Ateneo

Rev. Hosp. Nifios (B. Aires) 2014;56(253):125-129 / 125

Ateneo de Residentes Clinica Pediatrica

SECCION A CARGO DE MARIA DE LA PAZ JAUREGUIZAR Y GABRIELA SAGASTUME

LorenA M. L. FIRENzE ALDEGHP, A. EmiLia Ruiz MARIANP

Datos personales

* Nombre y apellido: A. R.

+ Edad: 2 anos

+  Procedencia: Hudson, Provincia de Bue-
nos Aires

Enfermedad actual

Paciente de 2 anos, NT/BPEG, con mal
seguimiento pediatrico, que es derivada por
trabajadores sociales del barrio al Consul-
torio Externo Docente del Hospital de Nifios
“Ricardo Gutiérrez” para iniciar seguimiento
clinico por reciente diagnéstico materno de
sifilis y hepatitis C y antecedentes familiares
de neurofibromatosis tipo 1 (NF 1).

Antecedentes personales y familiares

Es una nifia producto de un embarazo
mal controlado, nacida en el Hospital Evi-
ta Pueblo, por parto vaginal, de término
(87 semanas), con bajo peso para la edad
gestacional (2370g), apgar 9/10 y alta con-
junta a las 48hs. Serologias maternas del
primer trimestre positiva para toxoplasmo-
sis, y negativa para sifilis (VDRL) y HIV. No
se repitieron controles serolégicos durante
el embarazo.

Como antecedente de importancia, la
paciente presentd una infeccidn urinaria al
afio de vida sin controles posteriores, y se
constata vacunacion incompleta (faltan las
vacunas del calendario de los 18 meses).

En cuanto a los antecedentes familiares,
su abuela materna y su madre son analfa-

a. Jefa de residentes de Clinica Pediatrica.
b. Residente de 3er afio de Clinica Pediatrica.
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betas; las mismas, junto con 6 tios mater-
nos tienen diagnostico de neurofibromatosis
tipo 1.

Siete meses atras, su madre presenté un
embarazo que se interrumpié espontanea-
mente a los 8 meses dando a luz un morti-
nato, y se le diagnosticé sifilis y HCV en un
control ginecoldgico posterior.

Examen fisico

Paciente en buen estado general, clinica
y hemodinamicamente compensada, afebril,
normohidratada.

Eucardica, 2 ruidos en 4 focos, SS 2/6
(impresiona funcional), buena perfusién pe-
riférica. Eupneica, fauces congestivas, ri-
norrea anteroposterior. Abdomen blando
depresible indoloro, sin visceromegalias ni
masas palpables. Genitales acordes a sexo
y edad. Lesiones eritematosas en zona del
pafal que no comprometen pliegues.

Multiples maculas café con leche >5mm
(mas de 15 maculas en total) distribuidas en
los 4 miembros y el tronco. Presenta pseu-
doefélides en axilas e ingle. No se constatan
neurofibromas. Incisivos superiores bicuspi-
des con escotadura central.

Examen neurologico sin hallazgos pa-
tologicos.

Antropometria: Peso: 9.630 (pc 3-10).
Talla: 80 cm (pc 3). PC: 47,3 cm (pc 10-50).
Buen progreso pondoestatural. Velocida-
des de crecimiento de peso y talla en pc 50.

Desarrollo neuromadurativo: Pautas
madurativas acorde a edad, a excepcion del
lenguaje levemente retrasado (vocabulario
de 15 palabras aproximadamente, frase ru-
dimentaria, dice su nombre, dice “yo” tocan-
do su cuerpo).

Diagnosticos presuntivos
+  Neurofibromatosis tipo .
+ Sospecha de sifilis congénita.
Ante el diagnoéstico materno de Sifilis y
HCV y los hallazgos en el examen fisico de
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la paciente, se realizaron los siguientes exa-
menes complementarios:

Examenes complementarios

+ HMG: GB 14.700 (39/1/55/5), Hb 12.1,
Hto 35.3%, Plg 328.000

*  Quimica: U 16, Glu 84, Ac U 3.7, Cr
0.19, Ca 10, P 5.8, Mg 2.2, BiT 0.36,
BiD 0.10, GPT 19, GOT 37, FAL 135,
ColT 160, ProtT 7.2,Alb 4.7.

+ Serologias virales: HBV, HCV y HIV ne-
gativas.

+ Serologias parasitarias: RPR y TPHA
positivas.

Discusion

Se presenta a una paciente de 2 afios de
edad, con mal seguimiento pediatrico, que
llega al consultorio del Hospital de Nifios Ri-
cardo Gutiérrez para iniciar seguimiento pe-
diatrico ante el diagndstico materno reciente
de sifilis y hepatitis C.

