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demanda. Desarrollo psicomotor normal. Exploracion: peso
9,045 kg (p3-10), longitud 77 cm (p3-10), indice de Waterlow
talla 95%, relacion peso/talla WHO -0,73 SDS, y marcada dis-
tension abdominal con hepatomegalia de 8 cm. Se solicita
ecografia abdominal en la que se evidencia hepatomega-
lia homogénea. Bioquimica: GOT 1.858 U/l, GPT 1.029U/L,
glucosa 56 mg/dl y triglicéridos 257 mg/dl. Test de gluca-
gon: glucosa antes del estimulo de 28 mg/dl, a los 30 min de
40 mg/dl sin hiperlactacidemia. Ante la sospecha de un cua-
dro de glucogenosis, se solicito estudio genético: déficit de
la amilo-1,6-glucosidasa quinasa, estableciéndose el diag-
nostico de glucogenosis tipo ma. Precisé nutricion enteral a
débito continuo nocturno durante 2 semanas. Con posterio-
ridad, gracias a la implicacion familiar, se consigui6é un buen
control metabolico con ingestas cada 4 h durante el diay 2
tomas nocturnas de maicena.

La distension abdominal progresiva en un lactante obliga
a descartar, entre otras situaciones, la presencia de hepato-
megalia. En ocasiones, hepatomegalias considerables, que
incluso pueden alcanzar hasta la cresta iliaca, son dificiles
de palpar y pueden pasar desapercibidas, como en los casos
descritos?.

La anamnesis, la exploracion fisica y las pruebas com-
plementarias permiten hacer el diagnostico diferencial
de las multiples causas de hepatomegalia’. En los casos
comentados, aparte de la hepatomegalia y la impor-
tante distension abdominal, la presencia de estancamiento
ponderoestatural, hipertransaminasemia, hiperlipemia e
hipoglucemia con respuesta anormal al test de glucagén nos
hizo sospechar el diagndstico de glucogenosis®.

La glucogenosis tipo 11 esta producida por el déficit enzi-
matico de amilo-1,6-glucosidasa o enzima desramificante
que interviene en la glucogenolisis, ocasionando el depo-
sito de dextrinas limites. En el 85% de los casos, el déficit
afecta a higado y mUsculo (subtipo ma)*. La glucogenosis tipo
Ix esta causada por un fallo en la activacion de la fosforilasa
quinasa que también interviene en la glucogenolisis. Pueden
existir diferentes mutaciones en los genes de cada una de
las subunidades que componen el enzima («, B, vy, 8) con
presencia variable en los diferentes tejidos. La glucogenosis
tipo ixb ligada a X (XLG) es la variante mas frecuente y tiene
afectacion exclusivamente hepatica®.

El objetivo principal del tratamiento es evitar la hipo-
glucemia. Para ello, deben evitarse ayunos prolongados
mediante tomas frecuentes de hidratos de carbono de absor-
cion lenta a lo largo del dia, pudiendo ser necesaria la
nutricién enteral nocturna, sobre todo en lactantes®.
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Extubacion electiva durante el
contacto piel con piel en el
prematuro extremo

l.!) Crosni s

Elective extubation during skin-to-skin
contact in the extremely premature newborn

Sra. Editora:

A medida que se han demostrado los beneficios del Método
madre canguro’, la practica del contacto piel con piel se ha
extendido en las unidades neonatales, y se realiza en mas
pacientes, incluidos los extremadamente prematuros?.
Durante el contacto piel con piel existe una mayor
estabilidad cardiorrespiratoria®4. Estudios en neonatos

extremadamente prematuros han demostrado la seguridad
del contacto piel con piel durante la ventilacién mecanica’;
y en un estudio realizado en neonatos a término posto-
perados se objetivd mayor estabilizacion de parametros
cardiorrespiratorios tras la extubacion si se colocaba al neo-
nato en contacto piel con piel con sus padres®.

Dado que el método canguro favorece la estabilidad
fisiologica, hipotetizamos que la extubacion cuando el neo-
nato se encuentra en contacto piel con piel con sus padres
podria ser mejor tolerada que la extubacion convencio-
nal en la incubadora. Se elabor6é un procedimiento para
la extubacion en canguro y, posteriormente, se realizo
un analisis retrospectivo de los prematuros nacidos con
menos de 28 semanas de gestacion, que fueron extuba-
dos de forma electiva en contacto piel con piel con sus
padres.
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Tabla 1 Caracteristicas de los prematuros extubados en contacto piel con piel

Paciente Edad Peso al Sexo CRIBIl Intentos de Dias de  Edad Peso (g) Fracaso
gestacional nacimiento extubacion vida gestacional dia de la extubacion

