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Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en Enfermedades Raras

PRESENTACION

Desde la Comunidad de Madrid entendemos que cualquier limitacion en la vida de una
persona, aunque tenga origen en una condicion de salud, puede verse agravada o
atemperada en funcion de factores sociales externos que afiaden barreras o las levantan. En
el caso de las enfermedades poco frecuentes, aquellas que tienen una prevalencia menor de
5 casos por cada 10.000 habitantes, el primer obstdculo que tienen que superar los afectados
y sus familias es la propia dificultad del diagndstico.

Otra caracteristica especifica es la orfandad derivada de la rareza estadistica que los
afectados perciben en campos como la investigacion farmacéutica o el propio
reconocimiento social, lo que ha llevado a estas personas a organizarse a distintos niveles,
conformando en Espafia la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER),
interlocutora de la Comunidad de Madrid en la elaboracion de esta Guia.

Una a una, las enfermedades raras son grandes desconocidas, pero en su conjunto afectan a
un 5-7% de la poblacion en paises desarrollados. Se trata, en la mayoria de los casos, de
trastornos cronicos graves. Tres de cada cuatro personas afectadas por una enfermedad rara
son nifios. Un dato que indica por si mismo la urgencia de adelantarse a la evolucion mds
previsible de cada trastorno y, en lo que compete a la Consejeria de Politicas Sociales y
Familia, valorar adecuadamente las circunstancias que puedan incidir en un determinado
grado de discapacidad.

El reconocimiento legal del grado de discapacidad activa la proteccion social de las personas
que ven comprometido su desenvolvimiento diario y lo hace en numerosos dmbitos: acceso a
los servicios especializados, prestaciones econdmicas, beneficios fiscales, apoyos especificos
para la insercion sociolaboral, etc. Es un instrumento esencial para levantar barreras y, por
ello, es muy importante que las personas que padecen dolencias poco frecuentes se sientan
amparadas en los procesos de valoracion, exactamente igual que aquellas que sufren
sintomatologias comunes que no presentan ningun tipo de desafio diagndstico.

La presente edicion de la Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en
Enfermedades Raras, tercera de sus caracteristicas, es resultado de la colaboracion entre los
profesionales de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) y los equipos de
meédicos, psicélogos y trabajadores sociales de los Centros Base de Valoracion y Orientacion a
personas con discapacidad de la Comunidad de Madrid que participan en un fructifero grupo
de trabajo para ponen en comun los aspectos médicos y psicoldgicos de cada enfermedad.
Impulsado por la Direccion General de Atencion a Personas con Discapacidad, el objetivo de
este grupo es que la rareza no haga invisible a ninguna dolencia y que la informacion mads
relevante esté siempre al alcance de todos los profesionales.

m Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad

Comunidad CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
de Madrid
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Con cada nueva edicion, la Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en
Enfermedades Raras ha ido creciendo y en esta ocasion incorpora ocho nuevos capitulos
(Acondroplasia, Angioedema Hereditario, Artrogriposis Multiple Congénita, Fibrosis Quistica,
Narcolepsia, Sindrome 5p-, Sindrome de Coffin-Lowry y Sindrome de Rubinstein-Taybi) que se
suman a los diecinueve reunidos en versiones anteriores (Anemia de Fanconi, Defectos
Congénitos de la Glicosilacion, Distonia, Distrofia Muscular de Duchenne, Epidermdlisis
Bullosa, Esclerodermia, Esclerosis Tuberosa, Extrofia Vesical, Fiebre Mediterrdnea Familiar,
Hemofilia, Hipertension Pulmonar, Linfangioleiomiomatosis, Osteogénesis Imperfecta,
Quistes de Tarlov, Sindrome de Angelman , Sindrome de Guilles de la Tourette, Sindrome de
Rett, Sindrome de Prader-Willi y Sindrome de Williams).

Los textos estdn concebidos como una herramienta que complementa las regulaciones
normativas y los baremos de los procesos de reconocimiento del grado de discapacidad (que
son de cardcter nacional e iguales para todas las Comunidades Auténomas) y forman parte
de una serie mds amplia de publicaciones de la Direccion General de Atencién a Personas con
Discapacidad dedicadas especificamente a este dmbito. Con esta linea de trabajo, la
Comunidad de Madrid quiere impulsar la calidad y la transparencia en los procedimientos de
valoracion de la discapacidad, garantizando un acceso equitativo a las medidas de
proteccion social y el derecho de todas las personas a la consecucion del mdximo de
oportunidades vitales.

Consejeria de Politicas Sociales y Familia de la Comunidad de Madrid

m Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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Hemos llegado a 2016 y el nuevo equipo de la Consejeria de Politicas Sociales y Familia de la
Comunidad de Madrid sigue apostando por trabajar con nosotros, la Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras, de forma que el Tercer Plan de Accion para Personas con Discapacidad
finaliza habiendo cumplido sus objetivos.

En ediciones anteriores de la Guia de Orientadores para la Valoracion de la Discapacidad en
Enfermedades Raras, comentdbamos que existia un antes y un después desde la aparicion de
esta herramienta que a dia de hoy se ha convertido en indispensable para los profesionales
que son responsables de las valoraciones de nuestros hijos, padres, de nosotros mismos. Esta
Guia ayuda a ambos colectivos, profesionales y pacientes, en el avance diario que
necesitamos los afectados por Enfermedades Raras para tener una vida menos dificil que la
que afrontamos.

Al mismo tiempo, se ratifica que la unidon de los responsables politicos, los profesionales de
asuntos sociales y sanidad junto con los pacientes, hemos de recorrer este camino de la
mano y no queddndonos ninguno atrds a la hora de poner en comun la ingente y poderosa
informacion que entre los tres dmbitos manejamos. Al lado de los afectados estdn siempre
las Asociaciones de Pacientes que se han conformado como la columna vertebral de nuestras
reivindicaciones y que, manteniéndonos unidos, nos hacen fuertes; junto a ellos estdn los
profesionales de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras, como cuarto elemento
unificador, sin cuya intervencion seria mds dificil conseqguir los objetivos propuestos. Gracias
también a ellos.

Asi las cosas, damos un paso mds y tenemos la enorme satisfaccion de presentaros esta
nueva Guia que incrementa las enfermedades sobre las que profundizamos con Narcolepsia,
Angioedema, Coffin-Lowry, 5p-, Fibrosis Quistica, Artrogriposis, Acondroplasia y Rubinstein-
Taybi. El mes de febrero de este afio se presentan todas ellas de la mano de un médico
especializado y con el testimonio de un afectado, ante un auditorio superior a las cien
personas cuyo interés por nosotros deriva de su gran vocacion; la voz alta y clara de estos
compaieros permitird despejar todas las dudas que hasta la fecha hubiera sobre las
manifestaciones y repercusiones de sus dolencias, revertiendo en su propio beneficio este
gran trabajo tedrico y prdctico que les lleva a exponerse publicamente para mejorar su
calidad de vida.

Por ello, por la mejora de la calidad de vida y la equidad a la hora de reivindicar nuestros
derechos, seguimos trabajando sin desmayo apoydndonos los unos en los otros y
continuando el camino. Asi debe ser. Gracias y enhorabuena a todos.

M. Elena Escalante

Delegada FEDER Madrid
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ACONDROPLASIA

Estrella Garcia Sanchez, Noah Sister Plotnicky, Elena Orcajo Oteo.

CODIGO CIE-10
Q77.4
PREVALENCIA

1-9 /100 000

La acondroplasia (AC) es un tipo de ostecondrodisplasia o displasia ésea, caracterizado
por trastorno del desarrollo y del crecimiento de los huesos, que condicionan una
alteracion de la forma, tamafio y resistencia, afectando al cartilago de crecimiento.

La AC es una alteracion genética que se hereda de forma autosémica dominante con
penetrancia completa (mutacién en el gen del receptor del factor de crecimiento de
fibroblastos tipo 3 (FGFR3) que se localiza en el brazo corto del cromosoma 4
(4p16.3)). Un 80% de los casos se consideran mutaciones de novo

El diagndstico se realiza en base a caracteristicas genéticas, clinicas y radiolégicas y
puede ser pre y postnatal.

Diagndstico diferencial

b Hipocondroplasia: la estatura baja y la desproporcion esquelética son menos marcadas.
b Enanismo tanatoférico (tipos | y Il): displasia esquelética grave y generalmente mortal.

b SADDAN: acondroplasia grave con retraso en el desarrollo y acantosis nigricans.

Caracteristicas y complicaciones asociadas a la AC

No todas las personas con acondroplasia presentan el total de las caracteristicas, cada
una es diferente y pueden presentarlas de forma heterogénea tanto en cantidad como
en grado de afectacidn, por lo que no se debe generalizar.

P Enlainfancia
= Retraso en adquisicién de hitos del desarrollo.
= Hipotonia (que mejora con el tiempo).

=  Retardo en sostén cefalico (por hipotonia y macrocefalia).

E Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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Cifosis dorsal (evolucion favorable) y abdomen abombado.

Tendencia a la obesidad.

b Musculoesqueléticas:

Talla baja: altura media para hombres 131+/- 5.6 cm y para mujeres 124
+/-5.6 cm.

Deformidades del raquis: cifosis toracolumbar transitoria que se resuelve
en la mayoria de los casos después de adquirir la marcha independiente
(entre 9y 24 meses). Sin embargo, en mas del 10% de los casos llega a ser
una deformidad irreversible.

Prognosia mandibular, maloclusiéon y apifiamiento dental. Macroglosia,
maxilares estrechos, paladar ojival.

Laxitud articular y deformacién de extremidades:
- Extremidades superiores:
. Subluxacién de cabeza radial (durante el segundo afo).

° Limitacion de extension de codo presente en
aproximadamente 70% de los casos.

° Manos en tridente, dedos cortos, dificultades en
psicomotricidad fina.

- Extremidades inferiores arqueadas en cerca del 90% de los adultos:

° Coxa vara, genu varo, talén varo, lo que contribuye a
torsidn externa tibial y aumentan la anteversién femoral.