Dado los antecedentes familiares y los
hallazgos del examen fisico, se diagnosticé
neurofibromatosis tipo 1. No se evidenci6
compromiso del sistema nervioso periférico
ni central por lo que, por el momento, so6lo
requiere controles clinicos pediatricos de
forma periodica y oftalmologicos anuales.

Los criterios para el diagnostico de NF 1
fueron desarrollados en 1987 por “Consen-
sus Development Conference of the Natio-
nal Institutes of Health” en Estados Unidos,
y aun hoy son aceptados para el uso clinico
de rutina. Se diagnostica la enfermedad en
pacientes que tienen dos o mas de los si-
guientes criterios clinicos:

«  Seis 0 mas manchas café con leche, de
mas de 0,5 cm de diametro en prepube-
res, y de mas de 1,5 cm en adultos.

* Dos neurofibromas o un neurofibroma
plexiforme.

+ Pseudoefélides axilares o inguinales.

+ Lesion ésea distintiva, como displasia
del esfenoides, adelgazamiento de los
huesos largos, con pseudoartrosis o sin
ella.

+  Glioma éptico.

+ Dos o mas nodulos de Lisch.

+ Un familiar de primer grado con diag-
noéstico de Neurofibromatosis.

En el caso de nuestra paciente, presen-
taba familiares de primer grado con la en-
fermedad y mas de seis manchas café con
leche y pseudoefélides axilares e inguina-

les al examen fisico (tres de los criterios),
por lo que se arrib6 al diagnéstico de neu-
rofiboromatosis tipo 1. Cabe destacar, que a
pesar de que varios miembros de la familia
presentaban diagnéstico de NF 1, éstos no
habian recibido consejo genético ni adecua-
da informacion sobre los riesgos, cuidados
y controles especificos de la enfermedad.

El asesoramiento genético es un acto
médico de gran importancia cuyo objetivo,
fundamento y aspectos practicos deben ser
conocidos por todo el equipo de salud. Es
un proceso de comunicacion con la familia
que le permite comprender los hechos mé-
dicos en cuestién, el papel de la herencia
y las probabilidades de recurrencia, para
que puedan realizar elecciones autbnomas
luego del completo entendimiento de la en-
fermedad que padecen. Sus pilares son: la
prevencion de la patologia, la estimulacion
y facilitacion de la toma de decisiones au-
tbnomas, la aceptacion de la enfermedad
y el conocimiento de sus riesgos y compli-
caciones para promover asi una mejor ca-
lidad de vida.
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En este caso, la nina no habia sido diag-
nosticada de neurofibromatosis tipo 1 ni la
familia habia recibido un adecuado consejo
genético, por lo que se inici6 el proceso de
asesoramiento para el mejor seguimiento de
cada uno de sus integrantes.

Por otro lado, el antecedente materno de
sifilis de reciente diagnéstico y la presencia
de incisivos con escotadura central, obligd a
investigar la sospecha de sifilis congénita.

Segun el Consenso de Infecciones Peri-
natales de la Sociedad Argentina de Pedia-
tria, la paciente cumplia con los criterios de
“caso probable” de Sifilis Congénita por el
antecedente materno de insuficientes con-
troles serolégicos durante la gestacion con
posterior VDRL y pruebas treponémicas
reactivas durante un control ginecolégico,
y el hallazgo de signos clinicos compatibles
con infeccién connatal al examen fisico.
Por este motivo, se realizaron estudios a la
paciente, pruebas treponémicas y no tre-
ponémicas arribandose al diagnéstico de-
finitivo de sifilis congénita y decidiéndose
su internacion para tratamiento antibiético
endovenoso.

La sifilis es una infeccién sistémica pro-
ducida por una espiroqueta, el Treponema
pallidum, que se transmite por contacto se-
xual, por via transplacentaria, por transfu-
siones o por contacto con lesiones hiumedas
habitadas por el treponema. Segun el do-
cumento “Iniciativa Regional para la elimi-
nacién de la transmisién maternoinfantil del
HIV y de la sifilis congénita en América Lati-
nay el Caribe” de la Organizacion Paname-
ricana de la Salud (afo 2009), en América
Latina la mediana de seroprevalencia en
mujeres embarazadas es del 3,9%, con
un rango variable entre 0,7% y 7,2% se-
gun el pais, con un numero estimado entre
164.000 y 344.000 casos de sifilis congénita
al ano. Segun la Direccion de Epidemiologia
del Ministerio de Salud de la Nacién (afios
2005-2006), la incidencia y prevalencia de
sifilis congénita en la Argentina varia entre
0,1 a 4 casos cada 1000 nacidos vivos de-
pendiendo de la region. Esta significativa
diferencia es un reflejo de las diferencias
sociales, culturales y econémicas. Debido
al alto impacto para la salud publica, es una
enfermedad de denuncia obligatoria.