(g) previos corregida extubacion

1 25277 760 \' 15 0 41 3117 1.050 No

2 256/7 570 \' 15 1 43 32 920 No

3 253/7 710 M 14 1 21 2837 750 No

4 24277 650 \' 15 3 46 30977 1.050 No

5 236/7 610 M 15 0 14 25%/7 640 No

6 2437 720 \' 16 0 41 30277 1.030 No

7 257 630 M 14 1 36 3027 930 No

8 24 730 \' 17 0 23 27%7 900 No

9 2477 780 \' 16 0 45 31277 1.430 Si (croup)

10 267 850 \' 10 1 26 3037 1.220 No

11 2437 680 \' 14 1 27 2847 940 No

12 27 720 M 13 1 38 3237 1.280 No

13 26 600 \' 13 2 29 30"7 910 No

14 2477 720 \' 15 0 26 2847 830 Si (hipoxia)

El procedimiento para la extubacion durante el contacto
piel con piel se baso en las recomendaciones de la aplicacion
del método canguro en neonatos con ventilacion mecanica’,
anadiendo aspectos relativos a la extubacion.

El procedimiento incluye: atencion a los estimulos
ambientales (ruido, iluminacion) durante todo el proceso,
traslado de la incubadora a piel con piel, preparacion de
todo el material y colocacion del gorro de la CPAP, perma-
nencia en piel con piel el tiempo necesario para conseguir
estabilidad fisioldgica y, posteriormente, extubacion y cone-
xion a la CPAP.

La valoracion clinica y la monitorizacion fueron idén-
ticas a las realizadas si la extubacion se produjese en la
incubadora, y el personal estaba preparado para reubicar
al paciente en la incubadora en caso de fracaso de extu-
bacion, definido como la incapacidad para mantener una
oxigenacion y/o ventilacion adecuadas.

Los padres habian recibido informacion del procedi-
miento y dieron su consentimiento.

Los datos fueron recogidos de las historias clinicas de los
pacientes y analizados retrospectivamente.

Un total de 14 neonatos fueron extubados durante el con-
tacto piel con piel en nuestra unidad entre 2008 y 2012. La
tabla 1 muestra las caracteristicas de los pacientes. El rango
de edad gestacional fue de 23%7 a 27%7 semanas y el peso
al nacimiento entre 570 y 850g. La media de dias de vida
en el momento de la extubacion fue de 32 dias (14-46), la
edad posconcepcional fue de 25 a 32 semanas, y el peso en
el momento de la extubacion entre 640y 1.430g.

Todos los neonatos habian realizado previamente piel con
piel con sus padres, y la mitad de ellos habian tenido al
menos un intento fallido de extubacion en la incubadora.

En 12 de los 14 neonatos la extubacion fue exitosa. La
causa de los 2 fracasos fue croup e hipoxia, respectiva-
mente. En dichos casos los pacientes se colocaron en la
incubadora y se reintubaron sin complicaciones.

No se produjeron complicaciones derivadas del procedi-
miento y los padres mostraron un alto nivel de satisfaccion.

Uno de los beneficios del contacto piel con piel es
la estabilidad cardiorrespiratoria, incluso en neonatos

recientemente extubados. Por tanto, la extubacion en can-
guro podria ser bien tolerada, como asi parece en nuestra
serie.

El procedimiento no supone mayor complejidad com-
parado con la realizacion del contacto piel con piel en
prematuros ventilados. En cuanto a la extubacion propia-
mente dicha, la Unica diferencia respecto a la practica
estandar es la ubicacion del nifo.

La incorporacion de los cuidados centrados en la fami-
lia, supone una mayor participacion de los padres en los
cuidados, la cual podria incluir la extubacion durante el con-
tacto piel con piel. Es fundamental para la realizacion del
procedimiento, un elevado grado de cohesion entre padres,
enfermeros y neonatoélogos.

Algunas limitaciones del estudio son la ausencia de grupo
control y el analisis retrospectivo. Ademas, aunque los
padres manifestaron un grado de satisfaccion elevado, no
se evaluo de forma reglada el impacto emocional generado.

En nuestra experiencia, la extubacion electiva durante
el contacto piel con piel en neonatos extremadamente
prematuros es una practica segura, no asociada a com-
plicaciones diferentes a las esperadas si la extubacion se
realizase en la incubadora, y podria aportar una mayor
estabilidad respiratoria.