- Desproporcién entre altura y longitud de extremidades.

P Radioldgicas:

ﬁ't*Q‘Q

Comunidad
de Madrid

Hueso frontal prominente con calvaria aumentada y base de craneo
pequefio (estrechez de foramen magnun).

Columna: disminucidn progresiva en sentido descendente de distancia
interpedicular de region dorsal a lumbar.

Huesos iliacos redondeados, con espina sacrociatica pequenay
descendida.

Huesos tubulares acortados con ensanchamiento metafisario.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
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P Neurolégicas:

Macrocefalia.
Hidrocefalia.
Posible compresidn cérvico-medular (en la infancia).

Casos de compresiéon medular brusca y tardia por estenosis de canal
lumbar, en la edad adulta.

Hidrosiringomielia.

Se pueden manifestar como:

° Debilidad de MMSS y MMII, paresias, hipotonia,
hiperreflexia, asimetria, apneas.

) Alteracion del control de esfinteres.

° Muerte subita.

P Respiratorias:

Bronquitis obstructivas de repeticion.

Neumonia e hipoxemia.

Ronquido nocturno. SAOS desde la infancia temprana.
Insuficiencia respiratoria restrictiva.

Problemas cardiopulmonares: enfermedades restrictivas pulmonares,
hipertensién pulmonar y cor pulmonale.

P Sistema Endocrino:

Obesidad que agrava la morbilidad asociada a la estenosis lumbar y las
lesiones articulares en caderas y rodillas.

P Oido, Garganta y otras estructuras relacionadas:

ﬁ't*Q"
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Otitis de repeticion en los primeros afios de vida, que puede asociar
hipoacusia durante los episodios.

Apnea del sueno.

=  Hipertrofia adenoidea y amigdalar.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
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P Alteraciones del Lenguaje:

Se asocian principalmente a alteracién auditiva. Se debe descartar una hipoacusia si no
ha aparecido lenguaje oral cumplidos los 2 afios.

Otras posibles causas:

=  Desproporcién mandibulo-lingual, alteraciones articulares, deformidades
faciales, etc.

. A nivel fonoarticular: paladar ojival, alteracion en la forma o posicién de
las piezas dentarias, mala oclusion dental, macroglosia o prognosia
mandibular.

P Afectacion psicologica

En funcidn del grado de afectacidén puede aparecer bajo rendimiento escolar.

El desarrollo madurativo puede verse afectado por un trato infantil o sobreprotector
por parte de los adultos.

Dependiendo del grado de aceptacion de la enfermedad, puede que aparezcan
alteraciones del estado de animo, trastornos de ansiedad y trastornos de personalidad.

La AC no se asocia a problemas intelectuales.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracién

Valoracion médica inicial en la AC:

b La talla: el percentil que ocupan en las tablas de poblacién general.

b La marcha: se valora la deambulacion espontanea, de talones, puntillas, tdndem,
tolerancia a la carga monopodal, salto en apoyo monopodal, carrera, asi como la
subida y bajada de un tramo de escaleras (siempre adaptandose a la edad del
paciente).

» El peso y el indice de masa corporal. La evaluacién peso/edad no es un buen
indicador por la baja estatura que tienen.

» La columna vertebral: valoracion de la estatica en el plano sagital (flechas cervi-
cal y lumbar) y frontal (asimetrias, eje occipito-intergliteo, test de Adams), de la
movilidad vertebral, palpacidn segmentaria y signos de posible afectacion

medular y/o radicular.

E Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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b Miembros superiores: balance articular (BA) y balance muscular (BM).

Desproporcion entre longitud de extremidades y tronco, dificultad para
Actividades Basicas de la Vida Diaria (ABVD).

» Miembros inferiores: BA y BM de las distintas articulaciones y posibles
alteraciones de la alineacién. Desproporcién de longitud entre extremidades y
tronco.

b La presencia de hiperlaxitud articular.
b Funcidn respiratoria: espirometria.
P Audicién: audiometria

P Alteracién neuroldgica: pruebas de imagen (RMN, TAC, radiologia simple),
estudios neurofisioldgicos...etc.

b Numero de ingresos hospitalarios (superiores a 24 horas) por complicaciones.
Valoracion psicoldgica:

De existir alteraciones psicoldgicas, se valoran acorde a la intensidad de la
sintomatologia, las posibilidades de recuperacién y la repercusion en la vida diaria de
la persona afectada.

En la infancia se valorard el grado de retraso en la adquisicion de patrones del
desarrollo y la posible necesidad de apoyos educativos.

ﬁ't*Q"
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ANEMIA DE FANCONI

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzadlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CODIGO CIE-10

B61.0

SINONIMOS.
Pancitopenia de Fanconi
PREVALENCIA

1-9/ 1.000.000

Es una enfermedad hereditaria que se caracteriza por malformaciones congénitas,
aplasia medular y alta predisposicion tumoral.

Sintomatologia

b Las malformaciones mas frecuentes asociadas a la anemia de Fanconi son:

= Retraso del crecimiento pre y postnatal.
=  Malformaciones renales.

=  Malformaciones gastrointestinales.

=  Malformaciones genitourinarias.

=  Malformaciones cardiacas.

=  Malformaciones esqueléticas.

=  Hipogonadismo.

=  Sordera parcial.

= Alteraciones cutdneas: hiper e hipo pigmentacion y manchas “café con
leche”.

=  Altos niveles de alfafetoproteina.

P Aspecto caracteristico: cabeza, ojos y boca pequefios.

ﬁ't*Q'.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad

Comunidad CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
de Madrid



‘_ﬁ‘;ﬂﬂ Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en Enfermedades Raras
)

b Los problemas hematoldgicos: suelen aparecer en la edad escolar (alrededor de
los 7 aios). EI 90% se diagnostican antes de la adolescencia:

= Recuento normalmente bajo de células sanguineas, tanto glébulos rojos
como blancos y plaquetas.

= La primera manifestacién suele ser una trombopenia aislada (en mas de
la mitad de los casos), observandose petequias, hematomas o episodios
de sangrado nasal o gastrointestinal.

=  Posteriormente, signos de anemia:

e Astenia.
e Palidez.
e Anorexia.

= Tendencia a padecer mas infecciones (de aparicion mas tardia): garganta,
bronquios.

= Suelen acabar en pancitopenia.

» Mayor predisposicion a tumores:
=  (Cabeza.
= Cuello.

=  Ginecoldgicos:

) Cérvix.
° Vagina
) Vulva.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Sistema hematopoyético:
=  Analitica de sangre.
=  Valorar astenia y/o pérdida de peso.

P Sistema auditivo: audiometria.

ﬁ't*Q"
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b Numero de ingresos hospitalarios.
P Dificultad del uso de AINES en esta enfermedad.
P Aparato cardiovascular:
=  Tension arterial.
=  Prueba de esfuerzo, si procede.
P Aparato locomotor:
=  Escoliosis.
= Talla.
P Funcién renal:
= Aclaramiento de creatinina.
b Problemas derivados de neoplasias.
P Valoracidn psicolégica:

Las alteraciones de tipo emocional que puedan coexistir se valoran en funcién de la
intensidad de la sintomatologia, de las posibilidades de recuperacién y de la
repercusién en la vida diaria y en la adaptacion social de la persona afectada.

E Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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ANGIOEDEMA HEREDITARIO POR DEFICIT DE C 1

Pilar Sanchez-Porro Valadés; Sofia Gonzdlez San Martin.

CODIGO CIE-10

D84.1

SINONIMOS.

Algunos de los sinébnimos son:

- Angioedema hereditario asociado a estrégenos

- Edema angioneurdtico hereditario

Resumen

Es una enfermedad de origen genético caracterizada por la aparicién de edema agudo
en los tejidos subcutaneos y/o sub mucosos, visceras y/o vias aéreas superiores, de
caracter transitorio y recurrente.

El inicio de las manifestaciones puede ocurrir a cualquier edad, pero es mas frecuente
en la infancia.

Presentan edemas blancos, no pruriginosos, circunscritos y que permanecen de 48-72
horas y que recurren con una frecuencia variable y con un periodo libre de
enfermedad normalmente < a 12 meses.

Prevalencia

Los tipos 1 y 2 tienen una prevalencia estimada de 1/ 100.000 (en Espafia la
prevalencia estimada es de 1,09/ 100.000 ) y es desconocida para el tipo 3, del que se
han descrito muy pocos casos (en su mayoria en individuos descendientes de
franceses, alemanes o britdnicos) y se presentan principalmente en mujeres.

Clasificacion

Existen 3 tipos, y estan causados por una anomalia en el gen SERPING 1 (11g12-q13-1)
gue codifica el Cl-inhibidor de proteasa plasmatica (C1-INH).
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A. Con déficit de C1INH existen 2 tipos:

-

Tipo 1 (supone el 85 % de los casos):

Se produce por una delecién que conduce a un defecto cuantitativo.

b Tipo 2 (suponen el 15 %):

Se produce por mutaciones puntuales que conducen a defecto cualitativo en el C1-INH.

La transmisién es de tipo autonémica dominante y en la mayor parte de los casos
afecta a heterocigotos.

Los edemas estan provocados por un aumento en la permeabilidad de los vasos
sanguineos en respuesta a niveles elevados de bradiquinina (como resultado de un
déficit de C1-INH).

B. Con C1INH normal
b Tipo 3 0 AEH-nC1-INH

Esta causado por una mutacién de ganancia de funcién en el gen F12 que codifica el
factor 12 de la coagulaciéon (Factor Hageman), lo que provoca un aumento de la
actividad del F 12, lo que conduce a un aumento de la formacién de bradiquinina
(mientras que los niveles del inhibidor C1 y la actividad de C1 permanecen normales).

Afecta sobre todo a mujeres, siendo factores precipitantes el embarazo y el uso de

anticonceptivos orales que contienen estrégenos.

Sintomatologia

Clinicamente es muy heterogéneo, va desde casos sintomaticos hasta potencialmente
fatales.