La sifilis congénita se adquiere a partir
de una madre infectada (con una tasa de
transmisién mayor al 80% durante la fase
secundaria) que no haya recibido tratamien-

to adecuado, es decir penicilina G benzati-
nica, 2.400.000 U por via IM en una o dos
dosis dependiendo del tiempo de evolucion
de la enfermedad, y habiendo recibido la ul-
tima dosis al menos un mes antes del parto.

La infeccién congénita se puede mani-
festar de diferentes formas: un 40% pre-
sentan muerte fetal o perinatal; entre los
nacidos vivos, una minoria presentan ma-
nifestaciones clinicas al nacimiento (sifilis
congénita temprana), mientras que alrede-
dor del 75% son asintomaticos al momento
de nacer pudiendo desarrollar lesiones tar-
diamente (sifilis congénita tardia), como es
el caso de nuestra paciente. Las manifes-
taciones tardias se deben a la inflamacion
crénica de los huesos (periostitis) que gene-
ran alteraciones Oseas tipicas como frente
prominente, nariz en silla de montar y tibia
en sable, entre otras; alteraciones denta-
rias como molares en moray los dientes de
Hutchinson, como presenta nuestra pacien-
te; y alteraciones del SNC como paresia y
tabes juvenil.

El diagnostico de certeza requiere la vi-
sualizacion del Treponema pallidum me-
diante microscopia de campo oscuro o
pruebas de inmunofluorescencia directa en
muestras de placenta, cordén umbilical, li-
quido amniético, lesiones de piel o muco-
sas. La técnica de reacciéon en cadena de
polimerasa (PCR) ha demostrado baja sen-
sibilidad por lo que el diagnéstico se basa
fundamentalmente en los estudios serolégi-
cos, utilizando tanto pruebas treponémicas
(FTA-Abs y TPHA) como no treponémicas
(VDRL y RPR), siempre de forma cuanti-
tativa para su correcta interpretacion. Pa-
ra la confirmacion del diagnéstico siempre
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deben utilizarse las pruebas treponémicas.
Las pruebas no treponémicas son Utiles
para el seguimiento luego del tratamiento;
su disminucion sostenida es indicador de
una adecuada respuesta terapéutica (se
negativizaran entre los 12-18 meses pos-
tratamiento) y el repunte de sus titulos es
indicacion de retratamiento.

La realizacion de estudios diagnosticos
en LCR en los pacientes asintomaticos es-
ta discutido pese a ser una practica habi-
tual ya que no existen pruebas diagnosticas
que descarten fehacientemente el compro-
miso del SNC. Ademas, se ha demostrado
la presencia del Treponema pallidum ain
en ausencia de alteraciones bioquimicas y
también se ha constatado el pasaje de anti-
cuerpos de tipo IgG maternos a través de la
barrera hematoencefalicas generando una
interpretacion erronea de los resultados de
las pruebas serologicas en LCR. Por lo an-
tedicho, todo paciente con sifilis congénita
debe recibir antibiéticos endovenosos en
dosis meningeas y, segun diversos estu-
dios, reservar la puncion lumbar para aque-
llos pacientes sintomaticos.

En el caso de la paciente presentada,
por encontrarse asintomatica, se decidié no
realizar puncion lumbar y estudios en LCR y
se indic6 tratamiento endovenoso en dosis
meningeas con penicilina G sddica durante
14 dias. Se realizaron exadmenes comple-
mentarios de control para evaluar el grado
de compromiso sistémico como radiografias
de huesos largos, radiografia de torax, ori-
na completa, ecografia abdominal y renal,
valoracién oftalmoldgica y audioldgica con
resultados normales. La paciente continta
seguimiento clinico y seroldgico en el Con-
sultorio Externo Docente y el servicio de
Parasitologia.

Se ha elegido presentar este caso para
destacar la importancia de la prevencion en
la practica pediatrica. Transcurrieron dos
anos de la vida de esta nifia sin diagnostico
de neurofibromatosis tipo 1 ni de sifilis con-
génita. No obstante, fue una oportunidad
para reconocer que “no es tarde” para rea-
lizar prevencion secundaria.

Es importante subrayar la responsabi-
lidad que implica el asesoramiento de las
familias con desé6rdenes genéticos para
asegurar el principio de “primum non noce-
re” y de respeto de la autonomia, acorde a
una practica médica integral y ética.

También se debe destacar la relevan-
cia de un correcto seguimiento obstétrico
durante la gestacion para evitar la sifilis
congénita, una enfermedad controlable, de
tratamiento econémico y de facil acceso, pe-
ro de alto impacto en la vida perinatal y pe-
diatrica. Ademas sefialar el importantisimo
rol del pediatra en la prevencién secundaria
de esta enfermedad mediante su diagnésti-
co temprano, realizando siempre (mas alla
del periodo perinatal) un adecuado control
de los antecedentes serolégicos maternos.
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