Dadas las limitaciones del estudio, antes de recomendar
esta practica, se deberian realizar estudios que demostraran
la seguridad y beneficios de la misma; asi mismo se deberia
estudiar el impacto emocional en los padres.
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Leucoencefalopatia con
afectacion de troncoencéfalo y
médula espinal y elevacién de
lactato: presentacion de 2
nuevos casos

-J’J Crosni s

Leucoencephalopathy with brain stem and
spinal cord involvement and lactate elevation:
Report of two new cases

Sra. Editora:

La leucoencefalopatia con afectacion de troncoencéfalo y
médula espinal, y elevacion de lactato es una enfermedad
rara que afecta a la sustancia blanca cerebral, habiéndose
descrito menos de un centenar de casos. La sintomatologia
suele comenzar en la infancia o adolescencia caracteri-
zandose por una ataxia cerebelar lentamente progresiva,
espasticidad y disfuncion de la columna dorsal de la médula
espinal. Su diagnostico se basa en las anomalias encontradas
en la resonancia magnética (RM) y en la espectroscopia. Es
de herencia autosémica recesiva y esta causada por muta-
ciones en el gen DARS2.

Presentamos los casos de unas gemelas de 14 meses,
exprematuras de 32 semanas e hijas de padres consangui-
neos, remitidas para estudio por desmedro. Siguen controles
en consulta apreciandose a los 9 meses un leve retraso del
desarrollo psicomotor. A los 14 meses ingresan para estu-
dio por desnutricion severa. A nivel neurologico presentan
regresion psicomotriz con ausencia de sedestacion y vol-
teos, fijacion y seguimiento de la mirada irregulares y escaso
interés por los objetos. Se realiza estudio metabodlico y
nutricional destacando una discreta elevacién de lactato
en sangre. En la RM cerebral-medular presenta hallazgos
superponibles con marcada afectacion difusa y homogénea
de la sustancia blanca periventricular y de centros semio-
vales, y de sustancia blanca de pedunculos cerebelosos.
Hay afectacion de la parte posterior y anterior del cuerpo
calloso, de los tractos corticoespinales desde el brazo pos-
terior de la capsula interna, pasando por el tronco hasta
los tractos corticoespinales laterales en la médula y de
tractos sensitivos desde columnas dorsales de la médula
cervical, lemnisco medial en tronco hasta talamo y corona
radiada (figs. 1y 2). Se realiza estudio de RM espectroscopia
(RME) hallandose disminucion de la relacion N-acetil aspar-
tato/creatina y aumento de lactato. Evolucion torpida en
ambas gemelas con empeoramiento neuroldgico progresivo,

presentando episodios recurrentes de sobreinfecciones res-
piratorias que conducen a su fallecimiento a los 2 afios de
edad.

Las leucoencefalopatias constituyen un grupo hetero-
géneo de enfermedades que afectan de forma primaria
a la sustancia blanca cerebral. En el ano 2003, van
der Knaap et al., describen por primera vez una nueva
entidad, la LBS-L (por su traduccion en inglés, Leukoen-
cephalopathy with involvement of Brainstem and Spinal
cord and increased Lactate), de herencia autosomica
recesiva’.

En la mayoria de los casos descritos, la sintomatologia
se inicia entre la infancia temprana y la adolescencia, y
suele progresar de forma gradual. Los principales hallazgos
clinicos incluyen ataxia cerebelar lentamente progresiva,
temblor, debilidad muscular y espasticidad predominante en
miembros inferiores, con déficit cognitivo leve o ausente'~3.
La enfermedad se muestra lentamente progresiva, gene-
rando con el curso de los afos incapacidad en la marcha
y necesidad del uso de silla de ruedas. El espectro fenoti-
pico de la enfermedad es bastante amplio, variando desde
casos oligosintomaticos, normalmente con inicio en etapa
adulta, hasta casos de inicio precoz y de evolucion rapida y
fatal®.

La RM muestra anomalias en la intensidad de sefal de
la sustancia blanca periventricular y profunda, y afectacion
selectiva de las conexiones cerebelosas, de las vias pira-
midales y sensitivas en toda su longitud hasta la médula
espinal, y trayectos intraparenquimatosos del trigémino’.
El estudio de RM espectroscopia suele demostrar aumento
de acido lactico. Estas alteraciones en la imagen por RM,
junto al hallazgo de una concentracion de lactato anormal-
mente elevada en la sustancia blanca en RME se consideran
caracteristicas de la enfermedad’~*.

La confirmacion diagnostica se establece mediante el
estudio genético. La LBS-L es una enfermedad autosomica
recesiva, causada por mutaciones en el gen DARS2 localizado
en el cromosoma 1, el cual codifica para la aspartil-t-RNA
sintetasa mitocondrial®. En nuestras pacientes no se rea-
liz6 dado que la clinica, la neuroimagen y el aumento de
lactato en la espectroscopia tan caracteristicos, se con-
sideraron suficientes para su diagnostico. No obstante, es
importante la confirmacion genética no solo para un mejor
conocimiento de esta enfermedad sino también por la posi-
bilidad de realizar diagnéstico prenatal. El prondstico en
general es mejor que en la mayoria de leucoencefalopa-
tias hereditarias con excepcion de los casos de inicio en
etapa infantil. Actualmente no existe una terapia efec-
tiva para esta enfermedad. El Unico tratamiento es de
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