La sintomatologia consiste en hinchazén de 2-5 dias de duracidon que puede afectar
tanto a la piel como a tejido subcutaneo de cara, cuello, labios, parpados, lengua,
glotis, extremidades...también puede afectar a la mucosa del intestino produciendo
cuadros de dolor abdominal intenso que puede confundirse con otras patologias.

La hinchazén de este tipo de angioedema no es pruriginosa, no produce ronchas y
tiene margenes mal definidos.

La hinchazén de pies y manos es muy incObmoda y suele impedir que los pacientes
desarrollen su actividad con normalidad esos dias.

Los ataques gastrointestinales se caracterizan por dolor abdominal insoportable,
nauseas, vomitos y/o diarrea.
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Estos sintomas gastrointestinales son caracteristicos del angioedema hereditario
(AEH), ya que en otros tipos de angioedema son muy poco frecuentes.
Aproximadamente 1/3 de los pacientes con AEH son sometidos a cirugia
innecesariamente.

Segun la sintomatologia se pueden clasificar en:

1. Asintomatico

P Sin clinica de angioedema.

b No necesitan tratamiento de mantenimiento.
2. Leve

b No presentan angioedema con riesgo vital.

b No necesitan profilaxis a largo plazo.

b Presentan menos de 6 episodios/afio.

3. Moderado

b No episodios de angioedema con riesgo vital.

» Entre 7-12 episodios/afio que necesitan profilaxis a largo plazo (excluyendo
tratamiento de mantenimiento con concentrados de C1-INH),

P 0, >de 12 episodios/afio sin profilaxis a largo plazo.
4, Grave
P Algln episodio de riesgo vital,

P Y/o méas de 12 episodios/afio con profilaxis a largo plazo y/o tratamiento de
mantenimiento con concentrado de C1-INH.

Desencadenantes

P Traumatismos locales: como extracciones o manipulaciones dentales
P Cirugia

P Resfriados o gripe

P Infecciones (H. Pylori)

P Estrés

ﬁ't*Q"
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P Exposiciones al frié o al calor

P Algunas comidas

P Embarazo, estrogenos

P Actividad prolongada de las extremidades
P Algunos farmacos ( IECAS)

b Causas desconocidas
Diagndstico

Existen 2 pruebas:

1. Inhibidor del C1 cuantitativo.
2. Inhibidor del C1 funcional.

Los tipos 1 y 2: el diagnéstico depende de la media de la concentracién de C4 y de los
analisis cuantitativos y funcionales de C1-INH.

El tipo 3: se establece por los datos clinicos y la H2 clinica.
El diagndstico se establece con 1 criterio clinico y 1 de laboratorio.

El C4 es normal entre episodios.

Diagnéstico diferencial

El diagndstico diferencial hay que establecerlo con el sindrome de obstruccién
intestinal y el angioedema adquirido, con el cual existen ciertas diferencias, ya que el
AEH:

» No responde ni a adrenalina, ni corticoides ni antihistaminicos.
P No es pruriginoso.

En el angioedema adquirido los niveles de C 4, C1-INH, C1-INH funcional y los niveles
de Clq son bajos.

Pronostico

Es bueno en los individuos diagnosticados y que tienen acceso a tratamiento
adecuado.
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Su morbilidad esta asociada a la patologia digestiva que suele conllevar reposo los 2-3

dias posteriores al episodio.

Su mortalidad, dependiendo de las series, entre 13-30% cuando se afecta la via aérea.

Tratamiento

Hay que tener presente que los tratamientos con antihistaminico, adrenalina o
corticoides nos son efectivos.

En Europa los episodios moderados deben tratarse con Icatibant subcutdneo (un
antagonista del receptor de la bradiquinina), o con administracién intravenosa de C1-
INH concentrado, que tiene la ventaja de administracion subcutanea (se lo puede
administrar el propio paciente)

1. Tratamiento de fase aguda:

= CI1-INH iv, inicia su efecto en 30 minutos, es seguro durante el embarazo.
Efectos secundarios: fiebre, cefalea...Esta disponible en domicilio.

= |catibant, esta indicado en el tipo | y Il. Inicia su efecto en 30 minutos.
=  Plasma fresco congelado.
= Antifibrinoliticos, son de 22 eleccidn, riesgo trombético.

2. Profilaxis a corto plazo:

=  Evitar desencadenantes.

Evitar IECAS y estrégenos.

C1-INH.

Andrégenos atenuados.
= PFC.
=  Tratamiento erradicador de H. Pylori.

3. Profilaxis a largo plazo:

4 En caso de crisis muy frecuentes, > de 1 crisis/mes.
P Afectacidn de via aérea superior.
b Paciente afectados mas de 5 dias/mes.

=  Androégenos atenuados.
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=  Antifibrinoliticos.

= C1-INH.

= C1-INH recombinante.

= Inhibidores de la calicreina.

=  Antagonistas de los receptores de la bradiquinina.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion.

A. Valoracion médica

P Aplicaciéon del Real Decreto vigente y considerar la posible afectacién de las
Actividades de la Vida Diaria.

P Valorar conforme al Capitulo del Sistema hematopoyético, en el punto
correspondiente a defectos del Sistema Inmunitario:

1. Estar diagnosticado.
2. Establecer clase funcional.
3. Necesidad o no de tratamiento continuado.

4. Numero de episodios al afio con necesidad de atencién médica de al
menos 24 horas de duracién.

5. Deficiencias debidas a afectaciones de otros érganos (p. ej. cirugias
gastrointestinales etc.).

B. Valoracion psicoldgica

En funcién de los cambios y limitaciones fisicas, asociados a la enfermedad, pueden
aparecer alteraciones de tipo ansioso depresivo. Se contemplara la repercusion de
estos trastornos en las habilidades sociales y, por tanto, en la adaptacion personal y
social.

] Trastornos Afectivos: Distimia, Depresion.

J Trastornos de Ansiedad, Adaptativos.

[ Afectacion de las AVD
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ARTROGRIPOSIS MULTIPLE CONGENITA

Javier Miguel Cenzano Gutiérrez, M2 Dolores Conesa-Peraleja Lopez.

CcODIGO CIE-10
Q74.3

SINONIMOS

Amioplasia

Sindrome de Freeman- Sheldon, FSS

Sindrome de Sheldon-Hall

Sindrome de Gordon

AMCD], 2, 2A, 2B...

Introduccion

La artrogriposis multiple congénita (AMC) descrita desde 1907, incluye un numeroso
grupo de variadas patologias de diferente gravedad. La palabra artrogriposis hace
referencia a la deformidad y contractura articular. En esta forma, ocurre en dos o mas
articulaciones, desde el nacimiento.

Epidemiologia.

Segun autores, este conjunto de patologias afecta a uno de cada 11.000-12.000
nacidos vivos. El pie zambo, que es la manifestacion mas frecuente, tiene una
frecuencia de 1/500 nacidos vivos. Las formas mas graves son extremadamente
infrecuentes.

La gravedad de estas patologias varia desde minimas afectaciones y deformidades
solucionables con tratamiento ortopédico o quirdrgico, a situaciones de gravisima
afectacién de los miembros y discapacidad severa.

Etiologia

Dado que la artrogriposis es mas una condicién que un diagndstico, hay multitud de
causas que pueden producirla. Como ya hemos dicho, existen sindromes de herencia
genética claramente demostrada y especificada. En otros casos, se han postulado
causas como el oligoamnios, falta de movilidad fetal, etc.
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Clinica.

Se puede dividir la AMC en tres grandes grupos:

b Amioplasia: contracturas muy severas y atrofia musculares, con graves
deformidades.

P Artrogriposis Distal: suele afectar a manos y/o pies.
P Artrogriposis Sindrémica, con afectacién primaria muscular o neuroldgica.

Existen diez variedades de AMC, con diversos subtipos, y hasta treinta enfermedades o
sindromes que asocian artrogriposis, algunas con escasisimo numero de pacientes
afectos, diferentes genéticamente y en cuanto a su repercusion clinica, que puede ser
muy variada.

En general, todas las articulaciones pueden estar afectadas, con rigidez o deformidad
en algun grado, por ejemplo con desviacién interna de hombros, contractura de
mufiecas, dedos en flexidn, pulgar incluido, caderas en rotacidn externa, abduccién y
luxadas frecuentemente, codo en flexo, afectacion frecuente de la marcha o la
manipulacion, etc. La sensibilidad suele estar conservada.

Algunos sindromes incluyen ademds anomalias craneofaciales, fascies tipicas,
angiomas de linea media...

Puede existir afectacién por otros sindromes asociados, como hipoplasia pulmonar,
criptorquidia, etc.

Tratamiento

Es muy importante saber que aunque no existe un tratamiento definitivamente
curativo de la artrogriposis, muchas de las deformidades pueden ser tratadas
satisfactoriamente de forma quirdrgica, consiguiéndose en un gran numero de casos,
especialmente el pie zambo y otras deformidades concretas, no sélo una mejoria
estética del miembro sino una verdadera mejora funcional.

Muchas veces se puede conseguir esta mejoria por medios ortopédicos no quirurgicos,
bien mediante yesos correctores, bien con aparatos o férulas, tanto de uso nocturno
como continuado, segun cada caso.

Por supuesto, es inexcusable recordar el papel fundamental de la rehabilitacidn, en la
mejora de la independencia funcional de los individuos afectados, mediante
tratamientos fisioterdpicos, logopédicos en los casos que sea necesario, y de terapia
ocupacional, que fomentaran el bienestar, las capacidades y la adaptacion del paciente
a las actividades de la vida diaria en el maximo grado posible.
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Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

] A nivel médico:

Dada la heterogeneidad de los casos, es importante una exploracién completa y
anamnesis cuidadosa y dirigida.

Hay que interrogar acerca de malformaciones o problemas orgdnicos asociados,
tratamientos efectuados o intervenciones quirdrgicas, y comprobar el grado de
funcionalidad en actividades de la vida diaria, necesidad de ayuda de tercera persona,
ortesis o ayudas técnicas y el grado de dificultad para el uso del transporte publico.

