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CONCEPTO

Los trastornos del sistema nervioso central (SNC) en la infancia, se pueden presentar como síntomas o signos ¨aislados¨ o mediante la asociación de síntomas y signos que son dependientes de la alteración de la función y/o estructuras encefálicas. Independientemente de que se haya podido determinar o no el origen ¨preciso¨ del trastorno, en muchas ocasiones se utiliza el término de lesión del sistema nervioso central y se recurre a esta expresión en forma muy amplia y poco específica. En algunas oportunidades se puede avanzar más en el diagnóstico del paciente y se  llega a determinar la enfermedad y etiología.
ETIOLOGIA

En forma general pueden reunirse inicialmente en los siguientes grupos:

· Tóxicas

· Traumáticas

· Tumorales

· Vasculares

· Infeccioso – inflamatorias

· Heredodegenerativas

· Endocrino – metabólicas

· Desmielinizantes

· Malformaciones estructurales congénitas

· Existe además la posibilidad de que no se conozca la causa (Idiopáticas)

Se incluyen enfermedades que pueden ser de instalación aguda, subaguda, crónica o ser recurrentes. 

CUADRO CLINICO

Principales manifestaciones clínicas de afectación del sistema nervioso central (disfunción del sistema nervioso central)
· Trastornos  motores
· Disminución de la fuerza muscular, asociada a hipertonía, hiperreflexia osteotendinosa y respuesta cutánea plantar anormal (Babinski). De acuerdo a la intensidad de la debilidad muscular pueden considerarse las siguientes posibilidades: paresia o plejía y en relación a la topografía pueden presentarse fundamentalmente como monoparesia o monoplejía, hemiparesia o hemiplejía, paraparesia o paraplejía y cuadriparesia o cuadriplejía. Estas manifestaciones se corresponden con las parálisis espásticas debido a la afectación del haz corticoespinal y/o corteza motora. Al inicio estas parálisis pueden cursar con hipotonía (sobre todo axial), pero con reflejos osteotendinosos presentes y respuesta de Babinski y evolutivamente se instala la hipertonía.
· Trastornos de la coordinación de los movimientos, con ataxia, dismetría, temblor fundamentalmente de intención y otras manifestaciones de afectación de cerebelo y vías cerebelosas.

· Presencia de movimientos anormales, alteraciones del tono y de la postura, que desaparecen o mejoran de forma importante con el sueño. Se corresponde con los trastornos de los núcleos grises de la base de encéfalo (estrio-pálido-subtalámico).

· Trastorno  psicomotor

· El paciente no tiene las habilidades esperadas de acuerdo a la edad, respecto a las áreas del desarrollo: motor grueso, motor fino, sensorial, lenguaje y socialización. Para plantear este trastorno deben aparecer alteraciones en más de un área (motor y funciones superiores: global), pero pueden presentarse trastornos aislados motores, cognitivos, sensoriales, del lenguaje, o de la conducta.
El bajo cociente intelectual o del desarrollo (en dependencia de la edad) se constata mediante los diferentes test que evalúan la inteligencia y ejecución del paciente. En ocasiones es evidente la afectación  sin necesidad de realizar ningún test.
· Retraso mental (Deficiencia mental). Puede presentarse regresión intelectual
· Epilepsia

· El paciente presenta crisis epilépticas que pueden ser convulsivas o no convulsivas, las que se originan en neuronas de la corteza cerebral.

· Otras manifestaciones: Trastornos de la atención, de conducta y otros trastornos mentales.
En ocasiones la presencia de dismorfias,  alteraciones del perímetro cefálico (macrocránea y microcefalia), de la forma del cráneo y algunos síndromes genéticos, nos hacen sospechar alteraciones del sistema nervioso central  aunque no constituya necesariamente una certeza.
En el diagnóstico de los trastornos del sistema nervioso central es muy importante precisar la instalación y evolución de los síntomas y signos y la identificación de aquellos que se corresponden con las secuelas de alguna enfermedad que ha padecido el paciente. 
En los trastornos de instalación aguda, además de las manifestaciones clínicas descritas, frecuentemente se presentan trastornos de la conciencia, cefaleas, signos meníngeos  y  aumento de la presión intracraneal. 
En aquellos con evolución crónica, la historia de la enfermedad nos permitirá determinar si se ha retardado la adquisición de diferentes habilidades del desarrollo y es el caso de que un paciente por ejemplo, que no ha podido caminar, tener un lenguaje y sociabilización adecuados acorde a la edad (retardo del desarrollo psicomotor), o si realmente el paciente ha perdido de forma progresiva las habilidades previamente alcanzadas para caminar, emitir y comprender el lenguaje y la posibilidad de relacionarse socialmente  de manera normal (regresión psicomotora).

Por otra parte, un paciente puede presentarse con un cociente intelectual  bajo y afectación en algunas funciones de la adaptación social y acorde al interrogatorio debemos precisar si nunca se alcanzaron las funciones mentales (retraso), o se alcanzaron y luego se perdieron progresivamente (regresión intelectual).
O sea, en niños con trastornos globales o aislados del SNC, pueden presentarse similares alteraciones clínicas en el momento de ser atendidos y sin embargo, en algunos casos se reconoce en el interrogatorio un retardo en adquirir las habilidades, o por el contrario se evidencia la pérdida progresiva de las mismas luego de haberlas adquirido.

CLASIFICACION

Aunque los trastornos del sistema nervioso central pueden clasificarse desde varios aspectos, la clasificación para establecer el pronóstico y evolución es muy utilizada en la práctica diaria, sobre todo porque también es de utilidad para inferir en que grupo etiológico puede estar incluido un paciente y además sirve para la orientación de las investigaciones a ser realizadas en cada caso.

En los pacientes en que inicialmente podemos precisar cuál es la enfermedad, es menos importante y de menor interés catalogarlo utilizando esta clasificación ya que el propio diagnóstico sugiere el pronóstico y  la conducta a seguir.
                      Clasificación evolutiva de los trastornos  del SNC
	Características
	Lesión estática del sistema nervioso central (LESNC)*
	Lesión progresiva del sistema nervioso central (LPSNC)**

	Edad de presentación
	Temprana en la vida
	Generalmente luego de meses o años

	Antecedentes patológicos personales
	Generalmente son positivos
	Generalmente son negativos

	Antecedentes patológicos familiares
	Generalmente negativos de cuadro similar
	Generalmente positivos de cuadro similar

	Evolución clínica
	Estable o ganando habilidades
	Pérdida de habilidades progresivamente


( También llamadas encefalopatías estáticas o no progresivas

(( También llamadas encefalopatías progresivas

Esta clasificación no es utilizada por todos los autores y se menciona menos a partir del momento en que aumentan las posibilidades de precisión diagnóstica, sin embargo, puede ser de utilidad sobre todo al inicio de la atención de pacientes con trastornos del sistema nervioso central. Considerar a un niño dentro de las posibilidades de evolución y pronóstico como una LESNC o LPSNC, no es un diagnóstico.
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Evolución compatible con LESNC         Evolución compatible con LPSNC
(se espera ganancia de habilidades)          (se espera pérdida progresiva de 
                                                                    habilidades)

· Origen en periodo:                                                             

· Prenatal                                                  Neurometabólicas                                   
· Perinatal                                                 Heredodegenerativas

· Postnatal                                                Algunas desmielinizantes

Origen de los trastornos prenatales con evolución de LESNC: Trastornos genéticos, Infecciones (TORCH), otras infecciones, radiaciones, tóxicos medicamentosos o no, malformaciones estructurales congénitas, hipoxia

Origen perinatal: Encefalopatías neonatales, infecciones, traumatismos

Origen postnatal: Infecciones, traumatismos, vasculares, hipoxia

En pacientes en que ocurrió un evento agudo ¨dañando el SNC¨, que pudo ser  por ejemplo una meningoencefalitis bacteriana a neumococo y que ocasionó  como secuelas; hemiparesia,  disfasia y afectación de la inteligencia y funciones de adaptación social, se puede deducir que el paciente tendrá posiblemente, a partir de ese momento, una evolución estable o ganando habilidades (compatible con LESNC), ya que ese es el pronóstico de la evolución de las consecuencias (secuelas) en esta enfermedad. Sin embargo, también pudiera describirse como un paciente con una afectación del SNC, con posible evolución como LESNC, de origen postnatal, de causa infecciosa y específicamente meningoencefalitis a neumococo.
DIAGNOSTICO

En los pacientes en que se piensa que tienen una afectación del sistema nervioso central, debe considerarse: 
Pasos para el diagnóstico positivo y establecimiento del pronóstico

1. Identificar las manifestaciones que sugieren afectación del SNC (fundamentalmente trastorno motores, del desarrollo psicomotor, deficiencia mental, epilepsia, trastornos de la atención y de la conducta)
2. Comprobar si realmente se trata de una afectación del SNC: ¨primaria¨  o en el curso de una enfermedad sistémica

3. Determinar si se corresponde con los criterios evolutivos de LESNC, o LPSNC

4. Establecer en el caso de características de LESNC, si debe haber ocurrido ¨el daño al SNC¨ en periodo pre, peri o postnatal. Luego tratar de identificar la etiología específica.

5. Establecer en el caso de características de LPSNC, si se trata de una enfermedad neurometabólica, heredodegenerativa, o alguna de las desmielinizantes. Luego tratar de identificar la etiología específica.

6. Exámenes complementarios para determinar o confirmar la etiología y/o pronóstico
Las LESNC, que son las más frecuentes,  se presentan en la consulta como:

· Parálisis cerebral infantil

· Retardo del desarrollo psicomotor

· Deficiencia mental

· La mayoría de las epilepsias

· Trastorno de la atención asociado o no con hiperactividad 

· Combinación de algunas de las anteriores
COMPLEMENTARIOS

Los exámenes complementarios son realizados para precisar la causa del trastorno del sistema nervioso central, definir si se encuentra asociado a afectación del sistema nervioso periférico o a otras alteraciones sistémicas, en algunas oportunidades para poder ofrecer un pronóstico más preciso, o para comprobar el cociente intelectual o desarrollo y clasificar al paciente.

En cada caso debe ser realizada la planificación de las investigaciones, no obstante, las utilizadas con mayor frecuencia son:

· Estudios de neuroimagenes: Ultrasonido transfontanelar, Tomografía axial, Resonancia magnética. 

· Estudios electrofisiológicos: Electroencefalografía, potenciales evocados.

· Estudios bioquímicos: Cromatografía de aminoácidos, enzimas lisosomales.

· Estudios anatomopatológicos: Biopsias de músculo, conjuntiva, piel, nervio periférico.

· Estudios genéticos: Moleculares, cromosómicos, cariotipo.

La sugerencia de los estudios a realizar depende de las posibles causas y se hace referencia a estos de forma más detallada en los capítulos de Parálisis cerebral, Retraso mental (Deficiencia mental), Epilepsia, Enfermedades cerebrovasculares y Errores congénitos del metabolismo.

EPILEPSIA

Dra Albia Pozo Alonso

Especialista de Segundo Grado en Pediatría y Neurología

Profesora Auxiliar

Investigadora Auxiliar


Concepto

La epilepsia se define como una condición que se caracteriza por crisis epilépticas recurrentes (dos o más), no provocadas por causas  de identificación  inmediata. Varias crisis epilépticas que ocurren en un período de 24 horas se consideran como un evento único.

Según la definición propuesta por la Liga Internacional contra la epilepsia (ILAE) y el Buró Internacional de la epilepsia del año 2005, se consideran epilépticos, los pacientes que presenten al menos una crisis epiléptica  asociada con un trastorno cerebral duradero que incrementa  la probabilidad de  que ocurran  otras crisis.
CLASIFICACION
Crisis epiléptica

La crisis epiléptica es una manifestación clínica que resulta de una descarga excesiva y anormal de las neuronas cerebrales. Las manifestaciones clínicas consisten en fenómenos anormales, transitorios y súbitos, que pueden incluir: alteraciones de la conciencia, eventos motores, sensoriales, autonómicos o psíquicos, percibidos por el paciente o un observador.

En la tabla  se muestra la clasificación internacional de las crisis epilépticas  de forma abreviada.
Ver aquí que falta Epidemiología
Clasificación internacional de las crisis epilépticas (1981)

1. Crisis Parciales

A. Simples (la conciencia no está afectada)

· Con signos motores

· Con síntomas somatosensitivos o sensoriales

· Con síntomas o signos autonómicos

· Con síntomas psíquicos * 

B. Complejas (afectación de la conciencia)

C. Crisis parciales que se generalizan secundariamente

2. Generalizadas

         A.  Ausencias

· Típicas

· Atípicas

        B.  Tónico-clónicas generalizadas

        C.  Tónicas

        D.   Clónicas

        E.   Mioclónicas

        F.   Atónicas

        G.   Espasmos epilépticos **

3. No clasificadas

*Los síntomas psíquicos (trastornos de las funciones cerebrales superiores)  raramente ocurren

  sin afectación de la conciencia y son más frecuentemente experimentados como crisis 

  parciales complejas. 

** No están incluidos en la clasificación internacional de las crisis epilépticas. Sin embargo, por

   ser bien reconocidos como crisis epilépticas se mencionan en esta tabla.

Síndrome epiléptico

Los factores principales que definen un síndrome epiléptico son los siguientes:

1. Tipo de crisis epiléptica

2. Edad de inicio de las crisis epilépticas

3. Antecedentes personales y familiares

4. Examen físico

5. Electroencefalograma (EEG) ictal e interictal

6. Estudios de neuroimagen

El diagnóstico de un síndrome epiléptico es importante porque tiene implicaciones pronósticas y terapéuticas. Sin embargo, no en todos los pacientes se puede identificar un síndrome epiléptico.

Clasificación de las epilepsias y síndromes epilépticos según la etiología

De acuerdo con las etiologías, las epilepsias y síndromes epilépticos pueden ser: idiopáticos,  criptogénicos (denominados actualmente como probablemente sintomáticos) y  sintomáticos.

1. Idiopáticos: Se refiere a las epilepsias y síndromes epilépticos en los que no existe una lesión cerebral subyacente u otros síntomas o signos neurológicos. Por lo general son dependientes de la edad y existe una fuerte predisposición genética.

2. Criptogénicos (probablemente sintomáticos): Se refiere a trastornos cuya causa está oculta. Se presume que sean sintomáticos pero se desconoce la causa.

3. Sintomáticos: Se refiere a las epilepsias y síndromes epilépticos que son el resultado de una o más lesiones cerebrales estructurales. Las causas pueden  ser prenatal, perinatal y  postnatal y están comprobadas.

I. Factores causales prenatales:

  1. Malformaciones debidas a desarrollo cortical anormal:

      a)Agiria/paquigiria

      b)Heterotopia nodular periventricular

      c)Heterotopia focal

      d)Polimicrogiria unilateral

      e)Hemimegalencefalia

       f)Esquizencefalia

  2. Síndromes neurocutáneos:

     a)Complejo de la esclerosis tuberosa

     b)Neurofibromatosis

     c)Síndrome de Sturge-Weber

     d)Hipomelanosis de Ito

  3. Anomalías cromosómicas

  4. Errores innatos del metabolismo

  5. Infecciones prenatales:

     a)Toxoplasmosis

     b)Citomegalovirus

     c)Rubéola

     d)Herpes simple

  6. Insulto hipóxico-isquémico

II. Factores causales perinatales

  1. Encefalopatía hipóxico-isquémica

   2. Traumatismo al nacimiento

   3. Hiperbilirrubinemia

   4. Hemorragia intracraneal

III. Factores causales postnatales:

1. Enfermedades infecciosas:

a)Meningoencefalitis bacteriana, viral, micótica, parasitaria y protozoaria.

b)Abscesos cerebrales

       2. Traumatismos craneales

       3.  Accidentes vasculares encefálicos

       4. Tumores intracraneales

       5. Encefalopatía hipóxico-isquémica: paro cardíaco, entre otros.

En la tabla  se muestran los síndromes epilépticos según la edad de comienzo.

Síndromes epilépticos según la edad de inicio y condiciones relacionadas (Liga Internacional contra la epilepsia, 2006)

1. Recién nacido

           Crisis neonatales familiares benignas

            Encefalopatía mioclónica temprana

            Síndrome de Ohtahara

      2.    Lactante
            Crisis parciales migratorias de la lactancia

            Síndrome de West

            Epilepsia mioclónica de la lactancia

            Crisis infantiles  benignas

            Síndrome de Dravet

            Encefalopatía mioclónica en trastornos no progresivos

  3.    Infancia

            Epilepsia occipital benigna de la infancia de comienzo precoz(tipo 
            Panayiotopoulos)

            Epilepsia con crisis mioclónico-astáticas

            Epilepsia benigna de la infancia con puntas centrotemporales

            Epilepsia occipital de la infancia de comienzo tardío (tipo Gastaut)

            Epilepsia con ausencias mioclónicas

            Síndrome de Lennox-Gastaut

            Epilepsia con punta-onda continua durante el sueño lento

            Síndrome de Landau-Kleffner

              Epilepsia con ausencias de la infancia

    4.   Adolescencia

            Epilepsia con ausencias juvenil

            Epilepsia mioclónica juvenil

            Epilepsia mioclónica progresiva

         5.   Relación  menos específica con la edad

            Epilepsia del lóbulo frontal   nocturna autosómica dominante

            Epilepsia del lóbulo temporal familiar

            Epilepsia del lóbulo temporal mesial con esclerosis del hipocampo

            Síndrome de Rasmussen

  6.    Condiciones epilépticas especiales

            Epilepsia con crisis tónico-clónicas generalizadas

            Epilepsias reflejas

            Epilepsia generalizada con crisis febriles plus

            Epilepsia focal familiar con focos variables

7. Condiciones con crisis epilépticas que no requieren el diagnóstico de  epilepsia

             Crisis neonatales benignas

             Crisis febriles

Diagnóstico de la epilepsia
El diagnóstico de la epilepsia es fundamentalmente clínico. Se debe realizar un interrogatorio detallado para precisar: 

1. El tipo de crisis epiléptica, duración, horario y circunstancias en que ocurre (dormido o despierto, al despertar), frecuencia de las crisis, factores precipitantes (privación de sueño, estrés, hipertermia), si hay manifestaciones postictales (confusión, duración, déficits neurológicos focales postictales).

2. Antecedentes familiares de epilepsia

3. Antecedentes prenatales, perinatales y postnatales

4. Neurodesarrollo

5. Condiciones económicas, sociales y culturales

6. Examen físico general, regional y por aparatos incluyendo el neurológico

Exámenes complementarios

· EEG  utilizando métodos de activación como la fotoestimulación y  la 

           hiperventilación.

· Estudios de neuroimagen para precisar la causa de la  epilepsia: Imagen 

           por Resonancia Magnética de cráneo (RM), angiorresonancia cerebral,  

           tomografía axial computarizada de cráneo(TAC), Angio-TAC cerebral ,  

           entre otros.

· Cariotipo, pruebas metabólicas en orina, cromatografía de aminoácidos en  sangre y orina, estudio enzimático lisosomal, ácido láctico, amoníaco en sangre  y otros según la causa que se sospeche.

· Determinación de las concentraciones en el plasma de los antiepilépticos  en los pacientes que sea necesario. 

· Pruebas de neurodesarrollo, de inteligencia y de función adaptativa.

Estos exámenes complementarios se deben indicar de acuerdo con las manifestaciones clínicas de cada paciente.

El EEG debe obtenerse en todos los pacientes en los que se sospeche crisis epilépticas. Sin embargo, un EEG normal no excluye el diagnóstico de epilepsia y de 0.5% a 2% de los pacientes sin epilepsia pueden presentar descargas epileptiformes.

Cuando se sospecha la epilepsia y el EEG de vigilia interictal inicial es normal es útil realizar un EEG de sueño espontáneo o  con  privación de sueño.

