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Evaluaciéon de problemas de alimentaciéon en neonatos
hospitalizados mediante la escala Neo-EAT.

P. Casajus, I. Ros, R. Garcia, A. Salinas, A. Domingo, E. Castejon, G . Rodriguez.

INTRODUCCION:

Existen en los neonatos hospitalizados problemas de
alimentaciéon que son importantes de cuantificar, e
identificar a aquellos pacientes para poder actuar
precozmente.

Recientemente se ha desarrollado y validado al espafiol la
escala NEO-EAT que ha demostrado evaluar
adecuadamente los problemas de alimentacién de los
neonatos.

» Estudio: transversal, prospectivo y observacional.

OBJETIVOS:

Valorar la prevalencia de problemas de
alimentacion y cuantificar la presencia
de grupos de riesgo, asi como
relacionarlos con la posible patologia
de cada nifio.

+ Datos recogidos: mediante las encuestas, que contienen la escala Neo- Eat, entregadas previa al alta hospitalaria
entre los meses de febrero y abril del afo 2022 en la unidad de neonatologia de un hospital terciario y revision de

historias clinicas.

* N: 40, un 57,1% de los encuestados, no desechandose ninguno.

* La escala Neo-Eat evalua diferentes aspectos de la alimentacion (regulacion infantil, energia y estabilidad
fisiolégica, funcién del tracto gastrointestinal, sensibilidad sensorial y flexibilidad en la alimentacion) segun el tipo de
alimentacion: biberdn, mixta y pecho, obteniéndose un puntuaje total y otro por apartados.

* Andlisis estadistico: estudio descriptivo y analitico utilizando SPSS para determinar las caracteristicas
demograficas y clinicas. También se analizé el resultado de las preguntas sobre la inteligibilidad de la escala.

RESULTADOS:

- Muestra de 40 pacientes: sin comorbilidades asociadas
(cardiopatia congénita 20%, displasia broncopulmonar

2,5%, reflujo gastroesofagico 2,5%).

Distribucion tipo alimentacion Distribucion sexos

0

m Varones ® Mujeres

Neo-Eat en una escala aplicable e inteligible
para identificar pacientes de riesgo en
nuestro medio. Existiendo un porcentaje de
neonatos detectados de riesgo en algunos
de los ambitos, sobre los que deberia
realizarse una actuacion preventiva para
evitar potenciales problemas alimentarios a
largo plazo.

» Se ha identificado 40,7% pacientes de riesgo de tener

dificultades en la alimentacion en la subescala
energia y estabilidad fisiolégica que reflejan
problemas en la succion-deglucion y un 14,8% en la
subescala sensibilidad sensorial (postura,
temperatura) en el grupo de lactancia mixta. La
mayoria de los encuestados comprendieron
adecuadamente la encuesta (92,5%).

No se encontré relacion entre la puntuacién de la
escala NEOEAT con las variables analizadas
(prematuridad, comorbilidad, SNG, tipo de parto).

En nuestra muestra, no hemos
identificado relacion entre la edad
gestacional o la existencia de
patologia concomitante con los
problemas de alimentacion, en
probable relacion con el tamano
muestral.
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SITUACION ACTUAL DE LA ATENCION HOSPITALARIA DE LOS TRASTORNOS DE
CONDUCTA ALIMENTARIA (TCA) EN POBLACION PEDIATRICA A NIVEL NACIONAL

Murray Hurtado, M'; Meavilla Olivas, S?; Rivero de la Rosa, MC?; Cafiedo Villaroya, E*; Vecino Lépez, R°.
1Servicio de Pediatria. Hospital Universitario de Canarias. La Laguna, Santa Cruz de Tenerife. 2Hospital Sant Joan de Deu. Barcelona.

SHospital Universitaria Virgen de la Macarena. Sevilla. “Hospital Infantil Universitario Nifio Jests de Madrid. *Hospital Clinico San Carlos. Madrid

OBJETIVOS

-Describir caracteristicas de los hospitales que atienden TCA en Espaiia, recursos

A‘ " ’ lg Q,o disponibles y numero de pacientes nuevos /afio
i»“@w <

-Determinar percepcion efecto de la pandemia COVID
MATERIAL Y METODOS

h

@ﬁ ; -Estudio observacional descriptivo
-Encuesta a Pediatras especialistas en Gastroenterologia/Nutricion (via correo SEGHNP)

RESULTADOS: Participan 31 centros (10
CCAA)

<& CARACTERISTICAS DEL CENTRO
-El 87,9% hospital publico.
-N° camas pediatria en el hospital:
< 30 (48,4%), 30-50 (25,8%) , > 50 (25,8%)

< RECURSOS ESPECIFICOS
-Atencion Ambulatoria

= 30/31 TCA del nifo pequefio
= 29/31 TCA del nifio mayor
-Atencién Hospital de Dia: 32,3%

-Atencién Hospitalaria

= EI 61,3% ingresan en su centro (Fig.1)
= El 38,7% precisa traslado a otro centro (Fig.2)

< MEDICOS RESPONSABLES
-57,1% Pediatra gastroenterélogo
-34,3 % Pediatra especialista en Nutricion

-42,9% Psiquiatra infantil

RS
3

CASOS NUEVOS ANUALES
-TCA nifio pequefo > 40 casos/afo (87,1%) (Fig.3)
-TCA nifio mayor > 40 casos/afio (54,8%) (Fig.4)

< EFECTO PANDEMIA COVID-19
-Aumento significativo de casos de TCA (80%) (Fig.5)

-Disposicién colaborar en estudios multicéntricos (30/31)

CONCLUSIONES

» Predominio de casos de TCA de nifio pequefio.

» Disparidad en lugar de ingreso y profesional responsable.

» Predomina ingreso en Planta de Pediatria sobre Planta de Psiquiatria.

» Escasa disponibilidad de Hospital de Dia para TCA.

8- En caso de disponer de h italizacion, ;dénde ing 7
24 respuestas

En planta de Pediatria|

15 (62,5 %!
En planta de Psiquiatria general 1(4.2 %)
En planta de Psiquiatria|
padiircs 10 (41,7 %)
En piania especifica de TCA/
podistrico 5%
A
Fig.1 0 s 0 =
6- En caso de no atender a este tipo de pacientes, ;a qué centro los derivais?
18 respuestas.
® Hospital comarcal
@ Hospital terciario
Hespital con unidad especializadn on
TCA
‘ @ Solo se derivan aquellos Gue tienen
‘ criterio de ingreso hospitalano
Fig.2
12- $A cudntos nifios pequefios nuevos aproximadamente con TCA atendéis al afio?
35 respuesias
@020
@ 2140
41-60
& 51100
@ =100
-
Fig.3

13- ;A cudntos nifios mayores o adolescentes nuevos aproximadamente con TCA atendéis al afio?
35 respuestas

® 020
@ 21-40
41-80
@ 61-100
@ >100

A
Fig.4
15- i Crees que ha aumentado el nimero de pacientes que atendéis tras el inicio de la pandemia?
35 respuesias
@ s
@ No, se ha mantenido similar
No, ha disminuido
@ Nosé
Fig.5

COLABORADORES GRUPO TRABAJO TCA SEGHNP

Josefa Barrio (Madrid); Mara Cerqueiro (Malaga); Enrique la Orden (Madrid); Marta German (Madrid);
Juana Maria Riera (Palma de Mallorca); Ana Rodriguez (Zamora.); Isabel Casas (Barcelona); Rafael Galera
(Almeria); Pedro Cortés (Murcia); Patricia Dominguez (Burgos); Jorge Martinez (Madrid); Paula Soriano
(Barcelona); Carmen Miranda (Madrid); César Sanchez (Madrid); Javier Blasco (Malaga); Silvia Rodriguez

(Asturias); Maria Isabel Jimenez (Murcia); Luis Pefia (Las Palmas de Gran Canaria); Alvaro Martin (Tenerife);

° Tras pandemia COVID impresiona aumento de casos TcA pediétriCO. Monica Ruiz (Tenerife); Carmen Garcia-Plata (Lugo); Justo Valverde (Sevilla); Ana Reyes (Las Palmas de

- - - - . Gran Canaria); Emilia Garci id); zazu Reci id); Lau {q ui za). Lui
o se prec'san estudlos a nlvel naCIonaI para adecuar Ias neceSIdades. ran Canaria); Emilia Garcia (Madrid); Aranzazu Recio (Madrid); Laura Escartin Madurga (Zaragoza). Luis

Grande (Madrid); Camila Garcia (Barcelona).
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COMPLICACIONES POCO FRECUENTES EN PACIENTES
CON TRASTORNOS DE LA CONDUCTA ALIMENTARIA

Silvia Meavilla Olivas!, Beatriz Minguez Rodriguez!, Mariela De los Santos Pelegrini, Camila Garcia Volpe!,
Saray Mesonero Cavia?, Elisabeth Diez Vela3, Dolores Garcia Arenas!, Javier Martin de Carpil.

! Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica, Hospital Sant Joan de Déu.
2 Hospital Universitario de Alava
3 Hospital Universitario Severo Ochoa

Introduccion
Los Trastornos de la Conducta Alimentaria (TCA) son cada vez mas frecuentes, precoces y graves. Segun el tipo, la
gravedad y el tiempo de evolucién condicionan la aparicion de complicaciones a nivel organico. Describimos
tres complicaciones infrecuentes, pero las mas graves en los Ultimos 15 afios, en pacientes con TCA en un hospital de
\ tercer nivel.

Resumen de casos:

4 Hipovitaminosis.

Nifio de 10 afos con pérdida brusca de agudeza visual asociada a cefalea opresiva. Fondo de
ojo: papiledema. TAC normal. Asocia xeroftalmia, opacidad corneal y queratinizacion
. conjuntival. Destaca rechazo de ingesta, con conducta alimentaria muy selectiva de larga

evolucién. Analitica: Vit A 0,25 umol/L (0,88-2,11), riboflavina 68 ug/L (137-370), B12 145
pmol/L (> 230), Vit D 8,8 ng/ml (30-100). Diagnostico de papiledema secundario a
hipovitaminosis A y TCA tipo ARFID. Inicia tratamiento con nutricion enteral (NE) y terapia
conductual con exposiciones a comidas y desensibilizacion sistematica, con mejoria
oftalmoldgica progresiva.

/ Gastroparesia: \

Nifia de 9 afios con restriccion alimentaria, pérdida ponderal, vomitos y regurgitaciones de
saliva. IMC: 13,9 (-1,61DE). Analitica sanguinea descartando organicidad pero ecografia
abdominal sugerente de inflamacidn intestinal y calprotectina de 1023 g/g de heces,
microbiologia negativa. El esofagograma muestra paso de contenido gastrico a eséfago.
Endoscopia digestiva con esofagitis péptica grado B, colonoscopia normal. Se inicia
omeprazol, se coloca sonda nasogastrica persistiendo los vomitos-regurgitaciones
anadiéndose Domperidona y ciprohepatadina. Finalmente se inicia NE por sonda transpilorica
(STP) con formula peptidica hipercaldrica. El estudio de vaciamiento gastrico confirma
gastroparesia, afadiéndose eritromicina como procinético. Mejoria ponderal progresiva y de
los vomitos iniciando ingesta oral con buena tolerancia hasta progresar a solidos recurriendo
la clinica, e ingresando. Es valorada nuevamente por psiquiatria siendo diagnosticandola de
trastorno del espectro autista y TCA. Es dada de alta con NE traspilérica y fluoxetina.
Ambulatoriamente se va progresando lentamente a nivel conductual hasta lograr la ingesta
\ completa via oral a los 3 meses

4 N

Neuropatia:

Nifa de 13 afios con anorexia nerviosa tipo restrictiva/purgativa y trastorno obsesivo
compulsivo que ingresa por sospecha de sindrome de Guillain-Barré. Pérdida ponderal del
50% en menos de 2 meses. IMC: 12,38 kg/m2 (-2,04DE). Presenta dolor, debilidad motora,
parestesias y alodinia de extremidades inferiores. Fuerza conservada con arreflexia aquilea y
rotuliana. Analitica con macrocitosis e hipertransaminasemia. Electromiograma: neuropatia
axonal sensitivo-motora de predominio sensitivo. Anticuerpos antigangliosidos y resonancia
medular normales. Sospecha de neuropatia axonal aguda secundaria a déficit
nutricional versus Guillain-Barré. Se instaura tratamiento con gammaglobulinas, gabapentina
y rehabilitacion junto con folato, tiamina y renutricion progresiva, con mejoria lenta.

- %

Comentarios
Las complicaciones organicas secundarias a desnutricion en los TCA pueden aparecer en cualquier érgano o sistema.
Debemos tenerlas siempre presentes tanto en el paciente diagnosticado, como en el que acude por una situacion
aguda y a raiz de esta se diagnostica de un TCA.

SJ Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital
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ESTUDIO CASO-CONTROL DEL ESTADO NUTRICIONAL EN PACIENTES
PEDIATRICOS CON ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO DE LAS
PROTEINAS

Robredo Garcia I?, Vitoria Miilana I2, Grattarola P!, Abu-Sharif Bohigas F1, Vélez Garcia V!, Correcher Medina P2.
Martinez Costa C3

(1) Dietistas-Nutricionistas. (2) Unidad de Nutriciéon y Metabolopatias. Hospital Universitario La Fe. Valencia. (3) Seccién de
Gastroenterologia y Nutricidon Pediatrica. Hospital Clinico. Universidad de Valencia.

INTRODUCCION Y OBJETIVOS

Los pacientes con errores innatos del metabolismo de las proteinas (EIMP) requieren una dieta con control proteico estricto, que
puede condicionar su composicidén corporal y estado nutricional.

Los objetivos son valorar el estado nutricional y crecimiento en pacientes pediatricos con EIMP en tratamiento dietético desde el
punto de vista antropométrico y de la composicidon corporal, y comprobar si existen diferencias segun la enfermedad.

MATERIAL Y METODOS

Estudiamos 63 pacientes (33 nifios y 30 nifias) con edad media 8,06+4,89 afos con EIMP atendidos en la Unidad de Metabolopatias
del Hospital Universitario y Politécnico la Fe de Valencia, y 63 controles sanos emparejados por edad y sexo. Los pacientes se
dividieron en dos grupos: Fenilcetonuria (PKU) (n=33) y otras aminoacidopatias (Aciduria glutarica tipo I (n=9), Déficit Ornitin-
transcarbamilasa (n=5), Tirosinemia I (n=4), Acidemia Metilmaldnica (n=4), Déficit CPS1 (n=2), Aciduria argino-succinica (n=1),
Acidemia propidnica (n=1), Acidemia isovalérica (n=1), Enfermedad orina jarabe de arce (n=1), Alcaptonuria (n=1),
Homocistinuria-CBS (n=1)).

Se obtuvieron peso, talla, indice masa corporal (IMC), pliegues cutéaneos (tricipital y subescapular) y perimetros corporales (brazo y
cintura). Se calcularon los z-score segin OMS para talla e IMC, segun Frisancho para pliegues y perimetro del brazo, y segun Serra
Majem para perimetro de cintura. Se estimé el porcentaje de grasa corporal (ecuacidn de Slaughter) y se clasifico el estado
nutricional segun criterios de la OMS.

RESULTADOS

En los pacientes con EIMP se detectd un 30,2% de sobrepeso-obesidad (igual al grupo control) y 15,9% de desnutricion. Se observo
una talla inferior respecto al grupo control, sin diferencias en el resto de medidas antropométricas.

(ga:seo;) Controles (n=63) p-valor
Estado nutricional (OMS)
Desnutricion n=10 (15,9%) n=0 (0%)
Normonutricion n=34 (54,0%) n=44 (69,8%) 0,004
Sobrepeso y obesidad n=19 (30,2%) n=19 (30,2%)
Medidas antropométricas
zIMC 0,58+1,62 0,65+1,32 ns
zTalla -0,43+1,37 0,31%+1,02 0,001
zPerimetro brazo 0,19+1,31 0,65+1,33 ns
zPliegue tricipital 0,29+1,15 0,62+1,24 ns
zPliegue subescapular 0,69+1,23 1,15+1,55 ns
zPerimetro cintura 0,45+1,71 0,37+1,62 ns
% Grasa corporal 19,7+£8,2 22,83+11,94 ns

Clasificando los EIMP por grupos (PKU (n=33) y otras aminoacidopatias (n=30)), la proporcidn de nifios con sobrepeso-obesidad
fue mayor en los pacientes con PKU (45,5%) respecto a controles (30,2%) y otras aminoacidopatias (13,3%).
Los pacientes con PKU y controles no presentaron desnutricion, mientras que constituyéo el 33% en el grupo de otras

aminoacidopatias. Estos ultimos, presentaron una talla inferior respecto a PKU y controles. Lo mismo ocurrié con la medida del
perimetro del brazo, sin diferencias en el resto de variables.

Otras
PKU -valo
aminoacidopatias _ Controles (n=63) R
(n=30) (=ca)
Estado nutricional
Desnutricion n=10 (33,3%) n=0 (0%) n=0 (0%) 0,000
Normonutricion n=16 (53,3%) n=18 (54,5%) n=44 (69,8%)
Sobrepeso y obesidad n=4 (13,3%) n=15 (45,5%) n=19 (30,2%)
Medidas antropométricas
zIMC 0,13+1,74 0,99+1,40 0,65+1,32 ns
zTalla -1,23+1,39 0,30+0,88 0,31+1,02 0,000
zPerimetro Brazo -0,29+1,28 0,61+1,20 0,65+1,33 0,004
zPliegue tricipital 0,14+1,11 0,42+1,18 0,62+1,24 ns
zPliegue subescapular 0,60+1,13 0,76+1,13 1,15+1,55 ns
zPerimetro cintura 0,13+1,57 0,72+1,80 0,37+1,62 ns
% Grasa corporal 18,7+7,1 20,5+9,0 22,83+11,94 ns

CONCLUSIONES

No todas las enfermedades que engloban los EIMP siguen un mismo patréon de crecimiento, composicién corporal y estado
nutricional. Hemos observado elevada prevalencia de sobrepeso-obesidad en pacientes con PKU y mayor proporcion de
desnutricion y talla baja en pacientes con otras aminoacidopatias. Estos datos reflejan la importancia de incrementar la vigilancia
nutricional individualizada de los pacientes con EIMP para asegurar un adecuado crecimiento y estado nutricional.
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USO DE PIRIDOSTIGMINA EN LOS TRASTORNOS
GRAVES DE MOTILIDAD INTESTINAL

De los Santos Mercedes MM', Minguez Rodriguez B', Meavilla Olivas S', Garcia Volpe C', Ruiz Hernandez C', Salazar
Valdebenito CAZ?, Pieras Lépez A2, Martin de Carpi J2.

'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

2Servicio de Farmacia. Sant Joan de Deu. Barcelona.

Introduccién: Los trastornos graves de la motilidad producen fracaso intestinal, requiriendo nutricién enteral (NE),
parenteral (NP) y el uso crénico de procinéticos. Existe poca evidencia del tratamiento farmacolégico. La Piridostigmina es
un inhibidor reversible de la colinesterasa que favorece la motilidad intestinal sobre todo en intestino delgado siendo una
opcion terapéutica en estos pacientes.

Caso 1: Nifa de 3 afos, ingresa en nuestro centro al afio y medio por pseudoobstruccion
intestinal crénica desde los 5 meses (colostomia con cierre posterior, descartada Enfermedad
Hirschprung) con necesidad de NE hidrolizada y NP. Se inician procinéticos (eritromicina y
domperidona) sin mejoria, por lo que se pauta piridostigmina hasta dosis maxima 4 mg/kg/dia
en 3 dosis con mejoria progresiva del transito intestinal y la absorcion. Precisa ileostomia de
descarga y colocacion de gastrostomia. Es dada de alta con 1/3 de NP y nutricién oral y NE
por debito nocturno, logrando suspender la NP y la piridostigmina.

Caso 2: Nifa de 11 meses, con diagnoéstico prenatal de gastrosquisis y prematuridad 35 semanas,
peso: 1850 gramos. Intervenida al nacimiento, precisa NP inicial. A los 9 dias inicia NE por sonda con
lactancia materna. Presentaba episodios de distension abdominal marcada, y estrefiimiento, requiriendo
sondajes rectales. Inicia tratamiento procinético con eritromicina sin mejoria. Se cambia por
piridostigmina a 0.3 mg/kg/dosis cada 12 horas con mejoria de la distension y deposiciones
espontaneas. Alta con mejoria nutricional y sin distension abdominal, se suspende la piridostigmina a los
6 meses.

Caso 3: Nifia de 6 afos con antecedente de sindrome
poliglandular  autoinmune APECED ingresada por
hipocalcemia, secundaria a hipo-PTH primario, vy
estrefiimiento refractario al tratamiento con polietelinglicol
(PEG). Presenta distension abdominal marcada, no
dolorosa, fecalomas en fosa iliaca izquierda. Radiografia de
abdomen con abundante material fecal pancolénico. Pauta
de desimpactacion oral y por sonda con Moviprep®,
Citrafleet® y enemas, que no resultan efectivas. Continua
dosis de PEG (1.5g/kg/d) y enemas, parcialmente efectivos.
Se inicia piridostigmina y bisacodilo con mejoria en las
deposiciones. Posteriormente diarreicas 1-3/dia, que
precisa reajuste de dosis.

Caso 4: Nifa de 4 anos, con intestino corto secundario a gastrosquisis, portadora de NP diaria,
NE por gastrostomia e ileostomia de descarga. Ingresa para reconstruccion del transito, y con el
reinicio de la alimentacion presenta episodios de ileo paralitico sin poder progresar NE. Se
decide utilizar piridostigmina con mejoria progresiva de la tolerancia y la distension abdominal.
Tras el al alta se suspende por diarreas con buena evolucién a nivel nutricional.

CONCLUSIONES
En nuestros pacientes, la piridostigmina fue una alternativa terapéutica eficaz, tanto a corto como largo plazo, y segura.
Permitio retirar la NP, el uso de laxantes y utilizar la dosis minima efectiva hasta suspender completamente. Su principal

efecto adverso fue la diarrea a dosis altas.
SJ Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital
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USO DE LECHE MATERNA DE BANCO DESCREMADA EN EL
LACTANTE CON QUILOTORAX: ESTUDIO PILOTO EN 2 CASOS

Raya-Muiioz, Judith !; Torner-Simé, Nuria !; Pleguezuelos-Hernandez, Vanessa 2; Cuevas Moreno, Andrés 1;
Cabello-Ruiz, Vanessa !, Lorite-Cuenca, Raquel 1, Redecillas-Ferreiro, Susana 1, Segarra-Canton, Oscar 1.
1. Unidad de Gastroenterologia y Soporte Nutricional Pediatrico, Hospital Universitario Vall Hebrén, Barcelona, Espana.

2. Banco de Leche Materna-Banco de Sangre y Tejidos, Hospital Universitario Vall Hebrén, Barcelona, Espafia.

Revision retrospectiva de pacientes pediatricos
que desde el 2020 hayan recibido LMD. La
obtencién de la LMD se realizé en nuestra Unidad de

El quilotérax es una complicacion observada tras
algunas cirugias cardiacas. El manejo nutricional
requiere de una dieta rica en acidos grasos de

cadena media (MCT) y baja en acidos grasos de Banco de Leche Materna mediante centrifugacién
cadena larga (LCT). El uso de leche materna durante 15 minutos a 3000 rpm y 4 grados, y
descremada (LMD) es una opcién para el manejo posterior eliminacién del sobrenadante.
de estos pacientes. El objetivo es describir nuestra Posteriormente pasteurizada y realizado analisis
experiencia con el uso de LMD en lactantes con microbiolégico y nutricional.

quilotoérax.

RNAT de siete meses de vida, afecto de sindrome de Noonan + estenosis pulmonar intervenida.

A los 4 dias post-intervencion y posterior inicio de LM — clinica de quilotérax.

RNAT de quince dias de vida, con hipoplasia de cavidades izquierdas — Cirugia de Norwood.

A los 3 dias post-intervencién y posterior inicio de LM — clinica de quilotérax.

e En ambos casos, se suspendio la LM y se inicié nutricion enteral con formula semielemental de bajo
contenido en LCT (16%) y alto contenido en MCT (84%) —> Activacion del circuito de leche materna
descremada (LMD) y administracion de esta al cabo de cinco dias.

e Analisis nutricional de la LMD en nuestros dos

I - Centrifugacion a dsC (15 min) | - pacientes por cada 100 ml (expresado en media):
: - 5.5 gramos de hidrato de carbono.
Leche Eliminacién , .
Materna sobrenadante - 0.7 gramos de |IpIdOS.
| | - 1.6 gramos de proteina.
e Suplementada de forma individualizada en
Enfriamiento répido &—— By oder- DOmins 02¢) ambos casos para asegurar un adecuado aporte
1 Lipidos totales < a calérico, aporte proteico del 7-10% y aporte graso
1g/100 ml . . ;. ;.
(. LI | roteinas >1g/100 inferior al 30% del valor caldrico total (minimo de
) p 9:, Anélisis [ ml. 2.5% de LCT).
T mcrovlodeico o e Paciente de quince ddv: persistencia de quilotérax
] w | — nutricion parenteral durante cinco dias con
@" Andlisis — posterior pauta mixta (LMD y férmula rica en MCT).
Nutrient e -
Muestras pre/post % virientes ; e En ambos casos evolucién posterior favorable
Congelacién a -802

con retirada de la LMD por hipogalactia al cabo de
una media de dos meses.