Se deberian explorar todas la extremidades y grupos musculares, su grado de
afectacién y la repercusion funcional, la marcha y la destreza.

Al tratarse de una enfermedad del sistema articulatorio, no compromete al sistema
nervioso ni altera funciones neuropsicoldgicas.

P Lavaloracién psicolégica

Ird dirigia a considerar las limitaciones causadas por la gravedad e intensidad del
cuadro fisico que presenta cada caso, de acuerdo a la deformidad de las articulaciones
y de sus tratamientos.

Considerar en la valoracién psicoldgica:

=  Aspectos emocionales, cuadros de alteracién del animo, trastornos
adaptativos o trastornos mentales.

=  Alteracion de la conducta, del suefio o de la alimentacion.
=  Larepercusidn en la autonomia para las ABVD.

=  Aspectos sociales, valorar las relaciones interpersonales ya que las
limitaciones en la movilidad puede provocar mayor aislamiento,
absentismos escolar o laboral e interferir en el desarrollo de la personay
en su estado animico.

RN
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DEFECTOS CONGENITOS DE LA GLICOSILACION

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares.

CcODIGO CIE-10
E77.8

SINONIMOS
Sindrome de proteinas deficientes en carbohidratos.
PREVALENCIA

1-9/100.000 (Otras fuentes dan el dato de incidencia 1/ 20.000 nacidos vivos).

Introduccion

Son enfermedades hereditarias del metabolismo de las glicoproteinas principalmente,
aunque existen casos descritos que afectan al metabolismo de los lipidos y otras vias
metabdlicas.

Son defectos debidos a trastornos genéticos de herencia autosémica recesiva, aunque
se conoce (hasta el momento) un defecto ligado al cromosoma X (MAGT1_CDG).

Cuando se produce un error en el metabolismo de las glicoproteinas no se puede
realizar correctamente la reaccién de ensamblaje de los azucares entre ellos y a las
proteinas, lo que afecta a la composicion final de muchas glicoproteinas. Pueden ser
causados por la deficiencia de diferentes proteinas y como las glicoproteinas finales
pueden tener muy diversas funciones y localizaciones dentro de las células, puede
terminar por afectar a muchas proteinas a la vez y causar enfermedad multisistémica.

El cuadro clinico y la evolucién variaran en funcion del origen y gravedad del defecto.

La mayoria de los defectos conocidos hasta hoy presentan afectacidn neuroldgica
severa, excepto los tipos CDG Ib y CDG |h, que muestran un fenotipo hepatico e
intestinal.

Los CDG son los defectos hereditarios del metabolismo mas frecuentes diagnosticados
en todo el mundo.
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Normalmente se diagnostica en el periodo neonatal o en la primera infancia,

basandose en caracteristicas clinicas tipicas (ver manifestaciones clinicas), uno de

cuyos rasgos mas frecuentes es la hipoplasia cerebelosa y cuyo prondstico es grave en

muchos casos.

Sintomatologia

P Como la sintomatologia es muy variable, hay que considerar el diagndstico en

cualquier nifo con retraso en el desarrollo e hipotonia, cuando se combina con

cualquiera de los siguientes sintomas:

Retraso en el desarrollo.
Disfuncion hepatica (transaminasas elevadas).

Coagulopatia con baja concentracidon en suero de los Factores IX y XI,
antitrombina Ill, proteina C, y/o proteina S.

Hipotiroidismo, hipogonadismo.
Esotropia (una forma de estrabismo).
Derrame pericardico.

Patrén anormal de la grasa subcutanea incluido el aumento de la
almohadilla de grasa suprapubica, formacion de hoyuelos de piel,
mamilas invertidas y almohadillas de grasa subcutanea que tienen una
consistencia endurecida, inflamada o desigual.

Convulsiones.
Episodios Stroke-Like.
Osteopenia, escoliosis.

Hipoplasia cerebelosa / atrofia y microcefalia.

» El diagndstico de PMM2-CDG (CDG-I A) se debe considerar en los adolescentes o
adultos con historias sugerentes y cualquiera de los siguientes hallazgos:
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Disfuncion cerebelosa (ataxia, disartria, dismetria).
Deterioro cognitivo no progresivo.

Episodios Stroke-Like.
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= Neuropatia periférica con o sin pérdida de masa muscular.

= Ausencia de la pubertad en las mujeres, testiculos pequeios en los
hombres.

= Retinitis pigmentosa.

=  Escoliosis progresiva con acortamiento del tronco.
= Contracturas en las articulaciones.

= Hipotonia axial.

= Fallo de medro

Por otra parte, a mayor edad las alteraciones neurolégicas se hacen mas evidentes,
con grados variables de retraso mental, disfuncidn cerebelosa y retinitis pigmentosa.
Algunos nifios presentan convulsiones o accidentes cerebrovasculares. La osteopenia
es muy frecuente, también pueden presentar dismorfia facial, nefropatia,
cardiomiopatia, hiperinsulinismo con hipoglucemia etc.

En los adultos, la enfermedad se caracteriza principalmente por ataxia y retraso mental
no progresivo y neuropatia periférica. Las pacientes adultas presentan en general
hipogonadismo hipergonadotrépico.

La mejora de criterios diagndsticos, esta permitiendo hoy dia diagnosticar un mayor
numero de CDG, incluyendo nifios con desarrollo psicomotor casi normal.

Diagnéstico

El diagndstico se basa en principio en la observacién de un ndmero de signos y
sintomas de la enfermedad (en la PMM2-CDG por ejemplo, distribucion anémala de la
grasa corporal, estrabismo, manifestaciones multiorganicas, etc.).

Se debe considerar el diagndstico ante cualquier cuadro clinico inexplicable.

Existen marcadores bioquimicos, como el estudio de los perfiles anédmalos de
transferrina sérica (test muy accesible desde el punto de vista econdmico y existen
mucho laboratorios que pueden realizarlo) que sirven de diagndstico ante la sospecha.
Estos marcadores sirven para confirmar la sospecha clinica, confirmacion que permite
el diagnéstico prenatal y el consejo genético.
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Tipos de CDG

Hasta el momento, y gracias a los avances tecnolégicos, se han descrito mas de 50
tipos, algunos con un solo caso descrito; no obstante muchos CDG siguen sin
diagnosticar y se les denomina CDG X.

Para la denominacién actual se utiliza en primer lugar el simbolo del gen mutado
seguido de “-CDG”, por ejemplo PMM2-CDG.

Tratamiento

b En este momento solo existe la posibilidad de tratamiento eficaz para un tipo de
CDG y parcial para otros dos:

Tipo Tratamiento Eficacia
MPI-CDG Manosa oral Tratamiento eficaz.

Efectivo para las infecciones

SLC35C1-DCG Fucosa
recurrentes

Aumenta la transcripcion de PIGM.

PIGM-CDG Butirato .
Controla las convulsiones

La forma mas frecuente de CDG, el PMM2-CDG, sigue sin tratamiento.

No obstante existen medidas de soporte y prevencidon que pueden mejorar la calidad
de vida de estos pacientes.

P Tratamientos de soporte:

En funcién de la sintomatologia se aplicaran diferentes medidas y tratamientos, como
en los casos de presentacion de estrabismo, fallo de medro, problemas ortopédicos,
coagulopatias, disfagia, etc.
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Aspectos a tener en cuenta en la valoracién

P Aparato visual. Por la presencia de estrabismo, retinitis pigmentosa, glaucoma,
cataratas y atrofia éptica, etc. Tener en cuenta:

=  Agudeza visual corregida.
=  Presencia de nistagmus.
=  Campos visuales.

=  Discromatopsia.

P Sistema Nervioso: la afectacidn neuroldgica es muy frecuente, valorar por tanto:

=  Retraso mental: se realiza en la valoracién psicoldgica.

=  Trastornos de la marcha y el equilibrio por afectacién cerebelosa.
=  Numero de convulsiones, y respuesta al tratamiento.

=  Valoracidon del S.N. Periférico debido a neuropatias.

P Aparato Locomotor:

=  Balance articular por las contracturas.
=  Balance muscular por la hipotonia y las atrofias musculares.
= Escoliosis.

P Aparato Digestivo: por la presencia de vémitos frecuentes, diarreas, disfagia,
enteropatia pierde proteinas, etc.

=  Valoracién del estado funcional.

=  Valoracion nutricional y/o peso del paciente.
= Valoracién de la respuesta al tratamiento.

=  Valoracidn del nimero de brotes.

P Sistema endocrino: por la ausencia de pubertad en mujeres, la lipodistrofia,
hiperinsulinismo, enteropatia pierde proteinas, falta de medro.

=  Valoracion del crecimiento en los nifios.
=  Hipoglucemias, nimero de episodios y respuesta al tratamiento.

=  Falta de respuesta a los tratamientos hormonales.
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P Sistema cardiovascular: por la presencia de cardiomiopatias y/o arritmias.

Numero de episodios y respuesta al tratamiento.
Necesidad de marcapasos o desfibrilador permanente.

Clasificacion de la N.Y.H.A.

P Oido: en algunos casos sordera neurosensorial.

Audiometria.

P Sistema Hematopoyético: por la presencia de coagulopatias

Numero de episodios y respuesta al tratamiento.

P Aparato Renal: sindrome nefrético en algunos casos.

Aclaramiento de creatinina

Respuesta al tratamiento

P Valoracién psicoldgica:

ﬁ't*Q‘Q

Comunidad
de Madrid

Retraso madurativo/ Retraso intelectual.
Deterioro cognitivo.
Comunicacién y lenguaje.

Conducta adaptativa. Nivel de autonomia personal y social. Autonomia en
AVD, capacidad para relacionarse y para la organizacion de actividades de
ocio y tiempo libre, manejo del dinero, autonomia para utilizar medios de
transporte...

Estabilidad/inestabilidad emocional.
Trastornos de alimentacion.
Necesidad de apoyos educativos/ocupacionales.