 El registro simultáneo de video-EEG  se indica para determinar si los eventos son crisis epilépticas, para definir el tipo o tipos de crisis epilépticas y para localizar el inicio de las crisis cuando se considere la cirugía de la epilepsia.

La técnica de neuroimagen de elección en la epilepsia es la RM porque permite la detección de trastornos de la migración neuronal, atrofia y esclerosis del hipocampo, entre otras lesiones que no se evidencian con la TAC.

Sin embargo la TAC es superior a la RM para detectar calcificaciones cerebrales y se indica en situaciones agudas como pacientes en coma, traumatismos craneoencefálicos, entre otras.

En recién nacidos se prefiere la TAC a  la RM.

Diagnóstico diferencial de la epilepsia

Existen diferentes condiciones que pueden confundirse con  la epilepsia. A continuación se mencionan algunas de ellas:

1. Crisis cerebrales anóxicas reflejas (vagales):

a) Espasmo del sollozo

b) Crisis de la suspensión respiratoria cianótica y pálida

c) Síncopes

2. Síncopes cardiovasculares

3. Trastornos del sueño:

        a)Terror nocturno

        b) Sonambulismo

        c) Pesadillas

         d) Narcolepsia

         e) Mioclonías  del sueño

         f) Apnea  del sueño 

    4.  Trastornos motores:

           a) Temblores del neonato

           b) Hiperecplexia

           c) Estremecimientos

           d) Discinesias paroxísticas

           e) Distonía paroxística inducida por medicamentos:

                    Butirofenonas

                    Metoclopramida

                    Fenotiazinas

             f) Coreoatetosis  paroxística  familiar

             g) Tortícolis paroxístico del lactante

             h) Masturbación

              i) Tics

              j) Síndrome de Sandifer

         5. Trastornos psicogénos:

             a)Rabietas

             b) Crisis de pánico

             c) Crisis de hiperventilación psicógena

             d) Crisis imitadoras o seudocrisis

          6. Otros trastornos:

               a) Vértigo paroxístico benigno

               b) Migraña

Tratamiento

El tratamiento de la epilepsia se divide en:

1. Preventivo

2. Medicamentoso

3. Dieta cetogénica

4. Psicológico y social

5. Quirúrgico
Tratamiento preventivo

Numerosos factores prenatales,  perinatales y postnatales ocasionan epilepsia.  La adecuada atención a la embarazada, una asistencia adecuada durante el parto y la atención esmerada al recién nacido son elementos fundamentales que contribuyen a disminuir muchos factores causales de la epilepsia.

Existen errores  innatos del metabolismo que ocasionan epilepsia. Por lo tanto, es importante continuar desarrollando procederes diagnósticos que permitan la identificación temprana de estos trastornos.

Es de especial interés lograr de forma precoz el diagnóstico y tratamiento de las infecciones del sistema nervioso central que son causas de epilepsia. De igual forma resulta conveniente evitar los accidentes y traumas a cualquier edad, lo que disminuye el número de pacientes epilépticos.

En estas labores preventivas el médico y el personal de enfermería de atención primaria desempeñan un papel fundamental.

Tratamiento medicamentoso

Los principios generales del tratamiento de la epilepsia en el niño son los siguientes:

1. Es necesario asegurarse que el paciente tiene una crisis epiléptica y no otra 

    condición que pueda confundirse. Una vez que se ha realizado el diagnóstico 

    de epilepsia, debe iniciarse el tratamiento lo antes posible, el cual debe ser 

    individualizado.

  2. La tolerabilidad y seguridad a largo plazo son los factores más importantes 

      en el momento de elegir el primer antiepiléptico.

   3. Se debe iniciar el tratamiento teniendo en cuenta además el tipo de crisis 

      epiléptica, el síndrome epiléptico en los casos que sea posible su 
      identificación, la edad del paciente, el sexo, peso y comorbilidad  presente.

   4. Se debe iniciar el tratamiento con un solo medicamento, con el mínimo de 

  dosis  e ir aumentando de forma gradual de acuerdo con la frecuencia de 

   las crisis  y la aparición de efectos  adversos.

   5. Si el primer antiepiléptico es poco tolerado a bajas dosis o falla en 

        mejorar el control de las crisis, debe sustituirse por otro.

   6. Si el primer antiepiléptico es bien tolerado, mejora de forma importante  

       pero no elimina las crisis totalmente, debe intentarse combinación de  

       fármacos.

   7. Deben combinarse medicamentos con diferentes mecanismos de acción.

   8. No deben asociarse antiepilépticos con efectos adversos aditivos como por

      ejemplo  2 antiepilépticos sedantes o 2  inhibidores de los canales de sodio.

Antiepilépticos más utilizados
	Antiepilépticos
	Dosis
	Frecuencia de administración

	Carbamazepina
	10-30 mg/Kg/día
	3 veces en el día

	Fenitoína
	4-8 mg/Kg/día
	2 veces en el día

	Acido valproico (sales de magnesio y de sodio)
	15-60 mg/Kg/día
	2 ó 3 veces en el día

	Fenobarbital
	3-6 mg/Kg/día
	2 veces en el día

	Primidona
	10-25 mg/Kg/día
	3 veces en el día

	Etosuximida
	15-40 mg/Kg/día
	2 veces en el día

	Clobazam
	0.5-1.5 mg/Kg/día
	2 ó 3 veces en el día

	Clonazepam
	0.01-0.2 mg/Kg/día
	2 ó 3 veces en el día

	Nitrazepam
	0.2-2 mg/Kg/día
	2 ó 3 veces en el día

	Hormona adrenocorticotropa(ACTH)

{depósito}
	3-5 u/Kg/ día
	3 veces en la semana vía intramuscular durante 1-2 meses

	Prednisona (
	2 mg/Kg/día
	Duración variable. Vía oral

	Vigabatrina
	50-150 mg/Kg/día
	2 veces en el día con aumento de la dosis cada 4 días

	Lamotrigina
	· Si se asocia al ácido valproico iniciar a 0.15 mg/Kg/día hasta 5 mg/kg/día

· Si se asocia a inductores enzimáticos iniciar a 0.6 mg/Kg/día hasta 15 mg/Kg/día

· En monoterapia se inicia a 0.3 mg/Kg/día hasta 8 mg/Kg/día
	Se inicia una vez al día y al mes de tratamiento 2 veces  en el día.

Se aumenta cada  2 semanas

	Topiramato
	0.5-1mg/Kg/día hasta  11 mg/Kg/día

En el síndrome  de West hasta 24 mg/Kg/día
	2 veces en el día. Se aumenta cada 7 días


( No es un antiepiléptico, pero se utiliza en el Síndrome de West y otras 

   epilepsias de difícil control.

Eficacia de los antiepilépticos según el tipo de crisis
	Tipo de crisis
	Primera opción (
	Alternativa

	Focales
	Carbamazepina, fenitoína, ácido valproico,fenobarbital o  primidona 
	Clobazam,clonazepam,topiramato, lamotrigina o vigabatrina

	Tónico-clónicas generalizadas
	*Acido  valproico, carbamazepina o fenitoína 


	Fenobarbital,primidona, clobazam, topiramato o lamotrigina

	Mioclónicas
	Acido valproico
	Benzodiacepinas,lamotrigina  o topiramato

	Atónicas
	Acido valproico
	Benzodiacepinas, lamotrigina , topiramato, ACTH o prednisona

	Tónicas
	Acido valproico
	Benzodiacepinas,lamotrigina, topiramato

	Ausencias típicas
	Acido  valproico o etosuximida
	Clonazepam, clobazam o lamotrigina

	Ausencias atípicas
	Acido  valproico o etosuximida
	Clonazepam, clobazam  o lamotrigina


*La selección del medicamento debe realizarse según tolerabilidad, sexo, edad y comorbilidad    en cada paciente de forma  individual.

Eficacia de los antiepilépticos según tipo de síndrome epiléptico
	Síndrome epiléptico
	Primera opción
	Segunda opción
	Tercera opción

	Síndrome de West
	Vigabatrina  o ACTH
	--En los que se inició  Vigabatrina y continúan  con crisis a pesar de alcanzar la dosis máxima  se añade  ACTH

--En los que se inició con ACTH y continúa con crisis se  utiliza vigabatrina en monoterapia


	Si continúa con crisis otras opciones son:

Benzodiacepinas, ácido valproico, prednisona, lamotrigina o topiramato, inmunoglobulinas i.v

	Síndrome de Lennox-Gastaut
	Acido valproico
	Benzodiacepinas, Etosuximida,topiramato o lamotrigina
	ACTH  o prednisona

	Epilepsia con ausencias de la infancia y juvenil
	Acido valproico  o etosuximida
	Clonazepam, clobazam o lamotrigina
	Depende del medicamento seleccionado en segunda opción

	Epilepsia mioclónica juvenil
	Acido valproico
	Lamotrigina, clobazam o topiramato
	Depende del medicamento seleccionado en segunda opción

	Síndrome de Landau-Kleffner
	ACTH  o prednisona
	Acido valproico, etosuximida, benzodiacepinas
	Inmunoglobulinas i.v


En la actualidad, el fenobarbital, debido a sus efectos adversos como sedación, trastornos cognitivos, hiperactividad e irritabilidad , entre otros, se emplea con menos frecuencia como primera opción en las crisis focales y tónico-clónicas generalizadas. 

En los niños con epilepsia y migraña, el ácido valproico y el topiramato, constituyen una buena opción porque se utilizan como profilaxis de la migraña.

No se recomienda administrar como primera opción la fenitoína en pacientes del sexo femenino por los efectos adversos  como la hiperplasia gingival y el hirsutismo.

En pacientes con crisis de ausencias y mioclónicas no se deben utilizar la carbamazepina, fenitoína y la vigabatrina, porque además de ser ineficaces, pueden empeorar estas crisis.

La lamotrigina puede empeorar las crisis en la epilepsia mioclónica juvenil, el síndrome de Dravet y las epilepsias mioclónicas progresivas.

Tratamiento con dieta cetogénica

Se indica en el tratamiento de epilepsias refractarias como el síndrome de Lennox-Gastaut, epilepsias con crisis atónicas, mioclónicas, crisis tónico-clónicas generalizadas, entre otras.

La dieta cetogénica se calcula según la edad, talla y el peso del paciente. Tiene elevado contenido en grasas, moderado en proteínas y escaso contenido en carbohidratos, lo que ocasiona que al ingerirla se produzca una oxidación incompleta de los ácidos grasos en el hígado, con la acumulación de cuerpos cetónicos en la sangre y en orina. Provoca la utilización de las reservas del organismo similar a la del ayuno.

Se  ha sugerido como la mejor edad para la administración de la dieta cetogénica la comprendida entre los 2 años y la adolescencia.

Se deben ofrecer suplementos con calcio y vitaminas, porque resulta inadecuada para cubrir los requerimientos diarios de vitaminas.

Entre las complicaciones que se observan se encuentran: dolor abdominal, diarreas, vómitos, anorexia, pérdida de peso, cálculos renales, hipoglicemia, hipercolesterolemia, entre otras.

Tratamiento psicológico y social

Es fundamental transmitirle confianza a los pacientes y sus familiares de que la epilepsia no difiere, en relación con sus implicaciones sociales de otras enfermedades crónicas como la diabetes mellitus, el asma bronquial, entre otras. Se le debe explicar todo lo relacionado con el tratamiento, las complicaciones y su pronóstico. Al niño y al adolescente epiléptico les preocupan las actividades que pueden realizar.

Se recomienda la práctica de deportes porque favorece la integración social de los niños y adolescentes

 Se les debe orientar la realización de actividades que no impliquen riesgo de lesión. A los niños que no tienen un control adecuado de sus crisis, se les debe prohibir que suban a lugares altos (árboles o escaleras) y que efectúen natación sin la observación adecuada por un familiar, ni tampoco deben sumergirse. No deben montar bicicleta ni a caballo si no tienen un buen control de las crisis. Cuando la epilepsia no se asocia a retraso mental ni a parálisis cerebral la mayoría de los niños pueden llevar una vida lo más normal posible.

Se les orienta  que deben dormir suficiente número de horas de acuerdo con la edad porque el no hacerlo puede provocar crisis epilépticas.

Cuando se decida iniciar el tratamiento antiepiléptico se solicitará a todos los padres y familiares el consentimiento informado y se les debe explicar de forma detallada los efectos adversos de los medicamentos seleccionados y de otras alternativas terapéuticas.

Tratamiento quirúrgico

El objetivo de la cirugía de la epilepsia en el niño no es sólo lograr el control de las crisis epilépticas, sino también mejorar el desarrollo neuropsicológico del niño y la calidad de vida. La cirugía realizada a una edad temprana pretende prevenir el deterioro de las funciones cognitivas, motoras, sensoriales y del aprendizaje que se afectan por la  repetición de las crisis epilépticas.

Existen varios procederes quirúrgicos como las resecciones corticales, hemisferectomía,  callosotomía y  las transecciones subpiales múltiples.
Seguimiento

La frecuencia de las consultas evolutivas es variable y está en dependencia de la frecuencia de las crisis.

¿Cuándo suspender  el tratamiento antiepiléptico?

Se debe valorar cada paciente de forma individual. Cuando se decida efectuarlo debe ser de forma gradual, para evitar la ocurrencia de estado de mal epiléptico.

En los pacientes que presentan epilepsias idiopáticas, la suspensión del tratamiento debe realizarse después de 3 años sin crisis o incluso menos tiempo.

En los niños que presenten síndromes epilépticos asociados con daño cerebral, como es el caso del síndrome de West y el síndrome de Lennox-Gastaut, el tratamiento debe mantenerse por no menos de 5 años después de la última crisis.

En los pacientes con la epilepsia mioclónica juvenil si al suspender la medicación reaparecen las crisis, es muy posible que el tratamiento deba mantenerse durante toda la vida.

El valor del electroencefalograma en el momento de interrumpir la medicación es motivo de controversia. En diversos  estudios no se ha encontrado asociación entre un EEG con descargas epilépticas en el momento de la suspensión de  los antiepilépticos y la recurrencia posterior de las crisis epilépticas, mientras en otras publicaciones sí.

CRISIS EPILEPTICA AGUDA SINTOMATICA
Dr. Desiderio  Rafael Pozo Lauzán. Doctor en Ciencias Médicas. Especialista de 2º Grado de Pediatría y de Neurología. Profesor Titular y Consultante. Hospital Pediátrico  docente ¨William Soler¨.


Concepto

Estas crisis son provocadas y ocurren relacionadas  con  factores que afectan de forma aguda al sistema nervioso central (infecciones, accidentes vasculares encefálicos, u otros); o en asociación con  factores agudos sistémicos que pueden ser  metabólicos, febriles, etc. Las crisis epilépticas agudas sintomáticas son convulsivas.

Etiología

A.- Trastornos agudos  de causa cerebral.

1. Accidentes vasculares encefálicos

    ---Las crisis deben manifestarse dentro del período de 7 días de ocurrido el 

       cuadro.

2.-Trauma craneal

     ---Las crisis deben ocurrir dentro de los 7 días del trauma.

3.-Infección del Sistema Nervioso Central

    ---Las crisis deben ocurrir en el curso del proceso infeccioso activo.

4.-Proceso expansivo del Sistema Nervioso Central

    ---Las crisis  ocurren como signo de presentación del tumor.

       (Usualmente se relacionan con tumores supratentoriales).   

5.-Suspensión brusca de medicamentos o drogas estupefacientes

     ---Las crisis pueden manifestarse debido a la suspensión brusca de 

         barbitúricos, benzodiacepinas u otros medicamentos antiepilépticos, etc.

B.- Trastornos agudos de causa no cerebral (sistémicos).

1.- Metabólicos

     ---Hipoglicemia

     ---Hipocalcemia

     ---Hipomagnesemia

     ---Trastornos electrolíticos

     ---Uremia.(Ej:  Glomerulonefritis Difusa Aguda)

     ---Anoxia

2.-Hipertermia

    ---Las crisis ocurren durante un proceso febril. No debe existir infección del 

       Sistema Nervioso Central.

3.- Tóxicos

     ---Las crisis se manifiestan durante el tiempo de exposición de  elementos 

         que pueden ser tóxicos: medicamentos: aminofilina, imipramina etc; 

         alcohol (intoxicación alcohólica aguda), plomo, insecticidas, monóxido de 

         carbono, drogas estupefacientes(cocaína etc), entre otros.

CRISIS EPILEPTICA FEBRIL

Concepto

Ocurren aproximadamente entre el 2%-5% de los niños entre las edades de 3 meses  y 5 años. Con un pico a los 18 meses .El comienzo después de los 3 años  no es usual. Se asocian con hipertermia, aunque no existe evidencia actual del nivel o grado de la fiebre requerido para su diagnóstico.

No son causadas  por una infección del sistema nervioso central  y no reúnen los criterios de otro tipo de crisis aguda sintomática. Son convulsivas.

El sexo masculino predomina.

El  riesgo  de recurrencia puede ser mayor  en pacientes con antecedentes de familiares de primer grado que hayan padecido de crisis febriles.

Se han reportado ligamientos en varios cromosomas: 2q, 5q, 8q, 19p y 19q. 

Se plantea un probable  origen multifactorial.

Clasificación

 Simples y complejas.

Simples: 

               1.-son autolimitadas     

               2.-Crisis generalizadas (la mayoría tónico-clónicas)

               3.-Duración menor de 15 minutos

               4.-No más de una crisis en un período de 24 horas con  hipertermia

               5.-No existen manifestaciones clínicas postictales

Complejas: 

                 1.-son crisis focales

                 2.-La  duración  es mayor de 15 minutos

                 3.-Recurrencia en 24 horas
El 80% de las crisis febriles son simples.

Los niños que han tenido su primera crisis febril después de los 12 meses tienen  30% de probabilidad de  padecer la segunda. Estos pacientes tienen la probabilidad que las crisis recurran  en el 50% (3ra crisis).

En las crisis febriles simples se ha demostrado que no es necesario el tratamiento de mantenimiento.

No es estrictamente necesario realizar  un electroencefalograma en la evaluación de un niño con crisis febriles simples.

En una crisis febril compleja, si se decide realizar un electroencefalograma, 

se recomienda esperar un período de 48 horas. En el período postictal  pueden 

observarse ondas lentas, lo que como es obvio, pudiera ocasionar confusión en la evaluación de la actividad  de base del trazado.

Factores de riesgo de recurrencia de crisis febriles

1. Edad de la primera crisis febril menor de 18 meses.

2. Antecedentes familiares de crisis febriles.

3. Escasa  elevación de la temperatura en el momento de la crisis.

Factores de riesgo de  epilepsia después de una primera crisis febril

1. Crisis febriles complejas.

2. Retraso del neurodesarrollo global u otros trastornos neurológicos.

3. Antecedentes de padre y/o madre epilépticos 
CRISIS FEBRIL NO  EPILEPTICA  

Concepto

En la práctica médica, el término convulsión febril usualmente se asocia con  un mecanismo epiléptico debido a que en la mayoría de  los pacientes la hipertermia provoca   una   descarga de neuronas hiperexcitables;  sin embargo, algunas se relacionan con un  mecanismo anóxico-isquémico mediado por una hipersensibilidad vagal. 

Se ha demostrado que  la hipertermia puede desencadenar una crisis vagal, al igual que otros factores precipitantes como: emociones, posición de pie  por largo tiempo, exposición prolongada al calor y otros.

La mayoría de estas crisis febriles son tónicas.
CONDUCTA  A  SEGUIR EN  UNA CRISIS EPILÉPTICA AGUDA  SINTOMATICA

Resulta evidente que la identificación de un determinado tipo de crisis epiléptica aguda  requiere una cuidadosa evaluación.