La LMD correctamente suplementada parece una opcion adecuada en aquellos pacientes que requieran
una dieta baja en LCT sin perder los beneficios de la misma. Como desventajas, cabe tener en cuenta el
tiempo de latencia hasta la obtencién de la LMD y la necesidad de suplementacién de la misma para alcanzar los
objetivos caldricos y nutricionales mas adecuados para cada caso.
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Servicio
Canario de Salud

Pérez Rodriguez A., Ruiz Pons M., de la Barreda Heusser L., Alberto Alonso R., Ontoria Betancort C.,
Garcia de Pablo I. Gutierrez Vilar M y Herrera Rodriguez E

Introduccidén y objetivos:
La primera linea de tratamiento en la obesidad pediatrica comprende los cambios en el
estilo de vida. El segundo escaldn es el tratamiento farmacoldgico, con escasas opciones a
esta edad. Recientemente (2021) se ha aprobado el uso del liraglutide, agonista del
péptido-1 similar al glucagéon (GLP-1) en =12 afios, que produce saciedad temprana,
retraso del vaciado gastrico y de la ingesta y pérdida de peso.

Nuestro objetivo primario es valorar los efectos en las DE (desviaciones estdndar) del IMC
con el empleo del liraglutide en una muestra de adolescentes obesos

Métodos: 80
Se reclutaron adolescentes =12 afios con obesidad 60
primaria con aumento o estancamiento del IMC (DE) 40
durante los ultimos meses a pesar de cambios en el estilo 20
de vida. Se les propone la posibilidad del tratamiento g

farmacoldgico no financiado. Obesidad Obesidad grave
moderada

Resultados:

Un total de 13 pacientes comenzaron tratamiento con liraglutide (Saxenda® y Victoza®).
Todos presentaban alguna complicacién asociada a su obesidad, siendo la resistencia a la
insulina la mas prevalente (HOMA 6.5 (3-9.6)) La media de edad es 15.05 afios (13.33-
17.25) (54% varones) con DE del IMC al inicio del tratamiento de 3.90 (2.79-6.4) El 72.7%
presentaba obesidad grave (IMC> 3.5 DE) y el 27.3% moderada.

Todos consiguieron disminuir su IMC -0.97 DE (0.16-2.98). El tiempo medio de duracién del
tratamiento es de 14 semanas (4-32 semanas) con una dosis media de 1.8 mg de
Liraglutide (0.6-3 mq).

En cuanto a los efectos secundarios, dos de los 11 pacientes (18%) disminuyeron la dosis
debido a las nauseas ocasionadas por el tratamiento. No hemos conseguido que todos los
pacientes lleguen a la dosis maxima (3 mg), debido a los efectos secundarios y al precio.
Dos dejaron el tratamiento por falta de medios econdmicos o de resultados.

Un 63.6% de los pacientes comenzaron a realizar ejercicio fisico al encontrarse mejor tras
la bajada de peso, sobre todo los varones, y todos realizaron cambios en la alimentacidn.

Comentarios:

- El empleo del liraglutide ayuda a disminuir el peso en adolescentes obesos con escasos
efectos secundarios. Constituye un apoyo efectivo y un refuerzo positivo emocional a lo
continuidad del tratamiento convencional.

- La principal limitacidon del tratamiento es el precio y el desabastecimiento del producto.

- Aln no disponemos de los cambios en el perfil metabdlico.
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SITOSTEROLEMIA: DIFERENTES FORMAS DE PRESENTACION EN LA INFANCIA

Garcia Volpe C', De Los Santos Mercedes M', Meavilla Olivas S', Minguez Rodriguez B', Egea Castillo N', Casado Rio M2, Solsona Gadea
M3, Martin de Carpi J!

Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica. Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona).2Servicio de Bioquimica-
Metabolopatias. Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona). 3Servicio de Hematologia. Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona).

- INTRODUCCION \

v’ La Sitosterolemia es un trastorno genético del metabolismo lipidico (herencia autosémica recesiva) con menos de 100
casos publicados. Se debe a mutaciones en los genes que codifican los trasportadores ABCG5/8
(cromosoma 2p21) lo que produce una acumulacién de esteroles vegetales (fitoesteroles) en sangre y tejidos.

v Clinica: hipercolesterolemia, xantomas, anemia hemolitica y/o macrotrombocitopenia, artralgias.

v Aumenta el riesgo de aterosclerosis, enfermedad cardiovascular y muerte prematura

v" Diagnéstico: niveles elevados de fitoesteroles en plasma

N J
RESUMEN DE CASOS

Varon de 18 meses.

. . ~ Tabla I: Evolucion de los lipidos en plasma en caso |

Xantomas: tobillos, nalgas, codos, mufiecas - —

Estatinas Ezetimibe 6 m
Colesterol total (CT) 898mg/dl, LDL 800 mg/dI (ES) 2mES (E2) E7
Dleta’ gontrplada en colesterol y e_s.tatlnas : : Col T (mg/dL) 356 260 leoa 117
Genetlcl::a hipercolesterolemia familiar homocigota negativa LDL (mg/dL) 770 377 |58 58
EIevaC|or1 de fitoesteroles mm——— Sitosterol (umol/L) VN: <9 - 134|172 66
Dieta baja en esteroles vegetales y Ezetimibe Campesterol (umol/L) VN:<6 - 20 47 15
6 meses ?no xlantoma’s_ L . . Genética Mutacion heterocigosis ABCG8
Estomatocitos sin hemdlisis ni macrotrombocitopenia

Tabla II: Evolucidn de los lipidos en plasma caso Il
Hermana de caso 1, 10 meses. Colestira- £2 5mg EZ 12m
Mismas mutaciones que su hermano (caso 1) mina 10mg |EZ
Dieta y colestiramina. No xantomas Edad 10m 18m  [22m  |30m
Inicia Ezetimibe a los 18 meses de vida Col T (mg/dL) 529 542 417 |185
Estomatocitos sin hemdlisis, algunas plaquetas aumentadas |LDL (mg/dL) 462 445 345 131
de tamano Sitosterol (umol/L) VN: <9 56 42 40 57

Campesterol (umol/L) VN:<6 43 10 4 17

Tabla Il1: Evolucidn de los lipidos en plasma en caso Il

InicioEZ |2 mde EZ
Edad 7 a, 8m 7 a10m
Muijer,7 afios, derivada por Hematologia por plaquetopenia Col T (mg/dL) 227 178
(83,000/mmcc) con estomatocitos y esferocitos. LDL (meg/dL) 135 98
Dieta y Ezetimibe C.ampesterol (umol/L).VN<6 |133 91
Sistoterol (umol/L). VN<9 466 332
Xantomas Si si
Genética Mutacion homocigosis ABCG8
Tabla IV: Evolucion de lipidos en plasma en caso IV
Inicio EZ 2m EZ
Edad 14a 9m 14211m
Col T (mg/dL) 206 178
LDL (mg/dL) 156 98
Campesterol (umol/L)(VN <6) 105 70
Sistoterol (umol/L) VN <9) 316 237
Xantomas no no
Genética Mutacion homocigosis ABCG8

COMENTARIOS
- D

+ La sitosterolemia es un raro trastorno genético caracterizado por el acumulo de fitoesteroles en plasma y tejidos.
» Es importante pensar en ella en pacientes presentados como pseudo HF homocigota y casos de hipercolesterolemia
con baja respuesta a estatinas y ausencia de antecedentes de HF.
» También, como en los casos 2 y 3, se deberian analizar los fitoesteroles en macrotrombocitopenia y hemdlisis no
filiadas como manifestacion clinica principal.
» La dieta baja en esteroles vegetales y el ezetimibe constituyen un tratamiento eficaz y bien tolerado.
&Una deteccion y tratamiento precoz son importantes en la prevencién de las complicaciones )
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DIETA CETOGENICA MODIFICADA EN GLUCOGENOSIS IIIA:
UNA NUEVA POSIBILIDAD TERAPEUTICA.

/ Glucogeno " \
La glucogenosis tipo III es una enfermedad de glucogeno g| 2o R
. , . N sintasa, 5| fosforilasaa  fosforilasa b quinasa,
herencia autosémica recesiva, causada por GSD-0 §|pp TS GSDX
7 gm  m - - . enzima g 1
déficit de amilo-1,6-glucosidasa enzima ramificante g B
. . . GSD-V S enzima desramificante .
necesaria para la liberacion de la glucosa del Glucosa 1-P( GSD-Il piruvato <> lactato
glucégeno, causando el acumulo del mismo. I gluconeogénesis:?glucollsis
L V.
T yy. viapentosa-P <-.-Glucosa 6-P > fructosa 6-P - fructosa 1,6-P
Hepatico: IIIb Hepatico-muscular : IIIa
hexoquinasa Tl glucosa 6-fosfatasa, GSD-

Glucosa /
I

sangre
Glucosa -
/«Aumento de la acumulacién
de glucdégeno muscular
~Hepatomegalia *Menor disponibilidad de
~Hipoglucemia ~Miocardiopatia hipertréfica energia (inhibicion de la
~Retraso en el crecimiento ~Debilidad muscular (adultos) lipolisis).
*Deterioro por el papel del
hiperinsulinismo en la
>Nutriciéon enteral nocturna (sonda de gastrostomia) . miocardiopatfa

>Carbohidratos de absorcién lenta (Almidén crudo de Maiz-ACM)

Caso clinico:

Nifia de 16 afios diagnosticada a los 6 meses con confirmacion genética

de Glucogenosis tipo IIla por crisis convulsivas asociadas a

hipoglucemias > sonda nasogastrica colocando a los 13 meses

sonda de gastrostomia +suplementos de dextrinomaltosa-> 18 meses

que comienza con almidén crudo de maiz. =\ 58
\ 4 :

Desde los 14 meses miocardiopatia

v'Controles de

transaminasas y funcién hipertroéfica obstructiva tabique 2

hepética. interventricular de 28 mm (z-score +6,35 DE). L7 (-

vSin hipoglucemias xNecesidad’de B-bloqueantes 34
xDisminucion de la capacidad funcional 178

- ~ Inicio de dieta

Debido a la mala progresion, planteamos inicio de dieta cetogénica
modificada de Adkins.
Dieta habitual 150-200 g de carbohidratos diarios en forma de ACM 200
+ alimentacion habitual & Controlada con sensor de monitorizacion
continua de glucemia se progreso hasta reducir un 75-80% los aportes
de carbohidratos a 35 g/dia (8-16% VCT).

A los 6 meses...

vMejoria de los parametros No se han objetivado complicaciones
analiticos de dafo ' como hipoglucemias, pancreatitis,
cardiaco/muscular: vémitos ni litiasis aunque si ha
1 89% del NT-proBNP [1178 presentado incremento de un
~ 118 pg/Ml] 58% de sus cifras de colesterol
122% de CK [2356 1857 total asociado a un aumento en el
U/L] consumo de grasa saturada en su
v'Ecograficos: disminucién en dieta y repunte en cifras de
7 mm de espesor del septo transaminasas sin otros datos de

interventricular | afectacién hepatica.

BIBLIOGRAFIA
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USO DE DIETA CETOGENICA EN PACIENTES CON BOTON GASTRICO: UNA
ALTERNATIVA DESEABLE

ifiigo Gil J, Rivero de la Rosa MC, Balboa Vega MJ, Cuadrado Caballero MC, Castillo Reguera V.
Hospital Universitario Virgen Macarena. Sevilla

@I abordaje de la epilepsia refractaria infantil supone un reto complejo. El uso de la dieta cetogénica en
estos casos, ha supuesto un gran avance debido a sus buenos resultados y mejora de la calidad de vida de
pacientes y familias. El uso en aquellos con gastrostomia permite ademas un mejor control, manejo,
@ceptabilidad, y cumplimiento por parte de las familias. .

/ Mujer de 10 anos con encefalopatia multiquistica connatal que cursa con: \
- Teraparesia espastico-disténica de predominio izquierdo.
- Trastorno del desarrollo de la inteligencia.
- Disfagia orofaringea neurégena (DOF)
- Epilepsia refractaria (ER) con crisis mioclénicas de miembros y parpado de hemicuerpo

\ izquierdo. J

- 10 meses: Inicio FAE.
- 2 anos: PEG por DOF y desnutricion.

- Refractariedad de crisis (frecuencia diaria y generalizadas) pese a terapia de hasta 4
FAEs.

- 8 anos: Inicio dieta cetogénica (DC) 3:1 con formula especifica por PEG — Mejoria crisis y

funcion cognitiva.
v - 10 anos: Ausencia completa de crisis con retirada total de FAEs.

( Nino de 6 afos con diagndstico genético a los 4 de mutaciéon de gen FOXG1 \
(variante de sindrome de Rett):

A
‘ - Microcefalia.
- - Hidrocefalia triventricular.
- Retraso psicomotor global grave.
- DOF.

\ - ER (crisis ténico-clénicas y ausencias). J

- 3 afios: Inicio FAE.
- 4 anos: PEG por DOF y desnutricion.
- Refractariedad de crisis (mas de 30 crisis diarias) pese a terapia de 3 FAEs.

- 6 anos: inicio DC ratio 3:1 con formula especifica por PEG — Mejor conexion con el medio,
vcapacidad comunicativa y cognitiva. Disminucion de un tercio de crisis y en intensidad.

- 6 afios: Mantiene un Unico FAE.

\ ’
-@-
P) (N v U @ U \J

y ™\
El inicio de DC en estos pacientes se comporté como una terapia eficaz. El PEG facilité el cumplimiento y el alcance de
los objetivos, mejorando el control de la epilepsia, funcion cognitiva y su calidad de vida y reduciendo el nimero de
consultas a servicios de urgencias, ingresos hospitalarios y exdmenes complementarios;
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Mejoria clinica y bioquimica tras la instauracion de una dieta
controlada en grasa en tres pacientes con
hipofibrinogenemia, hipertransaminasemia e hipolipemia

Silvia Meavilla Olivas, Beatriz Minguez Rodriguez, Mariela De los Santos Pelegrin, Camila Garcia Volpe, Natalia Egea Castillo,
Mireia Termes Escale, Cristina Molera Busoms, Javier Martin de Carpi. Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion
Hospital Sant Joan de Déu.

INTRODUCCION:
La hipofibrinogenemia hereditaria con hipobetalipoproteinemia, es una enfermedad ultra-rara predisponente a
hepatopatia crénica de gravedad variable. Los tratamientos descritos hasta la fecha son el acido ursodesoxicdlico
(UDCA) y la carbamacepina, con respuesta irregular. Se describe la respuesta clinica y analitica de una dieta
controlada en grasa (30% de las calorias con un 10% de acidos grasos de cadena larga, 1% acidos grasos
esenciales) en tres pacientes con hipofibrinogenemia, hipertransaminasemia e hipolipemia, uno confirmado
genéticamente.

o e 2 s

= \
RESUMEN DE LOS CASOS " :
Caso 1: Nifio de 4 afios derivado por apo/hipobetalipoproteinemia. Hipofibrinogenemia
sin filiar diagnosticada casualmente en preoperatorio objetivando posteriormente s 4 = :
alteraciones Iipl"dicas'. Asocia d'eposiciones. p.astosas/flotantgf alternadas con patrfﬁn ALT UT/L AST UI/L
normal, abdominalgia generalizada autolimitada. Exploracion normal. Laboratorio:
Tiempo de protrombina (TP) 58,1%, Fibrindgeno <1,6g/L, fibrindgeno (Clauss) <0,5g/L
(1,5-3,5), Trigliceridos 11 mg/dL, Colesterol total 46 mg/dL, Apolipoproteina B 143mg/dL
(440-1120), Alanino-aminotransferasa (ALT) 262UI/L, Aspartato-aminotransferasa (AST)
253UI/L, Vitamina E 8,5umol/L (13.4 - 36.4), prealbimina 183 mg/I. Ecografia abdominal

normal. Genética de hipobetalipoproteinemia: negativa. Ante mantenimiento de -
p pop 8 LF—/‘\/‘V‘W—""_' He L

hipertransaminasemia, hipofibrinogenemia y déficit de apoB, se amplia exoma

detectando mutacion en heterocigosis en el gen FGG (p.Arg401Trp/c.1201C>T). Biopsia

hepatica: inclusiones intracitoplasmicas hepatocitarias. Fibroscan normal. Inicia dieta,

vitaminas liposolubles y UDCA, con mejoria del hepatograma y perfil lipidico, sin TG mmol/L COLESTEROL TOTAL mmol/L
cambios en el fibrinégeno, mantenidos en la actualidad. Figura 1.

Caso 2: Nifio de 17 meses con hipertransaminasemia y coagulopatia desde los 11 meses, .
tras analitica por estudio alergolégico. Asintomatico. Exploracién normal. Analitica: TP Figura 1

50 %, Fibrindgeno 0.9g/L, Clauss 0,8g/L, Trigliceridos 22mg/dl, Colesterol total 64mg/dL,

Apolipoproteina B 143 mg/dL, ALT 415UI/L, AST 211 UI/L, Vitamina E 8 umol/L,

prealbumina 95 mg/l, Apo B normal. Estudio de hepatopatia autoinmune, infecciosa,

alfa-1 antitripsina y de depdsito negativo, ecografia abdominal normal. Discreta mejoria I\ S N
tras inicio de UDCA. Ante la sospecha de enfermedad por depdsito de fibrindgeno se . _— S
cursa genética que es negativa. Biopsia hepdtica no concluyente. Ante triado de
hipofibrinogenemia, hipertransaminasemia e hipodislipemia se inicia dieta controlada
en grasa junto con nutricién enteral controlada en grasa y rica en MCT, con mejoria del ALT UL/L AST UI/L
hepatograma vy lipidos sin cambios en el fibrinégeno. Empeoramiento puntual por no

cumplimiento de la dieta. Figura 2.

Caso 3: Nifla de 3 afios, hermana del caso dos, con hipertransaminasemia tras estudio
familiar. Asintomatica. Exploracién normal. Analitica: TP 60 %, Fibrinégeno 2 g/L, Clauss

1,3g/L, Trigliceridos 37mg/dl, Colesterol total 104 mg/dl, ALT 102 UI/L, AST 64 UI/L, — EEmnamEeE
Vitamina E 13 umol/L, Vitamina A 0.26 ug/ml. Se inicia tratamiento con UDCA vy dieta Y & E—— -
con mejoria de la hipertransaminasemia y dislipemia. LSS LSS
TG mmol/L
COLESTEROL TOTAL mmol/L
. - Figura 2
CONCLUSIONES:

La dieta controlada en grasa es un tratamiento efectivo y seguro en pacientes con hipofibrinogenemia
hereditaria con hipobetalipoproteinemia, asi como en pacientes con hipofibrinogenemia,
hipertransaminasemia e hipolipemia de otro origen, evidenciado mejoria en los perfiles hepdtico y
lipidico, sin cambios en el fibrindgeno, en nuestros pacientes.

SJ Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital
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ESTANCAMIENTO PONDERAL Y REGRESION DEL DESARROLLO PSICOMOTOR

Alonso Vicente C 1, Vazquez Martin S 2, Castro Rey M 2, Marugan de Miguelsanz JM
"Unidad de Gastroenterologia y Nutricion Infantil. 2 Unidad de Neurologia Infantil. Hospital Clinico Universitario de Valladolid

MOTIVO DE CONSULTA : Varon de 4 meses remitido por dificultades de alimentacién y estancamiento ponderal

ANTEDECENTES: Padres sanos no consanguineos, G4A1V3. Tercer hijo, hermanos sanos.

Embarazo controlado, preeclampsia en tratamiento con AAS. Serologias negativas. EG 41 + 5 semanas, peso adecuado para edad
gestacional. Parto vaginal, una circular de cordon. Apgar 8/10. pH arteria umbilical: 7,16. Reanimacion tipo 1. Cribado metabdlico
neonatal negativo. Lactancia materna exclusiva. No alergias conocidas, vacunas segun calendario.

CUADRO CLINICO: En primera valoracién se aprecia estancamiento ponderal con descenso de p10 a p3 con longitud y
perimetro cefalico en p50, exploracion fisica normal y desarrollo psicomotor acorde. Se revisa técnica de lactancia y se pautan
suplementos con férmula de inicio. A los 6 meses de vida muestra empeoramiento nutricional con una llamativa hipotonia
muscular, discinesias orofaciales y regresion del desarrollo psicomotor. Sucesivamente vomitos, rechazo agudo de la
alimentacion.

EXPLORACION FiSICA (Stand OMS 2006/2007)
Peso 6.5 kg (P2, -2,11DE),

Longitud 68.5 cm (P45, -0,12DE)

Pc 43.5 (P40, -0,26DE)

indice de Waterlow (peso) 79,78%

indice de Waterlow (talla) 99,61%

indice nutricional (Shukla) 79,52

Bien hidratado y perfundido. Palido, sin lesiones cutaneas.
ACP normal. No distrés respiratorio. Quejido intermitente.
Abdomen blando y depresible sin masas,

reborde hepatico un través, no esplenomegalia.
Somnoliento pero reactivo a estimulos.

Fontanela normotensa. Hipotonia generalizada.

Afectacion predominante de ganglios basales con respeto de talamos
Episodios de distonia. Discinesis orofaciales. con hiperintensidad en T2 y restriccion a la difusion.

Temblor episédico. Clonus bilateral.

EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS:

Hipoglucemia e hipercetonemia, acidosis metabdlica, lactato 2.78 mmol/L
Hipertransaminasemia GOT 1376 U/L GPT 1493 U/L sin colestasis, hiperamoniemia ni coagulopatia.
Ceruloplasmina, vitamina B12, félico y CK en limites normales.

Hemograma sin alteraciones significativas Frotis de sangre periférica sin alteraciones.
Despistaje infeccioso negativo.

Ecografia abdominal y cardiaca normales.

RMN cerebral afectacion de putamen y globus palidos. Espectroscopia normal.

EEG, estudio periférico, PEVs y fondo de ojo normales.

Estudio metabdlico ampliado no concluyente.

Ante cuadro compatible con sindrome Leigh—like se solicita estudio genético dirigido:
mutaciéon en homocigosis del gen HIBCH (deficiencia de 3-hidroxisobutiril-CoA hidrolasa)
Se repite estudio metabdlico :

Excrecion elevada de acido 2,3-dihidroxi-2-metilbutirico en orina (95 mmol/mol de creatinina)
Elevacion de 2-carboxipropilcisteina-carnitina (0,96 mmol/mol de creatinina)

EVOLUCION

Mejoria clinico-analitica mediante dieta absoluta y aporte de glucosa parenteral. Rapida normalizacién de transaminasas. Se
pauta dieta restringida en proteinas y exenta de valina (con formula exenta de isoleucina, leucina y valina, férmula
semielemental y férmula exenta de proteinas para unos aportes totales de 1.2 gr/kg y 100 kcal/kg) mediante SNG, bien

tolerada.

Recibe suplementos de Leucina e Isoleucina, Carnitina, coenzima Q10, Tiamina, Biotina, y tratamiento con Trihexifenidilo
Adecuada evolucion ponderoestatural y mejoria a nivel neurolégico sin nuevas descompensaciones.

COMENTARIOS

El defecto de 3-hidroxiisobutiril-CoA hidrolasa constituye un raro desorden del catabolismo de la valina (hasta la fecha se han
reportado 34 pacientes) con una presentacion clinica inicial similar a las enfermedades mitocondriales, lo que constituye un reto

diagnéstico. El pilar del tratamiento lo constituye la dieta exenta en dicho aminoacido, por lo que un diagndstico precoz y el
abordaje multidisciplinar del paciente se consideran fundamentales.
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MANIFESTACIONES DIGESTIVAS DEL SINDROME DE PEARSON Y
KEARNS-SAYRE: EXPERIENCIA EN NUESTRO CENTRO

Beatriz Minguez Rodriguez?, Silvia Maria Meavilla Olival, Mariela Mercedes De los Santos’, Camila Garcia Volpe?!, Natalia Egea Castillo?, Mireia Termes Escale’, Maria
del Mar O’Callaghan Gordo?, Javier Martin de Carpi®

1Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

2Unidad de Enfermedes Metabdlicas. Servicio de Neurologia. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

INTRODUCCION

El sindrome de Pearson (SP) es una enfermedad rara causada por una deleccién Unica en el DNA mitocondrial caracterizada por anemia
sideroblastica refractaria y disfuncion pancreatica exocrina. Algunos pacientes con SP desarrollan el sindrome de Kearns- Sayre (SKS),
una enfermedad mitocondrial multisistémica caracterizada por oftalmopatia (oftalmoplejia y retinosis pigmentaria (RP)), pérdida
auditiva, ataxia cerebelosa y bloqueo cardiaco. Presentamos 4 pacientes diagnosticados de SP, 3 de los cuales desarrollaron SKS.