Habilidades sociales, en entornos proximos y mdas amplios, para
establecer y mantener amistades, para comprender y respetar normas
sociales.

En la valoracidon se contemplan ademas las posibilidades de inclusién
social y adaptacion formativo-laboral. Analisis de los contextos familiar y
social y como estos favorecen o interfieren en el desarrollo de la persona
con discapacidad.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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DISTONIA

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzadlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CODIGO CIE-10
G.24.1
PREVALENCIA

1-9/ 200.000-1.000.000

Las distonias son enfermedades neuroldgicas de causa desconocida del tipo trastorno
del movimiento caracterizadas por movimientos involuntarios mantenidos (ténicos) o
espasmadicos (clénicos) que causan movimientos repetitivos o torsionantes y posturas
anormales.

Pueden afectar a cualquier musculo voluntario. Pueden tener un patrén fijo o
fluctuante y extenderse a otros grupos musculares y cuyo tratamiento es solo
sintomatico. Aunque existen varios tipos de distonias.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

En la valoracién de los pacientes para establecer el grado de discapacidad debemos, de
forma general, tener en cuenta los siguientes puntos:

b Exploracion de la zona afectada: valorar la movilidad articular, las contracturas
musculares y posibles deformidades.

b Frecuencia de la administracion de Toxina Botulinica.
P Valoracién de las caracteristicas del dolor y su respuesta al tratamiento.

Por otra parte hay que tener en cuenta las particularidades de los
diferentes tipos de distonias, de forma que hay que valorar:

b La afectacion de la escritura en la distonia del escribiente.

P Afectacion de la deambulaciéon en la distonia de miembros inferiores y
especialmente cuando se asocian la distonia cervical con patréon fijo con el
blefaroespasmo.
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P Afectacion del habla y la deglucién en la distonia orofacial, mandibular y la
cervical.

P Afectacion de la visién en el blefaroespasmo.
P Afectacion psicoldgica debida a la enfermedad:

= En funcién del grado de afectacién y de la aceptacién de la enfermedad,
es frecuente que aparezcan alteraciones del estado de dnimo, trastornos
de ansiedad y trastornos de la personalidad.

= La autoimagen y la autoestima pueden estar dafiadas, lo que supone
repercusién en las habilidades sociales, y por tanto en la adaptacién
personal y social.

P Afectacion de las actividades de la vida diaria (AVD).
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DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares.

CcODIGO CIE-10
G71.0
PREVALENCIA

1-9/100.000

Introduccion

Es una miopatia de origen genético con un patrén de herencia de tipo recesivo ligado
al cromosoma X, por lo que se presenta en varones (1 de cada 3.600 varones), afecta a
todas las razas por igual, empeora rapidamente y es la mas frecuente de las distrofias.

Estd causada por un gen defectuoso (denominado DMD) para la distrofina, que se
encuentra en el locus Xp21.2. La distrofia muscular se produce normalmente por
mutaciones, de modo que la mayoria de los casos se presentan en personas sin
antecedentes familiares.

Debido al gran tamafio de este gen (es el mds grande que existe en la naturaleza) se
hace imposible su secuenciacién para detectar mutaciones que den lugar a la
enfermedad.

La mayoria de los casos comienzan en la edad infantil y se caracterizan por ser una
atrofia muscular de comienzo proximal, pérdida de reflejos, aspecto hipertréfico de la
musculatura y caracter progresivo que acaban evolucionando a graves limitaciones o
muerte prematura por fallo cardiaco o pulmonar.

La distrofia muscular se distingue de las enfermedades neuromusculares por 4 criterios
obligatorios:

b 1. Es una miopatia primaria.
P 2.Tiene una base genética.
» 3. El curso es progresivo.

P 4. En algin momento de la enfermedad las fibras musculares degeneran y
mueren.
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Cuando la proteina distrofina no estd presente, se pierde la importante funcién que
esta realiza. La estructura muscular carece de los efectos protectores y organizadores
de esta proteina, por lo que la contraccidn del musculo provoca la ruptura de las
membranas musculares, lo que da lugar a la entrada y salida de particulas a la célula,
ocasionando dafio muscular, especialmente debido a la entrada de grandes cantidades
de calcio, ya que este exceso activa enzimas que desintegran las proteinas musculares
e inician programas de muerte celular o apoptosis.

Sintomas

Generalmente aparecen antes de los 6 afos, incluso en el periodo de lactancia:
P Fatiga.

» Problema de aprendizaje (el Cl puede estar por debajo de 75).

b Discapacidad intelectual (posible, pero que no empeora con el tiempo).

b Debilidad muscular que empeora rapidamente

= Comienza en las piernas y pelvis, pero también, con menos gravedad, en
los brazos, cuello y otras areas del cuerpo.

=  Dificultad con las habilidades motoras (correr, bailar, saltar) y en las
transferencias.

=  Caidas frecuentes.

P Dificultad progresiva para caminar, de modo que la capacidad para la
deambulacién se podria perder hacia los 12 afios.

P La dificultad para respirar y la cardiopatia generalmente comienzan hacia los 20
anos.

Diagndstico

b Cuantificaciéon de la CPK (fosfocreatinina kinasa): es una de alteraciones mas
caracteristicas desde el nacimiento, puede alcanzar 10 o 50 veces su valor. A
partir de los 22 meses tiende a disminuir.

P ADN: confirma el diagndstico en la mayoria de los casos.

P Electromiografia.
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b Biopsia muscular: si el test de ADN da negativo, se puede realizar una pequefa
biopsia del musculo buscando distrofina, que por su ausencia indica que existe la
mutacion.

b Inmunohistoquimica: se usan anticuerpos antidistrofina.
b Métodos de analisis molecular: hay varias técnicas, entre ellas la PCR (reaccion

en cadena de la polimerasa multiple) que caracteriza el 98% de las mutaciones.

Tratamiento

No existe tratamiento etiolégico, de modo que solo pueden aplicarse medidas de
apoyo y tratamiento sintomatico.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Aparato Respiratorio: insuficiencia respiratoria secundaria a debilidad muscular,
valorar:

=  Espirometria.
P Aparato Locomotor:
=  Balance articular.

=  Balance muscular, tono, fuerza, hipertrofia (sobre todo en pantorrillas y
gluteos), atrofias, contracturas musculares (sobre todo en piernas vy
talones).

= Deformidades: en pecho y columna (escoliosis).
P Aparato Cardiovascular:

®=  Frecuenciay gravedad de las arritmias.

= (Clase funcional N.Y.H.A para la miocardiopatia.
P Deambulacién.

= Tipo de marchay necesidad o no de ayudas para la misma.
P Numero de ingresos hospitalarios.

P Trastorno del lenguaje.
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P Valoracién psicoldgica:

La valoracién psicoldgica ha de considerar la repercusién, en la funcionalidad y en el
nivel de adaptacién personal, familiar y social, de la sintomatologia que presentan las
personas afectadas de Distrofia Muscular de Duchenne.

Se requiere una evaluacidon individualizada en la que se contemplen los siguientes
aspectos:

=  Funciones cognitivas.

=  Cociente de Desarrollo/Capacidad Intelectual.

= Integracidn en el dmbito social y familiar.

= Nivel de competencia curricular en edades escolares.

= Habilidades en las relaciones interpersonales (ambito préximo) y sociales
(en sentido amplio).

=  Conducta adaptativa.
= Nivel de autonomia en AVD y necesidad de apoyos.

=  Aspectos emocionales y de personalidad. En funcion del grado de
afectacidén y de la aceptaciéon de la enfermedad, puede que aparezcan
alteraciones del estado de dnimo, trastornos de ansiedad.

P Afectacion de las AVD.
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EPIDERMOLISIS BULLOSA

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzalez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CODIGO CIE-10
Q81

SINONIMOS.
Epidermdlisis Bullosa Hereditaria
PREVALENCIA

1-9/ 1.000.000

La Epidermolisis Bullosa o Ampollosa (EB) es una enfermedad hereditaria y crénica,
incurable, cuyo rasgo caracteristico es la formacion de ampollas a partir del mas leve
roce, o incluso sin motivo aparente, debido a una extrema fragilidad de la piel.

Dependiendo del tipo y gravedad de EB, se forman ampollas y heridas, tanto en la piel
como en las membranas mucosas de la boca, faringe, estdbmago, intestino, vias
respiratorias y urinarias e interior de los parpados y cérnea.

Clasificacion

Dependiendo del nivel de localizacién de la lesion:

b Epidermdlisis Bullosa simple.

] Epidermdlisis Bullosa juntural.

b Epidermdlisis Bullosa distréfica.

P Sindrome de Kindler.

EPIDERMOLISIS BULLOSA SIMPLE

Sintomatologia

La mayoria de los subtipos se transmiten de forma autosémica dominante,
generalmente debido a mutaciones de los genes que codifican las queratinas K5 y K14;
estos defectos inhiben la formacion de los filamentos de la queratina, lo que aumenta
a fragilidad del citoesqueleto y producen como resultado citolisis de queratocitos de la
capa basal.
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Aparecen ampollas principalmente en las palmas de las manos y las plantas de los pies,
aunque pueden presentarse en cualquier parte del cuerpo como: base del cuello,
axilas, bordes ungueales proximales y zona lumbosacra, como consecuencia de
traumatismos cutdneos de magnitud moderada o sin causa. Ademas, puede verse
afectada la mucosa oral, esofagica, intestinal y/o anal, asi como estructuras oculares
(cornea).

La aparicion de ampollas y heridas en manos y pies puede limitar o impedir la
realizacion de actividades manipulativas o la deambulacién.

Es frecuente que la enfermedad se manifieste con brotes. Algunos factores que
precipitan la mayor aparicién de brotes de ampollas son: estrés fisico, estrés
emocional, clima célido o entrada de la estacién de primavera-verano, infecciones y/o
madurez sexual.

] Manifestaciones cutaneas:

= Erosiones en piel y mucosas que van precedidas por ampollas tensas, la
mayoria de las cuales estan rellenas con un exudado transparente e
incoloro, a veces hemorragicos.