Los familiares u otra persona que observaron  la convulsión deben aportar al médico de la familia o al pediatra de la atención primaria u hospitalaria los elementos fundamentales. Una descripción detallada de la crisis es muy importante: horario del ataque; si estaba despierto o dormido (en esta última circunstancia aclarar si fue en el sueño ligero o profundo); la conducta del paciente durante el evento;  tratar de precisar si la actividad motora comenzó generalizada o focal y después se generalizó (es obvio, que este detalle muy frecuentemente es difícil de observar); la duración de las crisis; si es un paciente epiléptico, si ocurrió suspensión de drogas antiepilépticas; descripción del período postictal   (después de finalizada la convulsión); presencia de hipertermia antes del comienzo o durante la crisis  e identificar el grado de la temperatura si fuera posible.

Debe obtenerse información adecuada en relación con los siguientes elementos: historia de trauma craneal, de ingestión de tóxicos, antecedentes personales  o familiares de diabetes, trastornos psiquiátricos, crisis febriles, crisis vagales, enfermedades renales y otros antecedentes patológicos.

En niños mayores  es necesario obtener información  en relación a los primeros síntomas o signos clínicos de una crisis epiléptica y  que fueron denominados  a través de los años con el término de “aura”. Los mismos consisten en     manifestaciones  motoras, sensoriales, autonómicas o psíquicas. Lo referido con anterioridad constituye una evidencia clínica  del comienzo parcial o focal de una  crisis.
Deben tenerse en cuenta los  posibles factores  etiológicos  para efectuar un manejo adecuado de una  crisis  epiléptica aguda. Mientras se interroga a los familiares u otros acompañantes del niño debemos realizar las medidas de soporte o sostén.

La conducta  terapéutica debe ser realizada por el médico de la atención primaria o el pediatra de acuerdo a la institución de salud donde se encuentre el niño.

A continuación señalamos  los aspectos esenciales  del manejo de soporte:

1.-Acostar al paciente en una camilla o cama blanda con el objetivo de evitar traumas si aún está con la crisis.

2.-Realizar aspiración de las secreciones de la orofaringe y administrar oxígeno de forma inmediata.

3.-Evaluar los signos vitales: frecuencia respiratoria, frecuencia cardíaca, tensión arterial y temperatura.

4.-Canalizar  una vena para realizar exámenes complementarios de urgencia tales como: hemograma, glicemia, electrolitos séricos (sodio, potasio, calcio, 

magnesio, fósforo), gasometría,  creatinina, estudios toxicológicos en sangre para determinar drogas estupefacientes, plomo, entre otros.

También debe indicarse el estudio de muestras de orina para detectar sustancias tóxicas.

5.-Realizar una punción lumbar si las condiciones generales del paciente lo permiten, en caso de sospecha de una meningitis o encefalitis. Debe tenerse en cuenta que en un lactante necesariamente no están presentes los signos meníngeos.

No debe diferirse el comienzo del tratamiento antibiótico si el  diagnóstico se presume y no es posible  efectuar la punción lumbar.

En un niño mayor de 2 años se recomienda realizar un fondo de ojo previamente a la realización de la misma, con el objetivo de descartar la presencia de papiledema. También la obtención de una radiografía de cráneo  puede   ser  conveniente   para  detectar  signos  de  hipertensión  intracraneal 

(diastásis de suturas, impresiones digitiformes). 

6.-En caso de hipertermia deben realizarse medidas antitérmicas lo antes  posible. Sin embargo, se ha planteado que los antipiréticos no son efectivos en la prevención de la recurrencia  de una crisis en presencia de  un futuro episodio febril.

7.-Si se detecta hipoglicemia se debe administrar Dextrosa al 10% a una dosis de 5ml/kg por vía endovenosa.

Tratamiento medicamentoso

Usualmente no es necesario administrar  drogas anticonvulsivas en las crisis febriles debido a que  la mayoría de las mismas  son autolimitadas.

 La administración de estos medicamentos se efectuará si continúan las crisis, una vez que se hayan  tratado los factores etiológicos muy específicos como la hipertermia, la hipoglicemia u otros.

 Diazepan: dosis de 0,2-0,3 mg/kg  por vía endovenosa directa. No en tubo. No más de 10 milígramos  en cada dosis. A razón de un máximo de 2mg/minuto.

Lorazepan: también se puede administrar a una dosis de 0,05-0,1 mg/kg endovenoso. Máximo: 4 mg/dosis.

Si no fuera posible la canalización de una vena  podría administrarse el Diazepam (dosis: 0,3-0,5  mg/kg/)  o el Lorazepam (dosis: 0,05-0,1mg/kg) por vía rectal:

Se diluyen  en 3 mililitros de Cloruro de Sodio al 0,9%. Deben administrarse con una jeringuilla y una sonda flexible bien lubricada, la que debe ser insertada 4 a 6 centímetros dentro del recto.

Midazolam bucal: dosis: 0,3 mg/kg. Se dispersa la solución entre el labio inferior y la encía. Puede ser una alternativa terapéutica en presencia de la primera crisis convulsiva.

Es conveniente aclarar que en el manejo inicial de una crisis epiléptica, no se debe administrar la fenitoína. Este medicamento se debe diferir para el estado de mal epiléptico.

 En numerosas ocasiones cuando el niño es conducido al consultorio médico de la familia o al departamento  de emergencia de una institución hospitalaria,  ya han transcurrido varios minutos del comienzo de la crisis. Este factor hay que valorarlo en el momento de decidir la conducta terapéutica. Es estrictamente necesario no esperar a que el paciente reúna los clásicos criterios de estado de mal epiléptico para iniciar el tratamiento medicamentoso.

ESTADO DE MAL EPILEPTICO (STATUS EPILEPTICUS)
Dr. Desiderio Rafael  Pozo Lauzán.

Doctor en Ciencias Médicas.

Profesor Titular y Consultante.

Especialista de  Pediatría y de Neurología de Segundo Grado.

Hospital Pediátrico Universitario William Soler


Concepto

A través de los años se ha definido como una crisis epiléptica de una duración mayor de 30 minutos  o una serie de crisis epilépticas en las que la conciencia no se recupera entre las crisis en un período mayor de 30 minutos.

Recientemente, se ha definido esta entidad tomando en consideración los puntos de vista terapéutico y operativo de la siguiente manera:

1.-Una condición epiléptica aguda con crisis generalizadas continuas de una duración de  5 minutos o más.

2.-La presencia de crisis intermitentes durante un período de 15 minutos o más.

3.-La observación de crisis eléctricas (descargas continuas en el electroencefalograma sin manifestaciones clínicas) durante un período de 15 minutos o más.

Etiología 

Existen 3 principales subtipos de acuerdo  a la etiología: 

1.-crisis epilépticas febriles prolongadas (estado de mal epiléptico febril).

2.-Estado de mal  epiléptico idiopático (no hay lesión cerebral).

3.-Estado de mal epiléptico sintomático: las crisis ocurren como resultado de un trastorno neurológico de base o trastorno metabólico.

Nota: Cualquier factor etiológico de una crisis epiléptica aguda sintomática puede causar un estado de mal epiléptico. 

Cuadro clínico

El estado de mal epiléptico puede ser  convulsivo y no convulsivo.

Convulsivo (más frecuente): crisis tónico-clónicas generalizadas, crisis parciales simples con manifestaciones motoras y mioclonías. Las crisis tónicas raramente se observan en esta entidad.

No convulsivo: ausencias, crisis parciales simples con manifestaciones autonómicas,  crisis parciales complejas.

Principales complicaciones 

Edema cerebral, hipertensión intracraneal, hemorragias intracraneales, hipotensión arterial, hipertensión arterial, hipertermia, aumento de secreciones bronquiales, insuficiencia respiratoria, broncoaspiración, acidosis metabólica, fallo multiorgánico, insuficiencia renal aguda, coagulación intravascular generalizada, rabdomiolisis.

Conducta  a seguir

Desde el inicio es muy importante  efectuar un interrogatorio detallado con el objetivo de identificar la causa.

Cuando se efectúe el diagnóstico de estado de mal epiléptico resulta indispensable de forma inmediata ingresar al paciente  en una Sala de Cuidados Intensivos.

De acuerdo a los posibles factores etiológicos se indicarán diferentes exámenes complementarios: hemograma, gasometría, determinación de electrolitos en sangre, calcio, glucosa, magnesio, urea,  estudio del líquido cefalorraquídeo, determinación de antiepilépticos en sangre, estudios virológicos, toxicológicos,  neuroimagenológicos (tomografía axial computadorizada de cráneo, imagen por resonancia magnética de cráneo), entre otros.

Tratamiento

1.-Preventivo:

--Administrar los antiepilépticos en forma adecuada.

--Evitar la suspensión brusca de antiepilépticos.

--Tratamiento precoz y eficaz de las crisis epilépticas agudas.

2.- De soporte o sostén.

--Mantenimiento adecuado de la vías respiratorias y circulatorias y monitoreo de  dichas funciones.

--Administración de oxígeno.

--Además, aplicar todas las medidas en la conducta inicial de  una crisis convulsiva.
3.-Tratamiento  medicamentoso:

El tratamiento precoz  se recomienda con el objetivo primordial de  evitar o minimizar la hipoxia para evitar la aparición de secuelas que pudieran ser permanentes.

Medicamentos de 1ra línea:

Benzodiazepinas: 

(Lorazepam, Diazepam, Midazolam): constituyen las drogas de elección al comienzo del tratamiento. Son muy efectivas y tienen una acción rápida.

1.-Lorazepam.  (No disponible hasta el momento actual en nuestro país).

Dosis: 0,05-0,1 mg/kg por vía intravenosa a razón  de 0,5 a 2 mg/min. No más de 4 mg por dosis. Se puede repetir a los 5 minutos.

Es  muy efectivo. El comienzo de la acción terapéutica es  similar  al  diazepam (entre 2  y 3 minutos y la duración entre 12 y 24 horas (mayor que el  diazepam().

Las concentraciones plasmáticas se pueden obtener  entre los  5 y  10 minutos.

 Es  menor la posibilidad de que ocurran depresión respiratoria e hipotensión arterial que con el diazepam.

2.-Diazepam.

Dosis: 0,2 a 0,3 mg/kg a razón de no más de 2mg/minuto, por  vía intravenosa. No más de 10 mgs en cada dosis. Un máximo de 3 dosis. La duración máxima de la acción terapéutica es de 5 a 10 minutos. Se debe administrar directo a la vena. No en tubo.

Vía rectal: 0,5 mg/kg/dosis.

El diazepam y el lorazepam no se deben utilizar por vía  intramuscular porque tienen una absorción lenta y errática y además pueden ocasionar trastornos en el lugar de la inyección.

3.- Midazolam.

 Dosis de entrada: 0,15-0,5 mg/kg directo en vena lentamente, a un ritmo  no mayor de 4mg/minuto. Seguido por una  perfusión continua a razón de 5-32 µg/kg/min.

Es una benzodiazepina soluble en agua. Pasa muy rápido la barrera hematoencefálica y tiene una recuperación neurológica rápida.
Cuando no es posible administrar el lorazepam o el diazepam  por vía endovenosa se puede administrar el midazolam por vía intramuscular a una dosis de 0,2mg/kg. Se reportan muy buenos resultados. 

El midazolam ocasiona escasa depresión cardiorrespiratoria

Medicamentos de 2da línea:

1.-Fenitoína.

Dosis de carga o bolus: 20 mg/kg/ por vía  endovenosa. Pueden incrementarse 10 mg/kg hasta llegar a un máximo de 30mg/kg (dosis  total).

Se debe administrar a razón de no más de 1mg/kg/minuto. Máximo de 50mg/minuto. Pueden  existir complicaciones como arritmia, asistolia, hipotensión arterial u otras.

La administración en solución de glucosa puede dar lugar a un precipitado  y la acción no es efectiva.

Dosis máxima: 1000 miligramos. Comienzo de la acción entre 10-30 minutos y duración entre 12-24 horas. Dosis de mantenimiento: 3-8 mg/kg/día.

2.-Fosfenitoína.

Dosis: 15 a 20 mg/Kg, a razón de 3 mg/min

Es una prodroga de la Fenitoína. Se convierte muy rápidamente en fenitoína.
 Este medicamento no contiene propilenoglicol que se emplea como diluente en la fenitoína. Es soluble en agua. Puede administrarse por vía endovenosa. Es compatible con cualquier solución que se administre por esta vía.

Se puede emplear también por vía intramuscular ya que  se absorbe  bien.

Se había planteado que este medicamento produce menos trastornos cardíacos que la fenitoína. Sin embargo, con posterioridad se reportaron  complicaciones  cardiovasculares serias,  incluso la muerte.

Hasta el momento actual existe escasa experiencia en el  tratamiento de los niños con este medicamento.

3.-Fenobarbital

Dosis de carga (bolus): 

Recién nacidos: 20-30mg/kg endovenoso.

Niños mayores: 15-20mg/kg endovenoso. A razón de 2 mg/kg/minuto.  Máximo: 30 mg/minuto. Dosis máxima total de 1000 miligramos.

Puede administrarse por vía intramuscular  si no fuera posible la canalización de una vena.

El fenobarbital es una alternativa a la fenitoína  en el manejo del estado de mal epiléptico neonatal. Este medicamento es menos soluble en lípidos que las benzodiazepinas y la fenitoína. Aunque pudiera demorar el cese de las crisis (15-30 minutos) debido a su vida media larga, los efectos terapéuticos persisten hasta 48 horas. Algunos sugieren administrar el fenobarbital antes que la fenitoína.

Estado de Mal epiléptico Refractario

Se ha definido  como la ausencia de respuesta del estado de mal epiléptico al tratamiento en forma secuencial de benzodiazepinas, fenitoína y el fenobarbital.

No existe un consenso para el tratamiento de esta condición.

Mostraremos algunas de las opciones  recomendadas:

1.-Paraldehido.

Dosis de carga o ataque (bolus):150-200mg/kg  en solución  al 5% por vía endovenosa  Se administra en un período entre 15 y 20 minutos.

 Después se debe  administrar una dosis de 20 mg/kg/hora  en solución al 5% en un frasco de cristal. (El paraldehido no es compatible con plástico) .El goteo se controla de acuerdo a la respuesta de las crisis.

2.- Acido valproico:

Dosis: 15 a 20 mg/kg a razón de 5 mg/kg/hora, por vía intravenosa continua.

Máximo de 40 mg/kg.

No ocasiona efectos  cardiovasculares serios o en el lugar de la  administración endovenosa.

A través de los años se sugería su administración por vía rectal.

Desde que se comenzó a comercializar este medicamento  por vía intravenosa
se recomienda su administración en el estado de mal epiléptico refractario previamente a la administración de anestésicos.

3.-Propofol:

Es un anestésico no barbitúrico.

Dosis de carga o bolus: 2-3 mg/kg, por vía endovenosa durante 5 minutos, seguido por una dosis de 2-10mg/kg/hora en administración endovenosa continua.

Tiene propiedades hipnóticas y anticonvulsivantes. Es liposoluble.

Comienzo rápido  de la acción terapéutica  y una recuperación también rápida.

Produce menos cardiodepresión que el tiopental y el  pentobarbital.

4.-Tiopental: (Inducción de un coma barbitúrico).

Dosis de entrada: 3- 5mg/kg  IV en 2- 3 minutos. Seguida de una perfusión continua a  1-5 mg/kg/h.

Niveles terapéuticos en 30 segundos.

Es el barbitúrico de acción terapéutica más rápida.

5.-Pentobarbital. (Inducción de un coma  barbitúrico).

Es un metabolito del tiopental.

Dosis: 5-15mg/kg intravenoso a un ritmo de 25-50 mg/min.

Posteriormente se mantiene una dosis de 0,5-3 mg/kg/h.

Tiene una recuperación neurológica  lenta.

6.-Lidocaína.

Es un anestésico local.

Dosis de ataque o bolus: 2 mg/kg  (25-50mg/min) por vía intravenosa. Si las crisis no ceden se continúa con una perfusión de 4 mg/kg/hora. No más de 12 horas.

NOTA: Algunos  recomiendan el empleo del midazolam en el tratamiento del estado de mal epiléptico refractario.

Tratamiento  al alta

La administración de medicamentos como mantenimiento después que se ha controlado el estado de mal epiléptico resulta polémica. Sin embargo, es obvio que  en  niños con daño cerebral  o que previamente  hayan tenido crisis epilépticas recurrentes debe indicarse tratamiento por vía oral con drogas antiepilépticas  de acuerdo a la evolución de las crisis.

Debe valorarse al paciente tomando en consideración, además de la clínica, los resultados del electroencefalograma y de los estudios imagenológicos.

PARALISIS CEREBRAL

Dra Albia J. Pozo Alonso 
 Doctora en Ciencias Médicas
Especialista de Segundo Grado en Pediatría y Neurología                                                                     

Profesora e Investigadora Auxiliar Hospital Pediátrico Universitario “William Soler”    
Dr Roberto Alvarez Fumero

Especialista de I Grado en Pediatría. Profesor Auxiliar en Pediatría

Máster en Atención Integral al niño. Hospital Pediátrico Universitario “Juan Manuel Márquez”            

                                                                                                      

Concepto

La parálisis cerebral se define como un grupo de trastornos del movimiento y de la postura, que causan limitación en la actividad y son atribuidos a alteraciones no progresivas que ocurren en el cerebro en desarrollo. El trastorno motor  es persistente  (pero no invariable) y se acompaña con frecuencia de alteraciones de la sensibilidad, cognición, comunicación, percepción, comportamiento y/o crisis epilépticas.

Epidemiología. La prevalencia es variable: 1,5 a  4,9 por 1000 nacidos vivos. Es la causa más frecuente de discapacidad motora en el niño.

Etiología

Puede  ser de origen prenatal, perinatal o postnatal:

I. Factores prenatales:                                                                                                                             

  1. Hemorragia materna.

  2. Hipertensión arterial materna.

  3. Diabetes materna.

  4. Toxemia gravídica.
  5. Prematuridad

  6. Hipertermia materna.

  7. Corioamnionitis.

  8. Exposición a radiaciones.

  9. Infarto placentario.

10. Gemelaridad.

11. Desnutrición materna.                                                                                

12. Exposición a toxinas.

13. Exposición a drogas y alcohol.

14. Infección por TORCH (toxoplasmosis, rubéola, citomegalovirus y herpes 

       simple.

15. Infección por el virus de inmunodeficiencia adquirida (VIH).

16. Infartos cerebrales arteriales y venosos.

17. Disgenesias cerebrales.

18. Factores genéticos.

II. Factores perinatales:

   1. Asfixia perinatal.

   2. Hiperbilirrubinemia.

   3. Infección perinatal.

III. Factores postnatales:

    1. Traumatismo craneal

    2. Infecciones del sistema nervioso  central.

    3. Accidentes vasculares encefálicos

    4. Anoxia

    5. Intoxicaciones

También se relacionan con la parálisis cerebral cifras elevadas de algunos factores de la coagulación (ejemplo: factor V de Leiden), citoquinas (ejemplo: interleuquinas)  y  de  interferones.

Cuadro clínico

La parálisis cerebral puede expresarse clínicamente por las formas siguientes:

1. Espástica: es la más frecuente. Existe aumento del tono muscular. Se 

        constata hiperreflexia osteotendinosa, clonus y Babinski. Si se realiza la 

        maniobra de suspensión del paciente por las axilas, se aprecia 

        hiperextensión de los miembros inferiores y cruzamiento de las piernas 

       (postura en tijera).

        La parálisis cerebral espástica se puede presentar según los miembros  

        afectados en las formas  siguientes:

a) Monoplejía: es muy rara. Se afecta un solo miembro.

b) Hemiplejía: afecta a un hemicuerpo. En la mayoría de los pacientes predomina  en el miembro superior.

c) Triple jía: afecta ambos miembros inferiores y un miembro superior.

d) Cuadriplejía: es la forma más grave. El tronco y los 4 miembros se afectan. Representa entre un 10 a 40% de las parálisis cerebrales. 

