Cartas al Editor

glucorraquia. En los primeros 4 meses de vida presenté episodios
esporadicos de cese de actividad y fijacion de la mirada de breve
duracion que no han recurrido tras el incremento del aporte de lipi-
dos al 70%. Con 14 meses, su desarrollo es normal y el crecimiento
del perimetro craneal se mantiene en el percentil 50. Un nuevo ana-
lisis del LCR que revel6 una glucosa de 29 mg/dl. El estudio genéti-
€O estd en curso.

Nuestro caso se manifestd por convulsiones precoces, princi-
pal expresion clinica inicial del sindrome de deficiencia de Glut
124 aunque también puede cursar como un retraso mental aso-
ciado a disartria y ataxia intermitente sin epilepsia*> o, con me-
nor frecuencia, por retraso en el desarrollo, coreoatetosis y disto-
nia29. Se han descrito crisis generalizadas, ténicas o clénicas,
mioclonicas, parciales, ausencias o atonicas como las que pre-
senté nuestro paciente, asi como crisis no clasificadas®3”7. El EEG
es inespecifico y con frecuencia no muestra anomalias’. Evoluti-
vamente, la RM cerebral puede mostrar una hipotrofia cerebral y
otras anomalias inespecificas®® o de significado desconocido,
como ocurrié en este caso. Una hipoglucorraquia con
glucosa < 40 mg/dl y un cociente de glucosa en LCR/glucosa en
plasma = 0,33 es altamente sugestivo de esta entidad en ausen-
cia de infeccion o hemorragia subaracnoidea®. Los bajos valores
de lactato en el LCR apoyan el diagnéstico. La concentracion de
glucosa en el LCR en el caso descrito es inferior a lo reflejado en
la bibliografia2¢, y podria estar relacionado con una grave dismi-
nucion del transporte de glucosa a través de la barrera hemato-
encefilica, que depende casi exclusivamente de Glut 1. El diag-
nostico puede confirmarse mediante pruebas funcionales
(captacion de glucosa en eritrocitos o PET) y moleculares. La PET
con aparente hipometabolismo difuso en la corteza y talamo e
hipermetabolismo aparente o relativo en los ganglios de la base
es caracteristica de esta entidad’. Es importante confirmar el diag-
néstico del déficit de Glut 1, pues se han descrito formas de hi-
poglucorraquia transitoria en ninos!?. El tratamiento con FAES es
ineficaz e incluso algunos firmacos pueden agravar el proceso®3.
El tratamiento con dieta cetogénica es efectivo en el control de
las crisis>3, aunque para algunos autores la utilidad en los déficits
cognitivos es escasa®3. Nuestra paciente con 14 meses de edad
presenta un neurodesarrollo acorde con su edad cronoldgica.
Consideramos que debe descartarse esta entidad ante una epi-
lepsia de comienzo precoz y escasa respuesta a FAES, y debe in-
cluirse en el diagnostico diferencial del retraso mental no filiado.
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Hiperfosfatasemia transitoria
asociada a espasmos
del sollozo de tipo palido

Sr. Editor:

La elevacion espectacular y transitoria de la actividad enzi-
madtica de la fosfatasa alcalina sérica (FA), en nifos sin patolo-
gia 6sea ni hepdtica demostrable, fue descrita por primera vez
por Bach en 1954!. Posteriormente, fue definida por Posen en
1977 como hiperfosfatasemia transitoria de la infancia (HFT)?. La
aportacion de nuevos casos de HFT ha permitido considerarla
como una entidad especifica con unos criterios diagnésticos? (ta-
bla 1). No obstante, su espectro clinico se describe cada vez mas
heterogéneo, incluyendo casos familiares, en gemelos, neonatos
o incluso adultos*5. La asociacién de HFT con enfermedades
neurologicas es poco conocida. En un estudio con 194 casos de
ninos con HFT, el 5% de éstos presentaban un trastorno neuro-
logico asociado®. Se han descrito casos de HFT en nifios con pa-
tologia neuroldgica diversa, incluyendo neurofibromatosis, ata-
xia-telangiectasia, meningoencefalitis y crisis convulsivas®’.