=  Posibilidad de infecciones de dichas erosiones que a menudo se
convierten en heridas que no cicatrizan.

=  Prurito frecuente que acaba provocando lesiones por rascado.
= Hipo o hiperpigmentacion de la piel y/o liquenificacion.
=  Quistes miliares.
= Distrofia o ausencia de uiias.
=  Alopecia.
=  Hiperqueratosis o Queratodermia palmoplantar.
» Manifestaciones extracutaneas:

= Dolor que puede ser agudo (p. €j., por las ampollas y heridas cutdneas o
de la cavidad bucal, fisuras anales), créonico (p. ej., por inflamacién
persistente de la piel, estrefiimiento) o provocado por las intervenciones
(p. €j., relacionado con los cambios de apdsitos o el bafio).
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=  Aspectos oftalmoldgicos de la EB. Las afecciones oculares que se
observan con mayor frecuencia son:

. Afectacion de la cérnea con ampollas, erosiones vy

cicatrices.
° Lagrimeo.
° Enrojecimiento del ojo.
° Edema palpebral.

=  Complicaciones del estado nutritivo: La afectacién de la mucosa bucal
dificulta la ingesta adecuada de alimentos por via oral.

= Aparato intestinal:

. Mala absorcién intestinal.
. Estrefiimiento crdnico y/o defecacién dolorosa.

EPIDERMOLISIS BULLOSA JUNTURAL

Sintomatologia

Existen tres subtipos principales de EB juntural, que se transmiten de forma
autosomica recesiva, la EBJ de Herlitz o letal (EBJ-H), la EBJ con atresia de piloro (de
prondstico muy sombrio) y la EBJ no Herlitz (EBJ-nH). La EBJ no Herlitz se debe a un
conjunto de mutaciones heterocigdticas en los genes que codifican la laminina-332.

Los pacientes que padecen de EBJ-nH presentan ampollas de distribucién generalizada,
erosiones y costras en la piel, cicatrices atréficas, alopecia cicatricial («alopecia de
patrén masculino»), onicodistrofia o desprendimiento de las ufas, lesiones
hipoplasicas del esmalte de los dientes y caries. La aparicién de brotes o simplemente
heridas en determinadas zonas del cuerpo puede impedir o dificultar el desarrollo de
actividades bdasicas de la vida diaria.

b Manifestaciones cutaneas:
=  Distrofia o ausencia de uias.
= Alopecia.

= Hiperqueratosis o Queratodermia palmoplantar.
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Exceso de tejido de granulacion (ETG): consiste en la presencia de placas
humedas, rojas, friables y con tendencia a sangrar. Suelen ser
periorificiales, bilaterales y simétricas, y en ocasiones pueden producir
oclusion total de las ventanas nasales.

Nevos: son lesiones melanociticas muy dinamicas, grandes, eruptivas,
asimétricas, a menudo pigmentadas irregularmente y con bordes bien
delimitados, que frecuentemente aparecen en zonas de ampollas previas.

[ Manifestaciones extracutaneas:

Comunidad
de Madrid

Dolor que puede ser agudo (p. €j., por las ampollas y heridas cutaneas o
de la cavidad bucal, fisuras anales), crénico (p. ej., por inflamacidn
persistente de la piel, estrefiimiento) o provocado por las intervenciones
(p. €j., relacionado con los cambios de apdsitos o el bafio).

Afectacion intrabucal: Ampollas o erosiones gingivales, caries excesivas,
hipoplasia del esmalte; afectacion de las partes blandas. En el subtipo
EBJ-Herlitz suelen desarrollarse lesiones peribucales en lugares
especificos, las cuales producen abundante tejido cicatricial vy
microstomia.

Aspectos oftalmolégicos de la EB. Las afecciones oculares que se
observan con mayor frecuencia son:

. Erosiones corneales.
° Formacidn de ampollas y cicatrices en los parpados.
° Ectropion.

° Queratitis secundaria.

Complicaciones otorrinolaringoldgicas: la afectaciéon de las vias
respiratorias superiores es un fendmeno frecuente en ambos subtipos
de EB juntural.

° Ronquera crénica o llanto débil.
° Estridor inspiratorio.

Complicaciones gastrointestinales: Lesiones en la mucosa bucal
consistentes en ampollas dolorosas y erosiones. Ademds se puede
producir:

° Estendsis esofagica.
° Disfagia.

Carcinoma Espinocelular es la complicacién mas grave que aparece en
pacientes con EB hereditaria.
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EPIDERMOLISIS BULLOSA DISTROFICA

Sintomatologia

La EB distrofica (EBD) se produce por mutaciones en el gen COL7A, que codifica el
colageno de tipo VII, el principal componente de las fibrillas de anclaje de la membrana
basal.

La EBD se clasifica en dos subtipos principales, dependiendo del tipo de herencia. Esta
enfermedad se transmite, bien de forma autosémica dominante (EBDD), bien de forma
autosomica recesiva (EBDR).

Desde un punto de vista clinico, la EBDD se caracteriza por la aparicion recurrente de
ampollas, quistes miliares y cicatrices atroficas, en particular en las extremidades asi
como onicodistrofia y desprendimiento posterior de las uias. En la mayoria de los
pacientes con EBDD la afectacidn cutdnea es generalizada.

Desde un punto de vista clinico, la EBDR se caracteriza por la presencia generalizada de
ampollas, erosiones, costras, cicatrices atréficas, onicodistrofia y desprendimiento de
las uias, pseudosindactilia mutilante en las manos y los pies, y contracturas en manos,
pies, codos y rodillas que causan discapacidad funcional

P Manifestaciones cutaneas:
=  Quistes miliares.
= Atrofia.
= Deformidad cicatricial del lecho ungueal y anoniquia.
=  Alopecia localizada o difusa.
= (Cicatrices.
= Hiperqueratosis Queratodermia palmo-plantar.
=  Anomalias de la pigmentacion.
=  Formaciéon de membranas.

= Prurito frecuente que acaba provocando lesiones por rascado.
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b Manifestaciones extracutaneas:

=  Dolor que puede ser agudo (p. ej., por las ampollas y heridas cutdneas o
de la cavidad bucal, fisuras anales), crénico (p. ej., por inflamacion
persistente de la piel, estrefiimiento) o provocado por las intervenciones
(p. €j., relacionado con los cambios de apdsitos o el baiio).

=  Afectacidn intrabucal: en EBDD Son menos frecuentes que en EBDR.

. Microstomia.
. Anquiloglosia.
. Quistes miliares en la mucosa palatina.

= Aspectos oftalmoldgicos: en los pacientes con EBDR, la enfermedad
oftdlmica es frecuente y grave. Se pueden producir:

° Erosiones corneales recurrentes.
° Cicatrices corneales.

. Formacién de ampollas y cicatrices en los parpados.
° Ectropion.
. Simbléfaron.

° Obstruccién de los conductos lagrimales.
° Vision defectuosa.
° Queratitis secundaria.

. Complicaciones gastrointestinales: Lesiones en la mucosa bucal
consistentes en ampollas dolorosas y erosiones. Ademads se puede
producir:

° Formacidn recurrente de ampollas en orofaringe y eséfago.
° Ulceracioén.

. Estrechamiento.

° Estendsis esofagica.

° Disfagia.

° Dilatacién preestendtica.

° Esofagitis.

° Esofago de Barrett.
° Descoordinacién o disminucién del peristaltismo.
. Pseudodiverticulosis intramural.

° Atonia esofagica.
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° Espasmos esofagicos.

° Desgarros de Mallory Weiss.

. Perforacion esofagica.

° Acortamiento del esodfago junto con hernia hiatal por
deslizamiento.

=  Aparato intestinal: la desnutricion y el retraso en el crecimiento suelen
estar presentes en las formas de EBDR debido al consumo restrictivo de
nutrientes y la malabsorcion por las erosiones intestinales diseminadas y
persistentes, ademds de por los considerablemente elevados
requerimientos proteinicos y caléricos que acompafian a la mayoria de los
subtipos graves de EB.

. Mala absorcién intestinal.

) Estrefiimiento crénico y/o defecacién dolorosa.
° Fisuras anales.

. Estrechamiento anal.

= Deformidades musculoesqueléticas:

° Pseudosindactilia: cuya fase terminal frecuentemente se
denomina deformidad en mitéon o garra que comienza
como una fusion parcial o formacién de sinequias entre las
porciones proximales de los espacios interdigitales de uno
o mas dedos que, en los casos mas graves, conduce a la
fusidn completa de todos los dedos y la posterior inclusidn
de toda Ila extremidad dentro de una estructura
gueratinacea en forma de capullo.

Estas deformidades, generalmente progresivas, producen
una incapacidad funcional marcada, que incluye Ila
reduccion de las habilidades motrices finas de la mano y la
pérdida de la prension digital.

° Contracturas  musculoesqueléticas fuera de las
extremidades. Estas deformidades aumentan las
deficiencias para la deambulacion, el vestido y la
realizacion de otras actividades basicas de la vida diaria.

= Carcinoma Espinocelular: Es la complicacién mas grave que aparece en
pacientes con EB hereditaria. Si no se detectan a tiempo pueden llegar a
provocar amputaciones y/o metdstasis que provocan la muerte.
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=  QOtras complicaciones internas:

. Complicaciones cardiacas (miocardiopatia).

. Complicaciones renales (insuficiencia renal).

° Complicaciones del aparato genitourinario (en la uretra
pueden aparecer estenosis o estrecheces del meato
urinario y diverticulos. Las complicaciones en el pene
consisten en formaciéon de cicatrices en el glande,
hipospadias y epispadias. En los genitales externos
femeninos se ha encontrado fusién parcial de los labios
vulvares, estrechamiento del vestibulo vaginal, y reflujo
urinario hacia la vagina y la cavidad uterina).

= QOsteoporosis y osteopenia.