Es frecuente la parálisis bulbar que ocasiona disfagia, sialorrea y disartria. La incoordinación de los músculos orofaríngeos predispone a neumonías  de repetición.

e) Diplejía: Los 4 miembros se afectan con predominio en los miembros inferiores. Es más frecuente en los recién nacidos   pretérminos que en los nacidos a término. Se presenta del 10 al 33%.

f) Paraplejía: Afecta  ambos miembros inferiores. Es rara.

2. Discinética: se caracteriza por la presencia de movimientos involuntarios   en las formas siguientes: corea,  atetosis, coreoatetosis y distonía. 

Las manifestaciones clínicas aparecen de forma gradual. Se presenta hipotonía generalizada con hiperreflexia osteotendinosa.

Pueden presentar cambios explosivos en el tono de la voz, debido a distonía buco-faríngea-laríngea. Pueden  manifestar problemas para la deglución y sialorrea. La encefalopatía hipóxico-isquémica y la hiperbilirrubinemia son causas frecuentes. 

3. Atáxica: es un trastorno de la coordinación de los movimientos  voluntarios. Existe alteración de la marcha y del equilibrio.  Por lo general es causada por disfunción cerebelosa. Se observa hipotonía, temblor intencional, dismetría y aumento de la base de sustentación. 

        Algunos autores reconocen  tres formas clínicas:

a) Ataxia simple: predomina el temblor, dismetría y ataxia de miembros inferiores.

b) Diplejía atáxica: a las manifestaciones de temblor intencional, dismetría se asocia espasticidad de los miembros inferiores.

c) Síndrome de desequilibrio: se asocia con frecuencia con retraso mental, trastorno del lenguaje, nistagmo, estrabismo y dismetría ocular. Existe retraso del desarrollo motor grave.

4. Hipotónica: hipotonía generalizada con hiperreflexia osteotendinosa. Puede predominar en miembros inferiores. Si se realiza una suspensión por las axilas, los pacientes flexionan los miembros inferiores.   

5. Mixta: existen dos tipos en combinación.

Clasificación    

La parálisis cerebral se puede  clasificar de acuerdo con  la etiología, tipo de trastorno motor predominante, gravedad de la afectación, trastornos asociados y la neuroimagen. Una de las clasificaciones más utilizadas es la que contempla  el tipo de trastorno motor predominante.

Clasificación de la parálisis  cerebral

	Etiología
	Prenatal, perinatal y postnatal

	Tipo de trastorno motor predominante
	· Espástica monoplejía,hemiplejía,triplejía,cuadriplejía,diplejía,paraplejía
· Discinética (coreica, atetósica, coreicoatetósica y distónica)
· Atáxica (ataxia simple, diplejía atáxica y síndrome de desequilibrio)

· Hipotónica

· Mixta

	Gravedad de la afectación
	      Se evalúa según:

· Sistema de clasificación de la función motora gruesa

· Sistema de clasificación de la habilidad manual 



	Trastornos asociados
	Retraso mental, epilepsia, trastornos del lenguaje, trastornos de la atención, trastornos de conducta, déficits sensoriales (visuales y auditivos),trastornos de la alimentación, retraso del crecimiento, reflujo  gastroesofágico, malnutrición, trastornos del sueño, trastornos respiratorios, trastornos urinarios, escoliosis, caries dentales, úlceras de decúbito

   

	Neuroimagen
	· Afectación de sustancia blanca periventricular

· Lesiones corticales y  de ganglios basales

· Malformaciones cerebrales


Diagnóstico positivo.

El diagnóstico de la parálisis cerebral es clínico. Debe sospecharse de forma precoz, aunque la confirmación se debe diferir hasta después del primer año de edad cuando exista duda, debido a que los hallazgos semiológicos pueden desaparecer con posterioridad en algunos pacientes, lo que niega el diagnóstico de parálisis cerebral.   

Los antecedentes prenatales, perinatales y postnatales y el resto  de los datos recogidos en el interrogatorio, además del examen neurológico convencional  y 

del neurodesarrollo, pueden aportar elementos de sospecha de una parálisis cerebral.

No se debe afirmar que el paciente tiene parálisis cerebral, si no hay certeza. Sin embargo, esto no significa   que no se comiencen a aplicar, en forma precoz, todas  las medidas de estimulación y de rehabilitación integral cuando existan evidencias que hagan sospechar el diagnóstico. Entre estos signos se destacan los siguientes:

--Alteraciones del tono muscular: hipertonía o hipotonía.

--Hiperreflexia  osteotendinosa, clonus,  signo de Babinski.

--Presencia de asimetrías cuando se evalúa de forma comparativa la actitud  y

  actividad en uno y otro hemicuerpo.

--Persistencia anormal de los reflejos primitivos.

--Postura en extensión de los miembros inferiores.

--Entrecruzamiento de las piernas cuando se efectúa la maniobra de la  

   suspensión vertical.

--Abducción de los pulgares que se observan rodeados por los demás dedos.

--Las reacciones o mecanismos posturales aparecen más tarde en estos niños. 

   Se incluyen en tres categorías: de enderezamiento, de protección y de
   equilibrio. Los de más utilidad  para el diagnóstico son: enderezamiento del
   cuello, de extensión protectora (paracaídas) y el de Landau. 

En el transcurso de la evolución de la parálisis cerebral, el examen físico varía debido a la entrada en función de nuevas áreas del sistema nervioso central que se reclutan por el proceso madurativo y también debido a la evolutividad de las estructuras anatómicas de las lesiones iniciales, entre otros factores, por lo que debe realizarse una rigurosa evaluación clínica en forma dinámica.                                                                                                                                                                                          

Se deben realizar pruebas de neurodesarrollo para explorar diferentes áreas o pruebas de inteligencia de acuerdo con la edad del  paciente.

Exámenes complementarios

No son necesarios para confirmar el diagnóstico de parálisis cerebral. Se deben indicar en cada paciente de forma individual  para determinar la causa del trastorno o para descartar otras entidades que pueden confundirse con parálisis cerebral.

1. Ultrasonido de cráneo: de utilidad cuando se sospecha hemorragia y leucomalacia periventricular, entre otras causas.

2. Tomografía axial computarizada de cráneo (TAC): útil para el diagnóstico 

    de malformaciones congénitas, calcificaciones cerebrales, hemorragias  

    intracraneales y leucomalacia periventricular.

 3. Imagen por resonancia magnética de cráneo (RM): es  de elección para 

     los trastornos de la sustancia blanca, trastornos de la migración neuronal 

     entre otros.

4. Estudios genéticos y metabólicos: se indican de acuerdo con la causa o 

    para  descartar otras entidades.

 5. Electroencefalograma (EEG): si se sospecha la presencia de crisis 

     epilépticas.

6. Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral y potenciales evocados

      visuales: si se sospecha la presencia de déficits sensoriales.

7. Estudios para descartar trastornos de la coagulación: en niños con 

        parálisis cerebral hemipléjica en los que se  sospeche o presenten 

        infarto cerebral.

8. Electromiografía: para evaluar la función motora, sobre todo en niños con  espasticidad.

Diagnóstico diferencial

Los signos típicos de parálisis cerebral como hipotonía, espasticidad, ataxia y distonía pueden estar presentes en otras condiciones de las que se deben diferenciar:

1. Errores congénitos del metabolismo.

2. Heredoataxias espinocerebelosas y otras enfermedades degenerativas.

3. Trastornos neuromusculares como distrofias musculares congénitas y la atrofia espinal infantil tipo I (enfermedad de Werdnig-Hoffmann).

4. Procesos expansivos de fosa posterior.

5. Trastorno transitorio del tono.

Tratamiento

Preventivo

Se deben realizar labores de prevención de las diferentes causas de parálisis cerebral:

1. La atención en forma sistemática hasta el final del embarazo y la 

     orientación a las embarazadas en evitar la ingestión de bebidas   

     alcohólicas, drogas estupefacientes, fumar o exponerse a elementos 

     tóxicos como el plomo, entre otros, y la prescripción de medicamentos  

     solo en caso muy necesario, contribuyen a que su salud se mantenga 

     satisfactoria.

     2.  Se debe valorar el estado nutricional de las embarazadas y orientar una 

     dieta balanceada.

     3.  Atención adecuada de la embarazada durante el parto.

     4.  La atención priorizada de los recién nacidos y de los lactantes es muy 

     importante en la prevención de la malnutrición. Se debe indicar una 

     dieta adecuada, enfatizando en la lactancia materna.

     5.  Se debe realizar un diagnóstico y tratamiento precoz de las infecciones

     del sistema nervioso central que son causa de parálisis cerebral.

     6.  Es necesario evitar los accidentes y traumas en los niños.   

Interdisciplinario 

La atención del paciente con parálisis cerebral debe realizarse en forma precoz e interdisciplinaria y debe incluirse a los padres y demás familiares cercanos y los que se ocupan del cuidado de los niños cuando los padres están trabajando. El médico de atención primaria en colaboración con el pediatra, neuropediatra, fisiatra, terapeuta, logopeda, ortopédico, oftalmólogo, trabajador social y otros intervienen en el tratamiento.

Se debe brindar una asistencia especial a los niños con trastornos del aprendizaje, con la participación de maestros, pedagogos y psicólogos.

Es necesario realizar evaluaciones de forma periódica del grado de neurodesarrollo, con mayor énfasis en los niños menores de 3 a 4 años y del cociente intelectual en los mayores de esa edad.

 Es importante tratar las crisis epilépticas de forma temprana.

Se debe adiestrar a los padres en la conducta a seguir con el niño en las actividades cotidianas como la movilización, vestirse, alimentación, aseo, juegos y otras habilidades, con el objetivo de minimizar los efectos negativos de un tono muscular anormal.

Terapia física

Es muy importante. Se dirige a mejorar la fuerza, flexibilidad y en general, las capacidades motoras básicas para la movilidad funcional en el entorno. Posibilita disminuir las secuelas e impide contracturas y deformidades de los miembros y la columna vertebral.

Existen diferentes formas de terapia física. Debe ser individualizada, sistemática y constante.

Terapia ocupacional

Tiene como objetivo mejorar las capacidades cognitivas, de autocuidado, visuoperceptivas, motoras precisas, la integración sensoriomotora y la función psicosocial.

Tratamiento medicamentoso

En la tabla se muestran diferentes medicamentos que se administran por vía oral para el tratamiento de la parálisis cerebral.

Medicamentos por vía oral en el tratamiento de la parálisis cerebral.

	Tipo de parálisis cerebral
	Medicamento
	Dosis

	Espástica
	Diazepam
	0,12-0,8 mg/kg/día

	Espástica
	Baclofeno
	 Inicio: 2-5 mg/día

 Niños entre 2-7 años hasta 30 mg/día

 Niños > 7 años hasta 60 mg/día

	Espástica y discinética
	Memantina
	 Niños de 4-14 años: 0,5 mg/kg/día

	Distónica
	Trihexifenidilo
	 0,04-0,3 mg/kg/día


Puede emplearse la toxina botulínica por vía i.m en pacientes que presentan espasticidad  localizada y no presentan contractura fija o retracción.

La administración de oxigenación hiperbárica no produce beneficios en la parálisis cerebral.

Tratamiento quirúrgico

Existen  varios procedimientos ortopédicos quirúrgicos que se emplean para corregir deformidades, mejorar la deambulación y por motivos cosméticos. Entre ellos se encuentran: tenotomías de abductores y varias formas de cirugía de la cadera.
Cuando la espasticidad no mejora con la fisioterapia o con medicamentos, los pacientes pueden beneficiarse de la rizotomía dorsal selectiva.

RETRASO MENTAL (DISCAPACIDAD INTELECTUAL)

Dra. Ileana Valdivia Álvarez

Doctora en Ciencias Médicas

Profesor e Investigador Auxiliar

Especialista de 2º de Pediatría

Hospital Pediátrico Docente “Juan Manuel Márquez”

Concepto: 

El retraso mental (RM), es una discapacidad caracterizada por limitaciones significativas tanto en el funcionamiento intelectual como en la conducta adaptativa, expresada en habilidades adaptativas conceptuales, sociales y prácticas. Esta discapacidad se origina antes de los 18 años de edad. 
Este concepto ha evolucionado desde el año 1921, hasta el enunciado en 2002 por la Asociación Americana sobre Retraso mental (AAMR), que propone la sustitución del término “retraso”, por “discapacidad” mental o intelectual (DI), a partir del consenso internacional al respecto y de la Clasificación Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud (CIF) elaborada por la OMS, en 2001.

Sinonimia: Discapacidad mental, Deficiencia mental, debilidad mental, oligofrenia, amencia.

PrEvalencia

El 80% de los niños y adolescentes con discapacidades residen en el tercer mundo siendo la discapacidad intelectual una de las más frecuentes, estimándose  que está presente en  el 3 % de la población infantojuvenil.  

Etiología: 
Es posible  identificar factores de riesgos predisponentes o asociados al retraso mental, relacionados con su momento de aparición:

A. Causas Prenatales:

1. Alteraciones genéticas:
· Síndrome de Down

· Síndrome de X frágil
· Síndromes neurocutáneos
· Otros Síndromes submicroscópicos

2. Alteraciones genéticas metabólicas:
2.1. Neurometabólicos: 
· Trastornos de los aminoácidos.( fenilcetonuria)

· Trastornos de los carbohidratos

· Trastornos de los lípidos

2.2. Otras enfermedades: mitocondriales, peroxisomales, lisosomales y otras

      3. Malformaciones estructurales del sistema nervioso central: 
· Del tubo neural

· De la línea media

· De proliferación y  migración neuronal
      4. Infecciones prenatales: 

· Rubeola

· Toxoplasmosis

· Citomegalovirus

       5. Afecciones obstétricas:
· Hemorragia uterina

· Infarto placentario

    6. Causas dependientes de la madre:
· Edades extremas de la vida fértil (menor de 17 y mayor de 35 años) 

· Malnutrición

· Deficiencia de Yodo, Vitamina A

· Drogas y tóxicos: tabaco, alcohol 

· Agentes teratogénicos: medicamentos, radiaciones

· Enfermedades crónicas: Diabetes mellitus, asma, hipotiroidismo, malnutrición 

B. Causas Perinatales:

1. Por causa de la madre: 

· Distocias del parto

· Hemorragias uterinas

· Hipertensión arterial  y/o eclampsia 
2. Problemas en el niño: 
· Anoxia-hipoxia 

· Prematuridad

· Trastornos metabólicos: hipo/hiperglucemia, hipocalcemia, trastornos electrolíticos

· Accidente cerebrovascular 

· Infecciones 

· Trauma obstétrico

· Hiperbilirrubinemia
C. Causas Posnatales:

· Infecciones graves sistémicas y/o del SNC
· Encefalopatía epiléptica 

· Hipotiroidismo

· Encefalopatía asfíctica
· Intoxicaciones
· Malnutrición grave en el primer año de vida
· Factores psicosocioculturales
D. Causas Desconocidas. Cuando no se puede demostrar una causa o la interacción entre ellas, que justifiquen la discapacidad mental.  

Clasificación y cuadro clínico: 

La Discapacidad intelectual, puede clasificarse en cuatro grados de intensidad, de acuerdo con la insuficiencia intelectual (CI)  presente:
[image: image1.png]Moderado

Cl:entre 50-55y
70

Discapacidad
Intelectual

Cl: entre 35-40y
50-55

Profundo

Cl: entre20-25y
35-40

Cl: entre20-250
menos





 ¿Cuándo sospechar la discapacidad intelectual? 
Por lo general, mientras más grave sea el grado de discapacidad intelectual, más temprano se identificarán los síntomas. Sin embargo, podría ser difícil indicar la manera como la discapacidad intelectual afectará a los niños más tarde en la vida. Hay muchos síntomas que  ¨sugieren estar alertas¨. 
Por ejemplo, los niños con discapacidad intelectual puede que: 
· Se sienten, gateen o caminen más tarde que otros niños 

· Aprendan a hablar más tarde o tengan problemas para hablar 

· Tengan dificultad para recordar cosas 

· Tengan problemas para entender las reglas sociales 

· Tengan dificultad para ver las consecuencias de sus acciones 

· Tengan dificultad para resolver problemas 
Clasificación Clínica de la Discapacidad intelectual: 

	Edad
	
	 Ligera
	Moderada
	Grave
	Profunda

	Pre-escolar (0 a 5 años)
	Frecuencia
	85%
	10%
	4%
	2%

	
	Categoría pedagógica
	educable
	entrenable
	Entrenable/custodiable
	custodiable

	
	Características clínicas
	Habilidades sociales y comunicación. Retardo sensorimotor mínimo. Lenguaje y autovalidismo retardados.
	Comprensión y lenguaje lentos.

Entrenamiento de hábitos y autoprotección


	Pobre desarrollo motor y lenguaje. No autovalidismo. Poca capacidad de comunicación
	Capacidad sensori-motora mínima

Requieren cuidados permanentes. No autonomía

	Escolar ( 6 a 18 años)
	
	Aprendizaje académico hasta 6to-7mo. Grado. Adquieren habilidades sociales y laborales
	Aprendizaje elemental de escritura, lectura y cálculo. No superan el 4to. Grado académico

Entrenamiento social y ocupacional
	Adiestrados en lenguaje y cuidado personal.

Aprenden alfabeto y calculo simple
	Tareas simples de autovalidismo en Instituciones protegidas bajo supervisión

	
	Tipo de supervisión
	En Comunidad, independiente o supervisada
	En Comunidad supervisada o Instituciones
	En Comunidad supervisada o Instituciones
	En Comunidad con supervisión permanente o Instituciones


Diagnóstico:

       Anamnesis: 
· Explorar factores y situaciones que estén vinculadas a las causas del R.M  (Antecedentes perinatales, epilepsia, traumatismos, intoxicaciones, infecciones del Sistema nervioso central)
· Informaciones aportadas por cuidadores y/o maestros

· Interrogar sobre cronología en la adquisición de habilidades del neurodesarrollo

· Reconocer origen cultural y tipo de familia.
    Examen físico: 
· Buscar rasgos dismórficos craneofaciales, lesiones cutáneas, malformaciones somáticas asociadas, defectos motores,  y alteraciones del movimiento.
· Realizar siempre valoración nutricional y medición del perímetro cefálico.
· Evaluación del neurodesarrollo para la edad

· Exploración de habilidades en la comunicación, lenguaje y adaptación social
  Exámenes complementarios: (según causa probable)

· Estudios Genéticos: cariotipo, cromatina sexual, dermatoglifos, estudios moleculares.
· Estudios Metabólicos: Pruebas metabólicas en orina y suero, cromatografía de aminoácidos, pruebas enzimáticas
· Estudios Neurofisiológicos: Potenciales evocados auditivos, visuales, Electroencefalograma.
· Estudios de Imágenes: Rx de cráneo, Tomografía Axial, Resonancia Magnética.

· Otros: Biopsia (músculo, piel, nervio, conjuntiva), Líquido cefalorraquídeo, pruebas inmunohistoquímicas.
Examen psicométrico: 

Menor de 4 años: Test de desarrollo que miden Edad de desarrollo (ED) y cociente de desarrollo (CD).

· Gesell 

· Brunet Lezine

· Bayley 

 Mayor de 4 años: 

· Maduración mental de Terman: edad mental (EM)

· Test de Inteligencia (Weschler y Stanford-Binet): cociente intelectual (CI)
1. Diagnostico positivo: 
2. Función intelectual (CI ≤ 70)  o  2 desviaciones típicas por debajo de la media

3. Afectación en dos o más de las siguientes áreas de adaptación: 

· Comunicación

· Cuidado de si mismo

· Convivencia domestica

· Habilidades sociales interpersonales

· Utilización de recursos comunitarios

· Autocontrol

· Salud

· Seguridad

· Actividades académicas funcionales

· Tiempo libre

4. Su inicio debe ser antes de los 18 años
La edad y el modo de inicio dependen de la causa y de la gravedad. Los retrasos más graves tienden a reconocerse más temprano, sobre todo cuando se asocian con síndromes fenotípicos característicos; por el contrario, el retraso leve de origen desconocido, se evidencia más tarde.
No existen características físicas específicas asociadas con el retraso mental.

