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enfermedades asociadas a malformaciones esqueléticas’.
La mayoria de las mutaciones en homocigosis o heterocigosis
compuesta se asocian a enfermedades graves: condrodis-
plasia de Grebe (OMIM#200700), displasia acromesomélica
de Hunter-Thomson (OMIM#201250) o sindrome de Du Pan
(OMIM#228900). En cambio, las mutaciones en heterocigosis
se asocian a displasias esqueléticas mas leves: sinfalangismo
proximal 1B (OMIM#615298) y sindrome de sinostosis multi-
ple tipo 2 (OMIM#610017), en ambos casos con mutaciones
missense de ganancia de funcion, y, con las braquidactilias
A1y A2, asociadas también con mutaciones missense, pero
con pérdida de funcion®. La BDC esta asociada a mutaciones
en heterocigosis con pérdida de funcion, aunque también se
han descrito 3 casos con un patron recesivo®. La mayoria de
las mutaciones asociadas a BDC se localizan en el propép-
tido y son de tipo frameshift; en cambio, las mutaciones
localizadas en el dominio activo son en su mayoria missense
y muy variables en sus manifestaciones clinicas*.

Nuestra familia presenta una mutacion nonsense loca-
lizada en el dominio activo, que eliminaria los 14 Ultimos
aminoacidos de la proteina. Es la segunda mutacion non-
sense que se describe afectando al dominio activo maduro®.
La ya descrita es una mutacion similar en el aminoacido
anterior (p.Tyr487*/c.1461T>G) al de nuestra familia, lo que
indica que ambas darian lugar a monémeros mutantes con
haploinsuficiencia funcional de GDF5 causando asi la BDC.
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Lactante con vomitos, ;cuando
sospechar un vélvulo intestinal?

@ CrossMark

The vomiting infant: When should intestinal
volvulus be suspected?

Sr. Editor:

La malrotacion intestinal se presenta en 1/500 nacimientos
produciendo sintomatologia solo en 1/5.000; la clinica apa-
rece el 75% de las veces en el primer mes de vida y hasta
en un 90% en el primer afo'™*. La complicacion mas impor-
tante de la malrotacion es el volvulo intestinal, cuyo retraso
diagnostico puede conllevar graves consecuencias.

La malrotacion intestinal es un factor predisponente para
el volvulo y la obstruccion intestinal en el periodo neonatal
y en la infancia. Es debida a una alteracion en las rotacio-
nes que se producen durante las etapas embrionaria y fetal
en el intestino. Seglin el momento en el que se produce
la interrupcion del desarrollo del intestino se clasifican los
diferentes tipos de malrotacion intestinal'.

El intestino malrotado puede volvularse produciendo un
compromiso agudo de la vascularizacion regional y gene-
rando obstruccion intestinal. ELl volvulo es la causa del 14%
de los sindromes de intestino corto que pueden llegar a
requerir un trasplante intestinal, por lo que un diagnodstico y
un tratamiento precoces disminuirian su morbimortalidad®.

Se presenta una serie de 5 casos clinicos de pacientes con
diagnostico de volvulo intestinal secundario a malrotacion
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Figura 1

intestinal atendidos en un ano en nuestro servicio de urgen-
cias. La relacion mujer/varon fue 3/2, con una mediana de
edad de 5 dias (rango 4 dias-5 meses). Tres de ellos comen-
zaron en la primera semana de vida, otro con 1,5 meses y
el ultimo con 5 meses, aunque este habia acudido en varias
ocasiones a urgencias por vomitos.

Todos los pacientes consultaron por vomitos, 3 de tipo
bilioso y los otros 2 de contenido gastrico. Presentaron irrita-
bilidad 2 pacientes y otro distension abdominal. Un paciente
asociaba alteracion del nivel de conciencia e hiporexia.

