, se recomienda la cirugia de los
musculos oculares para corregir movimientos
oculares anormales.
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Sindrome de Gilles
de la T ourette

El sindrome de Gilles de la
Tourette (sindrome de
Tourette o ST) es un
trastorno neurologico que se
manifiesta primero en la
infancia o en la adolescencia,
antes de los 18 anos. El
sindrome de Tourette se
caracteriza por muchos tics
motores y fénicos que
perduran durante mas de un
ano. Por lo general, los
primeros  sintomas  son
movimientos  involuntarios
(tics) de la cara, de los
brazos, de los miembros o
del tronco. Estos tics son
frecuentes, repetitivos y
rapidos.

El sindrome de Tourette recibe el
nombre por Georges Gilles de la
Tourette, quien fue el primero en
describir este trastorno en 1885. Es
probable que este sindrome se
transmita de padres a hijos.

El sindrome puede estar ligado a
problemas en ciertas zonas del cerebro.
Es posible que tenga que ver con
sustancias quimicas (dopamina,
serotonina y norepinefrina) que ayudan
a las neuronas a comunicarse entre si.
El sindrome de Tourette puede ser
grave o leve. Muchas personas con tics
muy leves pueden no ser conscientes
de ellos y nunca buscan atencion
médica. Muchas menos personas tienen
formas mas graves del sindrome de
Tourette.

La probabilidad de que este sindrome
ocurra es 3 veces mayor en nifios que
en ninas. Existe un 50% de
probabilidades de que una persona con
sindrome de Tourette transmita el gen
a sus hijos, aunque los ninos pueden
tener pocos o ningun sintoma.

La fisiopatologia del sindrome de
Gilles de la Tourette se asocia con
una alteracion en el circuito
corticoestriado-talamo-cortical, lo
que provoca la desinhibicion del
sistema motor y limbico. Sin
embargo, la ubicacion exacta de los
tics en el cuerpo aln no se conoce
con certeza. El sindrome de Gilles
de la Tourette puede estar asociado
con otros trastornos, como el
trastorno por déficit de atencién
(TDA), el trastorno obsesivo
compulsivo (TOC) o los trastornos
de ansiedad.

Los sintomas del sindrome de Tourette
con frecuencia se notan primero durante
la infancia, aproximadamente a los 6 afos.
La mayoria de los nihos con este
sindrome  también  tienen  otros
problemas médicos, como trastorno de
hiperactividad y déficit de atencion
(THDA), trastorno obsesivo-compulsivo
(TOC), trastorno de control de impulsos
o depresion.

El sintoma inicial mas comin es un tic
facial, al cual pueden seguir otros. Un tic
es un movimiento o sonido repetitivo,
rapido y subito.

Los sintomas del sindrome de Tourette
pueden fluctuar desde movimientos
menores y diminutos (como gruhidos,
aspiracion de aire por la nariz o tos) hasta
movimientos y sonidos constantes que
no se pueden controlar.

Los diferentes tipos de tics pueden
abarcar:

-Empujar con los brazos.

-Parpadeo de los ojos.

-Saltar.

-Patear.

-Aclaracion de la garganta o aspiracion de
aire por la nariz en forma repetitiva.
-Encoger los hombros.

No existen pruebas de laboratorio para
diagnosticar el sindrome de Tourette.
Su proveedor de atencion meédica
probablemente hara un examen para
comprobar otras causas de los
sintomas.

Para que se diagnostique el sindrome de
Tourette, una persona tiene que:
-Haber tenido muchos tics motores y
uno o mas tics vocales, aunque estos
tics pueden no haberse presentado al
mismo tiempo.

-Tener tics que se presenten muchas
veces durante el dia, casi todos los dias
o de manera intermitente a lo largo de
un periodo de mas de | ano.

-Haberle comenzado los tics antes de la
edad de 18.

-No tener otro problema cerebral o
tomar medicamentos que pudiera ser
una causa de los sintomas.