MATERIAL Y METODOS
Estudio descriptivo retrospectivo de cuatro pacientes diagnosticados de dichas enfermedades mediante revisidn de sus historias
clinicas.

RESULTADOS

Cuatro pacientes (3 varones, 1 mujer) diagnosticados de SP o SKS han sido seguidos en nuestro centro durante una media de tiempo
de 11,66 afios (3,56 — 10,86 afios), uno fallecido con 11 afios.

DIAGNOSTICO

Edad media 6,71 afos (1,17-14,5 afios).

Tres pacientes presentaban afectacion ocular (todos ptosis
palpebral y dos RP) y estancamiento ponderal (media de peso
de -2.77 DE, -2.55 a -3.21; media de talla -3.19 DE, -2.24 a -
4.03DE; indice de masa corporal (IMC) — 2.1, -2.03 a -2.24 DE).
Diarrea en 3 al diagndstico, sélo uno elastasa fecal (EF) baja
requiriendo suplementacidn con lipasa pancredtica durante su
seguimiento. Otro paciente desarrollé IPE transitoria a los 34
meses y en el tercero la diarrea se resolvié espontaneamente sin
evaluar la EF. El diagndstico del paciente restante fue mas
temprano (14 meses), tras estudio de anemia sideroblastica
refractaria presentando a los 4 afios estancamiento
pondoestatural (peso -2.64 DE, talla — 3.78 DE) e IPE, con
desarrollo a los 8 afios de oftalmopatia, hipoacusia y ataxia.

SEGUIMIENTO

Durante el seguimiento, tres han requerido gastrostomia con
una edad media de 8.72 afos (5,31-11,42 afios) por escasa
ingestas y/o rechazo, descartandose disfagia por afectaciéon de
la seguridad. Posteriormente mantuvieron estancamiento
pondoestatural con un peso medio de -2.88 DE (-2.79 a -2.99
DE) y de talla de -5.14 DE (rango -3.99 a -6.11), pero con IMC
medio de -1.5 DE (-0.88 a -1.88 DE). Dos pacientes han
presentado cuadros de vémitos requiriendo farmacoterapia con
procinético y/o antiacido. En 3/4 se instaurd dieta de bajo indice
glucémico con aceite MCT. Un paciente, a los 2 afos del
diagnodstico, requirié trasplante renal por insuficiencia renal
asociando un sindrome nefrético y diabetes insulino-
dependiente. A nivel neuroldgico 3 han presentado debilidad
motora y ataxia progresiva perdiendo la deambulacidn.

Edad Insuficiencia RIEGCELIC Afectacion Afectacion Afectacion Edad
Sexo , . Peso Talla IMC ... Disfagia nutricion Hipoacusia . . " Peso Talla IMC
(afios) pancreatica ocular neurolégica renal (afios)
enteral
Retinopatia S| Trasplante
Varén 14,5 -2,57 -2,45 -2,24 Sl NO NO pigmentaria No o P 18 -2,07 -2,82  -1,12
o (14 afios) renal
(13 afios)
Varén 1,88 -321 -3,15 -2,03 Transitoria Eficacia Co.on Bastrico No No No No 55 279 535 -0,88
(5,31 afios)
Ptosis palpebral
Sonda y oftalmoplejia S| Fallecido a
Varon 1,17 -1,73 -1,56 -0,89 Sl Eficacia nasogastrica (9 afos) Si . No los 11 -2,99 -6,11  -1,78
o . , (8 afios) o
(11,43 afios) Retinopatia afios
(10 afios)
Eficacia Botdn gastrico GBI R
Mujer 9,32 -2,55 -4,03 -2,04 NO . ¥ g~ pigmentaria No Si Si 14,5 afos 2,86 -3,99 -1,88
seguridad (9,45 afos) (8 afios)

CONCLUSIONES

Tanto el SP como el SKS son mitocondriopatias con gran variabilidad fenotipica que puede afectar de forma variable a distintos érganos.
A nivel digestivo la mayoria presentan estancamiento pondoestatural multifactorial de dificil manejo incluso tras gastrostomia
secundario a disfagia por falta de eficacia. También la diarrea secundaria a IPE persistente o transitoria y las alteraciones de la motilidad
fueron frecuentes en nuestros pacientes.

Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital
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Cuando darle de comer es una auténtica pesadilla

JM. Riera Llodra. LF. Bunce, L. Nofuentes Prieto, A.Rosell Camps, R. Diez Dorado, Unidad de
gastroenterologia, hepatologia y nutricién pediatrica. Servicio de Pediatria. Hospital
Universitario Son Espases (HUSE), Palma, Espana.

. Los sintomas de la disfuncién de modulacién o integracion sensorial pueden con frecuencia
presentarse como parte de las manifestaciones del Trastorno por Déficit de Atencidn con
Hiperactividad (TDAH) y a menudo se considera que son una de las caracteristicas mas comunes de
los Trastornos del Espectro Autista (TEA).

. Sin embargo, este desorden puede presentarse por si sélo sin que coexista con algunos de los
anteriores diagnosticos, inclusive algunos nifilos pueden ser erroneamente diagnosticados con TDAH
o TEA. El tratamiento incluye como primera medida el reconocimiento y la terapia ocupacional (TO)
asi como psicologia y logopedia

RESULTADOS

. Se identifican un total de 16 pacientes de edades comprendidas entre 7 meses y 15 afios, con una
media de edad de 3,1 afios. Todos fueron remitidos a Consulta de Gastroenterologia por “mal
comedores” o comedores selectivos

Clinica Caracteristicas
- Prematuridad (7/16)(5/16 <32 SG, SNG )
Bhores turas [

-Bajo peso <p3 (2/16)

-Rasgos TEA (6/16)- Diagnostico TEA ( 5/16)
-TDAH (2/16)
Seguimiento por Psicologia (16/16)
-Estimulacion precoz (7/16)
N

Mal comedores 16

ividad ruidos feskiia vomitadores

son ESpases
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Maralixibat mejora el crecimiento en pacientes con sindrome de
Alagille: un analisis de 4 ainos

Binita M Kamath,! Douglas B Mogul,2 Marshall Baek,2 Tiago Nunes,? Esther Leon,3 Pamela Vig?

Division de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion, Hospital for Sick Children y Universidad de To
3Mirum Pharmaceuticals, Inc., Basel, Suiza

to, Tol

to, ON, Canada; 2Mirum Pharmaceuticals, Inc. Foster City, CA, EE. UU.;

« El sindrome de Alagille (SA) es una enfermedad multiorgénica, autosémica dominante, debilitante y rara, que
suele diagnosticarse durante los primeros 3 meses de vida."?

Los sintomas del SA incluyen la restriccion del crecimiento, ademas del prurito colestasico que afecta de
manera negativa a la calidad de vida.24

Maralixibat (MRX), inhibidor del transportador ileal de acidos biliares (iTIAB), estd aprobado para el
tratamiento del prurito colestasico en pacientes de 21 afio con sindrome de Alagille (SA) en EE. UU.®

y de 22 meses en la UE.®

Maralixibat se relaciona con una mejora de la supervivencia sin eventos en esta poblacién, lo que sugiere que
el farmaco podria mejorar los resultados de la enfermedad hepatica mas alla del control del prurito en

el SA78

Objetivo

« Evaluar el impacto a largo plazo del tratamiento con maralixibat sobre el crecimiento y el estado nutricional de
los pacientes con SA.

« Se evaluaron los Z-score de altura y peso en pacientes que participaron en tres estudios clinicos
(y sus extensiones abiertas a largo plazo) sobre maralixibat para el tratamiento del prurito colestasico en el SA:*-13
— Los estudios LUM001-301 (NCT02057692) y LUM001-302 (NCT01903460) fueron ensayos de fase I,
aleatorizados, controlados con placebo y de 13 semanas de duracion.
— Los estudios LUM001-305 (NCT02117713) y LUMO001-303 (NCT02047318) fueron estudios opcionales
de extension del tratamiento a largo plazo de los estudios LUM001-301 y LUM001-302, respectivamente.
— El estudio LUM001-304 (NCT02160782) fue un estudio de 48 semanas con un periodo de retiro aleatorio
del medicamento de 4 semanas, seguido de un estudio de extension abierta a largo plazo.
Se incluyeron en el andlisis a los pacientes que se sometieron a evaluaciones tanto en el inicio como en la
semana 204 de los ocho parametros (Z-score de altura, Z-score de peso, albimina, bilirrubina directa, bilirrubina
total, colesterol, acido biliar sérico [ABs] y 7a-hidroxi-4-colesten-3-ona [C4]).
Se dividi6 a los pacientes en cuatro subgrupos en base a los cuartiles (C1, C2, C3 y C4) del Z-score de altura o
de peso iniciales.
Se utilizaron coeficientes de correlacion de Spearman y Pearson, ademas de pruebas t, para evaluar la relacion
entre la altura y otros pardmetros que se relacionan con el crecimiento.

esultados

Tabla 1. Datos demograficos y caracteristicas iniciales del paciente.

N=34

Edad, afios (DE) 6.7 (3.82)
Sexo masculino, n (%) 18 (52,94)
Duracién del tratamiento, meses (DE) 58,61 (6,39)
Peso, kg (DE) 21,14 (10,94)
Z-score de peso (DE) -1,46 (0,95)
Altura, cm (DE) 112,8 (23,29)
Z-score de altura (DE) -1,66 (1,17)
ABs, ymol/l (DE) 184,23 (151,96)
Puntuacion ItchRO(Obs), pr di (DE) 2,57 (0,80)
Puntuacion de la escala de rascado del médico (DE) 3,10 (0,86)

ItchRO(Obs): resultado notificado de picor (observador); ABs: &cido biliar sérico; DE: desviacion estandar.

Figura 1. Cambio desde el inicio en los Z-score de altura y el peso con el tratamiento con maralixibat

Altura
(N=234)

Peso
(N =34)
0 -

-0,2 A
-0,4 4
-0,6
-0,8 4

-1 4
-1,2 4
1,4 4
-1,6 4
_1’8 4

-2 -

Mejora
Z-score promedio

L
CDI: 0,13
|
CDI: 0,37*
H Inicio

u Semana 204
*p =0,0004. CDI: cambio desde el inicio.

« El Z-score de altura promedio aumenté desde el inicio hasta la semana 204 (p = 0,0004; Figura 1).
+ No se observo ningtin cambio significativo en el Z-score de peso promedio entre el inicio y la semana 204
(Figura 1).

Figura 2. Relacion entre el ABs y la altura

ABs <200 pmol/l ABs 2200 pmol/l

(n = 26) (n=5)
0 -
-0,2
£ 041
[
E 06
o _0’8 4
g 1
5 1
g 5 45
S, T o2
2 °
= ® -1,4
% 1,6
N 1,8 A
| S
-2 9 CDI: 0,42*
2,2 - CDI: 0,18
® |nicio = Semana 204

*p =0,001. CDI: cambio desde el inicio; ABs: acido biliar sérico.

« El Z-score de altura promedio aumentaron de manera significativa desde el inicio hasta la semana 204 en
pacientes con una respuesta de ABs (<200 pmol/l) en la semana 48 (p = 0,001; Figura 2).

« No hubo ningtin cambio significativo en el Z-score de altura en pacientes con ABs 2200 pmol/l (Figura 2).

Figura 3. Se observé un mayor aumento de altura en pacientes con altura inicial mas baja

Cuartil inicial
(min., max.)
—3.10 (-4.33, —2.24)
—1.86 (-2.09, —1.55)
~1.30 (~1.49, -1.13)
-0.25 (-0.94,1.58)

Cuartil Valor p de CDI
hasta la 204
0.018
0.12

0.017

1,1
1,0
0,9
0,8
0,7
0,6 -

CDI, Dia 0

0 12 24 36 48 60 72 84 96 108 120 132 144 156 168 180 192 204

Semana del estudio (visita de andlisis)

Figura 4. Se observé una correlacion importante entre el cambio en la altura y la altura inicial

2,0

0,0

en la semana 204

Cambio en el Z-score de altura

-3,0 -2,0 -1,0

Z-score de altura inicial

0,0 1,0 2,0

Valor p de Shapiro—-Wilk de normalidad en el inicio = 0,4490; el cambio en la semana 204 = 0,7850. Coeficiente de correlacion
de Pearson: -0,4801 (p = 0,004); coeficiente de correlacién de Spearman: -0,3231 (p = 0,0623).

« Se observo una correlacion significativa entre el cambio en la altura y la altura inicial en toda la cohorte (desde el
inicio hasta la semana 204; r de Pearson = -0,48; p = 0,004; Figura 4).

Figura 5. Se observé una correlaciéon importante entre el cambio en el peso y el peso inicial

2,5

en la semana 204

Cambio en el Z-score de peso

-1.5

—4,0 -3,0 -2,0 -1,0
Z-score de peso inicial
Valor p de Shapiro-Wilk de normalidad en el inicio = 0,7748; el cambio en la semana 204 = 0,2694. Coeficiente de correlacion
de Pearson: -0,3936 (p = 0,02); coeficiente de correlacion de Spearman: 0,4093 (p = 0,0162).

« Se observo una correlacion significativa entre el cambio en el peso y el peso inicial en toda la cohorte (desde el

inicio hasta la semana 204; r de Pearson = -0,39; p = 0,02; Figura 5).

0,0 1,0

Figura 6. Los mayores cambios en la altura se relacionan con los mayores cambios en el peso
después del tratamiento con maralixibat
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Valor p de Shapiro-Wilk de normalidad para el peso = 0,2694; para la altura = 0,7850. Coeficiente de correlacion de Pearson:
0,6946 (p <0,0001); coeficiente de correlaciéon de Spearman: 0,7345 (p <0,0001).

« Se observo una correlacion significativa entre el cambio en el Z-score de altura y el cambio en el Z-score de peso
en toda la cohorte (desde el inicio hasta la semana 204; r de Pearson = 0,69; p <0,0001); Figura 6).

Estado nutricional
+ No hubo cambios mas alla del tratamiento estandar en los aportes suplementarios durante el estudio.
« No hubo ningtin cambio evidente en los niveles de vitamina D o de albimina durante el tratamiento.

Conclusiones

« Los pacientes con SA suelen presentar importantes déficits de crecimiento.

Los pacientes con SA tratados con maralixibat a largo plazo (hasta cuatro afios) mostraron un beneficio

significativo de mejora en la altura.

* Los pacientes con menores valores de Z-score de altura y peso en el inicio presentaron las mayores
mejoras en los Z-score de altura y peso.

Los sujetos que alcanzaron la mayor ganancia de peso

en altura.

Los pacientes tratados con maralixibat que alcanzaron un umbral de ABs <200 pmol/l presentaron una

mayor altura acelerada, lo que sugiere que la homeostasis de acidos biliares puede facilitar la mejora en

los déficits de altura.

Se necesitan mas analisis, incluida una comparacion con una cohorte de historia natural de pacientes

con SA, para caracterizar por | eli del tr con mar sobre el i

on el mayor cr
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INCIDENCIA DE COLESTASIS INTRAHEPATICA FAMILIAR PROGRESIVA
EN LOS ULTIMOS 6 ANOS EN UN HOSPITAL TERCIARIO

Introduccion

» La colestasis intrahepatica familiar progresiva (CIFP) abarca un conjunto de enfermedades hereditarias caracterizadas por defectos en la
secrecion de bilis, que condicionan colestasis precoz.

» Laincidencia descrita en la bibliografia es de 1:50.000 recién nacidos/afo.
» El diagnoéstico definitivo es genético; y suelen tener mal pronéstico, con progresion del dafio hepatico y necesidad de trasplante a edad temprana.
« Se distinguen 6 tipos, siendo mas frecuentes la CIFP tipo 1, 2 y 3.

Objetivo y método

* Revisar las caracteristicas clinicas, analiticas, genética, tratamiento y evolucion de los pacientes diagnosticados de CIFP en nuestra provincia

- Estudio descriptivo retrospectivo de pacientes pediatricos con CIFP diagnosticados en un hospital terciario en el periodo 2016-2022. Se
analizaron caracteristicas clinicas, diagnosticas, tratamiento y evolucion.

Resultados

Diagnosticos CIFP 2016-2022: Sintomatologia y datos analiticos al diagnéstico

Alteracion genética di Eda!.i a.l Signos y sintomas al diagnéstico Hallazgos analiticos
iagnéstico

CIFP tipo 1 Gen ATP8B1 2 meses Prurito e irritabilidad. Hepatomegalia Colestasis + hipertransaminasemia (GGT normal)
i - Coagulopatia grave (INR 21

CIFP tipo 2 Ge%f‘f dCB” (variante ¢.617- | o\ coc | Prurito e irritabilidad. Hepatomegalia  Coagulopatia grave (INR 21)

eITTA no descrita) Colestasis + hipertransaminasemia (GGT normal)

. Gen ABCB11 (variante c.617- . - . . . .

CIFP tipo 2 619delTTA no descrita) 1 mes Prurito e irritabilidad Colestasis + hipertransaminasemia (GGT normal)
CIFP tipo 4 Gen TJP2 13 meses Prurito. Hepatomegalia Colestasis + hipertransaminasemia (GGT normal)
CIFP tipo 5 Gen NR1H4 27 meses Desnutricion y hepatomegalia Colestasis + hipertransaminasemia (GGT normal)

Evolucién
; ; - . Soporte nutricional
Incidencia Trasplante hepatico (2/5 pacientes) e (BB e )
1,1:10.000 Varones
L, . . 3 CIFP tipo 1 (edad 14 meses) CIFP tipo 1 (actual)
recién nacidos /afo
CIFP tipo 5 (edad 4,5 afios) CIFP tipo 5

Estado actual

Edad actual Clinica actual Funcion hepatica Estado Nutricional

CIFP tipo 1 3 afios y 2 meses Diarrea crénica secretora post- | Colestiramina, lipasa pancreatica, Hipertransaminasemia Peso -1.0 DE, talla -2.1

trasplante hepatico vitaminas liposolubles moderada DE (OMS)
Odevixibat
CIFP tipo 2 2 afios y 4 meses Prurito refractario AUDC*, fenobarbital, rifampicina, Normalizacion Peso 0.2 DE, talla-0.9

vitaminas liposolubles DE (OMS)

CIFP tipo 2 5 afios Asintomatico AUDC* Normalizacién Peso 2 IZ;(E),NtIaSII)a 1.4 DE
. ~ . AUDC*, rifampicina, vitaminas Hipertransaminasemia = Peso 0.8 DE, talla -1.0
CIFP tipo 4 4 afios y 3 meses Prurito leve liposolubles leve DE (OMS)
. ~ . " . " Hipertransaminasemia Peso -1.7 DE, talla -0.6
CIFP tipo 5 5 afios y 3 meses Asintomatico Lipasa pancreatica leve DE (OMS)

*AUDC: acido ursodesoxicolico

Conclusiones

Las CIFP son enfermedades raras con una incidencia mayor a lo esperado en nuestra provincia, probablemente secundaria al desarrollo de
técnicas de diagnostico genético.

El patron predominante es colestasis con GGT normal. Dos pacientes han precisado trasplante hepatico en etapas precoces.

Dado el aumento de la incidencia, serian necesarios mas estudios y registro a nivel nacional de pacientes con CIFP.
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UTILIDAD DEL BIOMARCADOR COBRE INTERCAMBIABLE
RELATIVO (REC) COMO METODO DIAGNOSTICO NO INVASIVO
DE LA ENFERMEDAD DE WILSON PEDIATRICA

Sandra Garcia Barba!.2,Cristina Molera Busoms!, Rafael Artuch3, Delia Yubero*, J Armstrong?,
Adriana Zucchiatti®, Javier Martin de Carpi!
1 Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricidon Pediatrica. H. Sant Joan de Deu, Barcelona, 2 Servicio de Pediatria.

H. Universitario de Fuenlabrada, 3 Servicio de Bioquimica Clinica. Institut de Recerca Sant Joan de Deu y CIBERER, Barcelona, ¢
Servicio de Genética. H. Sant Joan de Deu, Barcelona, 5 Servicio de Anatomia Patoldgica. H. Sant Joan de Deu, Barcelona

INTRODUCCION

= El diagnostico de la enfermedad de Wilson (EW) incluye parametros clinicos, radioldgicos,
histolégicos, genéticos y analiticos, y puede cursar desde formas casi asintomaticas hasta cirrosis
hepatica o afectacion neuropsiquiatrica.

* El diagndstico de la EW en la edad pediatrica puede suponer un reto dado que la mayoria cursan de
forma asintomatica y los criterios diagnosticos convencionales establecidos en adultos pueden
no ser los apropiados. Ademas, los biomarcadores actuales tienen limitaciones y pueden ofrecer
una baja sensibilidad.

= Aunque los estudios genéticos pueden confirmar la patologia en el 98% de los casos, la demora en
su resultado hace recomendable la busqueda de nuevos biomarcadores diagnoésticos.

RESUMEN DEL CASO

Paciente de 17 afios remitido a consultas externas por elevacion de GGT e indicios de
parkinsonismo, con hipertonia distal e hiperreflexia. Antecedentes personales sin interés salvo padres
consanguineos paquistanies. Ante sospecha de EW se solicitd ceruloplasmina y cobre sérico que
fueron bajos, con un cobre urinario normal. En la biopsia hepatica se objetivd cirrosis pero los
depositos de cobre intrahepaticos fueron normales. Dado los resultados inconcluyentes de las
pruebas realizadas se decide calcular el ratio de cobre intercambiable relativo (REC), cuyos valores
son significativamente elevados, confirmandose posteriormente el diagndstico de EW por estudio
genético (mutacion homocigoética en ATP7B (c.3182G>A (p.Gly1061Glu, considerada patogénica).

- . 1A e Cobre
GGT Fibrinégeno | Albumina AL B|I|r_rub|na ALT AST LDH Cerul_o- c?l?re C.Obre.! intra-
(UI/L) (g/L) (a/L) total conjugada (UI/L) | (UI/L) | (UI/L) plasmina| sé rinario hepético REC (%)
(pmol/L) | (pmol/L) (mg/L) | (Mg Hg/dia) /G
71 1.3 3.2 42 17 7.7 26 59 394 46 347 17 75 47
2-42 0.8-1.2 2.0-4.0 33-45 3.4-17 <5.0 2-30 2-38 <446 150-460 620-1544 <40 < 250 2.3-8.7
referencia

Figura 1: Analisis ICP-MS del Cu. En el panel superior se
representa el Cu sérico total (se mide el isétopo 63;
flecha amarilla). En el panel inferior, la respuesta CUEXC,
gue es un orden de magnitud inferior al Cu total, ya que
representa la fraccion de Cu no wunido a la
ceruloplasmina. El isétopo 72 corresponde al estandar
internacional (Germanio; flecha roja).

Figura 2. Prediccion in-silico del efecto de la mutacidn
c.3182G>A: p.Glyl061Glu. En verde se representa el
dominio N de la proteina ATP7B, donde se encontrd
nuestra mutacién. La glicina estd representada en azul
oscuro y el sitio de glutamato en blanco. En azul claro
estan los residuos con la que interactia mas directamente
la glicina. Los discos rojos representan los choques o

enfrentamientos que tendria el acido glutdmico con Ia
proteina al cambiar de glicina a este residuo.

COMENTARIOS

La determinacién del cobre intercambiable (CUEXC) y de su ratio [cobre intercambiable relativo
(REC %) = (CuEXC/Cu total) x 100], requiere un sencillo proceso de incubacion de las muestras de
suero durante 1 hora con una solucion de EDTA vy, la posterior ultrafiltracién del suero diluido.
Corresponde a la fraccion de Cu no unido a ceruloplasmina, determinando asi la fraccién téxica de Cu,
gue se espera sea elevada en la EW. En los Ultimos afios se han publicado varios estudios en los que se
evalla el rendimiento diagndstico de la medicidn directa del CUEXC en muestras de suero de pacientes
con EW, habiéndose obtenido resultados muy prometedores en cuanto a sensibilidad y especificidad.
Su aplicacién en la practica clinica habitual mejorara probablemente el diagnodstico de esta
enfermedad.
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2 Unidad Integrada de Hepatologia Compleja y Trasplante Hepatico Pediatrico (Hospital Sant Joan de Deu- Hospital Vall d'Hebron), Barcelona
3 Unidad de Hepatologia y Trasplante Hepatico Pediatrico. Hospital Universitario Vall d'Hebron, Barcelona
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INTRODUCCION

El sindrome de Alagille (ALGS) es un trastorno autosémico dominante que incluye, entre otras afectaciones, compromiso
hepatico. Se conoce una amplia variedad fenotipica de esta entidad, por lo que nuestro objetivo es describir a dos
hermanas gemelas monocigotas con la misma mutacion pero con marcadas diferencias clinicas.

r

CASO CLINICO

= Producto de padres no consanguineos, sin antecedentes patoldgicos de interés.