= Anemia (los factores que contribuyen a la anemia en estos pacientes son,
entre otros, la pérdida crénica de sangre, hierro y proteinas a través de
las heridas abiertas en la piel y de las erosiones presentes en el tubo
digestivo y la ingesta y absorcidon insuficientes de hierro y otros
nutrientes).

La EB Distroéfica supone una limitacién que oscila entre grave y muy grave ya que los
sintomas y complicaciones causan una disminucién importante de la capacidad de la
persona para realizar la mayoria de las actividades de la vida diaria o su imposibilidad,
requiriendo apoyo incluso en las actividades de auto cuidado.

Como se ha descrito pueden estar afectados los sistemas musculoesquelético,
respiratorio, cardiovascular, digestivo, genitourinario, visual, oido, garganta vy
estructuras relacionadas, asi como la piel y anejos.

SINDROME DE KINDLER

Sintomatologia

El Sindrome de Kindler suele presentarse como una enfermedad mecanobullosa
hereditaria. En los pacientes que padecen este sindrome las ampollas no se localizan
en una capa determinada de la piel, sino que abarcan varias capas de la piel.
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El Sindrome de Kindler tiene caracteristicas similares a otros tipos de EB previamente
conocidos, entre ellas la aparicion de ampollas o erosiones después de un traumatismo
mecanico leve. La localizacion de la separacidon de la piel no siempre es la misma en
todos los casos, sino que la separaciéon puede encontrarse en la zona basal de la
epidermis, en la [dmina Iucida o en la zona situada por debajo de la [ldmina densa. En
ocasiones, en una misma muestra se observa despegamiento en estas tres zonas.

Otras caracteristicas importantes son la reduplicacién de la ldamina densa vy la
presencia de depdsitos coloidales en la dermis.

Las personas con este sindrome pueden presentar alguna de las complicaciones
descritas anteriormente.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

b Extension de las lesiones.

P Nuamero de brotes.

P Caracteristicas del dolor y/o prurito: respuesta al tratamiento.
P Afectacion de la visién: valorar agudeza visual.

P Aspectos carenciales en casos de mala absorcién.

P Aspecto psicolégico: En funcidn de los cambios, limitaciones fisicas y del dolor
asociado a la enfermedad, pueden aparecer alteraciones del estado de animo,
depresién, ansiedad, trastornos somatomorfos, trastornos de la personalidad. Se
contemplara la repercusién de estos trastornos en las habilidades sociales, y por
tanto en la adaptacion personal y social.
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ESCLERODERMIA

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CcODIGO CIE-10
M34
PREVALENCIA

1-5/10.000

Es una enfermedad caracterizada por la fibrosis. Se produce una alteraciéon en los
fibroblastos, cuya causa se desconoce. La afectacién mds importante de la piel consiste
en la alteracién del nimero de fibroblastos productores de proteinas, especialmente
colageno.

Es mas frecuente en mujeres que en hombres, con una relacién de 3:1.
ESCLERODERMIA LOCALIZADA

La forma localizada de la esclerodermia casi siempre evoluciona hacia la inactividad de
forma natural.

Su Unico tratamiento es la rehabilitacidon para mantener el balance articular.

También son de ayuda el uso de cremas hidratantes y los protectores solares para
evitar la hiperpigmentacién de la piel. No hay afectacién visceral.

Formas clinicas:

] Morfea: es la forma mas comun y se presenta como parches de piel abultada con
un aumento o disminucién de la pigmentacidon. Afecta sdlo a las capas
superficiales de la piel.

b Morfea generalizada: afecta a mayor superficie corporal. Rara vez se asocia a
afectacion visceral.

b Esclerodermia lineal: es una banda o linea de piel abultada. Puede afectar al
tejido subcutdneo y al musculo que hay debajo. Aparece en piernas y brazos. Es
mas frecuente en nifios y adolescentes.

P “Coup de sabre”: es la esclerodermia lineal de la cara o cuero cabelludo.
Ocasionalmente se asocia a anormalidades de los huesos faciales, pudiendo
llegar a producir deformidades considerables.
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» Manifestaciones generales:
= Cansancio y debilidad.
=  Dolores articulares con o sin pérdida de fuerza.
= Hinchazén de manos en el 50% de los casos.
= Sindrome de Raynaud.

ESCLERODERMIA GENERALIZADA

No suele evolucionar en brotes. Su sintomatologia varia en funcién de los érganos
afectados y la extensién de la afectacion visceral.

P Aparato gastrointestinal:
*  Ulceras.
=  Esofagitis por reflujo (es el 6rgano mas afectado).
=  Disminucion de la apertura bucal.
=  Pérdida del musculo orbicular de los labios.
= |ntestino: mala absorcidn de hierro que acaba provocando anemia.

P Corazén: episodios de taquicardia por fibrosis y endurecimiento del tejido
conectivo.

P Afectacién pulmonar:

=  Fibrosis pulmonar

= http
P Afectacion renal: que puede adicionalmente acabar provocando HTA.
b Nutricidn: anemia por mala absorcidn o por problemas de masticacion.

P Afectacion psicolégica debida a la enfermedad. En funcién de los cambios y
limitaciones fisicas, del cansancio, debilidad y dolor asociados a la enfermedad,
pueden aparecer alteraciones del estado de 3animo, depresién, ansiedad,
trastornos somatomorfos, trastornos de la personalidad. Se contemplard la
repercusidn de estos trastornos en las habilidades sociales, y por tanto en la
adaptacion personal y social.
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Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Aparato locomotor:
= Balance articular y muscular.

= Valoracidn de la marcha; valorar posibles dificultades en la deambulacién
por la afectacion del aparato locomotor asociado al cansancio y la pérdida
de fuerza.

P Aparato respiratorio: espirometria.
P Aparato renal: valorar funcidn renal (aclaramiento de creatinina).
P Aparato cardiovascular:
=  Trastornos del ritmo.
= HTA.
» Piel: extension de las lesiones.
P Aspecto estético.
P Valoracidn psicolégica:
=  Trastornos Afectivos.
= Trastornos de Ansiedad, Adaptativos y Somatomorfos.

=  Trastornos de la Personalidad.
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ESCLEROSIS TUBEROSA

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares

CODIGO CIE-10

Q85.1

SINONIMOS

Enfermedad de Bourneville.
PREVALENCIA

10-16/ 100.000 (Otro dato segun la misma fuente 1-9/ 100.000).

Introduccion

Es una enfermedad genética de herencia autosdmica dominante. El 50% de los casos
son de aparicidon espontanea. Tiene una penetrancia del 95% vy su expresividad varia
enormemente incluso dentro de la misma familia.

Hasta el momento se han identificado dos genes causantes de la enfermedad, los
genes TSC1y TSC2.

El gen TSC1 se localiza en el cromosoma 9934, da lugar a un bajo porcentaje de casosy
son las formas mas benignas de la enfermedad.

El gen TSC2 se localiza en el cromosoma 16p13.

Ambos genes son del tipo supresor de tumores, por lo que su defecto da lugar a la
aparicion de tumores como angiolipomas, angiofibromas, astrocitomas etc.

Diagndstico

El criterio de confirmacion es con el hallazgo de la mutacidén genética; debido al gran
porcentaje de mutaciones espontaneas es de gran utilidad el analisis directo de ambos
genes con técnica de PCR (Reaccion en cadena de la Polimerasa).

Respecto al diagndstico clinico, existen criterios mayores y menores de sospecha.
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P Criterios mayores:

Angiofibroma facial o placa en frente.

Fibroma periungueal o ungueal no traumatico.
Mdculas hipopigmentadas (mas de 3).

Placa de Shagreen (Nevo del tejido conectivo).
Hamartomas nodulares retinianos multiples.
Tuberomas corticales.

Nédulos subependimarios.

Tumor de células gigantes subependimario (SEGA).
Rabdomiomas cardiacos, Unicos o multiples.
Linfangioleiomiomatosis.

Angiolipoma renal.

P Criterios Menores:
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Multiples lesiones distribuidas al azar en el esmalte dental.
Pélipos rectales hamartomatosos.

Quistes secos.

Lineas de migracidn en la sustancia blanca cerebral.
Fibromas gingivales.

Hamartoma no renal.

Placas retinales acromica.

Lesiones cutaneas en “confetti".

Quistes renales multiples.
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Sintomatologia

La esclerosis tuberosa es una enfermedad multisistémica, por lo que puede tener
diferentes formas de presentacioén y dificultar su diagndstico en fases tempranas.

P Sistema neurolégico:

Aproximadamente el 10% de los casos presentan astrocitomas subependimarios de
células gigantes (SEGAS), que presentan un lento crecimiento y suelen ser
asintomaticos salvo que obturen el agujero de Monro y produzcan hidrocefalia. Estos
astrocitomas son en realidad astrocitomas de bajo grado (WHO grado 1), y cuya
reseccion se recomienda en caso de presentar un crecimiento rapido, ya que no
responden ni a la radiacién ni a la quimioterapia.

= Hipertensidn intracraneal. Su diagndstico debe ser considerado, no sélo
ante los sintomas clasicos, sino ante un aumento de las convulsiones, un
cambio rapido en las crisis, un deterioro o una alteracién de la conciencia.
Hay que tener en cuenta que en el caso de retraso mental este puede
dificultar el diagnéstico.

= Convulsiones. Entre un 60 y un 80% de los casos desarrollan epilepsia en
la infancia, de los cuales 2/3 lo hacen antes del primer afio. En estos
pacientes, es la epilepsia la que desencadena el retraso mental.
Habitualmente es una epilepsia farmacorresistente, llegando a necesitar a
veces hasta 5 farmacos o necesitar de tratamiento quirdrgico. Por otra
parte son pacientes propensos a padecer estatus epiléptico.

P Aparato cardiovascular:

Entre las manifestaciones cardiacas estan los rabdomiomas, que aparecen vy
desaparecen, suelen localizarse en el ventriculo izquierdo y la mayoria son
asintomaticos, si no aparecen en la primera infancia ya no suelen interferir con la
funcidn cardiaca.