La etiopatogenia de la HFT no estd atn establecida. Se postu-
lan diversas teorfas, aunque ninguna explica todos los casos. La
HFT podria ser secundaria a lisis celular, aumento de la sintesis
intracelular en respuesta a situaciones de estrés para la célula
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TABLA 1. Criterios diagnésticos de hiperfosfatasemia
transitoria de la infancia seguin Kraut et al®

—Edad menor a 5 anos

— Sintomas clinicos variables (infecciones virales de las vias
respiratorias, alteraciones gastrointestinales, retraso ponderal
sin evidencia de enfermedad 6sea o hepdtica, enfermedades
oncohematoldgicas, asintomatico)

— Ausencia de clinica y de evidencia bioquimica de afectacion
6sea o hepatica

— Aumento caracteristico de las fracciones 6sea y hepatica
en el isoenzimograma electroforético de la fosfatasa alcalina

— Normalizacion de la actividad enzimatica de la fosfatasa
alcalina en un plazo de 1-6 meses

(como la hipoxia tisular), disminucion del aclaramiento plasma-
tico o activacion de la enzima circulante®”.

El siguiente caso muestra una posible asociacion entre la hi-
poxia cerebral transitoria secundaria a espasmo del sollozo de
tipo palido y la HFT.

Nina de 18 meses que acudi6 a urgencias tras presentar un epi-
sodio de pérdida de conciencia. La madre referia que, inmediata-
mente después de un traumatismo craneal banal en la regién frontal,
presento apnea con palidez, hipotonia generalizada y, posterior-
mente, pérdida de la conciencia de no mis de 15 s de duracién. No
asoci6 otros signos fisicos, y se recuperd sin somnolencia posterior.
La exploracion fisica y neurologica no mostré hallazgos patolégicos,
salvo un hematoma frontal superficial. No aportaron antecedentes
personales ni familiares relevantes, y su desarrollo estaturoponderal
y psicomotor era normal para su edad. Se realizé una radiografia
simple de crineo, con resultado normal. Fue remitida a la consulta
de neuropediatria 1 semana después para la valoracion del episo-
dio paroxistico. La paciente habia presentado en los dltimos 2 meses
varios episodios de apnea y palidez tras traumatismos banales, enfa-
dos o miedos, pero nunca hasta ahora con pérdida de la concien-
cia. Se diagnostico espasmos del sollozo de tipo palido y se solicitd
una analitica general en sangre con perfil férrico para descartar la
asociacion de los espasmos del sollozo con anemia o ferropenia,
como se ha demostrado en numerosas publicaciones®. El hemogra-
ma y el perfil férrico estaban dentro de los parametros normales
para su edad, pero presentaba una actividad enzimatica de la FA de
2.771 UV/], 6 veces el valor maximo para su edad (valor normal has-
ta 470 UL/D. El perfil hepatico, 6seo y renal en sangre fue normal.
El anilisis de las isoenzimas de FA en suero por electroforesis mos-
tré un aumento de bandas compatibles con origen 6seo (57%), he-
patico (41%) e intestinal (2%), proporcion habitual en los ninos sa-
nos. La paciente no habia tomado medicamentos recientemente, ni
tampoco habia presentado signos de infeccion. Un mes después se
repiti6 la analitica, que mostré un valor de FA de 356 UI/I, dentro
del rango normal para su edad. No habia presentado nuevos episo-
dios de pérdida de la conciencia.

El diagnostico de los espasmos del sollozo es clinico. En los
episodios graves, sobre todo en los espasmos del sollozo de tipo
palido, puede conducir a la pérdida de la conciencia e incluso
a convulsiones, por hipoxia cerebral transitoria. En su etiopato-
genia podria estar implicada una disfuncion del sistema auténo-
mo con una detencion de la actividad cardiaca transitoria por
aumento del tono parasimpdtico®. Ademds, hay evidencias de
una mayor frecuencia de anemia ferropénica en niflos con es-
pasmos del sollozo comparado con controles sanos, lo que con-

tribuye a la hipoxia tisular, y se ha observado que el tratamien-
to con hierro por via oral mejora la frecuencia de los episo-
dios®.

Hasta la actualidad no se habia descrito la asociacion de HFT
con los espasmos del sollozo de tipo pélido. La HFT también se
ha observado tras fenémenos convulsivos en nifios*7, lo que su-
giere el posible papel etiopatogénico de la hipoxia cerebral en
algunos casos de HFT. Esto podria explicarse por un aumento
de la sintesis de FA como respuesta a situaciones de estrés para
la célula. De hecho, en modelos animales experimentales se ha
observado un aumento de FA en el reticulo endoplasmatico
como respuesta temprana al dano celularl?.

La comunicacion de esta asociacion entre HFT y espasmos del
sollozo de tipo palido contribuye a explorar otros posibles me-
canismos etiopatogénicos, y a ampliar el espectro clinico cono-
cido de la HFT.
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