= Gestacion gemelar controlada con ecografias prenatales normales.

= Nacen por cesarea de recurso por parto estacionado a las 38+2 semanas de gestacion,
descubrimos que era monocorial-biamnidtica

ANTECEDENTES PERSONALES

Barbilla afilada

. MANIFESTACIONES CLINICAS

COMPARTIDAS

No se detectaron anomalias

Ualbfepu el i e oftélmicas ni vertebrales

_ emeax " GeMELAB |

]]
2 meses de vida: diagnostico de ALGS a los 2 meses de
Nacimiento 3 dias de vida 7 dias de vida vida
I
tras el diagnostico de Gemela A
= Peso: 2.200g (p18), = Colestasis = LP  terapéutica  por
longitud: 45cm  (p15), = BD: 4.6 mg/dl atresia intestinal.
PC: 31cm (p9) « GGT 1069 UI/L
* Heces acdlicas *A nivel cardiaco:
= Ictericia

foramen oval permeable,

estenosis de la rama A nivel cardiaco

= Hepatomegalia Primer analitica

pulmonar izquierda. Sanguinea Estenosis de rama pulmonar
* BT: 4mg/dI izquierda con empeoramiento
PC: perimetro ceflico. BD: Bilirrubina directa. LP: laparotomia > + BD: 1,6mg/dl en la evolucion
- - - — Resto de parametros
BIOPSIA HEPATICA y hepaticos preservados l
Disminucion de los conductos biliares intrahepaticost
L No concluyente (6 espacios porta: se visualiza ductos solo en 3) ) l
Angioplastia con stent a los 2
r - \ afos de vida
ESTUDIO GENETICO Tratamiento inicial
JAG1 [(NM_000214.2): p.Arg744*/c.2230C>Tposicion: 20-10625625-G-A] « Vit. liposolubles (ADEK)
L Se confirma diagnostico de ALGS dﬁ‘ ) » Suplemento MCT

» UDCA

= 3 meses de vida: colangitis aguda grave con deterioro
hepatico progresivo (BT: 13.1 mg/dl, TP 37% INR 1.95

albimina 4 g/I). Actualmente con estabilidad clinica, correcta curva

pondoestatural [peso 14kg (p48), talla 90.3 cm (p19)],
desarrollo  psicomotor normal y funcion hepatica
conservada.

= 9 meses de vida: se realiza trasplante hepatico [donante
cadaver, split lateral izquierdo (II, III)] con cierre de pared
diferido a los 6 dias).

= A los 2 anos del trasplante presenta buena evolucion y
correcta funcionalidad del injerto sin complicaciones agudas.

A pesar de presentar la misma mutacién en JAG1, nuestras pacientes muestran un fenotipo clinico y evolucién diferente tanto a
nivel hepatico como extrahepatico, llegando a precisar una de ellas trasplante hepatico. Actualmente hay poco conocimiento de la
relacion genotipo-fenotipo, no se debe bajar el nivel de sospecha diagndstica aunque sean oligosintomaticos
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IMPORTANCIA DEL ESTUDIO GENETICO PARA EL DIAGNOSTICO
DEFINITIVO DE LAS ENFERMEDADES QUE CURSAN CON COLESTASIS

Garcia Sanchez N(1), Martinez Penas S (1), Vives Piiera | (2), Gil Ortega D (2), Ruiz Romero A (2)
Seccion de Gastroenterologia Infantil (2), Servicio de Pediatria (1)
Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca (Murcia)

INTRODUCCION

La medicina molecular ha conseguido reducir los casos de colestasis neonatal sin etiologia,
que quedaban englobados en los aiios 90 como “hepatitis neonatal” en mas del 30% de los casos.
Dado que su incidencia es de 1/2500 - 1/5000 recién nacidos es importante encontrar el diagnéstico definitivo.

RESUMEN

CASO 1:
% e
©

Ictericia sin acolia

Examenes de 1° nivel para colestasis:
- Bilirrubina total (BT) 5,1 mg/d| 9
(Directa (BD) 3,9 mg/dl). i
- Ecografia abdominal normal. T
- Gammagrafia de vias biliares: “
Alta tras analiticas
seriadas normales.

Suspende tratamiento
tras bilirrubina normal.

compatible con colestasis.
Inicia acido ursodesoxicélico (AUDC)

8 afnos

Remitido de nuevo por dolor abdominal
e hiperbilirrubinemia leve (BT 1.2
mg/dl, BD 1.1 mg/dl)

Se amplia estudio con citrulina,
aminograma, sialotranferrinas y
coproporfirinas: normales
Sospecha diagndstica:
Sindrome de Dubin-Johnson vs Rotor
Estudio genético dirigido del gen
ABCC2: 2 mutaciones patogénicas
¢.513delC (p.Tyr172Thrfs*6) y
¢.3009G>A (p.Trp1003*) que confirman:
Sindrome de Dubin-Johnson

CASO 2:
Seguimiento:

Persiste prurito intenso limitante, pese a normalizacién analitica,
refractario a tratamiento con AUDC, dexclorfeniramina y fenobarbital
Se amplia estudio:

- Analitica: elevacion de acidos biliares séricos (109.4umol/l).

- Genética: Estudio genético dirigido a genes de CIFP:
2 mutaciones (C.733 G>A) y (c.2470 C>T) en MYO5B causantes de:

Colestasis intrahepatica familiar progresiva (CIFP) tipo 10

Remitido por datos de colestasis:

y vitaminas liposolubles.

- Clinicos: diarrea, ictericia y prurito nocturno.

- Analiticos: hipertransaminasemia (AST 97 UI/L,
ALT 83 U/L) GGT normal, FA 855 UI/L,
hiperbilirrubinemia a expensas de BD (3,1 mg/dl)
- Imagen: ecografia abdominal normal.

COMENTARIOS

El Sindrome de Dubin-Johnson se engloba dentro de los
trastornos del metabolismo de la bilirrubina. Supone una disfuncién
de la proteina MRP2 de |la membrana canalicular del hepatocito.
Dada su banalidad, es importante identificarlo para evitar
tratamientos y seguimientos innecesarios.

La CIFP asociada a MYO5B supone la interrupcién del
trafico de la proteina de la bomba de exportacidén de
sales biliares (BSEP). Actualmente, la relacion fenotipo-
genotipo es poco conocida. Los nuevos farmacos que
inhiben el transportador de acidos biliares (IBAT) pueden
ser una alternativa terapéutica.
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Hipertransaminasemia y retraso del desarrollo en lactante con
Enfermedad de Wilson. ¢ Debemos investigar mas alla?

Arrondo Esnaola A', De La Calle Navarro E. !, Gavilan Santos L.B ', Catarineu De La Fuente N. ', Crespo Gomez P. !, Marti Carrera? 1Unidad de Gastroenterologia Infantil,
Hospital Universitario Donostia. 2Unidad de Neuropediatria. Hospital Universitario Donostia.

INTRODUCCION

“Trastorno congénito de la
deglicosilacion por defecto de NGLY1 Caracteristicas clinicas: Enfermedad multisistémica

» Considerado el primer defecto congénito de Ia
deglicosilacién.

+ Herencia autosémica recesiva.

* Menos de 100 casos descritos hasta el momento.

« Retraso global en el desarrollo Alacrimia Hipertransaminasemia en

S i t i i
Diaanéstico: psicomotor o lainfancia.
- . « Trastornos del movimiento
+ No biomarcadores validos. . .
« Hipotonia
» Diagnostico mediante estudio genético. Resolucion espontanea en
la infancia.
® - Vvardénde 2 afios GOT 270 U/Ly GPT 300 U/L.
« No antecedentes personales ni familiares de interés. I Funcion hepdtica conservada.
 Hallazgo incidental de hipertransaminasemia en estudio por retraso en el No colestasis.
desarrollo psicomotor. ‘ No clinica digestiva.
Estudio de hipertransaminasemia:
" « Se descarta etiologia infecciosa, autoinmune, téxica, hepatobiliar
 Estudio metabdlico, incluyendo el analisis dirigido a los trastornos congénitos de la glicosilacién: normal.
» Ecografia abdominal: alteracion de la ecoestructura del parénquima con dreas nodulares generalizadas.
» Ceruloplasmina baja. - — — - — —
Estudio genético dirigido a la Enfermedad de Wilson: doble mutacién patégenica en
homocigosis del gen ATP7A, confirmando la enfermedad.
Tras diagnoéstico de E. Wilson.
Ante hipertransaminasemia | (omummmN BESSSEEEN)  Estudio de complicaciones
b + alteracién de ecografia abdominal l
BIOPSIA para orientacién -+  Resonancia magnética cerebral: normal. . \..
terapéutica Exploracion oftalmolégica: normal ,:f )
NO inflamacién ni fibrosis
Se inicia tratamiento con D-penicilamina.
+ Aunque presente afectacion neuroldgica y hepatica, esta  gecuenciacién del
NO es t|,p|Ca de la Enf. De Wilson. exoma:
+ Caracteristicas clinicas atipicas. \‘
+ Edad de presentacion inusual de la enfermedad de X008
Wilson sintomtica. XD@AX
Evolucion

+ Este trastorno explica la clinica y la afectacion hepatica de nuestro paciente.
» Durante los 15 meses de seguimiento del paciente, ha recibido tratamiento con D-Penicilamina
con adecuado cumplimiento

* Mantiene la alteracién analitica estable atribuible al trastorno de la N-deglicosilacion.

CONCLUSION

« Esimportante de continuar el estudio en los casos que, a pesar de tener un diagndstico genético confirmado, el
cuadro clinico no concuerda lo suficiente con el diagnéstico de la enfermedad.

+ Esto puede tener implicaciones para el tratamiento, pronostico y para ofrecer consejo genético futuro.

Envie sus preguntas a: ANE.ARRONDOESNAOLA@OSAKIDETZA.EUS
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LECHE DE VACA ESTERILIZADA: UNA OPCION TERAPEUTICA EN LA
ESOFAGITIS EOSINOFILICA DESENCADENADA POR LECHE

Sara Feo Ortega!, Jes(s Gonzalez Cervera2, Maria Cobo Palacios3, Angel Arias Arias5, Sonsoles Tamarit Sebastian?, Rocio Juarez Tosina®
Alfredo J. Lucendo Villarin4
Servicios de Pediatrial, Alergologia?, Nutricion3, Aparato Digestivo*. Hospital General de Tomelloso (Ciudad Real)
Servicios de Anatomia Patoldgica® e Investigacion® Hospital La Mancha Centro, Alcazar de San Juan (Ciudad Real)

Introduccion

Las proteinas de la leche son el principal alérgeno desencadenante de esofagitis eosinofilica (EEo) en nifios y
adultos. Una vez demostrada su implicaciéon en un paciente, el tratamiento dietético deberia evitar la leche y
todos sus derivados en la dieta

Una serie de casos retrospectiva mostré que una proporcion de pacientes con EEo desencadenada por leche
podian tolerar productos horneados sin recurrencia de inflamacion esofagica

Sin embargo, ninguno de estos pacientes incluy6 leche esterilizada en sus dietas, la cual se hierve a 100°C
durante al menos 20 minutos en lugar de procesarse mediante temperaturas ultra altas (UHT) o
pasteurizacién que requieren tiempos de tratamiento muy cortos

La esterilizacion provoca la desnaturalizacion de algunas proteinas por efecto del calor, que pierden su
capacidad antigénica al alterar la conformacién tridimensional de sus epitopos

Resumen del caso

Paciente de 10 afios diagnosticada de EEo desencadenada por proteinas de leche, en remisidén clinica e

histoldgica con dieta de evitacién completa de leche y derivados

ESTUDIO TOLERANCIA LECHE ESTERILIZADA

I

| Durante 8 semanas

Evolucion a corto plazo

La paciente continud asintomatica y la endoscopia mostrd
esofago de aspecto normal

Las biopsias confirmaron la ausencia total de eosinofilos
Tras ello se recomendé incorporar a la dieta, ademas de la
leche esterilizada, alimentos cocinados (al menos durante
20 minutos a 100 ©°C) que contuvieran leche en su
composicién

Evolucion a largo plazo

Tras un afio de consumo, continu6 ASINTOMATICA

La endoscopia persistio con ausencia de signos de
actividad endoscépica y las biopsias mostraron
mantenimiento de la remision histoldgica

No se observaron cambios en el recuento de eosinofilos en
sangre, concentraciéon de proteina catidnica del eosinodfilo,
triptasa, niveles de IgE total y especifica frente a la leche
Se evidencié una mejoria en la calidad de vida (medida
con EE-QolL-A)

La composicion y variedad de la dieta mejoraron,

evaluadas mediante GO dimet

Comentarios
La leche esterilizada puede ser una opcion terapéutica eficaz y segura para mantener la remision en los pacientes

con EEo desencadenada por leche

Su consumo mejora la calidad de vida y la variedad de la dieta, por lo podria contribuir a la mejor aceptacion del
tratamiento dietético a largo plazo en los pacientes con EEo desencadenada por leche
La leche esterilizada esta disponible comercialmente, lo que facilita su incorporacion a la dieta del paciente n

Hospital General
de TOMELLOSO




XXIX CONGRESO : 20-22 ABRIL
4~

ESOFAGITIS EGSINCFILICA REFRACTARIA A TRATAMIENTOS CONVENCIONALES:
RESPUESTA A DUPILUMAB COMO USO COMPASIVD

oo Mawarreie L, Larmmona Camera HY Lowercdkas Esewerd |1,
cdlabia Haspical Pare Taull, Eabad =1l B nal , <Unidacl 3= Gastracncerokagla, Hepabokagla v
HIJI:I1|.I|!|I1 |.|-'-:||u1rll'...|. Servklo I:|I'. F|.|J|.:Il:rl.:l H-'-!'.-t.lﬂﬂl Joan KENII, T.:rr..-.mn.:l Atnldad ae Mewrnolagna ¢ Alergelcgla Pedatdca. Scaviela o Pedlaia Haspleal Pare Taull, Eaboedrll
|Barcekna)

Introduccion:

Se presenta el casc de Ln:s pacente pediatrc: con  esofagitis eosinofilica refractaria @ tratamientos
convencionales gque aresentd resolacion cl'nica, eadoscopica v anatome-pateldgiea con Eratam ento con dupilumab,
antlciuerpa maracn naal /re-1 130101, aaabacn aviarenbie fronhias parg tratanlante de deaatizls athplca y asma
rrivclengila- sovend, SCown pualivada reporles o cdsos v crseyos clnicos von resallades posilives en peciclos poelialecos
pEMZ =4 L0 &5 CoMmaasivo.

Resumen del caso:

= Mifc, & ance

= Anzecedentz=s: alargia alimentaria (urticaria) fruzos seces [avellana, cacchaets, onacarde y pistacha) v proteinas
tramsportaderss de 'pidos (L 2.

= Presrnfa aplsadle de Impackaclia esnfagiea oon Ingesra A8 nan?ana [aF I s preclsa desimpabackin encnschplca dards
SO AR naeusyd con esliargs cempalibles con csofagitis cosinfinica,

= 5Sg inicia como trekcmignkto de indaccicn wn inhibidor da la bomba de protones psro No 52 Consigue rermisior o pesar
de trazarnizntc con budesonida viscosa, dizkz d= exclusion a dos alimantes ¢ postericrnente, ante 2mpeoraniertc
cliricn, dleta elemental. Eemizidn clinlzz, endasaopca e histolegica con cortlcoldes slstémleas con sindroms= de
CUsPIng senundarle. Ze inlcla fratamlarto con Ermanos EIclighons: mepellzumab s nocarsagJr ramlshon . dupliumat

con resouesle clinice, cneuseapicy © hisloldy ca o les des mcses, Manlicens respacsla o los 20 rmeses e sy inicio,

TABLA 1; Endo=copias realizadas TLBLA 2; Tratamiemtos recibidos v clinica

i" E0A: FR=FS =7, % |, F7, =2,
.
AR w24 neningn) E? y ED Total endescoplas raallzadas: 12

| 24 EDA& ¢ &P s o Thios
' Disfagia
u : ; ST R 1 B -
FOEDA: LL KL, L1 |5 =0 fF Impactaciones

Ko L aenfegn EC v EF o Dupdumaih
aulalimiladas g Rumet: ;.u:ul':. !

M . b 200 myg suf i

epalioumab oo e Tsemrangs

A9 EDA : lcaal BF: 5 Lo L Lenfifud con la ingesia . e .
PNIATEN PhAE i BAVO g2 h 19 Mg &
. Abundante ingesta de B A semanas
5% EDA: S2, RI3. 22, =1, 51 . 6P | |gua BVO 1Mz h
FRensisn e PRy FL
. Metipaednizolong Majoria clinica
B3 BDA: E2, KO, E2 11, 50, AP S1|'n-:|n:|me ce MO impaclaciones
ioconimas el Fw LA Dl ehemenial Zushing
. (02 DHsfagla
P EOA: warmal. &7 nansisga e -
| =F . B DE iPLV y gluler) Impactaciones
P alimentarias
HuEDA: 1 MU 1. 1, N1 AF: BAYD Imgiad n
wd oy Ad o eesaccn rn FY oy FO .
lansapraze - -
5- EDA: EI, I EI_F'. 30, a7 | 1rieyki1 2 Impaciacion esolagica can
¢ 35 aefrga on FEy S0 horas manzana

10Y EDA: Looral . AF: d oauisgy

11¥ EOA: “armal . &F e 23

z4irga Fr Fo 9 FY egernda tabla b g 20 =0 eroneinad dgaca.a all, Suas M= bda a, e londa, B adcdbia, Fooonided, 50 a0 ol 250, s,

P LT R ET R T [ 3T LR EE o 1 Rt PR YT T RIS M R DRI R T T T LER VI BT T I T CTECUN TT I I R P T O PR T LT T TS R
B e I L TR TR TR | YO TR Tl W I EoY |

121 EDA: "4:.'r|'|;|. i T P

Comentarios:

Fl dualinmah es una alrarnariva sedgnra al rearzmilenta d= la escfagirls eansincflllca @a pacientas cna rafracrariedad clinies oy

endnaciplca a frsfEmientas caree nolonzlas,

Parc Tauli
Hospital Universitari
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Manejo de la Esofagitis Eosinofilica
en Ameérica Latina, Espana y Portugal

Autores: Mortarini A; Verdi M; Tagliaferro G; Menéndez L; Guisande A; Coronado A; Zosi A; Alvarez
F; Ursino F; Villanueva M; Da Silva J; Ruiz Hernandez J.

Introduccién: La esofagitis eosinofilica (EE0) es una enfermedad inmuno-alérgica, con sintomas de
disfuncién e infiltracién eosinofilica en el esoéfago. Su prevalencia ha aumentado, siendo la principal
causa de disfagia e impactacion alimentaria en nifios y adolescentes.

Objetivos: Conocer el abordaje diagndstico y terapéutico de nifios con EEo por gastroenterdlogos
pediatras.

Materiales y métodos: Estudio observacional multicéntrico y transversal, a través de cuestionario
virtual a gastroenterdlogos infantiles de Latinoamérica, Espafia y Portugal. Respondido de manera
voluntaria y anénima (febrero/marzo 2022).

Resultados: Se obtuvieron 118 respuestas. El 53% diagnostica hasta 2 pacientes por afio. El 56%
realiza 3-4 biopsias en tercios superior e inferior para diagndstico. La mayoria realiza la primera
endoscopia control posterior al diagndstico a las 8 (46,6%) y a las 12 semanas (38,1%).

Tratamiento de primera linea al diagndstico (no estenosante): IBP (34%), triple terapia (26%), IBP +
Dieta (21%)

El 52% deriva a alergista y 47,4% a nutricion.

El 48,3% no controla cortisol basal en tratamiento corticoideo mayor a 3 meses.

Hallazgos endoscoépicos al diagnéstico

0% 20% 40% 60%
" Edema 2 Estenosis H Friabilidad Normal
= Anillos Exudados m Surcos Long

Terapia dietética: abordaje inicial
Buena adherencia a terapia dietética

30
HSiempre 1 1 Alimento
B Casi Siempre m 2-4 Alimentos
. 20 = 6-8 Alimentos
e Nunca Dirigido (test)
Casi Nunca 10 = Dirigido (antec)
0

Conclusion: El abordaje diagnostico y terapéutico en EEo es heterogéneo. El tratamiento dietético
demuestra exclusion de gran cantidad de alimentos y el monitoreo del uso prolongado de corticoides no
es una practica habitual.

Bibliografia: Guidelines on eosinophilic esophagitis: evidence-based statements and recommendations for diagnosis and management in children and adults, 2017.
Management Guidelines of Eosinophilic Esophagitis in Childhood, 2014. Approaches and Challenges to Management of Pediatric and Adult Patients With Eosinophilic
Esophagitis, 2020.
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EVALUACION DE LA FUNCION ADRENAL EN PACIENTES PEDIATRICOS CON ESOFAGITIS
EOSINOFILICA TRATADOS CON CORTICOIDES TOPICOS DEGLUTIDOS

Nuria Puente Ubierna®, Marianna Di Campli Zaghlul', Paloma Garcia Hernandez', Carmen Martin Fernandez' Gloria Dominguez Ortega', Marta Velasco Rodriguez-

Belvis', Laura Palomino Pérez' Rosa Ana Mufioz Codoceo'.

1 Seccion de Digestivo y Nutricion. Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus. Madrid.

OBJETIVOS

Existen resultados contradictorios en relacién a la insuficiencia suprarrenal
(IS) secundaria al tratamiento con corticoides topicos deglutidos (CTD) en
pacientes pediatricos con esofagitis eosinofilica (EE0).
Nuestro objetivo fue:
« Evaluar la funcién adrenal de manera seriada en estos pacientes.
% Comparar los pacientes que tuvieron una respuesta adecuada
(G1) con aquellos que desarrollaron IS (G2) a lo largo del

tratamiento.

METODOS

Estudio retrospectivo en hospital terciario.

Evaluamos la funcion adrenal de pacientes menores de 18 afios tratados con
CTD durante al menos 3 meses mediante el test de estimulacion de ACTH
usando una dosis estandar (250 ug).

IS se definié6 como niveles de cortisol < 18ug/dL a los 60 minutos del test o
un incremento de cortisol respecto al basal < 7ug/dL.

Se registraron datos epidemioldgicos y clinicos.

El estudio estadistico se realizé con SPSSv26.

RESULTADOS
Se analizaron 156 test de ACTH de 65 pacientes.
Test de ACTH Pacientes realizados (n) Insufncnenclao G G Gl
suprarrenal (n, %)
. 1° test alterado 3 (33%) tuvieron IS en el segundo test

Primero 65 9 (14%)
Segundo 50 6 (12%) 2° test alterado 3 (50%) habian tenido el 1° test normal
Tercero 29 4 (13,8%)

Cuarto 11 1(9%) 1°y 2° test normal 1 (4,3%) tuvo el 3° test con IS

Quinto 2 0 (0%)

Incidencia acumulada del total de test 13 (20%) Cortisol basal >10 pg/dL 14 (12,3%) tuvieron IS

. ces - A 5
Caracteristicas demograficas y clinicas G1.n (%) G2.n(%) p Caracteristicas médicas y terapéuticas G1.n (%) G2.n (%) p
Varén 42 (80.4%) 12(92.3%) 0,309
IgE total sérica elevada segun
Edad al diagnéstico en afios (mediana, RIQ) 8.4 (4.0-10.6) 7.3 (6.8-11,8) 0.889 Test do edad 37(88.1%)  8(88%)  0.947
Alergias alimentarias IgE o o laboratorio - el

mediadas 39 (76.4%) 10(76.9%) 0.973 EosmoflI|i§gos§;%el_penfer|ca 32 (64%) 5(58.3%) 0.715

Comorbilidades  Rinoconjuntivitis alérgica 20 (40%) 7 (53.8%) 0.369
atdpicas - 20 (39.2%) 8 (61.5%) 0.148 Dieta empirica 37 (72.5%) 7 (53.8%) 0.194

Tratamiento de
Dermatitis atopica 19 (37,2%) 7 (53.8%) 0.277 EEo antes de
los CTD Inhibidores de la bomba de

Disfagia 27 (57.4%) 7(63.6%) 0.708 . 45(88.2%) 11(84.6%) 0.725

Dolor abdominal 17 (36,9%) 5 (41.6%) 0.765
Sintomas Impactacion alimentaria 15 (33.3%) 4 (36.3%) 0.849 Tratamiento con corticoides inhalados 17 (33.3%) 6(46.1%) 0.390

clinicos Pirosis 11 (23,9%) 2 (18.1%) 0.684 . L -~

= ; T Tratamiento con corticoides tépicos 4 (7,8%) 0 (0%) 0.297

rastorno de la conducta 4y o5 4oy 1(9.1%)  0.201

alimentaria
Vémitos 8 (17.4%) 2 (18.1%) 0.973 Duracién CTD en meses (mediana, RIQ) 8 (6-14) 11 (9-14) 0.0587
CONCLUSIONES

» Existe una tendencia a desarrollar IS con el tratamiento prolongado con CTD.