El sindrome de Gilles de la Tourette no tiene cura.
El tratamiento tiene como objetivo controlar los tics
que interfieren en las actividades diarias y en el
funcionamiento.

-Medicamentos que bloquean o disminuyen Ia
dopamina. La flufenazina, el haloperidol (Haldol), la
risperidonea (Risperdal) y la pimozida (Orap) pueden
ayudar a controlar los tics.

-Inyecciones de botulina (b6tox). Una inyeccion en el
musculo afectado podria ayudar a aliviar un tic simple
o vocal.

-Medicamentos contra el déficit de atencion con
hiperactividad. Estimulantes como el metilfenidato
(Metadate CD, Ritalin LA, entre otros) vy
medicamentos que contienen dextroanfetamina
(Aderall XR, Dexedrine, entre otros) pueden ayudar
a aumentar la atencidn y la concentracion.
-Inhibidores adrenérgicos centrales. Medicamentos
como la clonidina (Catapres, Kapvay) y la guanfacina
(Intuniv), que habitualmente se recetan para tratar la
presion arterial alta, pueden ser Gtiles en el control
de sintomas de la conducta, como problemas con el
control de los impulsos y ataques de ira.
-Antidepresivos. La fluoxetina (Prozac, Sarafem,
entre otros) puede ser de ayuda para controlar los
sintomas de la tristeza, la ansiedad y el trastorno
obsesivo compulsivo.

-Medicamentos anticonvulsivos. Estudios recientes
sugieren que algunas personas con sindrome de
Tourette responden al topiramato (Topomax).

Hemofilia.
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La hemofilia es un trastorno
hemorragico raro en el cual
la sangre no coagula
debidamente. Una persona
con hemofilia podria sangrar
mas tiempo después de una
lesion o podria sangrar
internamente, lo que puede
danar tejidos y organos, y
puede ser potencialmente
mortal. La hemofilia no hace
que una persona sangre mas
rapido que alguien que no
tiene el trastorno; solamente
se sangra por mas tiempo.
-Hemofilia A (hemofilia
clasica): Causada por la falta
o disminucién del factor de
coagulacién VIl (8).
-Hemofilia B (enfermedad de
Christmas): Causada por la
falta o disminucion del factor
de coagulacion IX (9).

La hemofilia en un trastorno
hereditario que se debe a mutaciones,
deleciones o inversiones que afectan al
gen del factor VIl o del factor IX.
Como estos genes se localizan en el
cromosoma X, la hemofilia afecta casi
exclusivamente a varones. Las hijas de
hombres con hemofilia son portadoras
obligatorias, pero los hijos varones son
normales. Cada hijo de una portadora
tiene una probabilidad del 50% de
presentar hemofilia, y cada hija tiene
una probabilidad del 50% de ser
portadora.

La hemostasia normal se produce
cuando los niveles de factor VIl y IX
son 250% de lo normal. Las
anomalias genéticas con hemofilia
grave (niveles de factor < |%) son
tipicamente deleciones o
inversiones grandes o mutaciones
puntuales que interrumpen la
expresiéon génica. Por el contrario,
la  hemofilia leve o moderada
tipicamente involucra mutaciones
puntuales que producen un cambio
de aminoacidos (mutacién sin
sentido). Los casos esporadicos de
hemofilia A y B (en los cuales la
madre no es portadora) no son
inusuales. En un estudio, el 55% de
los pacientes con hemofilia A grave
y el 43% de los pacientes con
hemofilia B grave fueron casos
esporadicos. En las hemofilia A y B
leves y moderadas, el 30% de los
casos fueron esporadicos ().

