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Malabsorcion de glucosa y galactosa. | ®
Nuevo caso en Espafa

uuuuuu

Glucose and galactose malabsorption: A new
case in Spain

Sr. Editor:

La diarrea congénita hace referencia a un grupo heterogé-
neo de enteropatias que producen sintomas en los primeros
dias de vida, pudiendo ser la Unica manifestacion o uno de
los sintomas de una enfermedad sistémica. En la mayoria
de los cuadros clinicos es preciso un tratamiento precoz
para evitar la deshidratacion del paciente, dadas las com-
plicaciones que esta podria acarrear. El primer paso en el
diagnostico diferencial consiste en diferenciar entre diarrea
secretora u osmdtica: en la primera, las deposiciones no
ceden al someter al paciente a dieta absoluta, mientras
que en el segundo caso si'.

Presentamos el caso de un nifo de 2 dias de vida que
ingresa en la Unidad neonatal por hiperbilirrubinemia. Los
padres son de origen pakistani y consanguineos. El embarazo
es gemelar biamniético y con una Unica masa placentaria.
El paciente es el segundo gemelo, nacido tras 36 semanas
de gestacion con un peso de 2460g. Lactancia artificial por
deseo materno. Al ingreso en la Unidad neonatal llama la
atencion una pérdida de peso del 15% con una exploracion
con ictericia grado Il de Kramer y mucosa oral seca, siendo
el resto de la exploracién normal. Se realiza analitica en
la que se detecta hiperbilirrubinemia a expensas de bilirru-
bina indirecta asi como una deshidratacion hipernatrémica e
hiperclorémica (urea de 499 mg/dl, creatinina de 1,5mg/dl,
sodio de 163mEq/|, cloro de 132mEq/l) y acidosis metabo-
lica (pH 7,30; bicarbonato 18,7 mM, exceso de bases -7 mM
y lactico de 3,9 mM). Se inicia tratamiento con fototerapia,
se canaliza via periférica para reposicion de liquidos intra-
venosos Yy se continda la lactancia artificial. El nifio realiza
deposiciones diarreicas muy abundantes, por lo que se ins-
taura dieta absoluta, cediendo la diarrea. El analisis de las
heces reveld un pH acido y presencia de cuerpos reduc-
tores. Durante los siguientes dias se hacen varios intentos
de reintroducir la alimentacion oral, primero con féormula
elemental y posteriormente con férmula de soja, reapare-
ciendo la diarrea en ambas ocasiones al ir aumentando la

cantidad de leche. Por ultimo se comienza con una féormula
con hidratos de carbono exclusivamente a base de fructosa
con buena evolucion. Se aumentan las tomas sin incidencias,
realizando deposiciones normales y con adecuada ganancia
ponderal.

En el presente paciente dado que la diarrea mejoraba con
el ayuno, se clasifico como diarrea osmética, en concreto la
presencia de cuerpos reductores en las heces sugeria que
podria tratarse de una diarrea congénita por malabsorcion
de azlcares. Sin embargo, al no observarse mejoria con la
formula de soja, se sospech6 una malabsorcion combinada
de glucosa y galactosa' puesto que, si bien las formulas de
soja no contienen galactosa, si tienen glucosa. De hecho, al
cambiar a una férmula con hidratos de carbono en forma de
fructosa exclusivamente la evolucion fue buena, apoyando
nuestra sospecha clinica.

La malabsorcién de glucosa galactosa (congenital
glucose-galactose malabsorption [cGGM]) es una rara
enfermedad de herencia autosomica recesiva, caracteri-
zada por presentar alteraciones en el gen SLC5A1, que
codifica la proteina SGLT1 encargada de transportar la
glucosa y la galactosa desde la luz intestinal al interior de
la célula intestinal’. El estudio genético de dicho gen en
el paciente reveld la presencia de la variante c.875G>A
(p.C292Y) en homozigosis, previamente descrita como
patogénica al afectar a la localizacion de la proteina y su
funcidn®, confirmando el diagnéstico. Asimismo mediante
el estudio de microsatélites se identifico que se trataba de
gemelos dizigoticos, lo que explica la discordancia clinica.