» La ausencia de IS al inicio del tratamiento no descarta su desarrollo posterior.

A

Las dosis actuales de CTD parecen ser seguras a pesar de detectar IS bioquimica.

La prevalencia de IS en nuestra cohorte es del 9-14% en los test seriados realizados.

El estudio del valor de cortisol basal fue insuficiente en algunos pacientes para predecir IS.

En pacientes con signos/sintomas de IS deben valorarse errores de formulacion en las férmulas magistrales.

Hospital Infantil Universitario
Nino Jesus
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ESOFAGITIS EOSINOFILICA TRAS TRATAMIENTO
ENDOSCOPICO DE UNA DUPLICACION ESOFAGICA TUBULAR

Palacios Sanchez, Miriam'; Llorente Pelayo, Sandra', Dragomirescu, loana'; Teran Lantaron,
Alvaro?; Lépez Lépez, Antonia Jesus?; Garcia Calatayud, Salvador?
'Unidad de Gastroenterologia Pediatrica. 2Unidad de Endoscopia. 3Unidad de Cirugia Pediatrica.
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander. Espafia.

Introduccion: La duplicacion esofagica es una lesidn
congénita poco frecuente habitualmente quistica y
menos frecuentemente tubular que raramente comunica
con la luz esofagica. Puede originar disfagia,
impactaciones esofagicas, hemorragia, infecciéon y un
efecto compresivo y su tratamiento habitual es
quirurgico. La esofagitis eosinofilica es un trastorno
cronico del es6fago en cuya patogenia influyen factores
genéticos, ambientales e inmunoldgicos.

Caso: Varon de 12 afos seguido en atencion primaria
por episodios menores de impactacion, con un transito
baritado esofagogastrico normal. Refiere ahora 10 dias
de dolor retroesternal, disfagia a solidos y liquidos
progresivos con hematemesis en las ultimas horas.

La esofagogastroscopia muestra intenso eritema
esofagico y un orificio a 22 cm de arcada dentaria en
esofago superior de 1.5x1.0 cm (Fotos 1 y 2),
interpretado  inicialmente como una perforacién
esofagica.

Sin embargo, el TAC toracico posterior revela una
colecciébn  paraesofagica tubular. Una segunda
endoscopia describe una comunicacion del orificio hacia
una amplia cavidad tubular de paredes lisas que se
prolonga distalmente unos 13 cm en paralelo al eséfago
y que acaba en un fondo de saco ciego, con otro orificio
de unos 8 mm hacia la luz esofagica verdadera. Ante la
sospecha de duplicacion esofagica se realizan TAC y
RMN, confirmatorios de dicha sospecha.

Se decide tratamiento endoscopico con realizacion de
septotomia longitudinal completa con endobisturi de tipo
tijera (Fotos 3 y 4). Las biopsias de los diferentes tramos
de eso6fago muestran minimos cambios inflamatorios sin
eosinofilia. En el seguimiento posterior el paciente
presenta dolor toracico y en el control endoscoépico se
detecta una eosinofilia esofagica (Foto 5) tratada con
omeprazol y con budesoénida viscosa que lo mantiene
asintomatico. La pHmetria esofagica es normal. Tras un
control endoscopico ya con anatomia patolégica normal,
sin eosinofilia, se mantiene con omeprazol a dosis altas.
A los pocos meses al disminuir la dosis de omeprazol,
reaparece clinica de dolor toracico, con una endoscopia
gque muestra de nuevo intensa eosinofilia en todos los
tramos esofagicos.

En la actualidad el adolescente estd en seguimiento,
asintomatico y recibe dosis dobles de omeprazol.

Foto 3: Endobisturi tipo tijera a la izquierda,
seccionando el septo de la duplicidad.

- - N - .
Foto 4: Eséfago tras septotomia.

| Foto 5: Esofagitis eosinofilica tras septotomia

Comentarios: El caso presentado de duplicacion esofagica tubular con comunicacion con la luz esofagica es
raro, y su tratamiento endoscépico se va imponiendo a la clasica cirugia. El desarrollo de una esofagitis
eosinofilica tras un procedimiento endoscépico terapéutico como el reportado aqui, no ha sido recogido hasta

ahora en la literatura a nuestro conocimiento.
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ATRESIA INTESTINAL MULTIPLE ASOCIADA A

INMUNODEFICIENCIA COMBINADA

Serrano Fernandez P!, Sarria Visa M1, Alcolea Sanchez A1, Gonzalez Sacristan R, Garcia Jiménez A},
Sanchez Galan A2, Hernandez Oliveros F2, Ramos Boluda E 1.

1 Servicio de Gastroenterologia Pediatrica, H. Universitario La Paz, Madrid.

2 Servicio de Cirugia Pediatrica, H. Universitario La Paz, Madrid.

INTRODUCCION

La atresia intestinal multiple (AIM) es un trastorno raro y muy grave, que puede asociarse a inmunodeficiencia
combinada. Se describe el cuadro clinico, diagndstico, tratamiento y evolucion de 2 pacientes con AIM asistidas en un
hospital terciario. Ambas presentaban variantes patogénicas en el gen TTC7A.

RESUMEN CLINICO
PACIENTE 1

e Lactante femenina. Padres consanguineos. Diagndstico
prenatal de obstruccion intestinal.
e 3 cirugias: multiples segmentos atrésicos.
e MUltiples episodios sépticos. Sospecha de
QUEERIES  inmunodeficiencia combinada.
o)

PACIENTE p

e Lactante femenina. Padres consanguineos. Diagnéstico
prenatal de obstruccidn intestinal.

¢ 3 cirugias: varios segmentos atrésicos.
UIEEEEERIEE o Intestino remanente: 8cm de yeyuno y 8cm de colon.

e Derivada 4 meses.
e 43 cirugia: obstruccidn intestinal por atresia yeyunal.

e Biopsia hepatica: fibrosis portal puenteante e intensa
GEIEPCSEIR  colestasis.
Ingreso e Confirmacion de inmunodeficiencia combinada grave.

e Derivada 3 meses. Obstruccion intestinal.
e 43 Cirugia: gastrostomia y biopsia hepatica.
Hallazgos al [Rd=llsSE] hepatica: fibrosis portal leve.
I o Confirmacion de inmunodeficiencia combinada.

e No candidata a trasplante multivisceral por riesgo de EICR \

por inmunodeficiencia

® 10 TPH: quimerismo inicial. Fallo secundario del injerto.

¢ 20 TPH: Fallo primario del injerto.

¢ Elevado riesgo de nuevo TPH: en lista para trasplante

multivisceral combinado: multivisceral + infusion de

progenitores hematopoyéticos de donante cadaver. j
i \

JA\

e Mutaciones ¢.649-1G>C y c.2575T>A en heterocigosis en

e Variante: NM_020458.3: c.2424dup p.(GIn809AlafsTer26) en
el gen TTC7A.

homocigosis en el gen TTC7A.

v Y,

¢ No candidata a trasplante multivisceral por riesgo de EIC
por inmunodeficiencia

¢ TPH: Buena evolucion hematoldgica.

e Hipertensién portal y enfermedad venooclusiva

e Hemorragia digestiva masiva. Shock hipovolémico.

¢ Fallece a los 8 meses de vida.

COMENTARIOS
’ DN

/- La atresia intestinal multiple es una patologia congénita rara y muy grave, en la que se producen multiples segmentos atrésicos a
lo largo del tracto digestivo, asociando en 10-15% de los pacientes inmunodeficiencia combinada.
» Se ha relacionado con diversas mutaciones en el gen TTC7A, también relacionado con enfermedad inflamatoria intestinal de
comienzo precoz.
» El tratamiento es quirdrgico, resecando los segmentos atrésicos, cuyo resultado es un fracaso intestinal por sindrome de intestino
corto.
» El pronéstico es desfavorable, con mortalidad de hasta un 70% antes de los 2 afios, por lo que el trasplante intestinal asociado al
\trasplante de progenitores hematopoyéticos se vislumbra como una posible alternativa terapéutica /
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Dispepsia funcional y organica.
Caracteristicas e importancia de factores biopsicosociales y sintomas de alarma

Aranzazu Recio Linares’, Gonzalo Botija Arcos’, Alfonso Barrio Merino®, Paula Férreo Santos?, Sandra Magafia Villanueva®

Seccion de gastroenterologia, Servicio de Pediatria del Hospital Universitario Fundacién de Alcorcén, Madrid®
Médico Interno Residente, Servicio de Pediatria del Hospital Universitario Fundacion de Alcorcon, Madrid?
Estudiante de 6° de medicina, Universidad Rey Juan Carlos, Madrid®

Introduccion y objetivos: La dispepsia constituye el segundo trastorno funcional gastrointestinal mas frecuente en mayores de 4 afios.

Los objetivos del estudio fueron:

1. Caracterizar la dispepsia en pediatria.

2. Comprobar la utilidad de un cuestionario neuropsicoldgico en el diagnéstico de la dispepsia funcional mediante la deteccién de factores psicosociales.

3. Evaluar la capacidad diagndstica de los sintomas de alarma y de los factores psicosociales referidos por el paciente en la dispepsia organica y funcional
respectivamente. Una buena sensibilidad y especificidad permitiria reducir el nUmero de pruebas hasta el diagnéstico.

Material y métodos:

- Estudio observacional prospectivo de nifios = 4 afios atendidos en consulta de digestivo infantil de un Hospital secundario por sintomas de dispepsia
(saciedad, plenitud, dolor epigastrico y/o ardor) del 1 de julio de 2022 al 31 de enero de 2023.

- En todos los pacientes se hizo: anamnesis dirigida preguntando sobre sintomas de alarma (vomitos repetidos, disminucion de ingesta, pérdida de peso,
analgesia continua, disfagia, interrupcion del suefio nocturno) y factores psicosociales (ansiedad, depresion, somatizacion, sintomas fisicos por malestar
emocional, alteracion de la actividad normal, relacién con padres, relacion con iguales, problemas escolares). Estos factores también fueron evaluados
mediante el cuestionario neuropsicolégico BASC-3.

Resultados:

DISPEPSIA FUNCIONAL Y ORGANICA

TIPO DE DISPEPSIA

SEXO

10(48%) | 11(52 %) 1 6(29%)
o o

= Varon = Mujer
! = Sindrome de dolor

m Dispepsia funcional = Gastritis activa ® Esofagitis por reflujo = Sindrome de disconfort

La concordancia entre los factores psicosociales referidos en la anamnesis y los mismos factores detectados mediante el cuestionario neuropsicolégico BASC-
3 no fue buena para ningun item con un indice Kappa bajo en todos los casos.

Sensibilidad 66.7 % 61.5 % 44.4 %

Especificidad 60 % 83.3 % 50 %
VPP 40 % 87.5% 571 %
VPN 81.8 % 38.5% 37.5%

Los sintomas de alarma con mayor VPN fueron la anorexia y pérdida de peso con un VPN cercano al 66.7 %. El aumento en el nimero de sintomas de alarma
no mejoro la capacidad diagnéstica (AUC 0.672)

Los factores psicosociales referidos en la entrevista con mayor VPP fueron el animo depresivo y la ansiedad con un VPP del 100 % El aumento en el
numero de sintomas psicosociales referidos en la entrevista no mejoré la capacidad diagnéstica (AUC 0.667)

o 7 .
e /

La mediana de pruebas para llegar al diagnostico de dispepsia funcional fue de 3 con un maximo de 7 pruebas mientras que la mediana de pruebas para
llegar al diagnostico de dispepsia organica fue de 2 con un maximo de 5 pruebas.

Conclusiones:

- El cuestionario neuropsicolégico BASC-3 tiene S, E, VPP, VPN bajos y por tanto no parece una buena herramienta para la aproximacion diagnostica en un
cuadro de dispepsia. Ademas, no muestra concordancia con los factores psicosociales referidos por el paciente.

- Los sintomas de alarma mostraron un VPN alto (81.8 %) para el diagnéstico de dispepsia organica mientras que para los factores psicosociales el valor mas
alto fue el del VPP (87.5 %) para el diagnostico de dispepsia funcional. En ambos casos, la suma de sintomas no mejoré la capacidad diagnostica. Se
realizaron mas pruebas para llegar al diagnéstico en los casos de dispepsia funcional.

- Los resultados de nuestro estudio dan valor a la ausencia de sintomas de alarma y a la presencia de factores psicosociales en un cuadro de dispepsia
funcional. En cualquier caso, parece necesaria la realizaciéon de pruebas complementarias para establecer un diagndstico.




XXIX CONGRESO 20-22 ABRIL
4~

UTILIDAD Y EFICACIA DE LAS TECNICAS DE PCR PARA DIAGNOSTICO Y

ifiigo Gil J, Rivero de la Rosa MC, Cuadrado Caballero MC, Balboa Vega MJ, Castillo Reguero Y.
Hospital Universitario Virgen Macarena. Sevilla

JLJ U J IN J D AW

/La infeccion por Helicobacter pylori es una enfermedad muy prevalente en pediatria. La principal causa de fracaso
terapéutico son las altas tasas de resistencias antibidticas (especialmente claritromicina y metronidazol). Resulta
fundamental un tratamiento erradicador bien dirigido. Las técnicas de diagndstico molecular (PCR) especificas de
\resistencias, que cuentan con mayor sensibilidad, se plantean como una alternativa frente al cultivo tradicional.

) Objetivo: Analizar el éxito erradicador tras la introduccién de la PCR en comparacién con cultivo convencional.

Estudio descriptivo retrospectivo. Muestra de 171 pacientes recogidos de 2016-2022. Dos periodos: 2016-2019 (cultivo
tradicional) y 2019-2022 (cultivo y PCR). Comparamos tasa de erradicacion en ambos periodos y caracteristicas de la

muestra (diagndstico, tratamiento y tasas de resistencias).

MUESTRA ENDOSCOPIA
e) D
171 pacientes Tiempo medio hasta realizacién de EDA 2,9 meses.
3 - 16 afios. Hallazgo endoscédpico + frecuente: 1° Gastritis antral (69%), 2°
3 49,7% < 50,3% Pangastritis (12,3%). Test de ureasa positivo en 149 casos (S 89,2%).

Diagnéstico AP + frecuente: Gastritis cronica activa (66,7%).

CULTIVO VS PCR RESISTENCIAS

2° Periodo: Cultivo 96 + (S 75%
IPCR 11u7 Iz (S 92,1(%) AR > Globalmente 50,4% presento resistencia a un farmaco:

Macrdlidos: 20% (Cultivo)
24,3% (PCR)

Fluorguinolonas: 7,9% (Cultivo)
4,3% (PCR).

TASA ERRADICACION Metronidazol: 7,7% (Cultivo)
Tasa erradicadora en 1° periodo 84% y en 2° 87,1%. (p=0,7) Metronidazol + Macrélidos: 12,9% (Cultivo)

Terapia + frec: OMA 14 dias — Tasa erradicadora 79,1%

M intentos erradicadores = 1,06 en 1° periodo y 1,03 en 2°. (p=0,09) Estratificando por afos, las tasas de resistencias se

mantuvieron estables.

No diferencias estadisticamente entre Cultivo y PCR

En nuestra muestra la tasa de resistencia un farmaco superior la media europea, permaneciendo estable a lo Iargo
de los afios. Comparada con el cultivo, la PCR tuvo una mayor sensibilidad pero no supuso tasas de erradicaciéon
significativamente mayores en comparacién con el cultivo tradicional, en posible relacion a la ausencia de PCR que

detecte resistencias a metronidazol.

K
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ESTUDIO PILOTO PARA DETERMINAR LA RESISTENCIA A LA
CLARITOMICINA MEDIANTE Real Time -PCR EN PACIENTES
PEDIATRICOS CON INFECCION POR HELICOBACTER PYLORI

N. Monllau Espuis!, U. Urrutia Luis!, M. Victoria Bovo?, A. Alcaraz Hurtado?, A. Lozano Ruf?, G. Fernandez-Rivas3, S.
Molinos3, M. Montraveta Querol?, Servicio Pediatrial, Servicio de Gastroenterologia Pediatrica?, Servicio Microbiologia3,
Hospital Germans Trias i Pujol, Badalona.

INTRODUCCION MATERIALY METODOS
La infeccion por Helicobacter pylori (H.pylori) es la causa
mas comun de enfermedad ulcerosa en pediatria en nuestro Estudio unicéntrico , prospectivo y descriptivo de un hospital de
medio. El aumento generalizado de resistencias antibioticas tercer nivel. Se incluyen pacientes pediatricos con sintomas
esta empeorando sus tasas de erradicacion. compatibles con infeccién H. pylori y prueba de antigeno en heces

positiva (Hp-SAT).

Tras practicar una endoscopia digestiva alta, se obtuvieron
biopsias gastricas para prueba rapida de ureasa (RUT), reaccion
en cadena de proteinas en tiempo real (RT-PCR) y estudios

OBJETIVOS histoldgicos (tincion hematoxilina-eosina o inmunohistoquimica).
o . o ., Se administrd tratamiento erradicador a aquellos pacientes en los
El objetivo de este estudio es describir la poblacion de que se confirmo la presencia de H. pylori en el estudio histoldgico
pacientes infectados por H.pylori y establecer las tasas de ademas de positividad en otro invasivo (RUT y/o RT-PCR).
resistencia. El objetivo ~secundario  pretende conocer la Posteriormente se realizé control post-erradicaciéon con Hp-SAT
correlacion entre los distintos métodos usados para su a las 8 semanas tras finalizar tratamiento

identificacion

RESULTADOS

POBLACION AFECTA EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS TRATAMIENTO
Endoscopia digestiva alta El 29,7% recibieron pautas de tratamiento que
Se observd gastritis nodular en el incluian claritromicina. El 64,1% con pautas que
71,87% mientras que solo el 1,6% incluian metronidazol.
64 pacientes (4-17 afios, 57,8% mujeres) presentaba Ulcera/erosion
L, . En el control post-erradicacion el 71,6% de los
Clinica pacientes presentd negativizacion de Hp-SAT
Dispepsia (90,6%) Prueba rapida de ureasa (RUT)
Anemia (3%) El RUT fue positivo en 89,1%.

Hemorragia digestiva alta (1,6%)

)

=/
Tratamiento p,revio = . Reaccion en cadena de proteinas en tiempo real
El 15,6% recibio tratamiento ) Se detecto positividad para HP en el 90% de las muestras
previo para la infeccion por = El 40,7 % mostré mutacion en el gen 23S rRNA (A2143G)
H.pylori asociada con la resistencia a la claritromicina

T
)

Estudios histologicos =

Gastritis leve-moderada en mucosas antrales (93,8%)

Se halld estructura H.pylori en el 90,6% de las muestras

CONCLUSIONES

Nuestro estudio demuestra una alta correlacidon entre los resultados de RT- PCR y la positividad en el RUT asi como con la
histologia, demostrando la alta sensibilidad de la RT-PCR. En nuestro medio encontramos una tasa de resistencia a claritromicina
superior al 40% que justifica la moderada tasa de erradicacion obtenida (71,6%). Con estos datos recomendamos evitar su uso
como tratamiento empirico de primera linea en nuestro medio.
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GASTRITIS COLAGENA EN PEDIATRIA. SERIE DE 3 CASOS.

C. Comalrena de Sobregrau Martinez, V. Vila Miravet, B.A. Alvarado Carcamo, C. Guerrero Rojas, G. Pujol Muncunill,
J. Martin de Carpi
Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

INTRODUCCION:

- La gastritis colagena es una enfermedad heterogénea e infrecuente que se caracteriza por el depdsito subendotelial de
colageno asociado a inflamacion de la mucosa gastrica.

- La fisiopatologia de esta enfermedad es aun poco conocida pero se piensa que pueda ser el resultado de un proceso
reparativo después de un insulto (inflamatorio, infeccioso, autoinmune) en pacientes susceptibles.
- Hasta ahora no se ha descrito ningun tratamiento especifico.

PRESENTACION DEL CASO: $
70
Diagnéstico:
’:‘ ‘ ! Paciente 1 Paciente 2 Paciente 3 Todas las pacientes precisaron seguimiento endoscépico por
- persistencia de clinica o anemia ferropénica a pesar del
Sexo Q Q Q tratamiento con hierro asi como de lesiones gastricas sin
categorizar.
Edad al diagnéstico 12 afios 13 afios 12 afios
Sintomatologia al debut Dolor abdominal + Anemia ferropénica = ning.una paciente.se lisge sl clagesice S ek _1?
endoscopia. Fue a partir de la 2a o 3a endoscopia y de la revision
Normal o hallazgos inespecificos exhaustiva de las biopsias gastricas cuando se evidenciaron focos

STy il (gastritis atréfica, eritema y/o nodularidad) de colageno y se pudo hacer el diagnéstico.

Alteraciones inespecificas, no concluyentes

N CIES AR D RS Helicobacter pylori negativo

En ninglin caso se observo alteracion macro o microscopica a nivel
duodenal o colénico.

Hierro oral/endovenoso con mejoria o resolucién
de la anemia ferropénica

Evolucién

Mucosa antral de aspecto atréfico Nodularidad en cuerpo gastrico Exudado mucofibrinoso y modularidad en
cuerpo gastrico

Deposito subendotelial de colageno en biopsia
gastrica mediante tincion tricromica,

CONCLUSIONES:

- La serie descrita muestra unas caracteristicas similares a lo publicado en la literatura, en relacion
a la forma de presentacioén, predominio en sexo femenino y necesidad de mas de una
endoscopia para llegar al diagndstico.

. . ., SJ Sant Joan de Déu
- Se desconoce la historia natural de la enfermedad a largo plazo pero en general la evolucion Barcelona - Hospital
suele ser hacia una mejoria sintomatica que no se relaciona con una mejoria endoscoépica ni
histologica.

- Las pacientes han presentado mejoria clinica a lo largo del seguimiento. Actualmente estan
pendientes de nuevo control endoscopico.
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Gastritis colagena:
una causa inusual de dolor abdominal

Autores: 5anchez Trujilla L, Iglesias Iriparay A, 5an Miguel Lopez L, Diez Yela E, Marcos Gomez M

Jariein de Mealatein, Hosotal Doarsiiano Minooe o8 Asiunos
Aiceld de Renaras, idaaiig, Lanafe

: kI dolor abdominal es uno de los motivos de consulta mas frecuentes. Sus causas son muy
variables por lo que supone un reto diagnostico. ks fundamental realizar una correcta anamnesis y
cxploracicn fisica gue nas ayuden a detectar aguellos signos y sintarnas de alarma que ericnten hacia
Lna causa arganica subyacente,

Mifio de 12 arfios reliere digrrea crénica y dolor abdaminal de cualro afios de evalucidn, Sin
antecedentes familiares ni personales de interés,
Referia 5-6 deposiciones pastosas diarias, sin productos patologicos, dolor abdeminal en hipogastrio de
caracter cadlica v leve pérdida ponderal en los altimos meses. Nogaha fichre, aftas, artritis o lesiones
anales, Habia sido estudiadao previaments en otre hospital con la misma sintomatalogia, siendo dado de
dlta por mejorid clinmca v diagnastico de sindrome de intestino irmitable, La exploracian fisica fue normal,
En analitica sanguinea s objetiva anemia ferropénica (Hb 10.1me/dl , YOI 63,11 |, ferriting 3ng/mil,
hierro 15 mcg/dl, transferrina 377mg/dl, |. Saturacign transferrina 3], con funcicn hepatica v renal
narmal, marcadores de enfermedad celiaca negatives. En ecagrafia abdominal presenta lewve
esplenaomegalia homogénea, sin LOES, El estudio de heces muestra elevacian de calprotectinag fecal
[283.1 mcg/El.

En contrcles clinicos posterioros, manticne misma sintematologia con dolor cpigastrico, sin pirosis,
elevacion persistente de calprotecting fecal (midx. 623mcgfe) v anemia ferropenica. 5e inicia tratamiento
con hierre aral, v 52 realiza endoscopia digestiva alta v baja, 5e phjetiva una mucosa gastrica nodular en
empedrado y eritermatosa, ¥ 13 mucosa de ileon s nodular, compatible con hiperplasia folicular linfoide.
A nivel histopatoloeico, presenta infiltrado linfoplasmocitario moderado en laming propia de mucosa de
fundus gistrico, de cardcter love on mucasa de antre, sin polimordonuclcares noutrefilos ni bacilos do
Helicahacter pylari, compatible con gastritis cronica moderada. Ademas, se abjetiva una llamativa
gruesa banda colagena subepilehal en mucosa de antre que sugiere gastrilis coldgena. Las biopsias de
rmucosa colorrectal fuercn norrmales. Tras los resultados se inicia tratamiento antisecretor con
omeprazol hasta 40mg/dia y se mantiene ferroterapia oral.