En 4 pacientes la primera prueba de imagen realizada
fue la radiografia simple de abdomen, en la que se obje-
tivé luminograma escaso en hemiabdomen derecho y, en
2 casos, distension de asas intestinales (fig. 1). La ecografia
abdominal se realizo6 en todos los pacientes tras los hallazgos
radioldgicos y sugirié, junto a las pruebas realizadas pre-
viamente, el diagnostico de malrotacion y/o de vélvulo en
todos ellos (fig. 2).

Todos fueron tratados con dieta absoluta, colocacion de
SNG vy fluidoterapia intravenosa. Los 5 fueron intervenidos
de manera urgente, confirmandose el diagnostico de mal-
rotacion intestinal y volvulo secundario en la cirugia; uno
de ellos presentaba, ademas, una malformacion del meso
asociada consistente en que una sola rama de la arteria
mesentérica superior, sin arcadas bordeantes, irrigaba el
intestino medio volvulado. Ningln paciente fallecio ni pre-
ciso reseccion intestinal. El paciente con malformacion del
meso requirié la creacion de una ileostomia, y en total
4 intervenciones para reestablecer finalmente la continui-
dad del intestino.

El diagnostico de vélvulo intestinal requiere un alto
indice de sospecha. Se basa, inicialmente, en la clinica,

A. Luminograma escaso en hemiabdomen derecho. B. Distension de asas intestinales. C. Luminograma escaso en hemiab-
domen derecho. D. Distension de asas intestinales. E. Luminograma escaso en hemiabdomen derecho.

que en periodo neonatal y de lactante suele caracterizarse
por vomitos (normalmente biliosos, pero pueden no serlo),
distension abdominal e irritabilidad’->.

Ante una clinica compatible con vélvulo intestinal
debe realizarse una radiografia de abdomen como primera
prueba. Los hallazgos con frecuencia son inespecificos, como
escaso aire intestinal, dilatacion de asas y, en ocasiones,
es totalmente normal, por lo que la radiografia presenta
limitaciones a la hora de realizar el diagnéstico de vélvulo
intestinal. La siguiente prueba es la ecografia abdominal,
Gtil para localizar los vasos mesentéricos y descartar malro-
tacion y posible volvulo, u otras malformaciones'. Aunque
las pruebas de imagen pueden indicar malrotacion o vélvulo
intestinal, su normalidad no descarta dicha afeccion, por
lo que es fundamental un alto grado de sospecha, siendo
la intervencion quirdrgica la Unica prueba que confirma el
diagndstico de volvulo intestinal.

La analitica de sangre es una herramienta de apoyo
al diagnostico de isquemia intestinal asociada a volvulo.
Inicialmente es inespecifica, pudiéndose objetivar leucoci-
tosis. A medida que evoluciona la enfermedad, y debido
al paso de liquido a un tercer espacio intestinal y edema
intestinal, se incrementa la leucocitosis y puede observarse
aumento de hemoglobina y hematocrito por hemoconcen-
tracion. Secundariamente a la destruccion celular, hay un
aumento de amilasa, LDH, CPK y transaminasas. También
puede aparecer acidosis metabolica con elevacion de acido
lactico y alteraciones electroliticas como hiponatremia e
hipopotasemia.

El tratamiento quirurgico es la técnica de Ladd, consis-
tente en la devolvulacién del intestino afecto y colocacion
del intestino en posicion de no rotacion. También se

Figura 2 A. Relacion vena-arteria mesentéricas normal. B. Asas intestinales alrededor del eje de los vasos mesentéricos.
C. Relacion vena-arteria mesentéricas invertida. D y E. Asas intestinales alrededor del eje de los vasos mesentéricos.
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realiza apendicectomia y reseccion de segmentos intesti-
nales con posterior anastomosis u ostomias de descarga si
fueran precisas®*.

Los vomitos son un motivo frecuente de consulta en
urgencias. Si se presentan en lactantes menores de un ano
es fundamental pensar que entre las causas posibles, aun-
que con poca frecuencia, puede estar el volvulo intestinal
cuyo diagndstico y tratamiento precoces son fundamentales
para una evolucion favorable.
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