CARTAS AL EDITOR

El diagnostico® de angioedema hereditario se basa en los sinto-
mas compatibles, los antecedentes familiares positivos (20 % son
de novo) y las determinaciones de laboratorio, con C; inhibidor
C, y C4 disminuidos y C;, C3 y CHso normales.

La terapia actual se expone en la tabla 1. Se acepta la poca efi-
cacia del tratamiento con corticoides, adrenalina y anti-H; para
el tratamiento de los brotes de angioedema hereditario®. En las
crisis graves (aquellas con edema laringeo, afectacion abdominal
grave o sintomas neurologicos)®, se postula la administracion in-
travenosa de factor inhibidor C;. Hasta hace pocos afios se ha
utilizado plasma fresco (actualmente en desuso por el riesgo de
transmision de enfermedades, y porque al suministrar sustratos,
a veces agrava el cuadro)®, y mas recientemente, acido tranexa-
mico por via intravenosa®. En crisis moderadas podria utilizarse
el 4cido tranexdmico por via oral’. En las crisis leves, puede ser
suficiente un tratamiento sintomatico. Como profilactico prema-
nipulaciones odontologicas/cirugia, en la actualidad se aboga
por el uso de inhibidor C; intravenoso en las horas previas!.
También se ha usado danazol en tanda corta los dias anteriores.

El tratamiento de fondo se basa en el uso de anabolizantes es-
teroideos (danazol/estanozolol), que es la opcion mas usada en
adultos, y los antifibrinoliticos (IECA/4cido tranexamico). En los
ninos, por los potenciales efectos secundarios de estos fairmacos,
se restringe su uso en casos donde las crisis graves sean muy
frecuentes.
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Sindrome de Schwartz-Jampel
tipo 2 frente a sindrome
de Stiive-Wiedemann

(An Esp Pediatr 2002; 56: 473-474)

Sr. Editor:

El sindrome de Schwartz-Jampel (SSJ) neonatal o Schwartz-
Jampel tipo 2 (MIM: 255800) cursa con displasia 6sea, trastor-
nos articulares, miotonfa fundamentalmente facial, episodios de
hipertermia sin relacién con procesos infecciosos, y dificultades
respiratorias y de alimentacion graves que en muchos casos lle-
van al fallecimiento prematuro del paciente!. En 1971, Stiive y
Wiedemann describieron en dos hermanas un sindrome (MIM:
601559) consistente en displasia 0sea con mayor afectacion de
huesos largos, camptodactilia, distrés respiratorio, episodios de
hipertermia inexplicables y fallecimiento precoz?. Recientemen-
te diversos autores>* han destacado la gran similitud que hay
entre las manifestaciones clinicas y radiologicas del sindrome de
Schwartz-Jampel tipo 2 (SSJ-2) y el sindrome de Stiive y Wiede-
mann (SSW).

Hemos atendido en nuestro hospital un nino, con un cuadro cli-
nico y radiolégico en el que se solapaban las manifestaciones del
SSJ-2 y el SSW, lo cual supone, en nuestra opinion, una nueva ob-
servacion clinica que favorece la hipotesis de que ambas entidades
representan manifestaciones diferentes de un mismo sindrome>. Se
trataba de un vardn, en la actualidad con 4 anos de edad, segunda
gestacion en unos padres jovenes, no consanguineos y fenotipica-
mente normales. Un hermano de 13 anos vive sano. Embarazo y
parto sin problemas. Naci6 a término, con Apgar 6/7. Al nacimiento
presentaba peso de 3.530 g (P55.99), talla, 49 cm (Psy), perimetro ce-
falico de 35 cm (P75.9¢). Ingresé6 en la unidad neonatal por distrés
respiratorio. Presentaba micrognatia, labios contraidos, extremidades
inferiores incurvadas, manos con desviacion ulnar y pies con meta-
tarso varo reductible. Presentd neumotérax derecho que requirio
drenaje permanente durante 4 dias sin precisar ventilacion mecani-
ca. A los 11 dias, cuando ya se habia iniciado la alimentacion oral,
presentd empeoramiento con rechazo de las tomas, fiebre superior
a 38 °C y nuevamente dificultad respiratoria, todo lo cual prolongo
su estancia en el hospital hasta los 2 meses de vida. En su evolu-
cion posterior sufrié numerosos episodios de hipertermia sin rela-
cion con procesos infecciosos, con rechazo de tomas y dificultad
respiratoria, precisando ingreso en el hospital en dos de ellos, a los
4y 5 meses de vida, respectivamente. El cariotipo fue 46, XY (nor-
mal). A los 9 meses una serie radiol6gica 6sea mostro alteraciones
en los nucleos epifisarios y zonas metafisarias de huesos largos, es-
tando ademads el patron trabecular diafisario alterado. Presentaba
coxa vara y displasia acetabular con aplanamiento del cotilo. Ba-
sandose en este cuadro radiologico y a los hallazgos clinicos se
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Figura 1. Facies del paciente donde se aprecia la mioto-
nia_facial con el llanto.