Actualmente, se ha resuelta la epigastralgla vy la anemia ferropenica, siendo paco frecusntes las
episodios de dolor abdorminal con diarrea.

= La gastritis coldgena es una enfermedad rara, caracterizada por una gruesa banda colagena e
infiltrade mononuclear en la lamina propia de la mucosa gastrica. El debut puede ser en edad infantil
o adulta, siendo en este caso mas frecuente su asociacion con colitis colagena.

= Su manifestacian clinica mas frecucnte es el delor abdeminal recurrente y la anomia ferropénica,
sienda su tratamienta sintomatico, 52 ha probada el tratamiento can azatioprina y corticeides con
eficacia limitada,

¢ S0 prongslico es variable, aunque [@ mayoria se resuelven espoanlansamenle e mlrecuenlementa
evolucionan a la forma del adulto, asccidndose con otros procesos autoinmunes.

2] Geitmozl 2, Codsimithe J0 Seetesee W Peeabiic Colligsnzas Gasbiitis: Sliqical ane | oologic Cules s inog 2epe Pedicliiz Colare. 1 Pedicl
Gastroartaral Nutr, ZUZL:A3AE3103-51% dal: 10 L0E 7 ARC  OMDennasanaz1z (2] Kipe v adess A, Wl af ML et al, Callapersas Gastritls n Talldre s
acidewe, 1Tseame Colsse, ang Aszaciaton: otk actzirmewty oand Infammistory KMackars Clin drans Fammoeatessl A1 el s
[ TR R B E{V CRUMTRCTITIOH DT RS
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XXIX CONGRESO

«EVOLUCION DEL INDICE DE MASA CORPORAL EN PACIENTES CELIACOS ANTES Y

e FUNdAcion -
I Jiménez Dia DESPUES DE LA CRISIS COVID-19

Romera Marin AR', Blanco Rodriguez M', Doreste Henriquez A', Gomez Torres GM', Martinez Ibeas MA'
1 Servicio de Pediatria, seccién Digestivo Infantil, hospital universitario Fundacion Jiménez Diaz, Madrid

@‘ «HIPOTESIS Y OBJETIVOS

La crisis COVID-19 ha propiciado un aumento del IMC de los pacientes pediatricos celiacos.

Describir la evolucion del IMC en pacientes celiacos seguidos en las consultas de Gastroenterologia Infantil de la FJD.

Comparar las cifras recogidas antes y después del confinamiento por COVID-19.

Describir el grado de cumplimiento de la dieta sin gluten durante el periodo de estudio, valorando la posible influencia de las transgresiones
en el peso y la talla.

Estudiar la posible variacion de la actividad fisica realizada por los pacientes en relacion con el confinamiento.

& .MATERIALY METODOS

Estudio descriptivo y retrospectivo.

Poblacién de estudio: pacientes celiacos menores de 18 afios. Seguimiento en las consultas de Gastroenterologia Infantil de FJD.

Fecha de recogida de datos: 01/10/2019 — 31/03/2021. NECESARIA una medicion previa y posterior al inicio del confinamiento. ] >

Variables estudiadas: edad, sexo, peso, talla, IMC, tiempo de evolucion y cumplimiento de dieta sin gluten y nivel actividad fisica (alta o baja).

Analisis estadistico: analisis con SPSS, version 24.0. Significacion estadistica p <0.05.

Ly LRESULTADOS

Sexo

. 259 historias « Criterios de exclusion naos Lo B0

Femenino 74 59,7 clinicas i
Masculino 50 40,3 0
Grupos de edad (aiios) 3
&0 29 ZE0 Prepandemia Postconfinamiento %0
7-11 50 40,3 n DT M DT N
12-18 48 38,7

=y = Peso (kg)* 33,2 153 36,6 16,6 o
Actividad Fisica
Alta 27 218 Talla (cm)* 133,6 24,6 138,3 244 0

Baja 97 78,2 IMC (kg/m?)* 29 33 W

5

¥

2-6 alos T=11 ados “11 aios
Parimetros antropométricos* Porcentaje  1C95% Porcentaje 1C95%
— — ®Descenso % No cambios 0 Aumento
Insuficiencia ponderal 17 13,7 Insuficiencia ponderal 13,7 7,7-19,8 15,3 9,0-21,7
Normopeso 89 718 Normopeso 718 63,9-79,7 69,4 61,2-77,5
Sobrepeso 16 125 Sobrepeso 129 1,1-8,6 12,1 6,4-7,8
Obesidad 2 1,6 R 67,7% 28,2%
e ; ; Obesidad 1,6 -0,6-3,8 32 0,1-6,3
Segln las tablas internacionales de Cole.
a0+
Ly
T
@ ion ponderal p i
0
0 Situacion ponderal Insuficiencia Normopeso Sobrepeso/Obesidad 4001
w0 prepandemia ponderal
n 3007
10 n % n % n %
0 . 200}
Alta Baja Insuficiencia ponderal 12 70,6 5 294 0 0
BDescenso  # No cambios 0 Aumento Normopeso 7 79 88.8 3 34 Py E
. ==
R g o Sobrepeso/obesidad 0 0 2 11,1 16 88,9
. 190£36 19,8435 & 5 20
2a
223 Infrapeso
« IMC bajo rendimiento: 8 g
. 170£26 175£31 5 ]
—_— @

2, ,CONCLUSIONES

AUMENTO global del IMC en nuestros pacientes. Impacto NEGATIVO de la crisis COVID-19 en nuestro estilo de vida.

INESTABILIDAD: aumento también de pacientes con déficit pondera{.é}- ‘&UCMP"'M'ENTO de la dista, sin gluten= NOrelSCEIRC SN

DIFERENCIAS respecto al grado de actividad fisica. VOLVER A FOMENTAR HABITOS SALUDABLES.

Mediciones realizadas en la consulta Profundizar en ciertas variables
Poblacion representativa Mediciones no programadas
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DEFICIT DE IgA ENMASCARADO AL DIAGNOSTICO
DE LA ENFERMEDAD CELIACA, NO TODO ES TAN
CLARO COMO PARECE

Autores: Montiel Rey AP, Herrero Alvarez M', Checa Rodriguez R', Gémez Salazar JM', Hurtado Mufioz I', Martinez

Becerra MJ2.
1Seccion de Gastroenterologia Infantil. Servicio de pediatria. Hospital Universitario Rey Juan Carlos.
2Servicio de Autoinmunidad y Alergia. Laboratorio de Inmunologia. Hospital Universitario Fundaciéon Jiménez Diaz.

Introduccion

La enfermedad celiaca (EC) es una patologia sistémica inmunomediada que ocurre en individuos
genéticamente predispuestos, se desencadena por la ingesta de gluten y se caracteriza por una
enteropatia inflamatoria cronica.

El déficit total de inmunoglobulina A (DIgA) es la inmunodeficiencia primaria mas frecuente en la
poblacion general, asociandose con numerosas enfermedades autoinmunes, entre ellas la EC.

Se define en ninos mayores de 4 ainos como niveles séricos de IgA total inferiores a 7 mg/dl con IgM
e lgG normales.

En pacientes con DIgA es fundamental utilizar anticuerpos de isotipo IgG para el diagnéstico y
seguimiento de la EC.

Casos clinicos

Se describen 2 pacientes que al diagnéstico de la EC presentaron niveles normales de IgA 'y
positivizaron anticuerpos antitransglutaminasa isotipolgA (TGA), pero posteriormente evolucionaron a
DIgA tras el inicio de la dieta sin gluten (DSG):

Caso 1: Nina de 20 meses
Alos 7 meses en DSG:

+ IgA total de 110 mg/d| Qi Di29nostico | e\

* TGA 1524 U/ml (Negativo <15), I N segun N
+ Anti-Péptidos Desamidados de f criterios [ ngngzu IIJT;I
Gliadina IgA (DGPA) 1408 U/ml H ESGPHAN Anticuerpos IgG: TGG 129

2012

(Negativo <15)
* Anti-Endomisio IgA (EMA) 1/80
» HLADQ2 (2.5 + 2.2) compatible

U/mly DGPG 74 U/mi
(Negativo <15)

Aclarandose todos los anticuerpos
a los 18 meses de DSG

« TGA 17678 U/ml Alos 6 meses en DSG:

. DGPA 99 U/ml i Diasge"%srfico .+ Negativizacion de TGA con IgA
+ EMA 1/160 con niveles de IgA |, S , total <2mg/dL.
suficientes (control interno W ESGPHAN : * Anticuerpos IgG: TGG (16 U/ml)

con IgA>7 mg/dl). 2012 y DGPG en el limite (13 U/ml)
+ HLADQ2 (2.5 + 2.2) compatible aclarandose al afio de DSG

& &1 En ambos casos, su IgA persiste <5mg/dL en el tiempo.

Hipotesis: posible déficit de IgA desenmascarado Monitorizacion de la EC:

por la retirada del gluten. *+ En caso de transgresiones, cabria

* Antes del diagnéstico de EC, sus anticuerpos IgA parecen esperar que se positivizaran de
contribuir a la cuantificacion de IgA total, que se pierde nuevo sus TGA, aumentando los
conforme se inicia la DSG. niveles de IgA.

« Segun esto, el déficit “funcional” de IgA existiria también previo ¢ No obstante, seria recomendable un
al diagnéstico, a pesar de los niveles en rango de IgA doble abordaje con isotipos IgG e

« En la bibliografia se han descrito dos casos que reproducen IgA, hasta que existan mas estudios.

este patrén. Los autores proponen el estrés asociado al debut
de EC como un posible factor estimulante para las células
plasmaticas de IgA en la médula ésea.



(e

La dificultad diagnoéstica de la diarrea congeénita,
a proposito de cinco casos clinicos

Divgr Baval Garoiz Cands! Gra. Elne Masic Simd, Dre. Esler Donat Albga, Ok, Segods coin Mioual, Org, Camnen Ribos Koninois
Mgl Dieivy o 0o e Oleeirniot Dledecie il b O o Fificr, Avei

Introduccion

Les trastomcs diarmicas cangénites sor antaropatlas haseditarias, debuan an las primams dias de vida

Clinica da diarraa v malabsarcidn de nuriantes

Su diagnistice es complejo, dado que cinicaments suelan presenfarse de forma sirmilan, pero, gl misme tiempo,

hay una gran cantidad de posibles etislogias

Material y metodos

+ Eshnlio e rospeclivo

« Mugslra: sinon pacienles dizgnoslicados de dicgrea congnila (2011 - 20227 R WS

© Mariables:
- domegraficas &’
- prughias complamenlarias %
aztudics gansticos E
ol

.

-

Resultados
& paclantas

P1PR2P3IP4PE

-

-

Diagrostico

Sesuirmnierto posterior

G0 C;‘ * Edad media 170 dias
= 40% ? * Rango: 30 -385 dias

BIOPSIA RESTZ SIM ALTERALZIDNES
P.1 ENTEROPATIA EN PENACHO '
Atrefia de vellosidades
wsrarulas ch la superficic apical do los ESTUDIO
A lercilog Gon lncider PAS + GENETICO
P2 ¥ PR3 5INDROME F.4 DIAREREA POR PERDIDA DE CLORED PS5 DIARREA S [(OMIM & 613168 )

TRICCHEPATICOENTERICO Mutacicnes an el gan SLE26A3

Altaracidn an el gen WNT2B

Alteracian genética en TTC3Y Fibirersis Quislica (homocigasis REAW) Aritosis inelablica

Dismarfzlogia facial Alcalosis metahalica

Coloboma hilateral

Altaracianss capilares Aumenta de Clore en las hecez  da Arachedactilia

Conclusién | &

+ La diamza congénita cg una chntidad poco frecuents chn nucsto modio

* |mportante investigar los amtecedentes familiares v del embarazo ﬁ

-

Fara al diagndslicn s basicn [ raalizacidn da biopsia intestinal v sstudio genético

=
La nutriclén paranteral cs ol principal tratamicnts on nuestros casas M
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Alteracion de la elastasa fecal en edad pediatrica en hospital de

tercer nivel

N. Woods Kreisler, LF. Bunce, L. Nofuentes Prieto, A.Rosell Camps, R. Diez Dorado, JM. Riera Llodra. Unidad de gastroenterologia,
hepatologia y nutricion pediatrica. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Son Espases (HUSE), Palma, Espafia.

Objetivos:
e Describir las caracteristicas demograficas, clinicas, analiticas y evolucién de los pacientes con determinaciones

disminuidas de elastasa fecal en un hospital terciario.
Material y métodos:
e Revision retrospectiva de pacientes en seguimiento por elastasa fecal disminuida (< 200uc/g) en el periodo

comprendido entre febrero 2021 y noviembre 2022.
e Se excluyeron aquellos pacientes en seguimiento en su centro de salud u otros centros de la comunidad

autéonoma.

Resultados

102,
L

Total: 60 pacientes Seguidos en HUSE: 25/60 (41.7%) 26.7% [ 73.3%

\
. e Insuficiencia pancredtica leve 44% normalizacion posterior de elastasa
(100-200 ug/qg): 40%
e Insuficiencia pancreatica grave
(<100 ug/g): 60% 56% elastasa persistid elevada o no repetida

e Determinacién grasa en heces 40% —svalores alterados en 40%.
e Fallo de medro 32% — 5/8 afectos de fibrosis quistica (FQ).
e Pacientes FQ 32% — 75% asociaban insuficiencia pacreatica exocrina (IPEx)

Edad media 5.95 afios (DE 4.6) Estado actual de pacientes
IPEXx:

Valor medio elastasa 95.68 ug/g (DE 55,26) e Asintométicos 100%

fecal e Tto enzimas + vitaminas 100%

Valor medio grasaen  61.4mg LT/g heces (DE e Tto corticoideo 1/8

heces 51) (pancreatitis autoinmune)

e Sospecha IPEx no confirmada: 4/25
. o Traslado (1), pérdida de seguimiento
(1), artefacto por enemas (1) y éxitus

(1).

Seguimiento actual de
pacientes IPEx:

Diagnosti fi IPEx: 8/2
) o |;1!g5;;§) saslg?:‘isagzr; I;gados X 823 e Digestivo infantil: 6/8
o 25% alteraciones anatomicas (neoplasia l ° ﬁ'geSt"l’o ?d‘_”tfos:t_ll_/ ? q
sélida pseudopapilar y pancreatitis e Neumologia infantil: 1/
autoinmune)

o 0 pacientes s. Shwachman-Diamond.

Conclusiones:
En nuestra muestra la causa mas frecuente de IPEx fue FQ, seguida de i

’ . . 4 . V4 . E
patologias asociadas a alteraciones anatomicas del pancreas secundarias a efecto s°"—$Pases

masa, similar a lo descrito en la bibliografia.
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ENTEROPATIAAUTOINMUNE EN PEDIATRIA:
EXPERIENCIA EN NUESTRO CENTRO

Marroquin Cordon M', Martinez Osorio JM', Mesonero Cavia S2, Pujol Muncunil G', Comalrena De Sobregrau Martinez
C', Castillo Torres RJ', Guerrero Rojas CC', Martin Carpi FJ'

Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona
2Servicio Pediatria, Hospital Universitario Mutua Terrasa, Barcelona

Introduccién: La enteropatia autoinmune (EAI) es una causa infrecuente de diarrea intratable en nifios. Afecta
principalmente a lactantes < 6 meses, varones, con periodo prenatal y neonatal normal. Actualmente, los
conocimientos se obtienen mediante reportes de series de casos, por o que se necesita mas investigacion en

este campo. Se realiza una revision retrospectiva de casos diagnosticados en nuestro centro en los ultimos 5
afos.

Resumen:

Kfotal

Sintomas mas frecuentes

Mal estado general

3 pacientes

Vémitos
Fdad Media 2,8 meses Irritabilidad
rango 2,4 - 3.3 ;
{rang ) Deshidratacion D°'°f
67% o abdomina
100% ESSReSENN e
* No antecedente prenatal y neonawy Estancamiento (mz:;rare >a 18
pondeial episodios/dia)

Alteracion analitica mas frecuente

Ingreso hospitalario

Deshidratacion y no
tolerancia oral

Diagnasticoinicial
Gastroenteritis aguda
APLV no IgE mediada

* Sin respuesta a cambios
digtéticos

Reposo digestivo
Media 11 dias

(rango 7-16)

Nutricién parenteral

Media 23 dias /

(rango 18-30)

Endoscopia Histologia

Gastritis, duodenitis Duodeno atrofia vellositaria,

y colitis inespecifica

pérdida de células caliciformes,
reduccién de células de panethy
presencia de figuras apoptéticas

100%

A los 21 meses de seguimiento:
* Buenarespuesta atratamiento

Corticoides Inmunomodulador . *—lﬂemlﬁnrnutﬂdﬂnal
Prednisolona (Pautade  Azatioprina (mantenimiento)
descenso a partir de la *1/3 leucopenia por toxicidad
semana 3) *1/3 suspendido af afio
*No efectos adversos (remisién clinica, endoscépica
e histolégica)

Comentarios: El diagnostico de EAl es un desafio, se realiza combinando datos clinicos, analiticos e
histolégicos. Destaca en nuestra serie la respuesta adecuada a tratamiento con corticoides y mantenimiento con
azatioprina, pudiéndose suspender el tratamiento en uno de ellos, sin recaida posterior. Ademas, no se han
detectado otras alteraciones a nivel inmunolégico. Se necesitan mas estudios para comprender los mecanismos
fisiopatoldgicos de la enfermedad, tratamiento y seguimiento a largo plazo.

98]

Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital
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Estudio descriptivo retrospectivo del manejo Hgff;‘;ltgﬁ";'ﬁi
clinico y terapéutico de la infeccidén por
Cryptosporidium en Pediatria.

MARIA RITA VALERO PERTEGAL, EVA BOIX ARACIL, ROSMARI VAZQUEZ GOMIS.
Consulta Digestivo Infantil
Hospital General Universitario de Elche

Introduccion y objetivos:

El Cryptosporidium es un protozoo intracelular asociado a enfermedades gastrointestinales,
que puede afectar de forma grave a pacientes inmunodeprimidos VIH+. En
inmunocompetentes la clinica suele ser leve por lo que el tratamiento se restringe a ciertos
casos. En los pacientes inmunocompetentes que presentan sintomas persistentes o graves
el tratamiento de eleccion es la nitazoxanida y en menores de un ano, la paromomicina. El
objetivo del estudio se basa en revisar el manejo realizado de los pacientes con dicha
infeccion.

Métodos:

Estudio descriptivo retrospectivo realizado a partir de historias clinicas y una base de datos
de peticiones de estudios de heces en nifos de hasta 6 afos de edad durante un periodo de
3 anos (enero de 2019 - diciembre de 2021).

Resultados:

En el periodo estudiado se recogen un total de 2485 pacientes a los que se les hizo estudio
de heces. Del total de muestras de heces (n=2485), un 1,2% son positivas

para Cryptosporidium (n=31). Un 64,5% (n=20) son varones y un 35.5% (n=11), mujeres. La
edad media es de 27 meses (1 - 71). Los motivos de consulta principales son: gastroenteritis:
90,3 % (n= 28), dolor abdominal: 3,2% (n=1); distensién abdominal: 3,2% (n=1) y fallo de
medro: 3,2% (n=1). La estacion del afio en la que ocurre la infeccién es: otofio: 35,5%,
verano: 32,3%, primavera: 5% e invierno: 5%. Respecto al tratamiento: un 87% no precisan
tratamiento farmacologico, un 3,2% (n=1) se trata con nitazoxanida, un 3,2% (n=1) con
paromomicina, un 3,2% (n=1) con metronidazol y un 3,2% (n=1) con azitromicina.

Antigeno Cryptosporidium Tr iento far légico

31 (1,2%)

/

[ 2452 ’

u Muestras positivas

0 na ~ Metronidazol m Azitromicina

Conclusiones: = Ninguno = Nitazoxanida = Paroi
-De todos los estudios de heces revisados en nuestra muestra se observa que

el Cryptosporidium es causa de infeccion en nifios en un bajo porcentaje (1,2%). Esto podria
deberse a que gran parte del periodo del estudio coincide con la pandemia COVID19, que ha
conllevado menor numero de infecciones pediatricas y menos asistencia a centros sanitarios.
-La clinica digestiva constituye el motivo de consulta principal, predominando la
gastroenteritis.

-Se ha observado un patrén estacional a finales de verano y principios de otofo, tal y como
esta descrito en la literatura.

-En cuanto al tratamiento: solo un 6,4% (n=2) recibieron tratamiento farmacologico especifico
para Cryptosporidiummediante nitazoxanida y paromomicina.
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CARACTERISTICAS EPIDEMIOLOGICAS EN PACIENTES AL DEBUT DE ENFERMEDAD
INFLAMATORIA INTESTINAL PEDIATRICA EN CENTRO DE TERCER NIVEL

Blanca Gonzalez-Haba-Martinez', Ana Maria Gomez-Moreno', Aranzazu Quiroga-de-Castro?
Departamento de Pediatria. 2Unidad de Gastroenterologia Pediatrica.
Hospital Universitario Puerta del Mar, Cadiz

Introduccioén

Debido a una percepcion subjetiva de aumento de casos de enfermedad inflamatoria intestinal pediatrica (Ell-p), y
edad menor al debut (VEO-IBD o Very Early Onset Inflammatory Bowel Disease) en nuestra unidad realizamos un
estudio descriptivo retrospectivo con el objetivo de estudiar los datos epidemioldgicos, el perfil clinico, y detectar posibles
cambios que se hayan podido producir en los pacientes que debutan con Ell-p (2-15 afios de edad) en los ultimos 12 afios

(de 2011 a 2022).

Resultados

Afo de mayor
incidencia
(22,2% de la muestra)

Mediana de edad
(RIQ 2 -15)

Pacientes incluidos
5 hospitales

g

e Sintomatologia al debut mas frecuente: pérdida de peso con un 51,4%
(n = 37) seguido de diarrea sanguinolenta en el 50% (n=36) y diarrea sin
productos patolégicos en otro 50% (n=36). Otros sintomas y signos evaluados
en orden de frecuencia fueron: dolor abdominal, fistula anal, fisura anal,
absceso perianal y estrefiimiento (2,8 % de los casos cada sintoma (n=2)). IMC
fue recogido en 60 pacientes con una mediana al diagnéstico de 16,6 kg/m2
(RIQ 12,7-35,4).

e weighted Paediatric Crohn’s disease activity index (WPCDAI) y Paediatric
Ulcerative Colitis Activity Index (PUCAI) reflejaron el grado de actividad
moderado frecuente el grado moderado para ambas clasificaciones en un
56,9% de los casos (n=41 de 67).

e Pauta de inducciéon mas utilizada: mesalazina oral (n=19) en colitis ulcerosa y
CDED (Crohn’s Disease Exclusion Diet) para enfermedad de Crohn.

e Remisién completa con tratamiento de primera linea: 84,7%

| ‘ ‘
\

2022

2021 ‘ 2020 ‘ 2019 2018 ‘ 2017 ‘ 2016 ‘ 2015 ‘ 2014 ‘ 2013 ‘ 2012

CONCLUSIONES

2011

15

10

INCIDENCIA

2022
2021
2020
2019
2018
2015
2014
2013
2012
2011

Ell no clasificada
5.6% (n=4)

CLASES
Colitis

ulcerosa
36.1% (n=26)

Enfermedad
de Crohn

58,3% (n=42)

ANTECEDENTES
FAMILIARES
\\\\\\
\\\
Ell en familiares Enfermedades

de 1° grado autoinmunes

34,3% 5.5%

Tal y como habiamos percibido, en nuestra muestra se constata un aumento en el ultimo afio de casos de Ell-p respecto a afios
anteriores y también un aumento de casos de casos de VEO-IBD. Sin embargo, con el presente estudio no es posible relacionarlo
con ningun factor desencadenante. De acuerdo con la bibliografia existente, nuestra serie presenta como sintomatologia al debut
pérdida de peso y diarrea, presentando la mayoria de los pacientes una actividad moderada de la enfermedad
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Enfermedad Inflamatoria Intestinal de debut muy precoz: nuevas

estrategias de tratamiento

M. Freixas?! 2, M. Alvarezl, S. Redecillas?, V. Cabello?, A. Cuevas?, O. Segarra?

1Unidad Gastroenterologia y Soporte Nutricional Pediatrico Hospital Vall de Hebrdn. Barcelona. Espana.

2Unidad Gastroenterologia y Soporte Nutricional Pediatrico Hospital Santa Creu i Sant Pau. Barcelona. Espafia

Objetivos

Método

v’ La incidencia de enfermedad inflamatoria intestinal (EII)
pediatrica ha aumentado durante los Ultimos afios y, este
aumento, también ha acontecido en paciente diagnosticados
con menos de 6 anos, definidkos como enfermedad
inflamatoria intestinal de inicio muy precoz (VEOIBD).

v El objetivo del estudio es analizar las caracteristicas clinicas,

la evolucion y la respuesta al tratamiento de este grupo de

pacientes en nuestros 2 centros.