Cuando forma parte de un síndrome específico, estarán presentes las características clínicas de este síndrome. Por otra parte, cuanto más grave es el retraso, tanto mayor es la probabilidad de enfermedades neurológicas, neuromusculares, visuales, auditivas, cardiovasculares y de otro tipo.

Tratamiento: 
1. Etiológico: 
· Prevenir insulto pre-peri-postnatales.
·  Consejo genético.
· Diagnóstico precoz de afecciones como el hipotiroidismo congénito y la fenilcetonuria.
2. Sintomático, para controlar:

· Manifestaciones conductuales y/o emocionales, como agresividad y autoflagelaciones, hiperactividad, impulsividad, ansiedad, descompensaciones psicóticas y otras.

· Crisis convulsivas.

3. Pedagógico, según el caso:
· Ubicación en Escuela Especial. 

· Centros Médico-Pedagógicos 

4. Psicológico: dirigido al paciente y a su familia.

5. Rehabilitatorio: dirigido a que  el discapacitado alcance el máximo de sus posibilidades físicas, mentales, sociales, educacionales y laborales. La inserción laboral, en aquellos pacientes con potencialidades, debe lograrse al concluir su etapa educativo-instructiva (18 años ó más).

Resulta de suma importancia la Estimulación Temprana que consiste en la utilización y aplicación de procedimientos y programas que facilitan el desarrollo durante la primera infancia, en niños que poseen discapacidades o minusvalías o que estén en riesgo de presentarlas, en la cual resulta imprescindible la participación activa de la familia y de especialistas de diferentes disciplinas. Para lograr estimulación temprana resulta necesario: 

· Identificar  precozmente la discapacidad o el riesgo de que ésta se presente.

· Tratamiento temprano

Conducta a seguir. 

El tratamiento debe poseer un enfoque pluridimensional e individualizado y en el que debe participar la familia, la Comunidad y un equipo  de profesionales formado por:  
· Médicos de Atención Primaria

· Especialistas en Genética, Neurología, Psiquiatría, Logopedia

· Psicólogos

· Defectólogos

· Terapeutas ocupacionales

· Trabajadores sociales 

· Especialistas en Educación Especial
Consideraciones terapéuticas:

· Al anunciar el diagnóstico a la familia, debe hacerse de un forma ética, conservando la privacidad, considerar sus características psicosociales, ofrecer una información lo más completa y precisa, y siempre establecer estrategias para el futuro.
· Deben explicarse los aspectos relacionados con el cuidado de la salud general como el crecimiento y desarrollo, vacunaciones, otras enfermedades y discapacidades asociadas.

· La familia debe ser entrenada en el manejo afectivo y conductual del paciente, para fomentar la estimulación psicosensorial, acorde con las distintas etapas de desarrollo y con los problemas de cada una de éstas, sin asumir actitudes potencialmente psicopatógenas.

· El paciente debe ser atendido y orientado psicológicamente según su nivel intelectual y sus conflictos, de acuerdo con las distintas etapas de desarrollo, teniendo en cuenta la orientación vocacional, sexualidad y vida en comunidad.

· El tratamiento pedagógico del niño o adolescente consiste en la ubicación en el tipo de enseñanza apropiada (según sus discapacidades); el tratamiento laboral del adolescente o adulto debe orientarse a la vinculación a talleres u otras tareas laborales supervisadas o no, en dependencia del grado de desempeño en éstas.
· Trasmitir confianza en las potencialidades individuales para su desarrollo real y práctico.
· El tratamiento sintomático debe estar orientado a atender los síntomas de las enfermedades subyacentes, y los síntomas emocionales y psiquiátricos asociados al retraso mental como ansiedad, depresión, excitación, agresividad, psicosis y otros trastornos.
PRONÓSTICO
Está Íntimamente vinculado a:
· La severidad o grado del Retraso.
· Su etiología.
· Carácter estático ó progresivo de la afección primaria.
· Tratamiento pedagógico.
· Medio social en el que se desarrolla el niño 
En Cuba durante los años 2001 al 2003 se realizó un estudio sobre las discapacidades psicopedagógicas, sociales y genéticas. En relación a la discapacidad  intelectual se obtuvieron los resultados que se muestran en la siguiente tabla: 
ESTUDIO  DE DISCAPACIDADES  EN CUBA:

	PROVINCIA 
	TASA/100 HABITANTES 

	Pinar del Río 
	1.52 

	La Habana 
	1.16 

	Ciudad Habana 
	0.64 

	Matanzas 
	1.09 

	Villa Clara 
	1.33 

	Cienfuegos 
	1.31 

	Sancti Spíritus 
	1.17 

	Ciego de Ávila 
	1.47 

	Camagüey 
	1.44 

	Las Tunas 
	1.34 

	Holguín 
	1.60 

	Granma 
	1.21 

	Santiago de Cuba 
	1.65 

	Guantánamo 
	1.65 

	Isla de la Juventud 
	1.05 

	Total 
	1.25 


DISCAPACIDAD INTELECTUAL. 2003.


Cefalea en la Infancia

Dr. José Vargas Díaz

Profesor titular. Especialista de 2do. Grado de Pediatría y Neurología

Investigador Auxiliar. Máster en Ciencias

Concepto: dolor localizado por encima de la línea orbitomeatal. 
Etiología

 SHAPE  \* MERGEFORMAT 



Cuadro clínico de las cefaleas primarias de mayor frecuencia de presentación. 

· Cefalea migrañosa
· Migraña sin Aura 

A. al menos 5 crisis cumpliendo los siguientes criterios de B a D:

B. duración entre 1 y 48 horas

C. al menos 2 de los siguientes

      - bilateral o unilateral (frontal o temporal)

      - pulsátil

      - de moderada a severa intensidad

      - agravada por la actividad diaria

D. durante la crisis al menos 1 de los siguientes

      - náuseas y/o vômitos

      - Fonofobia y/o fotofobia    

· Migraña con Aura (14 – 30%)

A. además de los criterios de Migraña sin aura, al menos 2 que cumplan los   criterios de B y C.

B. al menos 3 de los siguientes

    - Síntomas de auras por disfunción cortical o de tallo

    - Aura que se desarrolla gradualmente en los próximos 4 minutos o 2 
      o más  síntomas ocurriendo en sucesión

    - Aura que no dura más de 1 hora

    - dolor que sigue al aura en un lapso menor de 60 minutos

C. No evidencia de enfermedad orgánica que la justifique.

Migrañas con Aura: tipos de aura

· Aura típica con cefalea migrañosa

· Aura típica con cefalea no migrañosa

· Aura típica sin cefalea

· Migraña hemipléjica familiar

· Migraña hemipléjica esporádica

· Migraña tipo basilar

Equivalentes migrañosos. Su característica principal es el “trastorno transitorio de la función neurológica”

Tortícolis paroxístico benigno

· Ataque episódico en el lactante

· Inclina la cabeza hacia un lado

· Duración de minutos o días

· La cabeza retorna a la posición normal

· Remisiones y recurrencias mensuales

· Palidez, irritabilidad, palidez, vómitos

Vômitos cíclicos

· Náuseas y vómitos episódicos y recurrentes

· Duración horas (1hora a 5 días )

· Normalidad entre los ataques

· No otra causa que los justifique

Dolor abdominal recurrente

· Episodios de dolor abdominal

· Duración de 1 a 72 horas

· De moderada a severa intensidad

· Sin respuesta a tratamientos

· Dolor en línea media o periumbilical

· Anorexia, náuseas, vómito o palidez

· No causas conocidas

Vértigo paroxístico benigno
· Episodios múltiples de vértigos

· Duración de minutos a horas

· Resolución espontánea

· Valoración neurológica y vestibular normal

· En ocasiones con nistagmo y vómitos
Cefalea en ¨punzón de hielo¨ del adolescente

· Dolor intenso en la parte superior de la cabeza

· Que derriba al paciente

· Termina rápidamente

· Los episodios se repiten por días o meses

· Remiten espontáneamente

· No requieren tratamiento

· Sí tranquilizar a los padres

Síndrome de Alicia en el País de las Maravillas

· Alucinaciones visuales y sensoriales

· Distorsión del tiempo

· Y de la imagen corporal:
    -   Micropsias 

         - Metamorfosis

· Cefalea tensional

   a- episódica

   b- crónica

· Sorda y continua

· Al despertar y puede continuar todo el día

· No se agrava con la actividad física

· No náuseas, vómitos, fonofobia ni fotofobia
EPIDEMIOLOGIA

La cefalea es el motivo de consulta neuropediátrica más frecuente. Cuanto mayor es el niño, mayor es la probabilidad de presentar cefaleas. Existen reportes que afirman que en edades escolares, entre el 38 y 50% de los niños tienen cefaleas.

Aunque las cifras difieren entre los diversos autores, edades de los pacientes y tipos de estudios, se ha estimado que entre 1 y 2% de niños en edades de hasta 7 años han tenido episodios de migraña y alrededor de 2,5% presenta cefaleas no migrañosas. A su vez, alrededor del 5% ha presentado cefalea migrañosa en los primeros 15 años de vida. Diversos estudios sugieren que la cefalea no migrañosa más frecuente en niños y adolescentes es la de tipo tensional. 
Consideraciones diagnósticas ante una cefalea

Aspectos a tener en cuenta en la anamnesis
· Frecuencia de las crisis

· Horario, circunstancias del inicio de la cefalea

· Características y localización del dolor

· Síntomas precedentes y/o acompañantes

· Desencadenantes

· Relación con la menstruación

· Duración

· Antecedentes familiares

· Antecedentes personales

· Perfil emocional

Una correcta anamnesis permite clasificar la cefalea en uno de los siguientes perfiles temporales:

· Agudas (infecciones, traumas, hemorragias)

· Agudas recidivantes (migraña, sinusitis)

· Crónicas no progresivas (cefalea tensional)

· Crónicas progresivas (tumores, disfunciones valvulares)

· Mixta

Examen físico en un paciente con cefalea

Se debe hacer un examen lo más completo posible tanto general como neurológico, haciendo énfasis en:

· Estado mental

· Exploración del cráneo

- mensuración: macro o microcefalia
- palpación: senos, signos gatillo de neuralgias, articulación  

  Temporo mandibular, espasmos de la musculatura cervical.

- percusión: Signo de ¨olla cascada¨ 

- auscultación: soplos

- signos meníngeos

· Pares craneales: especialmente oculomotricidad y Fondo de ojo

· Sígnos de Hipertensión endocraneana

· Signos vitales, presión arterial, pulsos periféricos (en especial los  

  femorales).
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Aproximación diagnóstica ante diferentes patrones clínicos de las cefaleas

· “Cefalea crónica continua, de baja intensidad, en ausencia de síntomas o signos neurológicos asociados”:
           Improbable una enfermedad intracraneal   

· “Cefalea intermitente, sobre todo si hace que el niño parezca y se sienta enfermo, de la que el niño se recupera por completo y se encuentra normal entre las crisis”:

           Suele deberse a Migraña
· “Cefalea intensa, de comienzo reciente, distinta de cualquier otra experimentada anteriormente y de la que el niño nunca se recupera, hasta la línea basal normal”:

           Enfermedad intracraneal significativa
Investigaciones en un paciente con cefalea
Primero recordar que: ¨Un estudio por imágenes sirve para descartar un tumor cerebral pero en su ausencia, no explica ni cura la cefalea¨. No sustituye la anamnesis ni al examen físico general y neurológico. 

Valorar indicar imágenes si:

· Hay signos neurológicos anormales

· Aumento en frecuencia e intensidad del dolor

· Dolor que despierta en la noche o al levantarse

· Empeora al toser, estornudar, o hacer esfuerzos físicos

· Cefalea que aumenta o mejora con los cambios de posición de la cabeza
· Cambios de conducta o del desempeño académico de forma significativa
EEG en la Cefalea

     - sólo para descartar la Epilepsia Parcial  Benigna del lóbulo occipital

En general no realizar estudios si

      - APF positivos de migraña

      - si el cuadro clínico establece el diagnóstico con claridad. Ejemplo: migraña, cefalea tensional.
Complicaciones de la migraña

· Migraña crónica: cefaleas de >15días/mes/3 meses

· Status migrañoso: cefaleas >72 horas sin alivio

· Infarto migrañoso

· Aura persistente sin infarto ( > de1 semana)

· Migraña como desencadenante de crisis epilépticas

Consideraciones terapéuticas de las Cefaleas

Migraña: 

· Una buena consulta disminuye a la ½ las crisis de cefalea. La consulta como placebo

           - Eduque al paciente y a la familia

           - Busque factores desencadenantes de cefalea

           - No use opiáceos ni drogas adictivas

· Estrategias

          - Tratamiento de la fase aguda

          -  Profilaxis

· Fase Aguda

          -  Comience rápidamente el tratamiento.

          -  El sueño pone fin a las crisis: use algún somnífero

          -  AINE: Ibuprofén 5-10 MG/Kg./dosis
Migraña. Profilaxis

· Propranolol: 1 -  2 MG/Kg./día repartidos en 2 dosis
· Valproato de sodio o magnesio: 20-60 MG/Kg./día

· Amitriptilina : 10-25 MG al acostarse

· Ciproheptadina:  0.25 MG/Kg./día repartidos en 2 a 4 dosis

Deben tenerse en cuenta las reacciones adversas, tolerancia  y contraindicaciones de cada medicamento antes de ser indicado.
Cefalea tensional

a- Tratamiento abortivo

· Acetaminofén 15 mg/kg./día

· Ibuprofeno 10 mg/kg./día

b- Tratamiento profiláctico

· Amitriptilina 0.5 – 1 mg/kg./día
Indicaciones generales al paciente con cefalea

· Protegerse del sol y controlar posibles factores desencadenantes

· Dormir bien y evitar el trasnochar

· Evitar el ayuno prolongado

· Fijarse si algún alimento induce las cefaleas y retirarlo de la dieta

· Evitar la sobre exposición frente a la televisión y el computador

· Realizar un calendario de cefaleas

· Tomarse el analgésico al inicio del dolor.

La enfermedad Cerebrovascular en la Infancia

Dr. José Vargas Díaz

Profesor titular. Especialista de 2do. Grado de Pediatría y Neurología

Investigador Auxiliar. Master en Ciencias


Concepto

Bajo esta denominación se incluyen aquellas anormalidades cerebrales resultantes de un proceso anatomopatológico que afecta a los vasos sanguíneos y se incluyen las lesiones de la pared del vaso, la oclusión de la luz vascular por trombos o émbolos, la rotura de un vaso, alteración en la permeabilidad de la pared vascular, aumento de la viscosidad u otro cambio en la calidad de la sangre. Las lesiones del parénquima cerebral, pueden ser de dos tipos: isquémica, con o sin infarto y hemorrágica.

Epidemiología

Schoenberg y col. en la década de los setenta en Rochester, Minesota  reportaron una incidencia de los ictus en menores de 15 años de: 2.52 por 100 000 por año (1.89 por 100 000 por año para los hemorrágicos y 0.63 por 100 000 por año para los isquémicos). Otros autores posteriormente reportaron cifras mucho más altas como Giroud y col. que reportaron el riesgo de ictus en menores de 16 años en 13 por 100 000 por año.

En recién nacidos se reporta que los ictus ocurren en 1 por 4000 nacidos vivos, claramente más frecuente que a otras edades pediátricas, siendo el 80% de los mismos isquémicos y el resto son debidos a trombosis senos venosos o hemorragias (excluidas las hemorragias subaracnoideas e intraventriculares del prematuro).

Los ictus infantiles son más frecuentes en varones y de raza negra.

La edad más frecuente para los ictus isquémicos y hemorragias intraparenquimatosa es el primer año de la vida, donde ocurren la tercera parte de estos casos. La hemorragia subaracnoidea (HSA) en la edad pediátrica, es más frecuente en los adolescentes. El 57% de las HSA en el adolescente son por ruptura de aneurismas intracaraneales. 

 Factores de riesgo

Para el Recién nacido: cardiopatías, trastornos de la coagulación, infecciones, traumas, drogas, trastornos maternos y placentarios y la asfixia perinatal. En ocasiones confluyen varios factores que aumentan el riesgo, sobre todo la asfixia y los trastornos de la coagulación sanguínea.

En el niño mayor se han identificado más de 100 factores de riesgo de ictus aunque los siguiente cinco son los más frecuentes:

· Cardiopatías congénitas y adquiridas

· Enfermedades sanguíneas dadas por los estados protrombóticos y la anemia drepanocítica

· Las infecciones incluida la vasculopatía postvaricela

· Los trastornos metabólicos

· Las vasculopatías agudas y transitorias y las de curso crónico

Diagnóstico y Tratamiento

Es necesario elevar el conocimiento sobre la Enfermedad Cerebrovascualar de

la infancia tanto en el personal de la salud como en la población en general.

Consideramos útil tratar de protocolizar el manejo de los ictus infantiles en nuestro país, comenzar por realizar acciones educativas tanto en la población en general, como en los propios médicos y enfermeras de la atención primaria así como, de los pedíatras de cualquiera de los niveles de atención de nuestro sistema de salud. 
El conocer que existe la ECV tanto en adultos como en niños, el saber que un niño puede desarrollar síntomas y signos expresión de un ictus isquémico o hemorrágico o en relación con una malformación cerebrovascular, sería el primer paso, posiblemente uno de los más importantes, en el proceso del diagnóstico y manejo oportuno de este conjunto de entidades neurológicas que son causa de muerte o de discapacidades en la infancia. 
El identificar tempranamente uno de estos síndromes permite actuar rápidamente, bien ante la sospecha diagnóstica de una malformación cerebrovascular o con el tratamiento de urgencia y el posterior traslado a un centro asistencial, donde existan profesionales con experiencia y recursos, en el manejo de los síndromes cerebrovasculares de los niños. 

La población y el personal de salud deben conocer y estar atentos a un grupo de síntomas y signos fáciles de reconocer. Ellos son:

1. Debilidad o adormecimiento de la cara, brazo o pierna especialmente de

    un lado del cuerpo de comienzo brusco.

2. Confusión, dificultad en el lenguaje o en la capacidad de entender de

    comienzo brusco.

3. Deterioro brusco de la visión de uno o ambos ojos.

4. Dificultad brusca para caminar, mareos, pérdida del balance o la

    coordinación.

5. Comienzo brusco de un dolor de cabeza severo y no habitual sin causa

    conocida.

Los signos que pondrían en sospecha a los profesionales de la salud serían:

1. Hemiplejia o hemiparesia aguda.

2. Hemianopsia parcial o total, pérdida visual de uno o ambos ojos y diplopia.
3. Disartria o afasia.

4. Ataxia, vértigos o nistagmo.

5. Súbita disminución del nivel de conciencia.

Tratamiento en el Area de Salud (Pre-hospitalario) 

- Atender a la capacidad respiratoria, ventilación y función cardiovascular del

   paciente con sospecha de ECV.

- Administrar oxígeno si necesario

- Canalizar una vena, usando suero fisiológico ya que en pacientes

   normoglicémicos la glucosa puede empeorar el daño cerebral isquémico.

- Tratar la hipoglicemia en caso de presentarse, evitando la hiperglicemia, que

   empeora el pronóstico de este tipo de enfermos. 

- Mantener al enfermo en decúbito supino con la cabeza levantada a 45 grados.

- Remitir en condiciones adecuadas a un centro de salud que disponga de

   profesionales y recursos para la atención especializada de los ictus infantiles.