-Sangrado en las articulaciones. Esto
puede causar hinchazén y dolor u
opresion en las articulaciones. A menudo
afecta las rodillas, los codos y los tobillos
-Sangrado en la piel (que son moretones)
-Sangrado en el musculo y el tejido
blando, lo que puede causar una
acumulacion de sangre en el area
(llamado hematoma)

-Sangrado de la boca y las encias,
incluyendo sangrado dificil de detener
después de perder un diente

-Sangrado después de la circuncisién
-Sangrado después de recibir inyecciones,
como vacunas

-Sangrado en la cabeza de un bebé
después de un parto dificil

-Sangre en la orina o las heces
-Sangrados nasales frecuentes y dificiles
de detener

En algunos casos, la hemofilia severa
puede causar sangrado en el cerebro.
Esto puede causar dano cerebral y puede
poner en peligro la vida.

-Preguntar sobre su historial médico,
incluyendo sintomas y otras afecciones
de salud que pueda tener

-Preguntar sobre sus antecedentes
familiares, para saber si tiene familiares
que tengan o hayan tenido hemofilia
-Realizar un examen fisico para buscar
signos de hemofilia, como hematomas
-Solicitar ciertos andlisis de sangre para
mostrar si su sangre esta coagulando
como debe. Si no es asi, se le
realizaran pruebas de factor de
coagulacion para diagnosticar la causa
del trastorno hemorragico. Estos
analisis de sangre mostrarian el tipo de
hemofilia y su gravedad.

Hay pruebas genéticas para los genes del
factor VIl (8) y del factor IX (9). Esta
prueba se puede usar en personas que
tienen  antecedentes  familiares  de
hemofilia para:

-ldentificar a las personas que son
portadoras antes de tomar decisiones
sobre un embarazo.

-Hacer pruebas para la hemofilia a un
feto durante el embarazo.

-Hacer pruebas para la hemofilia a un
recién nacido.

La mejor manera de tratar la hemofilia es reemplazar
el factor de coagulacion faltante para que la sangre
pueda coagular bien. En general, esto se hace
inyectando un factor de coagulacion de reemplazo en
una vena. El factor de coagulacion de reemplazo se
puede hacer a partir de sangre humana donada. O
puede hacerse en un laboratorio; a lo que se llama
factor de coagulacion recombinante.

El factor de coagulacién de reemplazo puede ayudar
a tratar un episodio de sangrado. En los casos mas
graves de hemofilia, es posible que reciba el factor de
manera regular para prevenir el sangrado. Puede
aprender como inyectar el factor para que pueda
hacerlo usted mismo en casa.

Si el sangrado ha danado sus articulaciones, la terapia
fisica puede ayudar a mejorar su funcionamiento.
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Sindrome de Rett.

El sindrome de Rett es una

enfermedad de las
denominadas raras. Es un
trastorno grave del

neurodesarrollo de origen
genético que ocurre casi
exclusivamente en el sexo
femenino y que conduce a
una discapacidad grave, que
afecta a casi todos los
aspectos de la vida de la
persona: su capacidad para
hablar, caminar, comer e
incluso respirar de forma
normal. El sello distintivo del
sindrome de Rett son los
constantes movimientos
repetitivos de las manos.

El sindrome de Rettes un trastorno
ligado al cromosoma X, lo que explica
por qué generalmente se encuentra en
las nifas. En concreto, este sindrome
esta causado por una alteracion del gen
MECP2, que origina problemas en la
produccién de una proteina que es
fundamental para el desarrollo del
cerebro. Este gen se encuentra
alterado hasta en el 80%-90% de las
formas clasicas del sindrome de Rett y
en el 40% de las formas atipicas.

Otros genes relacionados con el
sindrome de Rett son:

-Gen CDKLS5: se encuentra alterado en
el 3%-10% de las formas atipicas.

-Gen FOXGI: especialmente en las
formas congénitas.