Epidemiologia

g

4 Pacientes
75% Varones
Edad debut: Mediana 23 meses (10-36 meses)

Clinica
Diarrea, dolor abdominal, rectorragias y pérdida ponderal. Uno
de los pacientes clinica extradigestiva en forma de fiebre
recurrente y artritis de tobillo. Los dos pacientes con debut

mas precoz se orientaron inicialmente como colitis alérgica

hemorragica, conllevando cierto retraso en el diagndstico.

v Estudio descriptivo donde se recogen pacientes
diagnosticados de VEOIBD entre diciembre 2020 y
diciembre 2022.

v/ Se analizan las caracteristicas clinicas, analiticas vy
genéticas de los pacientes en el momento del debut,
asi como el tratamiento empleado y su evolucién

posterior.

Genética

Despistaje EII monogénica en todos los pacientes

con un panel de 108 genes

NOD2 (1)

Panel inmune

negativo (3)

Tratamiento

Induccion corticoides (100%)

Corticodependencia (75%) Corticorresistencia (25%)

Conclusiones

v Los pacientes con VEOIBD precisan pautas
individualizadas con niveles mas elevados de farmacos
biolégicos de los habitualmente  establecidos.
Encontramos mucha variabilidad en la farmacocinética y
en la respuesta clinica a los farmacos bioldgicos, por lo
gue la monitorizacion proactiva con algoritmos
matematicos de estimacion de niveles de farmaco es una
herramienta muy Util para el manejo de esta entidad.

v’ Se necesitan nuevos trabajos para establecer los niveles,
las dosis y los intervalos de administracion que precisan

este subgrupo de pacientes.

Tratamiento biolégico con

infliximab o adalimumab (100%)

Todos han requerido pautas individualizadas
para mantener niveles mas elevados de los
establecidos habitualmente en las guias
europeas (ESPGHAN) (15-30 ug/mL), con
dosis mas altas e intervalos de infusiéon mas

cortos.
Dos pacientes han presentado fallo parcial de
respuesta a anti TNF y, actualmente, estan

controlados con biterapia con ustekinumab.
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Enfermedad de Crohn metastasica: una entidad rara en edad pediatrica

V. Crujeiras Martinez, N. Carreira Sande, N. Martinén Torres, R. Garcia Fernandez, R. Leis Trabazo
Unidad de Gastroenterologia, hepatologia y nutricion pediatrica. Servicio de Pediatria.
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela, Espafia.

La enfermedad de Crohn es un subtipo de enfermedad inflamatoria intestinal crénica que puede afectar a todo el tubo
digestivo, desde la boca hasta el ano, de forma segmentaria, siendo su caracteristica histologica la afectacion transmural de
la mucosa y la presencia de granulomas no caseificantes.

Las manifestaciones extradigestivas estan presentes hasta en un 30% de los casos, especialmente las cutaneas, si bien el
Crohn metastastico es una forma de afectacion dermatoldgica muy infrecuente en nifios.

Lesiones proximales al | Estigmas cutaneos por
tubo digestivo déficit nutricional

Lesiones

inmunomediadas Crohn metastasico

- Lesiones polimorfas inespecificas, lejos del tracto gastrointestinal. Iméagenes: Enfermedad de Crohn metastéasica con
- Mas frecuente en genitales, pliegues y miembros inferiores. presentacion polimorfa (a,c)
- Granulomas no caseificantes en hallazgo histoldgico.

Caso clinico:
»  Varén de 12 afios que debuta con enfermedad de Crohn ilecolénica.
+  Dolor abdominal de un afio de evolucion, fiebre intermitente y reactantes de fase aguda elevados (PCR 6,2 mg/dL).

A

Alos 2 anos: » Engrosamiento perianal Remision clinica y
* Remision clinica. » Fisuras anales cutanea
+ Calprotectina persistente alta. » Hipertrogia gingival

* Queilitis

* |rritacion perinasal
» Lesiones eritematosas en nalgas

¢

Mejoria parcial con corticoide topico

La enfermedad de Crohn metastasica es una entidad dermatoldgica de diagndstico histolégico, poco comun, en la que las
lesiones cutaneas, a menudo persistentes, causan una morbilidad significativa en el paciente.

Cabe destacar que en el caso presentado se consigui6 la remision de las lesiones con el uso de infliximab, a pesar de haber
fallado previamente el uso de otro anti-TNF, por lo que no fue necesario el cambio de la diana terapéutica. Las escasas
publicaciones en nifios describen diferentes modalidades de tratamiento con respuestas interindividuales muy variadas,
pero faltan estudios controlados aleatorizados acerca de su manejo terapéutico.

a) Ickrath F, Stoevesandt J, Schulmeyer L, Glatzel C, Goebeler M, Kerstan A. Metastatic Crohn's disease: an underestimated entity. J Dtsch Dermatol Ges. 2021
Jul:19(7):973-982. doi: 10.1111/dda.14447. Epbub 2021 Mav 7.
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POLINEURITIS CRONICA DESMIELINIZANTE
COMO MANIFESTACION EXTRAINTESTINAL DE LA ENFERMEDAD DE CROHN

Muioz Pino M.G., Valero Pérez G., Cid Paris E. Servicio de Pediatria del Hospital Universitario de Torrejon de Madrid.

La enfermedad inflamatoria intestinal (Ell) es una entidad clinica con afectacion multisistémica. Hasta un 21-41% de
los pacientes con Ell presenta manifestaciones extraintestinales, siendo mas frecuentes en la enfermedad de Crohn
(EC) que en la colitis ulcerosa (CU).

En cuanto a las manifestaciones extraintestinales de tipo neurolégico asociadas a la Ell muy rara vez se
manifiestan en la infancia. Entre las que con mayor frecuencia se notifican son: la enfermedad cerebrovascular, la
enfermedad desmielinizante del sistema nervioso central (especialmente la esclerosis multiple) y la neuropatia periférica
(axonal o desmielinizante)

La polineuritis cronica desmielinizante es una polineurorradiculopatia mixta, predominantemente motora, de
etiologia autoinmune. Su comienzo es insidioso, el curso crénico y afecta con mayor frecuencia a los hombres. Puede
aparecer en cualquier etapa de la vida, pero es mas frecuente a partir de la segunda década. Su importancia radica en su
elevada morbilidad, generando secuelas en un 60% de los pacientes, siendo éstas en el 20% de las ocasiones de caracter
invalidante.

ANTECEDENTES PERSONALES: Talla baja en seguimiento por endocrinologia. Polineuropatia créonica desmielinizante con
2,5 anos de edad en tratamiento con inmunoglobulina Ig G intravenosa cada 2 meses y deflazacort 10mg/dia. Presenta
buen control clinico de la enfermedad, manteniendo actividades normales con buena calidad de vida.

ANTECEDENTES FAMILIARES: Madre con esclerosis multiple. Tia materna con enfermedad de Crohn.
HISTORIA CLINICA:

Varon que a los 14 aios inicia clinica de dolor abdominal y diarrea con restos hematicos de inicio brusco, con
una analitica sin elevacion de reactantes de fase aguda (RFA): proteina C reactiva 1mg/dl y velocidad de sedimentacion 11
mm/h y sin deteccion de agente infeccioso. Se objetiva calprotectina fecal de 2044 mcg/g. Se realiza colonoscopia
objetivandose afectacion de ileon y colon de forma difusa de caracteristicas histolégicas inespecificas. Debido a que la
colonoscopia no fue concluyente y que el cuadro gastrointestinal fue autolimitado, se opta por una actitud expectante con
seguimiento estrecho.

Cuatro meses mas tarde reaparece misma sintomatologia, con RFA negativos y sin deteccion tampoco de causa
infecciosa y se decide completar estudio con realizacién de entero-resonancia magnética donde se objetiva ileitis distal de
8cm y afectacion pancolénica. Debido a la evolucion, los hallazgos detectados en las pruebas complementarias realizadas y
la positividad en los anticuerpos anti-Saccharoomyces cerevisiae (ASCA) se diagnostica de enfermedad de Crohn
(Clasificacion de Paris A1b, L3, B1, G1).

Se inicia ciclo de corticoides (prednisona 50mg/dia) por rechazo el paciente a la dieta enteral exclusiva con férmula
polimérica, a lo que se asocia azatioprina (2,5 mg/kg/dia), como tratamiento de mantenimiento. Se ajusta dosis de azatoprina
posteriormente, segun la actividad de la tiopurina metiltransferasa (0,5mg/kg/dia) por deteccion de neutropenia en los controles
rutinarios, con buen control clinico y analitico posterior.

En cuanto a la poneuritis cronica desmielinizante se mantiene tratamiento con inmunoglobulina Ig G cada dos
meses y se suspenden los corticoides (deflazacort) tras inicio de tratamiento para la EC con azatioprina, manteniéndose
estable desde el punto de vista neurolégico.

v Las manifestaciones extraintestinales de la Ell pueden tener igual o mas relevancia que la propia enfermedad
intestinal y en algunos casos, constituyen la primera manifestacion clinica de la Ell.

v Aunque la afectacion neuroldgica asociada con la Ell es infrecuente, probablemente esté infradiagnosticada. Los
gastroenterélogos deben ser conscientes de las manifestaciones neurolégicas de la Ell para un diagnéstico y
tratamiento precoz, con el objetivo de disminuir su morbilidad.

v En cuanto a la polineuritis crénica desmielinizante se han reportado casos en la infancia, aunque son poco
frecuentes. En nuestro paciente, dado los antecedentes personales y familiares el origen parece ser autoinmune.

v Las manifestaciones neurolégicas asociadas a la Ell responden al mismo tratamiento que el empleado para la
enfermedad intestinal subyacente (salvo en el caso de los anti-TNFa que hay que utilizar con precaucion).
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BRONQUIOLITIS OBLITERANTE COMO MANIFESTACION EXTRAINTESTINAL DE LA ENFERMEDAD DE CROHN

Mufoz Pino M.G'., Cid Paris E'., Valero Pérez G', Badillo Navarro K'., Haro Diaz A.M'., Ruiz de Valbuena Maiz M2.
1Servicio de Pediatria del Hospital Universitario de Torrejon de Madrid. 2Servicio de neumologia infantil del Hospital Universitario de la Paz de Madrid.

INTRODUCCION

La enfermedad inflamatoria intestinal (Ell) es una entidad clinica con afectacion multisistémica. La incidencia de las manifestaciones extraintestinales en
la Ell se sitia entre un 21-41% aproximadamente y son mas frecuentes en la enfermedad de Crohn (EC) que en la colitis ulcerosa (CU). Sin embargo, las
manifestaciones pulmonares son poco frecuentes, muy raras en nifios y se suelen asociar mas a la CU que a la EC, a diferencia del caso que nos ocupa.

La patogénesis de la enfermedad pulmonar en la Ell probablemente esté basada en el origen embrionario comun del intestino y los pulmones y es
que ambos epitelios expresan tejido linfoide a nivel submucoso, que juega un papel importante en los mecanismo de respuesta de la inmunidad innata y adaptativa.

Dentro de las manifestaciones respiratorias asociadas a la Ell puede afectarse cualquier parte del sistema respiratorio: via aérea superior e inferior,
parénquima pulmonar, pleura o vasos sanguineos, aunque a veces la afectacion se limita a anomalias subclinicas en las pruebas de la funciéon pulmonar; sin
olvidar que pueden deberse también a un efecto adverso de las terapias utilizadas para tratar la propia Ell.

La bronquiolitis obliterante es una enfermedad pulmonar infrecuente y grave, que se caracteriza por la oclusién parcial o total de la luz de los
bronquiolos respiratorios y terminales, por tejido inflamatorio y fibrosis, que ocasiona una obstruccion de la via aérea. Se asocia con frecuencia a una infeccion viral
grave (adenovirus), al trasplante de médula 6sea o pulmonar, asi como la inhalacién de toxicos o en relacién con enfermedades autoinmunes como ocurre en
nuestro caso.

RESUMEN DEL CASO

ANTECEDENTES PERSONALES: prematuridad de 30 sm de edad gestacional sin broncodisplasia e hiperreactividad bronquial solo durante el periodo de lactante.
ANTECEDENTES FAMILIARES: tio con EC.
HISTORIA CLINICA:

Varén que a los 12 afios es diagnosticado de EC, con patrén inflamatorio y afectacién ileal (Clasificacion de Paris A1b, L1, B1, G1). Debuta con la
siguiente sintomatologia inespecifica: fiebre intermitente de predominio vespertino, tos seca y pérdida de peso (-5 kg), con elevacion de reactantes de fase aguda
(RFA). Ante la sospecha inicial de enfermedad reumatolégica, recibe tratamiento con prednisona (50mg/dia), que tras la deteccion de elevacion de calprotectina fecal y la
confirmacién diagndstica de EC mediante colonoscopia se asocia azatioprina (2,5mg/kg/d). Posteriormente se objetiva corticodependencia y es por ello que se inicia dieta
enteral exclusiva con formula polimérica (dos meses), con buen control clinico y analitico, pero con valores de calprotectina fecal oscilantes que condicionan un
seguimiento estrecho del caso.

Seis meses después del diagnéstico de EC presenta sintomatologia de tipo respiratorio: febricula, tos seca y sensacion de disnea, asi como pérdida de
peso (-4,5 kg). En la exploracion fisica destaca: hipoxemia de 92-95% y una auscultacién pulmonar donde predominan los subcrepitantes bibasales, con radiografia de
térax normal y analitica con elevacion de proteina C reactiva maxima de 2,7 mg/dl. Se lleva a cabo estudio inmunoldgico completo y se descartar etiologia infecciosa, al
mismo tiempo que se inicia prueba terapéutica con salbutamol y ciclos de antibioterapia empirica con azitromicina y levofluoxacino. Ante la falta de respuesta clinica y
persistencia de la sintomatologia, se decide ingreso hospitalario para estudio.

Se solicita tomografia axial computerizada de alta
resolucion (TACAR) toracica donde se detectan discretos
engrosamientos bronquiales de origen inflamatorio y
patrén en mosaico en probable relaciéon con atrapamiento
aéreo.

En las pruebas de funcién pulmonar se observa un patrén
obstructivo moderado no reversible con fraccion espirada
de o6xido nitrico (FeNO) normal. Por todo ello, se deriva a
hospital de tercer nivel para realizacion de
fibrobroncoscopia que resulta normal.

Con esos hallazgos y el diagnéstico de bronquiolitis
obliterante se administran megabolos de
metilprednisolona  (10mg/kg/dia) durante 3 dias.
Posteriormente se prescribe tratamiento inhalado con
salmaterol / fluticasona a diario y salbutamol de rescate.
Ademas recibe su tratamiento de base para la EC:

azatioprina y dieta normal suplementada con férmula
\ Fig 1. TACAR de térax. Patrén en mosaico Fig 2. TACAR de térax. Engrosamiento bronquial polimérica.

Al alta hospitalaria se repite espirometria forzada con importante mejoria: aumento del volumen espiratorio forzado en 1 segundo: FEV1 hasta 76% (previo de
41%), manteniendo un patrén obstructivo, pero ya leve y parcialmente reversible. Se objetiva también un aumento significativo en cuanto la difusion de mondxido de
carbono: DLCO de hasta 78% (previo de 43%). Cuatro meses mas tarde se repite espirometria y DLCO cuyos parametros se encuentran ya dentro de la normalidad.
Dada la excelente evolucion clinica y la normalizacion de las pruebas de funcion pulmonar, se suspende tratamiento respiratorio, recomendandose control de la funcion
pulmonar en caso de brote de EIl.

Paralelamente al tratamiento de la bronquiolitis obliterante y debido a la deteccién de elevacion de calprotectina fecal (2783 mcg/g) se solicita entero-
resonancia magnética (enteroRMN) donde se objetiva una ileitis fibroestenosante leve de unos 20 cm. Se decide por ese motivo el cambio de linea terapéutica a
adalimumab (40mg cada 2 semanas), suspendiéndose el tratamiento con azatioprina. Finalmente se objetiva resolucion del brote, de forma que el paciente no solo se
encuentra asintomatico desde el punto de vista respiratorio, también digestivo, con normalizacion de la enteroRMN a los dos meses del cambio de tratamiento.

COMENTARIOS

v Debido a la baja frecuencia de las manifestaciones pulmonares en la Ell, especialmente en nifios, su conocimiento por parte de los gastroenterélogos
infantiles es muy importante, ya que probablemente estén infradiagnosticadas. En ocasiones conllevan una elevada morbimortalidad, algo que podria evitarse
y/o minimizarse con un correcto diagnéstico y la instauracion de un tratamiento precoz.

v El diagnéstico diferencial mas importante de las manifestaciones pulmonares en la Ell son las infecciones y los efectos secundarios inducidos por las
terapias empleadas en la EIl.

v En el caso de la bronquiolitis obliterante el diagnéstico es posible a través de la consideracion conjunta de la presentacion clinica y los hallazgos
caracteristicos en la TACAR toracica (patron en mosaico). El diagndstico puede apoyarse en las pruebas de funcion pulmonar y sin necesidad de biopsia
pulmonar.

v En cuanto al tratamiento de las manifestaciones respiratorias de la Ell se incluyen: los corticoides orales y/o inhalados, asi como el inicio o la intensificacion

de las terapias inmunomoduladoras utilizadas en la Ell, con buena respuesta clinica y un pronéstico favorable en la mayoria de los casos.
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UPADACITINIB EN LA ENFERMEDAD DE CROHN 4] oo nfnil Universiar
PEDIATRICA REFRACTARIA. A PROPOSITO DE UN CASO e

Autores: Martinez Navarro G.7, Velasco Rodriguez-Belvis M.?, Palomino Pérez L.M.1, Pérez
Gisbert J.2, Chaparro Sanchez M.2, Munioz Codoceo R.A.".

Centro de trabajo: Servicio de Gastroenterologia y Nutricion, Hospital Universitario Nifio Jesus, Madrid?. Servicio de
Gastroenterologia y Hepatologia, Hospital Universitario La Princesa, Madrid2.

Introduccion

Upadacitinib es un inhibidor selectivo de JAK-1 aprobado para el tratamiento de la colitis
ulcerosa (CU) moderada-grave en pacientes adultos con respuesta inadecuada, pérdida de
respuesta o intolerancia al tratamiento convencional o a un farmaco bioldgico.

El ensayo U-EXCEED (fase Ill) demuestra que upadacitinib induce la remision clinica y
endoscopica en enfermedad de Crohn (EC) moderada-grave. Sin embargo, la experiencia en
pediatria es limitada.

Caso clinico

Varén diagnosticado de EC a los 8 afios (Paris A1aL3L4apB1G0) al que se indica tratamiento

de induccion con nutricion enteral exclusiva (NEE) y mantenimiento con azatioprina. Se
mantiene en remision clinica hasta los 12 anos, cuando presenta episodios de diarrea
sanguinolenta y fistula interesfinteriana.

Se inicia adalimumab y se suspende azatioprina por leucopenia. Mantiene remision clinico-
analitica hasta los 14 anos, momento en el que presenta estenosis inflamatoria de colon
descendente. Se decide cambio a ustekinumab con pérdida de respuesta secundaria a los 18
meses, cuando se objetiva afectacion grave de colon descendente-sigma y region perianal
(ulcera interglutea y 3 fisuras profundas).

Se instaura tratamiento con vedolizumab + antibioterapia + corticoterapia + NEE, con
respuesta clinica inicial. Sin embargo, a los 10 meses manifiesta una nueva recidiva de la
estenosis inflamatoria que no mejora pese a optimizacion del tratamiento.

Se discute el caso en consulta de transicion junto con la Unidad de Enfermedad Inflamatoria
Intestinal del centro de referencia para adultos y se consensua inicio de upadacitinib VO
presentando notable respuesta clinica a partir de los 10 dias de tratamiento. A los 12 meses de
seguimiento, el paciente mantiene remision clinico-analitica, sin presentar efectos adversos.

Evolucién de calprotectina fecal (mcg/g)
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Conclusiones

Upadacitinib puede considerarse como alterativa terapéutica en pacientes con EC
pediatrica refractarios o intolerantes a los tratamientos actuales.

No obstante, se necesitan estudios especificos que avalen su seguridad y eficacia en este
grupo de pacientes.
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Manejo quirurgico del paciente pediatrico con
enfermedad inflamatoria intestinal (Ell)

Ornella Betzabe Grijalva Estrada; José Ignacio Garrido Pérez; Francisco Javier Murcia Pascual;
José Maria Gallardo Valverde; Rafael Gonzélez De Caldas Marchal; Rosa Maria Paredes Esteban

Introduccién
La enfermedad inflamatoria intestinal (Ell) es la inflamacién crénica del tracto digestivo de causa desconocida que cursa con brotes y remisiones. Incluye

dos trastornos: Enfermedad de Crohn (EC) y Colitis Ulcerosa (CU). En los casos en los que no se puede diferenciar entre CU y EC se denomina Colitis
Indeterminada(Cl). El 25% de la Ell debuta antes de los 18afios asocidndose con mayor severidad, progresién rdpida, necesidad de intervencién quirdrgica

temprana y complicaciones postoperatorias.

Objetivo
Presentar nuestra casuistica en Ell diagnosticada durante la infancia, su evolucién y si requirieron manejo quirdrgico.

Materiales y Métodos

Revisidn retrospectiva de pacientes con Ell en los Ultimos 30 afios(1992-2022) tratados quirdrgicamente en nuestro centro.
Se analizan las variables que tenian relacion con la intervencién quirtrgica, aplicando estudio estadistico bivariante y multivariante segun el programa SPSS

version 25. La significancia estadistica fue determinada como(p<0.05).

Resultados

113 nifios diagnosticados de Ell l

a edad medla d
! diagnéstico fue
30 afios (1992-2022) dagnontics 10 £\ significativa
73 meves P veceiind diferente (p=0,029)
Intervencian L J
[ [ | A

Enfg;n:::g 4o Colitis Ulcerosa CU Colitis Indeterminada o W
113 | 4 250 ‘
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f-\ merencia estadfmcamentej

significativa entre el sexo y
SEXO  Diagndstico Ell R e

intervencién quirdrgica.
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Se realizaron

significativamente més
cirugias en pacientes
con CU (p<0.001) que
1Fistula reservorio- 1 lleostomia en pacientes con EC.
L st L f
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mEs.."T!Ziu"l Conclusiones

L~ 1Hemicolectomia
La enfermedad inflamatoria intestinal (Ell) en el nific tiene peculiaridades
clinicas y psicosociales que la diferencian de la del adulto y que pueden

: ) é’f/ condicionar enfoques terapéuticos distintos. La Ell presenta elevada
i = morbimortalidad, especialmente en la infancia. La cirugia es necesaria en
N '] casos refractarios al tratamiento médico siendo de gran importancia el

W

manejo multidisciplinar.
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ENTEROPATIA TIPO ENFERMEDAD INFLAMATORIA INTESTINAL
(EII-LIKE) EN INMUNODEFICIENCIA COMUN VARIABLE. A
PROPOSITO DE UN CASO

Encarnacién Torcuato Rubio, Alfonso Lendinez Jurado, Ana Garcia Ruiz, Pilar Ortiz Pérez, Victor Manuel Navas Lépez
Seccion de Gastrenterologia y Nutricion Pediatricas. Servicio de Pediatria y Areas Especificas.
Hospital Regional Universitario de Malaga

INTRODUCCION

La inmunodeficiencia comun variable (IDCV) es una de las inmunodeficiencias mas frecuentes en la edad pediatrica
(por detras del déficit selectivo de IgA).
» Se caracteriza por una disminucion sérica de la concentracion de inmunoglobulinas y un defecto en los linfocitos B
memoria y en la produccién de anticuerpos.
+ Las manifestaciones clinicas son variadas e incluyen las infecciones agudas y crénicas, enfermedades inflamatorias
y autoinmunes y una mayor incidencia de cancer.

La enteropatia tipo enfermedad inflamatoria intestinal asociada a la IDCV es una complicacion infrecuente (incidencia
en adultos: 2-4%, muy rara en pediatria).

CASO CLINICO

Nina de 12 afos.

Anamnesis: Exploracion fisica:

* Fallo de medro de 3 afos de evolucién acompariiado de hiporexia, * Peso p1 (-2,24 DE), talla <p1
dolor abdominal difuso, distensién abdominal y 3-4 deposiciones (-3,35 DE) e IMC p4 (-1,06DE)
diarias Bristol 5-6 sin sangre ni mucosidad. No infecciones de segun Carrascosa 2010, ademas
repeticion. de Tanner 1.

« Tratamiento inicial (centro privado): Dieta exenta de gluten y proteinas de * Resto normal.
leche de vaca, y budesonida 3 mg/dia.

Pruebas complementarias:
+ Analitica (centro de origen): PCR 52 mg/L (VN <5mg/L), plaquetas 686.000/mm3 (VN: 140.000-450.000/mm3).
* Ecografia abdominal con edema en pared yeyunal.
» Se amplia analitica en nuestro centro: panhipogammaglobulinemia.