Atención hospitalaria

- Este tipo de paciente debe ser atendido de preferencia en una unidad de

  cuidados intensivos pediátricos y por un equipo interdisciplinario formado por

  el médico y las enfermeras intensivistas, el neuropediatra, el neurocirujano y

  el neurorradiólogo. Otros profesionales como el hematólogo, reumatólogo,

  inmunólogos, etc. participarían dependiendo de las características y causas

  del ictus. 

- Aplicar las medidas neuroprotectoras, tratando enérgicamente:

• La fiebre y la infección en caso de que estén presentes

• Las convulsiones

• La hipo o hiperglicemia

• La hipertensión endocraneana

• Mantener al niño normotenso 

- Tratamiento específico del tipo de ictus ya sea isquémico (arterial o seno 

   venoso) o hemorrágico.
- La valoración por neurocirugía en caso de hematomas lobares grandes,

  ante la necesidad de descompresiones o en el manejo temprano y oportuno 
  de   las malformaciones cerebrovasculares.

- El contar con un radiólogo con experiencia en neuroimagenología y recursos

  técnicos (TAC, RM, RMA, Angio-TAC, Angiógrafo) es esencial para una

  valoración adecuada de la problemática del enfermo y su contribución en la

  decisión en la conducta a tomar.

ATAXIA AGUDA.

Dra Alicia Francisco Martínez

Especialista de 1er grado en Pediatría. Profesora asistente

Hospital Pediátrico docente ¨Juan Manuel Márquez¨


Concepto 

La ataxia es un trastorno del movimiento caracterizado por  la alteración del equilibrio, la coordinación, pérdida de la armonía y precisión, lo que da origen a los movimientos desordenados y no adaptados a su finalidad. Se produce comúnmente por una disfunción cerebelosa, aunque  lesiones a otro nivel del sistema nervioso también pueden provocar descoordinación de los movimientos, que en algunas ocasiones  son llamados  seudoataxias.
Las seudoataxias se identifican fundamentalmente por dos condiciones: la primera es que aunque se manifiestan trastornos de la coordinación de los movimientos y afectación de la marcha, en la exploración se comprueba que no se presentan las manifestaciones que constituyen un síndrome cerebeloso y en segundo lugar, se encuentran asociadas distintas expresiones clínicas que justifican otra localización de la afectación, como puede ser la pérdida de los reflejos osteotendinosos en lugar de los reflejos pendulares de la disfunción  cerebelosa, trastornos sensitivos, piramidales, de afectación de los lóbulos frontales del cerebro y disminución de la fuerza muscular, entre otros.
La ataxia puede ser congénita o adquirida. A su vez, se puede clasificar de acuerdo a la presentación de las manifestaciones clínicas en: agudas, crónicas no progresivas,  progresivas y recurrentes (intermitentes). 
Etiologías MÁS frecuentes de la ataxia aguda

· Cerebelitis 

· Tóxica
· Post traumática

· Procesos ocupativos intracraneales (fundamentalmente de fosa cerebral posterior)

· Otras: post crisis epiléptica y posterior a hipertermia.
Enfermedades que son motivo de ataxia aguda (cerebelosas o no)
Desmielinización postinfecciosa o infección directa

- Ataxia aguda cerebelosa o cerebelitis postinfecciosa

- Encefalomielitis  desmielinizante aguda
- Meningoencefalitis aguda

- Encefalitis de tronco cerebral
Ataxia de origen tóxico

- Intoxicaciones medicamentosas (sobre todo por anticonvulsivos)
- Ingesta de alcohol y drogas

- Inhalación de monóxido de carbono

Ataxia por efecto de masa (ocupativo)
- Tumor

- Lesión vascular (sobre todo hemorrágica, con hematoma)
- Abceso

- Hidrocefalia

Ataxia postraumática

- Contusión cerebelosa o hemorragia

- Síndrome postconcusión cerebral

Ataxia sensorial 
- Síndrome Guillain Barré

- Síndrome de Miller Fisher

Otras causas

- Laberintitis aguda
- Infarto cerebeloso
- Errores congénitos del metabolismo (enfermedades neurometabólicas)
Ataxias agudas recurrentes

- Migraña basilar

- Crisis epilépticas
- Algunas enfermedades neurometabólicas
cuadro clinico

Manifestaciones clínicas fundamentales de ataxia cerebelosa
· Descomposición del movimiento

· Incoordinación motora (esencialmente hipermetría)

· Asinergia

· Adiadococinesia

· Temblor cerebeloso (de acción)

· Hipotonía

· Marcha atáxica (inestable, con aumento de la base de sustentación, como de ebrio y en ocasiones solamente se evidencia al realizar la marcha en tándem)

· Las manifestaciones no empeoran al cerrar los ojos a la maniobra de Romberg

· Ataxia de tronco con limitación para permanecer sentado sin apoyo

· Lenguaje escandido

· Reflejos osteotendinosos pendulares
Cerebelitis aguda 

 Es responsable de alrededor del 40% de todos los casos de ataxia aguda en niños. Se genera en la mayoría de las ocasiones por una desmielinización cerebelosa postinfecciosa. Una pequeña parte se produce por ataque directo del germen sobre el cerebelo. Afecta generalmente a preescolares y en un 70% de los pacientes se reconoce entre 5 y 21 días antes del desarrollo de la misma un proceso infeccioso (80% de los casos). La mayor parte de las ocasiones se trata de  una infección viral, siendo la varicela el antecedente encontrado en una cuarta parte de los casos. 

Su inicio es muy brusco, con una alteración en la marcha que va desde ampliación de la base de sustentación hasta incapacidad marcada para la misma. Se puede acompañar de dismetría, temblor intencional, hipotonía y nistagmo, o sea, el cuadro clínico se caracteriza frecuentemente por una pancerebelitis (afectado el vermis y hemisferios cerebelosos). 

La sintomatología en su expresión máxima se completa en las primeras horas y es característico que no haya signos de hipertensión intracraneal. La recuperación completa con normalización de la marcha puede demorarse entre 3 semanas y 6 meses y se alcanza en el 90% de los casos, con recurrencias solamente en el 5% de los pacientes. 
Ataxia aguda de origen tóxico:

Alrededor del 30% de los casos de ataxia aguda se producen por intoxicaciones.
En preescolares normalmente es por ingesta accidental. Es frecuente la aparición de síntomas cerebelosos tras la ingesta de fármacos sedantes e hipnóticos (anticonvulsivos, benzodiacepinas, antihistamínicos, antidepresivos tricíclicos, toma de alcohol e inhalación de monóxido de carbono). En preadolescentes y adolescentes la intoxicación acontece por la ingesta  de otras drogas como el cannabis, inhalación de disolventes, derivados anfetamínicos o de LSD. Hay que tener en cuenta la toma de fármacos con fines suicidas en pacientes con problemas psiquiátricos. La ataxia no se suele presentar de forma aislada, asociándose comúnmente a una disminución de la conciencia.

Siempre debe tenerse en cuenta la ataxia por piperazina que ocurre entre 2 y 48 horas después de su administración, la que tiene una recuperación rápida y total.

Ataxia postraumática:

La mayoría de las ataxias postraumáticas aparecen de forma precoz tras el traumatismo, formando parte del síndrome postcontusión, asociándose entonces a vómitos y somnolencia. Puede aparecer de forma menos aguda por el desarrollo  de un hematoma intracraneal, con presencia de signos de focalización neurológica y clínica de hipertensión intracraneal.

Ataxia por efecto de masa a nivel encefálico:

Alrededor del 60% de los tumores encefálicos en los niños, asientan en el tronco del encéfalo o en el cerebelo. Normalmente los tumores de fosa posterior se presentan con una ataxia de instauración lenta y progresiva añadiendo síntomas derivados del incremento de la presión intracraneal como cefaleas, vómitos, edema de papila y/o afectación de pares craneales. Sin embargo, puede aparecer una descompensación aguda al desarrollarse una hidrocefalia o un sangrado intratumoral.

 Otras causas de ataxia aguda que se presentan con una combinación ¨característica¨ de síntomas y signos.

Infecciones del SNC

Puede aparecer ataxia en meningitis y meningoencefalitis, tanto de etiología vírica como bacteriana. Normalmente se acompaña de fiebre, cefaleas, vómitos y afectación del estado de conciencia, entre otras.

En las encefalitis con implicación del tronco del encefálico es común la alteración de pares craneales. 

Laberintitis aguda

Afectación del sistema vestibular de etiología infecciosa o traumática. Aparece ataxia junto con vómitos, vértigo, nistagmo y tinnitus. En ocasiones se acompaña de trastornos de la audición.
Accidente cerebrovascular

Debe tenerse en consideración tras un trauma cervical, o en niños con enfermedades predisponentes (enfermedades hematológicas o malformaciones congénitas vasculares).
Ataxias agudas intermitentes (eventos agudos pero repetidos)
Migraña basilar

Suele aparecer ataxia junto a un conjunto de síntomas formado por percepciones visuales positivas, náuseas, vómitos, vértigo, disfunción de pares craneales y finalmente cefalea. Son comunes los antecedentes familiares de  migraña.

Crisis epilépticas

Tanto en fase ictal, como en la fase postictal, es relativamente común la presencia de ataxia. Suelen ser crisis no convulsivas, con o sin alteración de la conciencia, sin movimientos clónicos.

Este tipo de crisis son más frecuentes en niños con enfermedad encefálica previa y suelen coexistir con otros tipos.

Enfermedades metabólicas

El debut de algunos errores innatos del metabolismo se produce en forma de ataxia aguda y se puede asociar con somnolencia, excesivos vómitos o inusual olor corporal. Debe pensarse en ellos si son episodios recurrentes, coexisten con retraso del desarrollo o existe una historia familiar de otros miembros afectos de procesos similares.
Diagnostico Positivo

En la valoración de un niño con ataxia es imprescindible contemplar los siguientes elementos:

Anamnesis rigurosa buscando antecedentes de trauma, infección, ingesta de tóxicos o fármacos, epilepsia, ingesta de alcohol o drogas, problemas psiquiátricos, antecedentes de vacunación reciente.

Buscar en los antecedentes personales episodios previos de ataxia, retardo  del neurodesarrollo u otros problemas neurológicos, evaluar si existen familiares con enfermedades metabólicas o migraña.

Exploración física  y síntomas acompañantes.

Examen físico y neurológico detallado, buscar signos de focalización, signos y síntomas acompañantes como fiebre, afectación de la conciencia que sugieran cuadros infecciosos neurológicos. La cefalea asociada a los vómitos sugieren hipertensión intracraneal, la parálisis de pares  craneales se presenta en los tumores del tronco encefálico, la debilidad muscular ascendente  son constantes del síndrome de Guillain- Barré.

Exámenes complementarios:

De acuerdo a los síntomas que presente el paciente será necesario realizar:

En todo paciente en que no se conozca la causa debe realizarse en la primera evaluación:

· Hemograma con diferencial, eritrosedimentación, PCR
· Glicemia

· Estudios de toxicología en orina, sangre y contenido gástrico en casos de la sospecha de ingestión reciente de alguna sustancia o alimento que pueda ser la causa, teniendo en cuenta las contraindicaciones, precauciones y limitaciones para ¨el lavado gástrico¨. 
· Estudios de neuroimagen: Rx de cráneo y si es posible, Tomografía computarizada o Resonancia magnética de cráneo.

· Punción lumbar y estudio del líquido cefalorraquídeo en caso de no contraindicaciones y sobre todo ante la posibilidad de proceso infeccioso, o postinfeccioso del sistema nervioso central, luego de realizar fondo de ojo y preferiblemente luego de estudios imagenológicos de ser posible. En caso de efectuar la punción lumbar se aconseja realizarla con manometría, indicar estudio citoquímico, citológico, buscar síntesis intratecal de inmunoglobulinas, y debe enviarse la muestra al laboratorio de  microbiología, sugiriendo los estudios de acuerdo a las manifestaciones clínicas. Debe valorarse la realización o no de la punción lumbar por el especialista de mayor calificación y en caso de dudas debe diferirse este estudio hasta que se considere un proceder seguro, lo que no significa que no se tome conducta adecuada por la espera a su realización.

El líquido cefalorraquídeo muestra alteraciones con ligera pleocitosis en el 50% de los casos en las ataxias agudas postinfecciosas, al igual que aumento de las proteínas y bandas oligoclonales.
Por supuesto, no es necesario realizar todas estas investigaciones si se llega al diagnóstico en algún momento de la evaluación del paciente.
Estudios ¨opcionales¨ en dependencia del cuadro clínico y sospecha diagnóstica

La realización de otras pruebas diagnósticas dependerá de la sospecha respecto a la etiología. Si se piensa en un error innato del metabolismo es fundamental el estudio de las muestras de sangre y de orina durante la fase aguda (glucosa, amoniaco, acido láctico, gasometría, ionograma, cetonuria,  perfil de aminoácidos en sangre y orina).

El electroencefalograma generalmente no es de ayuda en el diagnóstico y estará indicado en aquellas ataxias que cursan con alteración de la conciencia y signos fluctuantes, o antecedentes de epilepsia.
Potenciales evocados auditivos de tronco encefálico.

Complicaciones:

En muy pocas ocasiones persisten los trastornos del movimiento o del comportamiento. En algunas oportunidades puede evolucionar gravemente el paciente en dependencia de la causa.

Conducta a seguir:

El tratamiento preventivo se hará en cuanto a la labor educativa para prevenir la ingesta de fármacos o tóxicos (accidentes) , mantener alejados del alcance de los niños los medicamentos, campañas educativas en todos  los medios en contra del uso de sustancias toxicas en los adolescentes, evitar la exposición a agentes inhalados que favorezcan la enfermedad; la vacunación si bien protege a los niños haciéndolos inmunes a las enfermedades infecciosas que pueden  provocar la ataxia,  también  pueden ser causa de la misma en una pequeña proporción de pacientes.

En una entidad con tantas y tan diferentes causas, el tratamiento y la evolución van a depender de la etiología.

La causa más frecuente de ataxia aguda, la cerebelitis postinfecciosa, no tiene tratamiento específico. No hay evidencia que las terapias inmunosuopresoras mejoren el resultado final. La mayoría inicia la recuperación en la primera semana tras el inicio de la sintomatología y se recomienda por algunos autores el uso de Inmunoglobulina intravenosa o corticoesteroides  en aquellos casos de manifestaciones continuas e incapacitantes, o incluso inmunoglobulina intravenosa (Intacglobin) desde el  inicio.
criterios de atencion inicial y remision a centros de salud

Los pacientes con ataxia aguda deben ser enviados a un centro hospitalario y de ser posible, que tenga atención especializada en Neuropediatría y además, la posibilidad de realizar las investigaciones necesarias en estos casos. 
                 ATENCION INICIAL AL PACIENTE CON ATAXIA AGUDA

                                      ANTECEDENTES DE EVENTO       

                             si                       SIMILAR                          no
Elementos de migraña                                    Trastornos de conciencia en la evolución
(tto de migraña y valorar alta                                          si                                                    no
 luego de desaparición de ataxia)                                  fiebre                                    Cerebelitis(
 (ver tema de Cefaleas)                                      si                           no                        Vascular(
    Antecedentes de epilepsia                 Infección SNC(    Ant de exposición      Vestibular   
(buscar la causa de la crisis y valorar        (ver tema)            atóxico o causa ?(((  Post febril
alta acorde a evolución y estado                                             Evidencia de trauma(((
general luego de recuperación)                                              Hipertensión intracraneal(((
(Ver tema de Epilepsia)                                                           Tumores, hematomas                
    Trastorno Neurometabólico ( (                                       (Ver: Coma, hipertensión IC)
(ver tema de Errores congénitos del

Metabolismo)

( Ante la sospecha o confirmación de estos trastornos siempre se debe ingresar al paciente y 

   tener una conducta consecuente con un paciente grave. Debe ser valorado por especialista 

  de mayor nivel y se debe consultar con las especialidades que se considere en cada caso
(( Pueden también cursar sin antecedente y generalmente con afectación de la conciencia.
     Deben tenerse en cuenta las especificaciones de (
((( Pueden presentarse también sin trastornos de la conciencia. Deben tenerse en cuenta las 

      especificaciones de (
Debe iniciarse la fisioterapia precozmente en caso de que no sea una limitante, lo que debe ser determinado por el médico de asistencia y el  fisiatra. 
La fisioterapia debe iniciarse en el departamento de fisioterapia del hospital y continuar en su área de salud previa determinación de su médico de asistencia y fisiatra. En ocasiones es necesaria la atención del paciente en un hospital especializado en rehabilitación.
Síndrome de Guillain- Barré. Polirradiculoneuropatía autoinmune aguda.

Dr Ramiro J. García García

Doctor en Ciencias Médicas

Profesor e investigador titular

Especialista de 1er grado en Neurología y 2º grado en Pediatría

Hospital Pediátrico “Juan Manuel Márquez”


Concepto 

El síndrome de Guillain-Barré (SGB) es una polineuropatía inflamatoria desmielinizante aguda, que se identifica clínicamente por la presencia de parálisis fláccida rápidamente progresiva y esencialmente simétrica, con un elemento muy importante en el examen físico que es la arreflexia, o hiporreflexia osteotendinosa desde los estadios iniciales. 

Etiología 
Se considera que su origen es autoinmune y las manifestaciones clínicas se  justifican por el bloqueo de la conducción y el daño axonal primario o concomitante de los nervios motores afectados. 

Cuadro clínico

El síndrome de Guillain-Barré es la causa más común de parálisis fláccida en la infancia. Los síntomas y signos se relacionan evidentemente con la afectación de las raíces nerviosas, los nervios periféricos y en ocasiones de los nervios craneales.


Es un trastorno relativamente frecuente  y controlable, aunque  potencialmente mortal. Su sintomatología puede confundirse con varias afecciones neurológicas, lo que demanda un diagnóstico precoz y certero para poder instaurar  en el más breve plazo las medidas destinadas a preservar la vida y evitar o disminuir  las secuelas, sobre todo en  niños y jóvenes. 

Los pacientes presentan debilidad muscular de instalación aguda, simétrica, rápidamente progresiva y con predominio distal, pero puede presentar un patrón proximal en el 15 - 20% de los niños, además se constata al examen físico hipotonía e hiporreflexia y pueden presentarse parestesias y dolores sobre todo distalmente en los miembros inferiores. En el 40% de los casos con Guillain-Barré, el paciente pierde la posibilidad de caminar en la fase aguda y en el 25% se presentan manifestaciones de disfunción autonómica con variaciones de la frecuencia cardiaca y de la tensión arterial de forma anormal (lo que se considera un factor de mal pronóstico).

La progresión ocurre entre varios días a un mes.  En los niños el periodo de progresión de los síntomas es más corto que en los adultos y tienen habitualmente una recuperación más rápida y completa, la que ocurre generalmente entre 1 y 4 meses. 

Aunque se puede recoger el antecedente de un evento infeccioso, en el momento de inicio del cuadro clínico no se acompaña de aumento de la temperatura como parte del mismo y su presencia hace dudar incluso el diagnóstico, al igual que la existencia de un nivel sensitivo. Este último signo  sugiere la posibilidad de mielopatía transversa.

Se describe la debilidad muscular ascendente (parálisis ascendente de Landry),  en que comienza la dificultad motora en los miembros inferiores, luego la debilidad en el tronco, en los miembros superiores y posteriormente aparece la parálisis facial (asociada o no a afectación de la musculatura inervada por otros pares craneales), destacándose la presencia de compromiso de la función respiratoria en el 15 - 20% de los pacientes, los que necesitan frecuentemente de la ventilación asistida. La mortalidad es de 1 a 2% y generalmente es debida a fallo respiratorio.  
Para apoyar al diagnóstico de Síndrome de Guillain-Barré, son de mucha utilidad los criterios de Asbury y Comblath (modificados).