-Gen STXBPI: especialmente, en
aquellos con epilepsia de inicio precoz.

el sindrome es causado por una
mutacion en el gen de la proteina de
uniéon a metil CpG 2 (MECP2) que
resulta en su funcion anormal. El
gen MECP2 esta involucrado en la
produccién de la proteina de union
a metil-citosina 2 (MeCP2), que es
necesaria para el desarrollo cerebral
y puede aumentar o inhibir Ila
expresion de ciertos genes. El
sindrome de Rett no siempre es
causado por una  mutacidn
en MECP2 pero puede deberse a
deleciones  parciales del gen,
mutaciones en otros genes (p. j., en
los genes CDKLS5 y FOXGI) que
afectan el desarrollo cerebral en el
sindrome de Rett atipico, las
mutaciones en otras partes del
gen MECP2, y posiblemente otros
genes que aln no han sido
identificados.

Un bebé con RTT generalmente tiene un
desarrollo normal durante los primeros 6
a 18 meses de vida. Los sintomas varian
de leves a graves.

-Problemas respiratorios que tienden a
empeorar con el estrés. La respiracion
generalmente es normal durante el sueno
y anormal al estar despierto.

-Cambio en el desarrollo.

-Babeo y salivacion excesiva.

-Brazos y piernas flacidos, que
frecuentemente son el primer signo.
-Discapacidades intelectuales y

dificultades de aprendizaje.

-Escoliosis.

-Marcha temblorosa, inestable, rigida o
caminar sobre los dedos de los pies.
-Convulsiones.

-El crecimiento de la cabeza se hace mas
lento comenzando entre los 5 y 6 meses
de edad.

-Pérdida de los patrones normales de
sueno.

-Pérdida de los movimientos con
proposito de la mano: por ejemplo, el
agarre utilizado para recoger objetos
pequenos es reemplazado por
movimientos repetitivos de la mano
como torsidon de la mano o colocacién
constante de la mano en la boca.
-Pérdida del compromiso social.
-Estrenimiento y reflujo
gastroesofagico (ERGE) continuos y
graves.

-Circulaciéon deficiente que puede llevar a
piernas y brazos frios y de color azulado.
-Problemas graves en el desarrollo del
lenguaje.

Se pueden utilizar pruebas genéticas
para buscar el defecto genético. Pero,
dado que el defecto no se identifica en
todas las personas con la enfermedad,
el diagnéstico de RTT se basa en los
sintomas.

Existen algunos tipos diferentes de
RTT:

-Atipico.

-Clasico  (satisface
diagnosticos).
-Provisional (algunos sintomas aparecen
entre las edades de | a 3 anos).

El RTT se clasifica como atipico si:
-Comienza temprano (poco después de
nacer) o tarde (después de los |18 meses
de edad y algunas veces hasta 3 o 4 anos
de edad).

-Los problemas con las destrezas del
habla y de la mano son leves

Si aparece en un varén (muy poco
comun).

los criterios

-Manejo de los sintomas.

-Apoyo de un equipo multidisciplinario.
-Tratamiento de las convulsiones y los trastornos de
conducta con anticonvulsivos y medicamentos
conductuales.

-Posible uso de trofinetida.

No existe curacion para el sindrome de Rett.

El tratamiento 6ptimo del sindrome de Rett incluye
un enfoque multidisciplinario que aborde los
sintomas y los signos.

Un programa de terapia ocupacional, fisioterapia y
terapia de la comunicacién (con un terapeuta del
lenguaje) debe aplicarse para abordar los trastornos
en el cuidado personal, como alimentarse y vestirse,
la movilidad limitada, la dificultad para caminar, y el
déficit de comunicacion.

Pueden ser necesarios medicamentos para controlar
las convulsiones y los trastornos de conducta, la
disfuncion respiratoria o las dificultades motoras.

Se dispone de trofinetida, un analogo sintético del
tripéptido N-terminal del factor de crecimiento
semejante a lainsulinal, para el tratamiento del
sindrome de Rett en adultos y nifos de 2 afnos y
mayores.



https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/001241.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003200.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/000265.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/000265.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/000265.htm
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