— Se solicita estudio genético: se confirma el diagnéstico de IDCV.

EVOLUCION

Panendoscopia
Persisten fallo de medro y digestiva
Inicia sintomas digestivos
inmunoglobulinas
sustitutivas

Anatomia patolégica: mucosa duodenal con hiperplasia linfoide y
areas con intensa inflamacion y mucosa colénica con hiperplasia
linfoide, incremento de linfocitos intraepiteliales en criptas, cuerpos
apoptoticos aislados y escasas células plasmaticas.

Conclusién: compatible con IDCV y “Ell-like”

T R AT AM I E N T 0 Gastroenterol Hepatol. 210;33:704-8

1 afno
Dieta de exclusion de la enfermedad de [ Peso p5 (-1,67 DE), talla p3 (-1,87 DE) e IMC ]
Crohn + Infliximab (fuera de ficha técnica) Buena evolucién p13 (-1,12DE) segun Carrascosa 2010, Tanner 3

digestiva y ponderal
COMENTARIOS

+ La disregulacion inmune existente en la IDCV puede explicar la pérdida del equilibrio entre la inmunidad activa y la
tolerancia inmune en el tracto gastrointestinal, dando fendmenos de autoinmunidad a nivel intestinal y
desencadenando una cascada de citoquinas que simulan el comportamiento clinico, endoscdpico e histoldégico de una
Ell.

+ La bibliografia es muy escasa y no existe un gold estandar terapéutico.

» El uso de agentes inmunomoduladores o inmunosupresores, aunque paraddjico, puede estar indicado, dado que en Ell
hay un aumento de citoquinas proinflamatorias y en la IDCV un desequilibrio de las mismas (fundamentalmente IL-2,
IL-10 y TNFa). Su tolerancia y eficacia no se encuentran bien establecidas por lo que se necesitarian mas datos para
definir un plan terapéutico especifico.
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“ /md Trastornos del Eje Cerebro-Intestino y del Espectro
Autista: experiencia Latinoamericana

Celina Guzmant:3, Carlos Alberto Velasco-Benitez23: Christian Rojas?, Grupo FINDERS3

1Hospital La Catdlica. San José, Costa Rica. 2Universidad del Valle. Cali, Colombia.
3Functional International Digestive Epidemiological Research Survey.

% FINDERS

3Grupo FINDERS: Julidn Fernandez, Hospital Nacional Alejandro Posadas. Buenos Aires, Argentina; Cecilia Zubiri, Hospital Sol Maria Ludovica de la Plata. Buenos Aires, Argentina;
Anabela Zosi, Hospital Sol Maria Ludovica de la Plata. Buenos Aires, Argentina; Roman Bigliardi, Hospital Macional Alejandro Posadas. Buenos Aires, Argentina;
Ricardo Chanis, Hospital del Nifio Doctor José Rendn Esquivel. Ciudad de Panamd, Panamd; Roberto Zablah, Clinica de Gastroenterologia Pediatrica Dr. Roberto Zablah. San Salvader, El Salvador;
Fatima Reynoso, Hospital Universitario de Puebla, BUAP. Puebla, México.

Introduccion Metodologia
A nivel mundial la prevalencia de Trastornos del e Estudio descriptivo observacional de corte
Eje Cerebro-Intestino (TECI) en escolares y transversal tipo prevalencia
adolescentes es del 23,0% segun los Criterios de e Cuestionario de Sintomas Gastrointestinales
Roma IV (R-1V) Pediatricos Roma IV (QPGS-1V) en espafiol para
En Latinoameérica (Latam) se desconoce la identificar la presencia de TECI
prevalencia de TECI en nifios con Trastornos del e Variables:
Espectro Autista (TEA) - Sociodemograficas = edad, sexo, origen, raza,
colegio
- Familiares = hijo Unico, primogénito, padres
Objetivo separados/divorciados, TECI intrafamiliar
——————————————————————————————————————————————————————————————————————————————————— - Clinicas = cesarea, prematurez, tipo de
Describir la prevalencia y posibles asociaciones de consulta
TECI en escolares y adolescentes Latam con TEA  Analisis estadistico:

Medidas de tendencia central y andlisis bivariado
(OR, IC95%, p), siendo significativa una p<0,05

Resultados
N = 333 nifios Prevalencia de los TECI en nifios con TEA LATAM
Consulta Externa Gastropediatria -
Argentina, Panama, Costa Rica, México, 27,3%
El Salvador y Colombia
Edad 4 y 18 afos 22,5%
Promedio +/- DE 9,0+3,8 afios -
Sexo masculino 78,4%
Raza blanca 58,0%
Primogénitos 55,0%
Hijos unicos 32,4% 10
Comorbilidad 37,8%
Convivencia fliar 99,1% 4,8%
Padres separados/ B e o e R s
divorclados 25’50/0 S EF DF DAF VF ﬁ ;RAI MA IFNR oC\IEn ::;
TECI intra-ﬂiar 3’30/0 EF=estrefilmiento funcional; DF=dispepsia funcional; DAF=dolor abdominal funcional; VF=vémito funcional;
Sll=sindrome del intesting irritable; SRﬂ-sinldrume de rumiacion del adolescente; M#\‘-migra‘ﬁa abdominal;
la fecal nor ; AE=aerofagia; SVC= sindrome de vémito ciclico
Posibles asociaciones OR IC95% p
Colegio publico 1.77 1,08-2,90 | 0,0159
Centroamérica 1,86 1,15-3,00 | 0,0064
Conclusion

La prevalencia del 60,4% de TECI segun R-IV en nifios Latam con TEA, es tres veces mayor a la prevalencia a
nivel mundial de nifios sin TEA; siendo los principales TECI, el EF y la DF, teniendo como posibles factores de
riesgo, el asistir a un colegio publico y provenir de Centroamérica
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A lJ “Trastornos del Sueio y del Eje Cerebro-Intestino
= MIAMI en escolares y adolescentes con Dolor Abdominal

£

& & Cincinnati Carlos Alberto Velasco-Benitez!, Miguel Saps?, Neha Santucci3
. )
u Chlld ren S tUniversidad del Valle. Cali, Colombia. 2Universidad de Miami. Miami, USA
3Cincinnati Children's Hospital. Cincinnati, USA
Introduccion Metodologia
Existe una relacion bidireccional entre el suefio y el e Estudio de tipo observacional casos y controles
dolor » Sitio: Colegio Parroquial San Joaquin. Cali,

Los Trastornos del Suefio (TS) aumentan el riesgo Colombia _ . o
* Ninos: Cuestionario para Sintomas Digestivos

g LDl pr: a5/ mlsmo,NIa prese_naa Ce dooy cro_rllco Pediatricos Roma IV (QPGS-1V) para identificar la
puede alterar el sueno; part:cula'rmente en ninos presencia de TECI
con enfermedades cronicas » Escala abreviada de suefio y vigilia para

adolescentes (ASWS); Indice de gravedad del
insomnio pediatrico; Escala de somnolencia de
Epworth para nifios, Sistema de medicion de
resultados informados por el paciente para
disturbios del suefio y para deterioro del suefio

ObJetIVO para determinar trastornos del suefio
""""""" e e T ¢ Padres: Cuestionario de inventario para higiene
Determinar las caracteristicas subjetivas del suefo del suefio para nifios para determinar trastornos
en niflos con Trastornos del Eje Cerebro-Intestino de suefio en los nifios
(TECI) asociados a Dolor Abdominal (TECI-DA) » Los casos de TECI-DA fueron emparejados 1:1
con los controles sanos, basados en la edad y el
género
Resultados
Caracteristicas subjetivas | p
N = 120 nifios (60 casos y 60 controles) > 30 minutos para quedarse dormidos 0,047
Edad = 13,9 £ 1,9 afios de edad > somnolenciapdiurr?a ‘0!002'
TECI-DA = peor calidad de suefio s 1 ;
> jadeo/resoplo/ahogo 10,031 |
> pesadillas 10,013

‘Caracteristicas en nifios con TECI-DA p

< puntaje en ASWS 10,0000

> severidad de insomnio 10,0009

> trastornos del suefio 0,0000

> deterioro del suefio 10,0001

> somnolencia diurna excesiva 10,0020

> puntaje en higiene del suefio 10,0140
Conclusioén

Los nifios con TECI-DA tienen peor calidad de sueio, insomnio, somnolencia diurna excesiva, TS y deterioro
relacionado con el suefio comparado con sus pares sanos
Son necesarios futuros estudios para correlacionar alin mas con los sintomas gastrointestinales y
discapacidad e identificar posibles mecanismos por los cuales los TS afectan los sintomas gastrointestinales
y viceversa



XXIX CONGRESO g 20-22 ABRIL
T

INMUNOTERAPIA ORAL Y ESOFAGITIS EOSINOFILICA EN PACIENTES _
PEDIATRICOS EN UN CENTRO HOSPITALARIO DURANTE LOS ULTIMOS 5 ANOS

Garcia Tirado D !, Comalrena de Sobregrau C 2, Ayats Vidal R 3, Magester Carrasco P ¢, Garcia Gonzdalez M 3, Loverdos Eseverri I !
! Unidad de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica. Servicio de Pediatria Hospital Parc Tauli, Sabadell (Barcelona) , ? Servicio de
Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica Hospital Sant Joan de Déu y Centro de atencion primaria Sabadell Nord. 3 Unidad de Neumologia y
Alergologia Pediatrica. Servicio de Pediatria Hospital Parc Tauli, Sabadell (Barcelona), ¢ Servicio de Pediatria, Hospital Parc Tauli, Sabadell (Barcelona)

Introduccion:

La inmunoterapia oral alimentaria (ITO) es una alternativa a la dieta de eliminacidon en pacientes con alergia
alimentaria. Tiene la intencién de inducir la tolerancia al trofoalérgeno implicado para evitar la anafilaxia. Se ha descrito
asociacion entre la ITO y esofagitis eosinofilca (EEo), con una prevalencia de EEo en la poblacién pediatrica en torno a un
2.7%. El objetivo de este estudio es caracterizar y analizar el tratamiento y respuesta terapéutica de los pacientes con ITO
que desarrollan un trastorno eosinofilico primario.

Métodos:

Estudio retrospectivo descriptivo que incluye a los pacientes tratados con ITO y diagnosticados de trastornos
eosinofilicos primarios en los Ultimos 5 afios (2018-2022) en un centro hospitalario.

Resultados:

+ ITO s realizadas (2018-2022): 109 > Pacientes diagnosticados de trastorno eosinofilico primario (EEo): 7 pacientes
(6 varones) >Prevalencia 6,4%
* Mediana de edad al diagndstico: 11 afios (rango 8-17)

CLINIA DIGESTIVA

ALIMENTO ADMINISTRADO
EN ITO

Todos los pacientes
con ITO a PLV habian
presentado clinica de

Mediana tiempo de aparicidn clinica digestiva: 1.84 afios
(rango 0.2-6.5 afios)

TRATAMIENTO INICIAL
* 4 pacientes presentaban > 100 eos/cga en las

biopsias esofdgicas

* Ninguno de los pacientes presenté un fenotipo -

estenosante Solo en 1 paciente se retird
PLV por mala tolerancia

digestiva (dolor abdominal)

* Ninguno presentd eosinofilia en duodeno ni

estdmago
7 PACIENTES
= BVO mIBP
RESPUESTA AL TRATAMIENTO 2° TRATAMIENTO
INICIAL II
z
 DATIENTES = REMISION HISTOLOGICA =BVO mDE2A e
= DISMINUCION EOS 50% 1 Paciente (BVO) switch
= NO REMISION DE2A: Retirada alimento 1BP
ITO (PLV) + gluten
1 switch IBP a BVO
1 paciente BVO se refuerza
cumplimiento
[1 da fig PLV: Proteina Leche de vaca, BVO: budesonida viscosa oral. IBP: int bomba de protones . Eos: eosindfilos. Cga: campo de gran to. DE2A: Dieta de exclusion 2 ali

Conclusiones :

La prevalencia observada de esofagitis eosinofilica diagnosticada tras ITO fue mayor a la publicada en otras
series. Todos los pacientes incluidos en el estudio fueron diagnosticados de esofagitis eosinofilica con fenotipo
inflamatorio. La mayoria mantienen la ITO de manera consensuada con alergologia con el objetivo de evitar el riesgo de
anafilaxia.

Parc Tauli

Hospital Universitari
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| USO DE PROBIOTICOS EN LA PRACTICA CLINICA DE
e GASTROENTEROLOGOS PEDIATRAS

sl M

#Young

EN LATINOAMERICA, ESPANA Y PORTUGAL LASPGHAN

Mortarini A, Verdi M, Ercoli P,, Menendez L, Higuera M, Guisande A, Gonzalez Rozo N, Baules G, Sabillon A, Zosi A, Alfaro J, Toro E, Arregui C, Sanchez D, Reynoso
V, Medranda M, Micheletti E, Reynoso F, Pegoraro N, Duran O, Alvarez F, Ursino F, Calderon M, Mora R, Quifiones Y, Savia M, Da Silva Neves ], Ruiz Hernandez C.

Numero de participantes por pais

Objetivo 505 in pana —_— Respuestas Argentina 50
n=218 Bolivia ™ 2

Brasil ™ 3
Chile W= 9

Colombiz S———— G

CostaRica O

. Método Cuestionare vitual (marzo 2022) |

Cuba ® 2
/ No utilizan Rep.Dominicana ™= 5§
Utilizan probidticos probidticos Ecuador ™ 5
93,5% 6,4%
) Salvads m 3
Uso de probiéticos {n=204) {n=14) —

Espafia ' 8
Guatemala == 8

Honduras ™ 3

164 163 :
Edad de utilizacién Mexico 52
117 i 7% Micaragua 0O
£ 82 Panama ™ 2
i a7 n 51 i Paraguay ™ 2
F 2 Pf“ 31 38.7% Pery == 6
FEEREEREREEBRERE
21,6% i
\:& e & A & "3 Puerto Rico 0
G’?@y fy ﬁ‘pﬁ 59\*09 L oﬁ ‘gf* fﬁ . i &‘& @QF}&\ @@#p I Uruguay '1
-3
Tl & 1, 1
dé& o M &G?f”\ @ﬁf& ‘,@"6 <1afo 1a5afos 6a 10 afios > 10 afos i
Probioéticos en diarrea aguda Probioticos en diarrea asociada a ATB Probidticos en colicos del lactante
ias de tratamiento Dias de tratamiento Dias de tratamlento
= [ —— o e
Emin e oore. I oo I 1320
b i . ~ Lepas . o
fw i e e I . 15
5 - I B 0 % [ .i 5 I§ .3 ;§ I§ 7§ wﬁ E 3§ 1§ ig
O EREER O L o 2 7 S 23 1
& &
f}fffffe’ A g fﬁ’fif "‘fif O A ~ fff ‘:‘fff & &

Impedimiento mas importante

Condicién més importante para elegir un probidtico
para elegir un probidtico

éLe interesa que las formulas lacteas

» contengan probidticos?
Presentacion Rechazo por parte del paciente

8% a%

® Costo

= Presentacion

m Disponibilidad

= N°y variedad de cepas

= Evidencia cientifica

= Info de visitadores médicos

W Experiencia de colegas

CONCLUSIONES

» La prescripcion de probidticos por gastroenterdlogos pediatras es frecuente en toda la region, especialmente en menores de 5 afios.
> La mayoria de los profesionales observan beneficios con su utilizacién. Aunque son barreras para su uso el costo y la escasa disponibilidad

» Tanto las patologias para las cuales se utilizan como las cepas indicadas, se corresponden con las recomendadas por las guias actuales
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TOFACITINIB COMO TRATAMIENTO EN LA COLITIS ULCEROSA
REFRACTARIA EN NINOS

...................................... Tofacitinib FERALLsssessstsstassss st araaae,
Introduccion e A
X : ! 2 g IL12
La colitis ulcerosa (CU) refractaria a corticoides o anti TNFs .+ % 1 b 3 \"\ J iea
supone un alto riesgo de colectomia. Los tratamientos de So00000 .0 = ’

rescate en estas situaciones incluyen anticalcineurinicos,
farmacos bioldgicos como vedolizumab y ustekinumab o
pequefias moléculas como tofaticinib, farmaco inhibidor de
la Jak-kinasas (figura 1). Cuando se necesita una rapida
respuesta en el paciente grave hospitalizado, la rapidez de T
accion del tofacitinib lo esta posicionando como tratamiento s""" i
prometedor en este escenario, alin con poca experiencia en
pediatria. Se comunica la experiencia de nuestro centro en v
dos casos. g

109392490 |

“ﬁ/

STAT4,

Figura 1: Tofacitinib inhibe las JAK3 y JAK1 y, en menor medida, las JAK2 y TYK2. Bloquea la transduccion de sefiales
Resumen de casos de los receptores de varias interleucinas e interferones, modulando la respuesta inflamatoria e inmunitaria

1. Vardn de 13 afios con pancolitis ulcerosa de debut con brote grave, que requirid hospitalizacidon, con respuesta a
corticoides. Mantenimiento inicial con mesalazina oral y comportamiento posterior corticodependiente, afiadiéndose
azatioprina y adalimubab, sin respuesta. Tras intento de tratamiento con infliximab y granulocitoféresis (10 sesiones),
ingresa de nuevo con brote grave (PUCAI 70), con fiebre y actividad endoscépica severa (mayo 3) a los 10 meses de su
debut. Monitorizacién activa de infliximab con niveles terapéuticos. Por ello, se inicié tratamiento con tofacitinib 10 mg
cada 12 horas con favorable respuesta clinica (PUCAI 10) a los pocos dias de su inicio. Tras 7 meses de tratamiento se
encuentra asintomatico, con buen cumplimiento y con calprotectina < 50 mcg/g.

2. Nifia de 6 afos con diagnostico de colitis ulcerosa (pancolitis) hace un afio, brote severo, con anemia, dolor abdominal
intenso, diarrea sanguinolenta, fiebre y postracion, mayo 3 endoscépico (figura 2a). Se inicia tratamiento con infliximab
a dosis de 10 mg/kg, azatioprina y corticoides endovenosos, sin mejoria clinica a pesar de asociar también profilaxis
antibidtica. La monitorizacion activa de niveles de infliximab evidencié inmunogenicidad, por lo que se retira infliximab y
azatioprina e inicia ustekinumab, con persistencia de actividad clinica severa. En este contexto, a los 2 meses de su
debut, se inicid tofacitinib oral 5 mg cada 12 horas. A la semana de inicio del tratamiento se evidencia mejoria clinica
digestiva y sistémica. Desde entonces, mantiene remisién clinica, con valores de calprotectina seriados en descenso,
siendo todos ellos negativos (< 50 mcg/g) desde los 2 meses del inicio del tratamiento. Tras 7 meses de tratamiento
combinado con ustekinumab, se realizdé colonoscopia que fue normal (figura 2b), retirando tofacitinib y manteniendo el
ustekinumab en monoterapia.

Figura 2: a) endocopia Mayo 3 previa al tratamiento, con Ulceras y sangrados activos; b) endoscopia tras 7 meses de tratamiento que muestra una mucosa normal.

No se han evidenciado efectos adversos con relacionados con tofacitinib en ninguno de los dos pacientes.

Comentarios

Tofacitinib representa una nueva opcion de tratamiento a corto plazo en pacientes pediatricos hospitalizados con CU
refractaria a corticoides y anti TNF, precisando de estudios amplios para su posicionamiento y eficacia a largo plazo.

Bibliografia

1) Hanauer S, Panaccione R, Danese S, Cheifetz A, Reinisch W, Higgins PDR, et al. Tofacitinib induction therapy reduce symptoms within 3 days for patients with ulcerative colitis. Clin Gastroenterol Hepatol 2019; 17: 139-47.

2) Berinstein JA, Steiner CA, Regal RE, Allen JI, Kinnucan JAR, Stidham RW, et al. Efficacy of induction therapy with high-intensity Tofacitinib in 4 patients with acute severe Ulcerative Colitis. Clin Gastroenterol Hepatol 2019; 17: 988-90.
3) Paschos P, Katsoula A, Giouleme O, Sarigianni M, Liakos A, Athanasiadou E, et al. Tofacitinib for induction of remission in Ulcerative Colitis: Systematic review and meta-analysis. Ann Gastroenterol 2018; 31: 572-82.

4) Sandborn WJ, Panés J, D'Haens GR, Sand BE, Su C, Moscariello M, et al. Safety of tofacitinib for treatment of Ulcerative Colitis, based on 4,4 years of data from global clinical trials. Clin Gastroenterol Hepatol 2020; 18: 123-32.
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PETICION DE SEROLOGIAS (ASCA Y ANCA) Y SUS
DIAGNOSTICOS FINALES

Llorente Pelayo, Sandra', Palacios Sanchez, Miriam'; Dragomirescu, loana’;
Irure Ventura Juan?, Garcia Calatayud, Salvador?
1Unidad de Gastroenterologia Pediatrica. 2 Servicio de Inmunologia.
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Santander. Espafia

INTRODUCCION: Asistimos en los Ultimos afios a un aumento en la prevalencia mundial de enfermedad
inflamatoria intestinal (Ell) y también, en paralelo, a la solicitud de serologias asociadas a dicha enfermedad
(ANCAy ASCA).

OBJETIVO: Analisis de los pacientes con marcadores seroldgicos positivos de Ell en la practica clinica.

MATERIAL Y METODOS: Estudio retrospectivo de pacientes menores 16 afios de la comunidad auténoma con
marcadores serolégicos positivos de Ell (ANCA y/o ASCA) en el periodo 2018-2022. Se recogen datos del
peticionario, paciente, otra autoinmunidad positiva y enfermedad final. Analisis estadistico utilizando SPSS v20.

RESULTADOS: Se analizaron 89 pacientes con marcadores serologicos positivos para ANCA y/o ASCA.
La mediana de edad fue 13 anos (RIQ 10,5-15) siendo el 51,7% mujeres.

Se confirma una tendencia al alza de serologias positivas en los ultimos afios (de 8 en 2018 a 47 en 2022).
El 91% fue ASCA IgG+, 22,5% ASCA IgA+ y un 4,5% fueron ANCA y ASCA IgG positivos.

Asociaban ANA+ el 6,8%, antitransglutaminasa IgG+ el 8,1% y antiperoxidasa tiroidea+ el 1,4%.

SERVICIO PETICIONARIO (%) MOTIVO DE SOLICITUD (%) DIAGNOSTICO FINAL (%)

22,5

Otras E. Autoinmunes

Celiaca 4,5%
AIJ/psonaS|ca 3,4%
10 1 E. Raynaud 2,25%

6,7 Alopecia areata 1,1%
Policondritis
2,2
- 5 recidivante 1,1%

A. Primaria D|ge5t|\(0 Digestivo Reumatologia Otros Sospecha Ell Estudio Dolor abdominal Crohn Colitis TGI Otras E. Otras
Infantil Adultos autoinmunidad crénico ulcerosa  funcionales autoinmunes

Los pacientes ANCA+, fueron diagnosticados de Ell (75%) y alopecia areata (25%), frente a ellos, ningun
paciente fue diagnosticado de patologia funcional (p=0,037). Los pacientes ASCA IgA+, un 50% fueron
finalmente Ell frente a un 30% con diagndstico de patologia funcional (p=0,010). Los pacientes ASCA IgG+, un
25,9% fueron Ell frente a un 37% que fue patologia funcional, sin alcanzar estas diferencias significacion
estadistica (p=0,837). Tabla 1.

Tabla 1. Tipo de serologia positiva y diagndstico final, n (%)

Ell Funcional Autoinmunidad Otros Total P
ANCA 3 (75%) (0] 1(25%) (0] 4 (100%) 0,037
ASCA IgA 10 (50%) 6 (30%) 3 (15%) 1(5) 20 (100%) 0,010
ASCA IgG 21 (25,9%) 30 (37%) 10 (12,3%) 20 (24,7%) 81 (100%) 0,837

Cuando la solicitud se hizo desde AP un 12,9% de los casos fueron diagnosticados de Ell, frente al 46,2% de los
casos cuando la solicitud se realizé desde un servicio de digestivo, p<0.001.

Ninguno de los pacientes en los que se solicitaron ASCA/ANCA con sospecha previa de patologia funcional o
autoinmune fue diagnosticado finalmente de Ell (p<0.001).

CONCLUSIONES: Sélo el 25% de pacientes ANCA/ASCA positivos son diagnosticados de Ell, predominando
este diagndstico en caso de ANCA o ASCA IgA positivos. El elevado porcentaje de pacientes ASCA IgG+ que
finalmente son diagnosticados de patologia funcional indica que su positividad debe ser interpretada con cautela.
El rendimiento diagndstico mejora cuando el motivo de solicitud es la sospecha de Ell o cuando el peticionario es
gastroenterdlogo. La peticion de autoinmunidad de Ell desde Atencién Primaria sin sospecha de Ell, podria
genera derivaciones y costes sanitarios innecesarios, asi como angustia familiar.