1. Manifestaciones clínicas.

· Debilidad muscular simétrica

· Disminución o pérdida de los reflejos osteotendinosos en la primera semana de evolución

· Progresión de las manifestaciones citadas previamente en el curso de varios días y 4 semanas

· Parestesias de manos y pies

2. Resultados de exámenes complementarios que soportan el diagnóstico

· Aumento de proteínas en LCR (>45 mg/dl) en las 3 primeras semanas

· Anormalidades neurofisiológicas consistentes con polineuropatía inflamatoria aguda en al menos 2 miembros.

3.    Manifestaciones que hacen dudar el diagnóstico
a. Asimetría persistente de la debilidad

b. Nivel sensitivo

c. Disfunción importante de vejiga y rectal

d. > 50 células/mm3 en el líquido cefalorraquídeo (LCR)  

                                (mononucleares)


Evolución 

Se divide clásicamente en 3 períodos: 

1.   Progresión de 9 ó 10  hasta 21 días. 

2.   Estabilización. Comienza cuando no progresa más la enfermedad y 

      termina con los primeros signos de recuperación. Dura de 3 a 4 días 

      con un máximo de 10.  

3. Recuperación. Cuando el enfermo ejecuta actos motores  que habían 

           perdido.  

Las recaídas son muy infrecuentes, aunque pueden ocurrir ocasionalmente y se ha descrito que un pequeño porcentaje de pacientes pueden desarrollar polineuropatía crónica inflamatoria.

Clasificación

En este síndrome se incluyen varios subtipos. 


La frecuencia de presentación de los diferentes subtipos no está aún bien determinada, aunque no existen dudas de que la forma más frecuente es la Polineuroradiculopatía inflamatoria desmielinizante aguda, que según reportes de algunos autores representa el 95% de los diagnósticos de Guillain-Barré, aunque otros señalan su frecuencia entre el 50 y 70%. 

Epidemiología

· La incidencia reportada varía entre los diferentes estudios, pero de forma general puede considerarse entre 0,6 y 4 /100 000 habitantes /año. En Cuba la incidencia oscila de 0.8 a 1 por 100 000 habitantes/año.
· 1/3 de los casos en niños ocurre antes de los 3 años.

· 2/3 de los pacientes tienen antecedentes de infección previa (fundamentalmente respiratorias y gastroentéricas) en las seis semanas antes del comienzo.

· Alrededor de la cuarta parte de los pacientes presentan el antecedente  reciente de infección por Campylobacter jejuni. Se han relacionado también otros agentes infecciosos como el virus de Epstein Barr, cytomegalovirus y Micoplasma pneumoniae (entre otros), con la formación de anticuerpos.
· En la mayoría de las ocasiones son casos aislados, pero pueden presentarse en grupos y se asocian a enteritis bacterianas causadas por agua contaminada y epidemias de verano, aunque algunos autores afirman  que no está definida la correspondencia con las estaciones, sin embargo se han observado algunos brotes con leve carácter epidémico en correspondencia con la noción de genio epidémico viral en la población.

· La relación con la vacunación es reportada con diferentes resultados, pero  los estudios más recientes señalan que vacunas contra la influenza tienen muy ligero aumento de riesgo de Síndrome de Guillain- Barré y que otras vacunas convencionales tampoco aumentan significativamente este riesgo. Sólo la vacuna contra la Rabia presenta asociación con Guillain Barré en 1 de cada 1000 casos.
Diagnóstico diferencial

Existe un grupo de enfermedades localizadas en el aparato neuromuscular que se presentan con una parálisis fláccida y por lo tanto deben ser consideradas en el diagnóstico diferencial del Síndrome de Guillain- Barré, sin embargo, algunas son excluidas de esta posibilidad diagnóstica de forma relativamente fácil, como por ejemplo la Miastenia gravis, en que la debilidad muscular es fluctuante en el curso del día, empeora con la actividad y mejora con el reposo y los reflejos osteotendinosos se preservan habitualmente.

Las enfermedades que afectan el asta anterior de la médula de forma aguda, generalmente tienen marcada asimetría y se recoge el antecedente de vacunación en las semanas previas y/o cursan con aumento de la temperatura en días previos o durante la instalación de las manifestaciones.

Por su parte, los trastornos medulares se caracterizan por presentar afectación de esfínter desde un inicio, se constata casi siempre un nivel sensitivo y puede presentarse dolor a nivel espinal. 
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Otras enfermedades presentan en ocasiones mucha dificultad para ser diferenciadas del Síndrome de Guillain-Barré y en general tienen mayor incidencia en edades pediátricas que algunas de las parálisis fláccidas descritas.

Motivos de consulta y trastornos más frecuentes que originan la  “sospecha” de Síndrome de Guillain Barré en Pediatría (obligan a realizar el diagnóstico diferencial con SGB)

1. Limitación para la marcha:

· Mielitis transversa

· Psicógena

· Sinovitis de cadera

· Luego de inmovilización prolongada y reposo

2. Dolor en miembros inferiores, sobre todo al inicio del cuadro clínico

· Miositis aguda benigna “epidémica”

· Sinovitis
Limitación de la marcha: Guillain Barré vs. Mielitis transversa

	Síntomas y signos
	       Guillain Barré
	  Mielitis transversa

	Forma de instalación
	aguda
	aguda

	Asociado a fiebre
	excepcional
	Poco frecuente

	Trastornos esfinterianos
	raro
	si

	Dolores en piernas
	frecuentes
	no

	Disminución de reflejos
	si
	Al inicio (pero frecuente asociado a Babinski)

	Dificultad para la marcha en puntas de pie y/o talones
	si
	No predomina esta limitación *

	Nivel sensitivo
	no
	si

	Asociado a parálisis facial
	frecuente
	no

	Parálisis ascendente
	frecuente
	no

	Babinski
	no
	si

	Celularidad en LCR
	no
	si

	Hiperproteinorraquía **
	Luego de 10 días
	Desde inicio

	Estudios  neurofisiología

(ECN, onda F, reflejo H)
	Afectación neurogénica
	Generalmente no afectación nervio periférico  


* la dificultad no tiene predominio distal como en el Guillain Barré

** habitualmente disociación albumino citológica, generalmente de aparición luego de 7 - 10 

   días de evolución (aumento de proteínas con muy poca celularidad)

Dolor y limitación a la marcha: Guillain Barré vs. Miositis aguda benigna 

	Síntomas y signos
	Guillain Barré
	Miositis

	Forma de instalación
	aguda
	aguda

	Dolor en piernas
	Frecuente y ligero
	Siempre e intenso

	Disminución de reflejos osteotendinosos
	siempre
	no

	Limitación a la marcha en puntas de pie y/o talones
	si
	No predomina esta limitación *

	Afectación de 4 extremidades
	frecuente
	Evidente predominio en miembros inferiores

	Limitación motora  en decúbito
	si
	Puede elevar y mover las extremidades

	Presencia de otros casos en días previos o posteriores
	Poco frecuente
	frecuente

	Hiperproteinorraquía **
	Luego de 10 días
	no

	Aumento de la CPK
	no
	si

	Estudios  neurofisiología

(ECN, onda F, reflejo H)
	Afectación neurogénica
	no

	Electromiografía
	Patrón neurógeno
	Miopático 


* la dificultad no tiene predominio distal como en el Guillain Barré

** no necesario realizar estudio de LCR  habitualmente en la miositis. En Guillain Barré se 

    encuentra disociación albumino citológica generalmente  luego de 7 - 10 días de evolución

Exámenes complementarios que deben realizarse

· Ante la sospecha diagnóstica siempre debe realizarse

Hemograma con diferencial y eritrosedimentación, glicemia, estudio hepático y función renal.

· Ante la sospecha diagnóstica ¨valorar¨ de acuerdo a riesgo  beneficio y condiciones disponibles

Estudio del líquido cefalorraquídeo, estudios neurofisiológicos y aquellas investigaciones necesarias basándonos en los posibles diagnósticos diferenciales y la sospecha de complicaciones.

Siempre deben tenerse en cuenta las contraindicaciones y/o precauciones para la realización de la punción lumbar en estos pacientes, la que debe ser diferida ante signos de herniación cerebral (que no se observa habitualmente en el SGB), compromiso cardiorrespiratorio, o infección en el área que debe atravesar el trocar. Además se señala la posibilidad de que cuando se realiza la punción lumbar durante bacteriemia, esta puede ser causante de entrada de microorganismos al espacio subaracnoideo y de origen de infección del sistema nervioso. Debe tenerse en cuenta que la característica disociación albumino citológica se presenta como promedio alrededor de 10 días después de iniciado el cuadro clínico, por lo que puede retrasarse ante la duda de su realización sin perder la oportunidad de determinar las   alteraciones posteriormente.

Principales complicaciones

· Insuficiencia ventilatoria

· Disfunción neurovegetativa que provocan cambios de la tensión arterial y frecuencia cardiaca

· Arritmias cardiacas

· Secreción inadecuada de hormona antidiurética

· Infecciones 

· Retención urinaria

· Debe vigilarse la imposibilidad de despegar la cabeza de la almohada a la intención de flexionar el cuello pues es un signo de peligro y se asocia a la afectación de la motilidad diafragmática.

Conducta a seguir ante un paciente con diagnóstico de SGB

A) Medidas generales
1. Ingreso y seguimiento clínico habitual del paciente grave, para decidir admisión o traslado a UCI (se recomienda en periodo de progresión).

2. Monitorear las funciones cardio-respiratorias y neurológicas, velar el estado de hidratación y metabólico-nutricional y actuar acorde a los requerimientos individuales. Las fluctuaciones de la frecuencia cardiaca y tensión arterial pueden ser las primeras manifestaciones de afectaciones autonómicas severas. Como forma elemental para determinar tempranamente el compromiso ventilatorio, se recomienda realizar el conteo espiratorio en los pacientes que cooperan (se indica realizar inspiración máxima y realizar un conteo sin inspirar nuevamente para precisar a cual número puede alcanzar (sin nuevas inspiraciones( y se repite en el tiempo para ver si disminuye y en ese caso, entonces inferimos que se está instalando compromiso ventilatorio lo que constituye una emergencia) 

3. Proteger las regiones corporales vulnerables. 

4. Prevenir complicaciones y tratarlas oportunamente.

5. Vigilar deglución y fonación.

6. Fisioterapia respiratoria.

7. Iniciar precozmente los movimientos articulares pasivos

B) Medidas específicas
Inmunoterapia o plasmaféresis.
1.   Inmunoglobulina intravenosa: Se utiliza a la dosis de 0,4 g/kg/día durante 

     5 días (dosis total de tratamiento en 5 días: 2 gramos/ kg)

2.  Puede utilizarse la plasmaféresis en lugar de la Inmunoglobulina teniendo en consideración las contraindicaciones de su uso (menos recomendado).

3.  Fisioterapia cuando termine el período de progresión.

Debe tenerse en cuenta que los corticosteroides no mejoran la evolución y es preferible que sean evitados.
En pacientes sin la recuperación esperada, no está bien determinado si lo más adecuado es esperar o comenzar tratamiento adicional. No obstante, se plantea por algunos autores que en pacientes sin respuesta al tratamiento y severamente afectados, se puede utilizar un segundo curso de Inmunoglobulina intravenosa al igual que en deterioro secundario luego de mejoría inicial o estabilización.
criterios de atencion y remision a centros de salud

Fase aguda de la enfermedad: El paciente debe permanecer en un centro hospitalario en que pueda asegurarse la ventilación en caso de existir compromiso ventilatorio y además, existan las condiciones para monitoreo y tratamiento en caso de complicaciones (preferiblemente en el servicio de cuidados intensivos).

Debe ser consultado con el personal de mayor calificación para la determinación de la conducta a seguir, tanto en el centro de atención inicial como en la atención hospitalaria.

No debe ser trasladado sin garantizar la atención primaria y teniendo asegurada la asistencia a las posibles complicaciones.

Cuando el paciente se encuentre en fase de estabilización y sin otras contraindicaciones, puede ser enviado a otra sala (en caso de que se encuentre en UCI) para completar el estudio y hasta que se considere que pueda ser trasladado a un centro para rehabilitación, o a su domicilio en caso en que pueda ser enviado a este (condiciones sociales, familiares, personales y previa coordinación con el área de atención primaria).

Fase de recuperación: De acuerdo a las manifestaciones clínicas el paciente podrá ser enviado a:

· Centro especializado en rehabilitación para ser definido si requiere ingreso, o atención ambulatoria en el mismo.

· Ser enviado a su domicilio y recibiendo tratamiento de rehabilitación en su área de salud.

La determinación al respecto debe ser responsabilidad conjunta del médico de asistencia y el Fisiatra responsabilizado con su atención.
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CONCEPTO

La parálisis facial es una de las neuropatías adquiridas más frecuentes en la infancia y se caracteriza por la debilidad de la musculatura facial inervada por el VII par craneal (facial), generalmente de una hemicara.

ETIOLOGIA

Pueden ser: congénitas o adquiridas

Congénitas: Síndrome de Moebius

                     Asociada a anomalía de oído medio e interno

Adquiridas: 

· Traumáticas: Compresión intrauterina, traumatismos en el parto, traumatismos postnatales, fractura de la base del cráneo.

· Inflamatorias: Parálisis facial periférica aguda (Bell), Síndrome de Guillain Barré, herpes zoster, otitis media y mastoiditis, enfermedad de Lyme, en el curso de otros procesos infecciosos menos frecuentes.

· Tumorales: Parotídeos, Glioma de tronco encefálico, otros tumores intracraneales que afecten el ángulo pontocerebeloso y/o tronco encefálico, leucosis.

· Malformaciones: Arnold -Chiari, Siringobulbia.

· Otras: Síndrome de Melkerson -Rosenthal, neuropatía familiar craneal recurrente.
cuadro clinico

Lo fundamental en la parálisis facial periférica es la dificultad para la oclusión del ojo del lado de la parálisis y la desviación de la comisura labial hacia el lado contrario a la parálisis. Es muy importante hacer la diferenciación de la parálisis facial periférica de la parálisis facial central y la diferencia principal es la no afectación de la musculatura facial superior que permite la oclusión del ojo en la de origen central. En la parálisis periférica el paciente tiene limitación para la oclusión del ojo y para elevar la ceja ipsilateral (en la inmensa mayoría de los casos) y en la central no se encuentra esta limitación.

También es de suma importancia el reconocimiento de la hipoplasia del músculo depresor del ángulo de la boca, en que el paciente nace con la afectación y se evidencia solamente en el llanto o la risa y no toma el resto de la musculatura facial. En muchas ocasiones es confundida la asimetría facial provocada por este trastorno con la parálisis facial. Lo que ocurre es que no se ¨tironea¨ hacia abajo el ángulo de la boca en el lado de la hipoplasia del músculo.
La parálisis facial puede presentarse de forma aguda y la parálisis facial periférica idiopática aguda (parálisis de Bell), es la que motiva con mayor frecuencia la consulta del paciente y sus manifestaciones clínicas fundamentales pueden ser la combinación de:

· Limitación para oclusión del ojo ipsilateral

· Deviación de la comisura labial hacia el lado contralateral a la parálisis (está afectado el músculo que debe realizar esa función)

· Limitación para elevar las cejas ipsilateral (contracción del frontal).

· La afectación puede ser una paresia o una plejía, pero se llama habitualmente parálisis.

· Puede ir precedida de dolor en región periauricular y mastoidea.

· Habitualmente es afebril

· Se instala y evoluciona en horas o pocos días

· Puede asociarse a perdida de la sensación del gusto

· Puede asociarse a ¨molestias auditivas ante ruidos habituales¨

· Se puede obtener el dato de sensación de sequedad del ojo y la boca, o también de lagrimeo

· Puede asociarse a afectación de otros pares craneales, lo que hemos visto muy poco frecuente en nuestros pacientes.

La incidencia de la parálisis idiopática aguda es de 2,7 / 100 000 en la primera década de la vida y de 10 / 100 000 en la segunda. Su evolución es generalmente buena, lográndose una recuperación total en más del 90% de los pacientes.

Se ha comprobado la relación de la parálisis con el herpes virus y se estima que puede recurrir en el 10 a 14% de los casos.

Para determinar la intensidad de la parálisis y un mejor seguimiento evolutivo del paciente se utiliza la escala siguiente:

	Clasificación de House-Brackmann



	Grado de disfunción
	Datos positivos al examen neurológico 

del VII Par Craneal (Nervio Facial)



	Grado I: No disfunción
	Función Facial normal en todas sus áreas



	Grado II: 

Disfunción leve


	Global: debilidad superficial notable a la inspección cercana. Puede haber sincinesias escasas. 

Al reposo, tono y simetría normal.

Movimiento frente: función de buena a moderada.

Ojo: cierre completo con mínimo esfuerzo.

Boca: asimetría mínima al movimiento.



	Grado III: 

Disfunción leve a moderada
	Global: obvia pero no desfigurativa, asimetría al reposo y a la actividad.

Existencia de sincinesias y/o aumento del tono de músculos faciales.

Movimiento frente: movimientos moderados a ligeros.

Ojo: cierre completo con esfuerzo.

Boca: ligera debilidad con el máximo esfuerzo.



	Grado IV: 

Disfunción moderada a severa


	Global: debilidad obvia y/o asimetría desfigurativa.

Al reposo: asimetría.

Movimiento frente: ninguno.

Ojo: cierre incompleto.

Boca: asimetría al esfuerzo.



	Grado V: 

Disfunción severa


	Global: solamente movimientos apenas perceptibles. Asimetría al reposo.

Movimiento frente: ninguno

Ojo: cierre incompleto

Boca: movimientos ligeros



	Grado VI: 

Parálisis total


	Ningún movimiento


DIAGNOSTICO
El diagnóstico de la parálisis de Bell es esencialmente clínico. Dado que  las condiciones más severas de parálisis facial pueden tener, en sus estadios iniciales,  un comportamiento clínico similar a la parálisis de Bell, se recomienda ser cautos en el proceso de diagnóstico y seguir estrechamente la evolución clínica del paciente.

El diagnóstico debe hacerse basados en la instalación aguda del cuadro clínico, los síntomas y signos y pueden realizarse los exámenes complementarios que se consideren necesarios, sobre todo aquellos dirigidos a aclarar la etiología.

En el examen no debe faltar la valoración y/o exploración de:

· Fondo de ojo y búsqueda de manifestaciones de aumento de la presión intracraneal.

· Estigmas de traumatismo

· Reflejo corneal que se pierde precozmente en los tumores del  ángulo pontocerebeloso

· Afectación de otros pares craneales

· Búsqueda de manifestaciones de otitis y/o mastoiditis

· Afectación cerebelosa

· Reflejos osteotendinosos, sobre todo distal en miembros inferiores buscando hiporreflexia.

ORIENTACION INICIAL ANTE PACIENTES QUE CONSULTAN POR PARALISIS FACIAL

EXAMENES COMPLEMENTARIOS

El diagnóstico es clínico y generalmente los exámenes complementarios que se indican son para precisar la etiología de la parálisis. Los estudios neurofisiológicos no son necesarios en la mayoría de los pacientes, excepto cuando la evolución no es favorable, cuando se piense en la posibilidad de cirugía, o alguna enfermedad que justifique su realización. 

Entre las investigaciones que pueden ser necesarias en dependencia de cada paciente se encuentran principalmente: Tomografía de cráneo o Resonancia magnética, electromiografía, potenciales evocados de tallo cerebral.

COMPLICACIONES

Pueden presentarse complicaciones oftalmológicas a nivel de la córnea, tales como  queratitis y úlceras. Éstas son consecuencia de la disminución o ausencia de  lágrimas y de las limitaciones en el parpadeo. Otras complicaciones, tales como la denominada “lágrimas de cocodrilo” y las sincinesias, se presentan con escasa frecuencia. 
En un 15% de los casos quedan secuelas, siendo las paresias las  más frecuentes. La presencia de éstas  puede interferir en diferentes funciones, tales como la masticación, la ingestión de líquidos y la pronunciación. Su presencia  compromete la calidad de vida de quienes las presentan y constituyen  factores  de riesgo para el desarrollo de cuadros psicopatológicos. 