La cGGM se caracteriza por una diarrea grave con deshi-
dratacion desde el primer dia de vida y que puede provocar
la muerte del paciente rapidamente si no se retiran de la
dieta la glucosa, galactosa y sus disacaridos derivados®. En
el mundo hay diagnosticados unos 300 casos’. El tratamiento
consiste en la eliminacion de la glucosa y la galactosa en la
dieta de estos pacientes, utilizando como sustitutivo una
formula para lactantes a base de fructosa, con lo que se
consigue que ceda la diarrea. A dia de hoy no existe un
tratamiento curativo para esta enfermedad. Algunos auto-
res han propuesto que esta malabsorcion va mejorando con
el tiempo conforme la flora intestinal se va adaptando;
de hecho parece que la administracion de Lactobacillus
acidophilus ayuda a disminuir este tiempo de restriccion
de hidratos de carbono®. Sin embargo, no hay estudios
prospectivos que permitan identificar qué pacientes seran
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tolerantes y cuales permaneceran intolerantes toda la vida,
por tanto se recomienda que los ninos mas mayores y adultos
deben basar su dieta en la fructosa como fuente de hidratos
de carbono hasta valorar la tolerancia.
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Novedades para el diagnostico de la
toxoplasmosis ocular: uso de la
tomografia de coherencia 6ptica

Advances in the diagnosis of ocular
toxoplasmosis: Use of optical coherence
tomography

Sr. Editor:

La toxoplasmosis ocular (TO) es la causa mas frecuente de
uveitis posterior en pacientes inmunocompetentes. La pri-
moinfeccion cursa de manera asintomatica en la mayoria de
los casos, por lo que el diagndstico suele realizarse en poste-
riores reactivaciones con el hallazgo de cicatrices retinoco-
roideas caracteristicas (lesiones blanquecino-amarillentas
con bordes grisaceos, generalmente de caracter unilateral).

Desde un punto de vista clinico, los pacientes pediatricos
pueden presentarse con una coriorretinitis y estar asintoma-
ticos, referir vision borrosa por la vitritis, o con clinica de
ojo rojo y dolor ocular, debido a su frecuente asociacion con
uveitis anterior. La patogénesis de dichas reactivaciones es
todavia incierta’.

El diagnéstico se realiza con los hallazgos clinicos des-
critos junto a unas serologias compatibles. La mayoria de
los pacientes suelen presentar titulos bajos de 1gG y negati-
vos de IgM, por lo que la avidez de IgG o un incremento de
titulacién pueden ser (tiles para el diagndstico?. Los casos
dificiles pueden requerir técnicas invasivas, como realiza-
cion de PCR a Toxoplasma gondii en liquido acuoso o vitreo?;
no obstante, se trata de una técnica cruenta.

Presentamos 3 casos de TO adquirida infantil en los cuales
describimos signos caracteristicos valorables en la tomo-
grafia de coherencia optica (OCT) que han ayudado a un
diagndstico precoz/certero de la enfermedad.

Caso 1: nina, 8 anos, origen Guinea Ecuatorial. Presenta
uveitis anterior aguda unilateral, con clinica de dolor ocular
y enrojecimiento. Se realiza estudio inmunolégico y despis-
taje infeccioso con serologias para toxoplasma IgM negativa
e IgG positiva. Inicialmente presentaba fondo de ojo nor-
mal. En posteriores controles presentaba una elevacion de
IgG, asi como hallazgos en la OCT de una retinitis con lesio-
nes sobreelevadas en la superficie interna perimacular, con
aspecto de estalagmita, lo cual orienta a un posible diag-
nostico de toxoplasmosis* (fig. 1).

Caso 2: varon, 12 afos, origen espaiol. Presentaba cua-
dro de cefalea y pérdida de agudeza visual (0,8). En fondo
de ojo se observaba coriorretinitis focal con vitritis compa-

Figura 1 A) Imagen obtenida mediante OCT; se observa
hipertrofia del epitelio pigmentario y ausencia de capas estruc-
turadas en la retina. Depositos prerretinianos hiperreflectivos
como estalagmitas (flecha). B) Imagen de fondo de ojo con
cicatriz coriorretiniana tipica (circulo).
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