hizo el diagnostico de SSW. Sin embargo, una detenida observacion
clinica del nino hizo que modificiramos ese diagnostico a los po-
cos dias, ya que, aunque en reposo, el aspecto facial era basica-
mente normal, al llanto se producia contractura de los labios asi
como imposibilidad para cerrar los parpados, es decir, se producia el
caracteristico fenémeno mioténico coincidiendo con la contraccion
de la musculatura facial (fig. 1). Esto nos hizo cambiar el diagnosti-
co de SSW por SSJ-2, aunque la posterior revision bibliografica don-
de se apuntaba la posibilidad de que se trataran de un mismo sin-
drome3> hizo menos relevante esta disyuntiva diagnostica. La
miotonia facial limitaba el normal parpadeo, lo que produjo seque-
dad corneal y como consecuencia tlceras corneales siendo necesa-
rio recurrir a la cirugia practicindose tarsorrafia del tercio externo
de parpados, con lo que se logrd la oclusion ocular y la curacion de
las ulceras. Los episodios de hipertermia fueron cediendo esponti-
neamente hasta su total desaparicion hacia los 2 anos de vida. En la
actualidad el nino tiene 4 anos de edad, su desarrollo intelectual es
normal, ha sido escolarizado con los ninos de su edad y presenta li-
mitaciones motoras relacionadas con la deformidad de los miembros
inferiores. La miotonia ha remitido en gran medida, y aunque ya no
presenta crisis de hipertermia, los padres refieren que el nifo tolera
mal los ambientes cerrados calurosos.

El diagnostico diferencial que se plante6 en este nifio entre
el S§J-2 y el SSW ha sido objeto de debate por varios autores y
la conclusion es que probablemente se traten de diferentes ex-
presiones clinicas de un mismo sindrome3-. Ambos comparten
la manifestacion clinica precoz, con episodios de hipertermia
inexplicables, dificultad respiratoria, dificultades para la alimen-
tacion y displasia 6sea con imagenes radiologicas muy similares
en ambos (metifisis de huesos largos anchas y con cortical en-
grosada, desestructuracion de epifisis con posterior evolucion a
destruccion de la misma sobre todo en la cadera). El rasgo mas
diferenciador entre ambos sindromes seria la miotonia, la cual
no se presenta en el SSW°. Se postula una herencia autosomica
recesiva, ya que se han dado casos en hermanos y se han des-
crito en varias familias consanguineas’? aunque atn no hay lo-
calizado un locus génico para estas entidades. En resumen, pen-
samos que el caso aqui presentado anade una nueva evidencia
clinica a favor de la hipotesis de que el SSJ-2 y el SSW se traten
de la misma entidad. Como ya ha ocurrido en otros sindromes,
la localizacion de un mismo locus génico para ambos confirma-
ra de manera definitiva que se trata de diferentes expresiones
clinicas del mismo sindrome.
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Leucoencefalopatia posterior
reversible secundaria a
glomerulonefritis

(An Esp Pediatr 2002; 56: 474-476)

Sr. Editor:

El sindrome de leucoencefalopatia posterior reversible es un
trastorno neurologico asociado a edema cerebral posterior que
se presenta clinicamente con cefaleas, convulsiones, parilisis
de los nervios craneales, alteraciones visuales y del estado de
conciencia. Predisponen a esta patologia la hipertension arterial
maligna, la patologia renal, la toxemia gravidica y el tratamien-
to con interferén o con inmunosupresores!. La hipertension ar-
terial es la causa principal en nifios, siendo fundamentalmente
secundaria a la insuficiencia renall:2. Se estima que afecta al
5-10% de los nifios hospitalizados por glomerulonefritis aguda
de cualquier etiologia?. En este sentido, se comunica un caso
de encefalopatia hipertensiva secundaria a glomerulonefritis
postestreptocdcica.

Se trataba de un nino de 12 anos que inici6 10 dias antes del in-
greso hospitalario odinofagia sin fiebre, acompanada posteriormen-
te de vomitos, postracion ligera y movimientos clonicos de los
4 miembros sin pérdida de conciencia. La exploracion fisica revelo:
nifo obeso, consciente, orientado, sin déficit neurologicos y/o mo-
tores con una presion arterial de 213-100 mm Hg (> Pos para su
edad). Presentaba un hemograma con leucocitosis y neutrofilia
(20.440 leucocitos/pl con 90% de neutréfilos), bioquimica normal,