Las complicaciones más frecuentes son:

· Lesiones corneales

· Hemiespasmo facial

· Persistencia de la parálisis

· Sincinesis

En el caso en que el paciente comienza a mejorar la sintomatología en las primeras 3 semanas de la parálisis es muy probable la recuperación total.

TRATAMIENTO

Medidas generales

· Limitación de la actividad física durante el periodo de progresión
· Se aconseja el uso de espejuelos para evitar o disminuir la posibilidad de afectación de la cornea
· En caso que no pueda ocluir el ojo durante el sueño, se recomienda la oclusión con apósitos oculares.
· No iniciar la fisioterapia en los primeros días de instalación de las manifestaciones.
· Uso de lagrimas artificiales en caso de ¨sequedad¨ en el ojo.
· Debe retratarse poniendo en evidencia las limitaciones de la mímica facial para poder comparar evolutivamente la progresión o mejoría. 
· Contraindicados los estímulos eléctricos.
Tratamiento específico

· Uso de esteroides en caso de no contraindicación (fundamentalmente hipertensión arterial, trastornos digestivos con riesgo de sangramiento, Diabetes Mellitus, o proceso infeccioso): Prednisona en dosis de 1 a 2 mg/kg/día inicialmente sin pasar de 60 mg al día, e indicar esquema de disminución del medicamento durante 7 a 10 días.
 A pesar de las controversias actuales sobre su uso, una gran parte de los estudios clínicos realizados concluyen que parece recomendable la aplicación de forma precoz de un ciclo corto de Prednisona, que puede contribuir a una mejoría funcional del nervio, acelera la recuperación en las parálisis incompletas y previene potencialmente las secuelas.
· Antivirales. De asociarse a la parálisis facial un cuadro clínico que oriente hacia etiología infecciosa por herpes zoster (Síndrome de Ramsay-Hunt: dolor asociado, lesiones herpéticas activas en cara, cuello, pabellón auricular o conducto auditivo externo,) se indica Aciclovir
· Fisioterapia a partir del momento en que no se presente progresión y luego de 7 a 10 días de iniciadas las manifestaciones.
·   Quirúrgico: Se plantea en pacientes que no tengan recuperación total de la parálisis. En estos pacientes es que se indican siempre los exámenes neurofisiológicos.
criterios de atencion y remision a centros de salud

Siempre debe ser evaluado el paciente por el fisiatra de su área de salud, quien determinará,  orientará y supervisará la fisioterapia en cada caso y su realización en el departamento de fisioterapia y domicilio.

La evolución generalmente es satisfactoria y el diagnóstico positivo, diferencial y de la causa de la parálisis facial puede ser realizado en conjunto por el Médico General Integral y el Pediatra del área de salud. En el caso en que lo consideren necesario debe ser valorado por el Neuropediatra.

En los pacientes en que no exista mejoría en las primeras 3 semanas o se sospeche alguna complicación debe ser remitido al hospital, preferiblemente con atención de Neuropediatría.

En los niños y adolescentes en que se considere necesario por el médico de atención, debe ser valorado por especialista de Otorrinolaringología.

En el caso de enrojecimiento ocular, u otra manifestación oftalmológica, debe ser enviado al servicio de Oftalmología. Debe tenerse presente que uno de los principios es la protección del ojo.

Al principio de la evolución el paciente debe ser valorado semanalmente y acorde a la evolución se realizan consultas menos frecuentes (ver escala de House –Brackmann).

CRITERIO DE ALTA

Cuando se recupere totalmente la parálisis, o se defina que no tiene criterio o posibilidades de tratamiento quirúrgico y que la afectación se corresponde a una condición permanente que no requiere otro tratamiento ni nuevas investigaciones evolutivas.
Errores congénitos del metabolismo con manifestaciones neurológicas: Abordaje general y aproximación inicial al diagnóstico y tratamiento ante trastornos de presentación aguda.
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Concepto Y ETIOLOGIA
Los errores congénitos del metabolismo (ECM) constituyen un grupo de trastornos bioquímicos genéticamente determinados, cuya característica  común consiste en la producción de proteínas anómalas (puede originar deficiencia de una enzima o transportador) que a su vez limita total o parcialmente algún paso de una vía metabólica. Los defectos son provocados por una mutación del ADN y por lo general se transmiten de forma autosómica recesiva. 

 SHAPE  \* MERGEFORMAT 



Epidemiología

En la actualidad hay descritas alrededor de 1000 enfermedades incluidas en los ECM y de ellas aproximadamente el 30% presentan síntomas y signos en relación a afectación del sistema nervioso y son las que denominamos enfermedades neurometabólicas.

La prevalencia reportada de ECM es variable, pero se estima que ocurre un caso cada 800 a 5000 nacidos vivos y aproximadamente el 50% tienen un inicio en el periodo neonatal. 

Trastornos neurometabólicos

· Aminoacidopatías

· Acidurias orgánicas

· Trastornos de la oxidación de los ácidos grasos

· Acidosis láctica

· Trastornos del ciclo de la urea

· Enfermedades lisosomales

· Enfermedades peroxisomales

Se incluyen también en este tema algunas enfermedades mitocondriales y del metabolismo de los carbohidratos, por sus manifestaciones clínicas e inclusión en el diagnóstico de algunas formas de presentación de los ECM con síntomas neurológicos.

Cuadro clínico y clasificación de las enfermedades neurometabólicas

En la actualidad se subestima la prevalencia de estas enfermedades ya que por separado constituyen trastornos poco frecuentes, sin embargo, como grupo es habitual que requieran ser consideradas en el diagnóstico diferencial de manifestaciones clínicas de presentación aguda y crónica en las edades pediátricas fundamentalmente. 

En algunas ocasiones se recoge el antecedente  de consanguinidad, de abortos a repetición, o de fallecimiento de niños en periodo neonatal y en los que no se pudo precisar la causa del fallecimiento, o se consideró que la causa de muerte fue una sepsis sin evidencias definitivas de la misma. En otras,  los pacientes tienen el antecedente de fiebre, diarreas, o vómitos e inmediatamente se piensa que el resto del cuadro clínico y los resultados de los exámenes de laboratorio se deben a una infección, sin embargo, debe tenerse en cuenta que en algunas oportunidades estos trastornos son la causa desencadenante para la presentación de los trastornos metabólicos que se mantenían “compensados” con anterioridad y muchos se presentan ante situaciones catabólicas, por lo tanto no debe ser excluida la posibilidad de un ECM sin realizar un análisis adecuado de la situación.

De acuerdo a los mecanismos fisiopatológicos los ECM pueden agruparse para su estudio en tres grupos:

Grupo 1: Alteración en la síntesis o catabolismo de moléculas complejas en que los síntomas son permanentes y progresivos (crónicos), no están relacionados con la ingesta de alimentos y se caracterizan por cumulo de moléculas complejas motivando en el sistema nervioso central que se afecte fundamentalmente la sustancia blanca y expresándose clínicamente como afectación mental, de haces corticoespinales (paresias generalmente espásticas), ataxia y alteración de la vía visual y/o auditiva. Se acompaña frecuentemente de signos de cumulo en otros tejidos y órganos como son la hepatomegalia, esplenomegalia, macrocránea, trastornos esqueléticos, dismorfias y baja talla. En este grupo se incluyen las enfermedades lisosomales y peroxisomales.


Grupo 2: Las formas de presentación pueden ser agudas y progresivas de intoxicación (aminoácidos, la mayoría de las acidurias orgánicas, trastornos del ciclo de la urea con retención de amoniaco, e intolerancia a los azucares [ej. galactosemia, intolerancia congénita a la fructosa] y los trastornos de la beta oxidación de los ácidos grasos). 

En el caso de instalación aguda, ocurre un deterioro inesperado en un niño previamente sano en el que predomina el compromiso de la sustancia gris cerebral con trastornos de la conciencia, crisis convulsivas, vómitos y en el recién nacido puede encontrarse sobre todo hipotonía y succión débil. 


Evidentemente, las manifestaciones son muy similares a  las producidas por infecciones del sistema nervioso central, sepsis, trastornos hidroelectrolíticos, e intoxicaciones y solamente la sospecha y el grado de alerta del médico sobre estas enfermedades es que permiten hacer el diagnóstico precoz. 

También pueden presentarse  con progresión lenta y expresarse clínicamente por retardo  progresivo del neurodesarrollo, cardiomiopatías etc.

Principales trastornos de instalación aguda que obligan 

a realizar el diagnóstico diferencial con ECM

                                                            Sepsis

      Trastornos                                                                                hemorragia
      conciencia
                          Trastornos hidroelectrolíticos y ácido básico

Grupo 3: Se presentan los síntomas y signos debido a la deficiencia en la producción o utilización de energía. Generalmente son afectaciones multiorgánicas y pueden manifestarse con hipoglucemia, aumento del ácido láctico, miopatía, cardiomiopatía y su repercusión en el organismo, y se relacionan con trastornos en la glucogénesis, beta oxidación de ácidos grasos, gluconeogénesis, defectos de la cadena respiratoria  y acidosis láctica.

Por supuesto, en la práctica no siempre se comportan los ECM de forma tan definida y la superposición de síntomas y signos de los grupos descritos es frecuente, sin embargo, esta clasificación es de utilidad para la organización inicial del pensamiento médico y la programación de la conducta a seguir.

Errores congénitos del metabolismo con manifestaciones de instalación aguda: Diagnóstico y tratamiento inicial de los trastornos con repercusión neurológica.

1. Cuándo sospechar un ECM en un paciente que es atendido por un cuadro clínico de instalación aguda?

I.   Trastornos de la conciencia: El paciente se recibe con somnolencia, o incluso coma asociado a crisis convulsivas, vómitos, hipotonía, trastornos acido básicos y debilidad en la succión en los lactantes. 

II.    Crisis convulsivas
III.    Trastornos ácido básicos: En general pueden presentarse con acidosis con Anión GAP aumentado, o con hiperamonemia.

IV.    Hepatomegalia asociada a:

· Convulsiones  e hipoglicemia y se debe plantear las glucogenosis  I y III y los defectos en la gluconeogenesis.

· Ictero, síndrome hemorrágico, elevación de las transaminasas, hipoglicemia y ascitis, en que se debe plantear los diagnósticos de galactosemia, fructosemia, tirosinemia y enfermedades de la cadena respiratoria.

· Like Reye: en que se debe tener en cuenta la posibilidad de trastornos de la beta oxidación de los ácidos grasos y del ciclo de la urea.
V.    Cardiopatía hipertrófica o dilatada, con hipotonía y fallo del medro, lo

   que obliga a pensar en los trastornos de la beta oxidación de ácidos 

          grasos,  las enfermedades de la cadena respiratoria y en la    

         enfermedad de   Pompe.
    VI. Combinación de anteriores
2. Exámenes complementarios ante un paciente con posible ECM de 

    instalación aguda.
Además de los exámenes necesarios en cada paciente como parte del diagnóstico diferencial, deben realizarse los siguientes estudios que nos permitirán clasificar a los pacientes con ECM en grupos según trastornos:


	     Exámenes

Grupo

de trastornos
	Acidosis 

Anión GAP
	 Cetosis
	Hipoglucemia
	Hiperamonemia
	Aumento de ácido láctico

	Acidurias orgánicas
	  +
	    +
	
	
	

	Beta oxidación de ac. grasos
	    +
	    
	         +
	
	

	Acidosis láctica
	     +
	     +
	
	
	      +

	Trastornos del ciclo de la urea
	
	
	
	          +
	


Lo más frecuente es que se presente la combinación de trastornos de la conciencia, vómitos, crisis convulsivas y trastornos ácido básicos, no obstante debe tenerse en cuenta que en algunas oportunidades no se encuentran estos últimos aún estando en presencia de ECM, como son por ejemplo el caso de la hiperglicinemia no cetósica y de algunos trastornos mitocondriales.

Los resultados de los exámenes mencionados nos permiten reunir a los pacientes en diferentes grupos de trastornos, pero no llegar a la enfermedad específica que los motiva. Sin embargo, la toma de muestras en los “momentos de descompensación” es imprescindible para el diagnóstico, por lo que siempre que se sospeche un ECM con esta forma de presentación debe recogerse inmediatamente: 


Estas precauciones son muy importantes para la evolución, diagnóstico posterior del paciente y para el asesoramiento genético a la familia.

3. Conducta a seguir en cualquier servicio de urgencias al momento de

     la atención del paciente con posible ECM con manifestaciones 

    neurológicas de instalación aguda.

Es muy importante tener en cuenta que el tratamiento adecuado inicial puede evitar la muerte o la lesión de órganos vitales.

A. Medidas iniciales ante cualquiera de las situaciones.

1. Recoger las muestras para exámenes paraclínicos

2. Enviar al paciente a un centro hospitalario (si es posible especializado en la atención de estos pacientes), luego de tomar las medidas necesarias e indispensables ante un paciente grave.
3. Suspender la vía oral (primeras 24 horas)

4. Aporte de líquidos por vía IV teniendo en cuenta las limitaciones ante edema, trastornos cardiovasculares y/o insuficiencia renal en caso de existir, al igual que otras condiciones que requieran restricción de los mismos. En estos casos actuar acorde a prioridades.

5. Garantizar aporte calórico mediante glucosa IV. Suspender todo aporte calórico que no sea glucosa.

6. Tener en cuenta que al reiniciar la alimentación y uso de proteínas, debe iniciarse a 0,5 g/kg/día.

B. Medidas específicas:

· Control de la acidosis y otros trastornos ácido básicos e hidroelectrolíticos.

· Control de la hiperamonemia en caso de existir, teniendo en cuenta la posibilidad del uso de diálisis. 

· La carnitina (50 a 200 mg/día *) es de utilidad como detoxificante en trastornos de la beta oxidación de ácidos grasos, acidurias orgánicas y trastornos del ciclo de la urea. También se indica en las encefalomiopatías mitocondriales.

· La vitamina B 12 (1 mg /día por vía intramuscular), puede ser de utilidad en algunos pacientes con acidurias metilmalónica.

· Biotina (10 mg/día), debe usarse ante déficit de biotinidasa y acidemia propiónica.

· Riboflavina (50 a 200 mg/día *), en trastornos de la cadena respiratoria.

· Coenzima Q10 (30 a 90 mg/día) puede ser de utilidad en trastornos mitocondriales, donde dosis más elevadas son utilizadas (150 – 300 mg/día *).

· Tiamina (100 mg/día *)


* Sugerencias en encefalomiopatías mitocondriales. Neurología pediátrica.  Eds.  Juan M Aparicio Meix. Ergon SA, Madrid.

Los pacientes con ECM se presentan generalmente con un cuadro clínico en que se pone en peligro la vida, por lo que debe tenerse en cuenta esta posibilidad evolutiva. Por otra parte, son niños producto de parejas jóvenes y se trata de trastornos en que la herencia tiene un papel fundamental, por lo que es muy importante ante estos casos realizar el intento del diagnóstico de la enfermedad, por lo que debe conocerse que existe la posibilidad de realizar investigaciones para el diagnóstico y posterior asesoramiento genético incluso luego de fallecido.



Trastornos del SNC





Buscar posible





      - migraña


         - cefalea tensional


         - cefalea agrupada 


         - otras cefaleas autonómicas trigeminales


         - otras cefaleas primarias








Clasificación de las Cefaleas de acuerdo a la etiología








Primarias





Secundarias: 





enfermedades sistémicas  


trastornos del sistema nervioso central       











Cefalea Aguda





Cefalea





 Con Fiebre





Sin fiebre





Signos Meníngeos





Sin Signos Meníngeos





Signos Meníngeos





Signos  de focalización





HEC Sin Focalización





Hemorragia SubaracnoideaA





“Tumor”





Hipertensión


            Endocraneana


            Idiopática


tumor





           IRA


  Otra infección


 Enf. no infecciosa





M. Encefalitis





                          Características de las parálisis fláccidas


Disminución de la fuerza muscular


Hipotonía


Hiporreflexia


Respuesta cutaneoplantar en flexión (no Babinski)








Sub tipos de neuropatías periféricas agudas incluidas en el   Síndrome de Guillain- Barré


A. Predominantemente mielínicas


Polineuroradiculopatía inflamatoria desmielinizante aguda


Síndrome de Miller Fisher





B. Predominantemente axonales 


Neuropatía axonal motora aguda


Neuropatía axonal sensori-motora aguda








Principales causas a tener en cuenta en el diagnóstico diferencial de las parálisis fláccidas agudas en el paciente pediátrico en Cuba


Asta anterior: 


Poliomielitis relacionada con la vacunación


Otros virus neurotrópos


Médula espinal: 


Procesos ocupativos intrarraquídeos


Mielitis transversa aguda


Neuropatía periférica:


Guillain Barré


Porfiria aguda intermitente


Linfoma


Unión neuromuscular:


Miastenia gravis


Músculo:


Miopatías inflamatorias





GEN





  Transportador





  Enzima





  Precursor





  Sustrato





  Producto





Esquema simplificado de vía metabólica normal: Genes determinan la posibilidad de transportadores y enzimas necesarias en cantidad y calidad, lo que implica que se logre un producto necesario para el organismo.








      Principales manifestaciones clínicas que motivan la consulta


Trastornos motores


Afectación mental


Ataxia 


Dismorfias


 Visceromegalia 


 Trastornos esqueléticos


 Trastornos oculares y auditivos


 Afectación de pares craneales  


 Afectación neuromuscular


 Cardiopatía


 Afectación de otros órganos


 Hipotonía severa 








     Principales manifestaciones clínicas que motivan la consulta


Trastornos de la conciencia (letargo, coma)


vómitos de causa no precisada


convulsiones


Trastornos acido básicos





Manifestaciones de instalación   aguda





Exámenes que deben ser realizados de urgencia en pacientes con sospecha de ECM  de instalación aguda para poder ser clasificados de acuerdo a grupo de trastornos


Ionograma y Gasometría para determinar la presencia de acidosis con Anión GAP aumentado (Anión GAP = Na –  [Cloro + bicarbonato]). En aquellos casos en que el valor es menos de 12, no existe acidosis con anión GAP aumentado, de 12 a 19 es dudoso y los resultados con cifras superiores indican que existe acidosis anión GAP independientemente del valor del ph.


Cuerpos cetónicos


Glicemia


Acido láctico


Amoniaco








Muestras que deben ser recogidas en el momento del evento agudo para ser enviadas a laboratorios especializados para el diagnóstico específico en caso de confirmarse ECM. 


10 ml de orina 


3 ml de sangre con una gota de heparina y separar mediante centrifugación, o si no es posible colocar en un tubo seco y esperar a que se forme el coagulo y separar el suero  


Si no existe contraindicación, 3 ml de líquido cefalorraquídeo.


(Estas tres muestras deben ser congeladas a – 20 o C para ser enviado a laboratorios especializados, o ser desechadas posteriormente si se descarta ECM). 


Gotas de sangre en papel de filtro (del utilizado para pesquizaje)








Conducta a seguir en la atención de un paciente con posibilidades de fallecer por trastornos neurometabólicos


(Pueden recogerse las muestras hasta una hora luego del fallecimiento)


Necropsia metabólica





Sangre heparinizada 5 – 10 ml: Centrifugar y conservar plasma y glóbulos a - 200.


Recogida de sangre en papel de screening metabólico: Recogida sobre papel cromatográfico, dejarlo secar y conservarlo seco. Permite PCR


Orina 10 ml (punción suprapúbica o sondaje): Conservar a - 200 


Líquido cefalorraquídeo: Mayor cantidad posible a – 200 


 Biopsia de piel para cultivo de fibroblastos: Tomada de cara interna del brazo. Se conserva en suero salino estéril 


Biopsia de músculo (300 a 500 mg): Se envuelve en papel de aluminio y se congela inmediatamente en nitrógeno líquido   