P Aparto renal:

Las manifestaciones renales incluyen angiomiolipomas y tumores malignos.
Aproximadamente en el 20% encontramos quistes renales, pero solo en el 1-3% de los
€asos son muy numerosos y podrian ocasionar una insuficiencia renal crénica.
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Entre el 60 y el 80% de los pacientes son portadores de angiomiolipomas, cuyos vasos
suelen presentar microaneurismas que al romperse ocasionan hemorragias
retroperitoneales; también hay que tener presente que los dolores lumbares poco
habituales deben alertar sobre la posible presencia de un sindrome pre-fisurario
relacionado con minimas hemorragias intratumorales. Los angiolipomas pueden
presentarse de forma de tumor Unico o multiple. Suelen ser asintomaticos, aunque en
la infancia tienden a crecer y a dar por tanto sintomas, como dolores abdominales,
fiebre, nauseas, vémitos y hematuria franca. En el caso de hamartomas bilaterales
podrian llegar a producir insuficiencia renal crénica.

Los quistes renales suelen ser multiples y bilaterales, pueden aparecer en edades
tempranas o estar asociados a una poliquistosis renal; suelen ser de pequefio tamafio y
asintomaticos, aunque si aumentan de tamafio podrian llegar a comprimir la arteria
renal dando lugar a HTA. Los tumores renales son los que mas riesgo tienen de
desarrollar insuficiencia renal crénica y carcinoma renal.

] Piel:

Pueden aparecer mdaculas hipocrémicas, angiofiboromas faciales, Tumores de Koenen
gue aparecen en las uias de los pies y manos, placas fibrosas en la frente y cuero
cabelludo, fibromas en la mucosa bucal, placas con aspecto de piel de shagreen,
acrocordones, etc. En la mayoria de los casos hay que extirparlas con laser o cirugia.

P Aparto visual:

Suelen presentar facomas retinianos, que son tumoraciones planas no calcificadas, de
superficie lisa, blanco-grisacea, de forma circular u oval, semitransparentes y de limites
difusos que habitualmente no comprometen la vision.

P Aparato digestivo:

En el higado se pueden encontrar hemangiomas, que suelen ser asintomatico y pocas
veces provocan dolor abdominal, aunque a veces pueden producir roturas
espontaneas con hemorragia interna. No suelen malignizar.

P Hueso:

Se suelen presentar en el 5% de los casos y se localizan normalmente en el craneo,
manos y pies, pero también en peroné y costillas.
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Evolucion y pronéstico

La morbimortalidad estd principalmente determinada principalmente por el tamafio y
la localizacion de los tumores.

Los sistemas mas implicados en el prondstico son el sistema nervioso, el respiratorio y
el renal.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Sistema nervioso:
=  Convulsiones: numero de crisis y respuesta al tratamiento.
=  Valoracién de pares craneales.
=  Valoracion de la alteracion de la marcha 22 a la hidrocefalia.
P Sistema cardiovascular:
= Valorar trastorno del ritmo y su respuesta al tratamiento.
=  Cardiomiopatia.
P Aparato Urinario:
= Aclaramiento de creatinina.
P Piel:
= Valorar la extensidn de las lesiones de piel.
P Aparato Respiratorio:
=  Espirometria.
P Aparato Visual:
=  Agudeza visual.
P Higado:

= Los tumores hepaticos suelen ser sintomaticos, en algin caso puede
haber roturas espontaneas, no suelen afectar a la funcién hepatica.
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P Aparto Locomotor:
=  Balance articular por las lesiones 6seas.
P Valoracién psicolégica:

La valoracién psicoldgica ha de considerar la repercusion, en la funcionalidad y en el
nivel de adaptacion personal, familiar y social, de la sintomatologia que presentan las
personas afectadas de Esclerosis Tuberosa.

Se requiere una evaluacion individualizada en la que se contemplen los siguientes
aspectos:

=  Funciones cognitivas:

Cociente de Desarrollo/Capacidad Intelectual/ Deterioro cognitivo.
= Integracidon en dmbito social y familiar:

Nivel de competencia curricular en edades escolares.

= Habilidades que muestran en las relaciones interpersonales (ambito
proximo) y sociales (en sentido amplio).

=  Conducta adaptativa:

e Nivel de autonomia en AVD y manejo del dinero, recursos
comunitarios, medios de transporte, como se organiza el
tiempo...

e Necesidad de apoyos (escasos, extensos, generalizados...).

= Alteraciones comportamentales: (hiperactividad, auto y/o
heteroagresividad, conductas pseudoautistas). Repercusion de estas
alteraciones en su dmbito familiar y social y sobre si mismo.

= Aspectos comunicativo-lingliisticos. Trastornos del lenguaje. Comprension
y expresion acordes a la capacidad cognitiva de cada individuo.

=  Aspectos emocionales y de personalidad. (si recibe o no tratamiento
psicolégico).

En la valoracion se contemplan ademads las posibilidades de inclusién social vy
adaptacion laboral y formativa. Analisis de los contextos familiar y social y cdmo estos
favorecen o interfieren en el desarrollo de la persona con discapacidad. Acceso a
recursos y apoyos extensos.
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Para valorar todos estos aspectos se siguen las pautas de los baremos de valoracion
del grado de discapacidad, ajustandose a los rangos establecidos.

Los sintomas de la esclerosis tuberosa varian de una persona a otra. Algunas personas
tienen inteligencia normal y no presentan convulsiones ni crisis epilépticas; mientras
gue otras tienen discapacidad intelectual, trastornos cognitivos o crisis epilépticas
dificiles de controlar.
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EXTROFIA VESICAL

Pilar Sdnchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CODIGO CIE-10

Q64.1

SINONIMOS.

Extrofia Vesical Clasica
PREVALENCIA

1-9/ 100.000

Es una malformacién de vejiga y uretra que se presenta mas frecuentemente en
varones.

Sintomatologia

En nifios, el pene puede tener apariencia aplastada y puede estar levantado hacia el
abdomen, y la malformacidn de testiculos es frecuente.

En las nifas, la uretra abierta esta localizada entre el clitoris dividido y el labio menor.

La severidad varia de unas presentaciones clinicas a otras. La forma mas grave es la
extrofia cloacal, se trata de un onfalocele en el que estan involucrados vejiga,
intestinos, uretra y genitales, y suele ir acompafnada de atresia anal y ano imperforado.

Afectacion psicoldgica debida a la enfermedad. Dadas las limitaciones impuestas por la
enfermedad es frecuente la repercusion en el estado de dnimo y en las relaciones
sociales (baja autoestima, depresién, ansiedad, miedo al rechazo...).

En niflos puede evidenciarse en un descenso del rendimiento escolar, alteraciones del
suefio y si hay incontinencia puede haber ansiedad ante situaciones sociales que
normalmente son estimulantes.

En la adolescencia y en la edad adulta puede haber repercusién en la sexualidad y es
frecuente que aumente el nivel de ansiedad por temor al rechazo.
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Complicaciones
P Epispadias.
P Chordee dorsal.

P Ausencia de esfinter y de cuello de la vejiga, lo que condiciona la capacidad de
control de la vejiga.

P Poca capacidad de llenado de la vejiga.
P Uréteres anormalmente posicionados, lo que condiciona la presencia de reflujo.
b Diastasis de huesos pubicos, lo que conduce a caderas rotadas.

b Ano anormalmente situado.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracién

b Incontinencia urinaria y/o fecal: necesidad o no de uso continuado de pafal.

P Aparato musculo esquelético:

= Explorar balance articular y muscular de las caderas.
= Explorar balance articular y muscular de los pies.
= Exploracién de la marcha, que puede estar alterada debido a los

problemas ortopédicos.

P Aparato genital: su funcionalidad y estética:

. Dificultad en la ereccién y/o eyaculacion, a veces incluso esterilidad en
los varones.
. Problemas en la eyaculacidén y en general en las relaciones sexuales.

] Criptorquidia.

] Problemas de fertilidad en las mujeres.
] Prolapsos uterinos y vesicales.
] Embarazos de alto riesgo.
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P Aparto gastrointestinal y problemas nutritivos en el caso de la atresia cloacal:
] Pérdidas de peso.
= Problemas carenciales.

P Aparato urinario:
. Litiasis recurrentes que requieren extraccién quirdrgica o no.

. Enterocistoplastia.

. Reflujo vesicouretral.
= Frecuencia de presentacién de episodios infecciosos.
= Necesidad de uso de sondas uroldgicas para la cateterizacidon limpia

intermitente.
P Valoracién psicolégica:
. Trastornos ansioso-depresivos.

= Repercusion en las actividades de la vida diaria y en la adaptacién
personal y social.
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FIBROSIS QUISTICA

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin.

CODIGO CIE-10

E 84.0
E84.1
E 84.8
E 84.9

SINONIMOS
- Mucoviscidosis
PREVALENCIA

Su incidencia es variable, es mucho menos frecuente en la poblacidn asiatica y africana
que en la europea y norteamericana.

Se maneja una prevalencia entre 1 y 9 por 100.000 (segin datos obtenidos de

Orphanet)

Unos 1/35 son portadores sanos

Introduccion

Es una enfermedad crdnica hereditaria generalmente progresiva. Es uno de los tipos
de enfermedad pulmonar crénica mds comun entre nifios y adultos jovenes, aunque
existen formas tardias que generalmente son de gravedad intermedia o mono
sintomatica.

Es una enfermedad potencialmente mortal.
Es el trastorno genético mas comun entre nifios caucasianos.

Puede afectar a cualquier dérgano, aunque las manifestaciones mas importantes
afectan a aparato respiratorio, pancreas y mas raramente a intestino o higado.

La morbimortalidad dependen del grado de afectacién pulmonar.
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Etiologia

Es una enfermedad autosémica recesiva causada por mutaciones en el gen CFTR
(cromosoma 7). Se han identificado mas de 1250 mutaciones. Un 70 % estd causado
por el alelo F 508, mientras que otras 30 mutaciones explicarian otro 20 %.

No existe correlacién entre genotipo y fenotipo, de hecho existen muchos factores que
pueden influir, incluyendo el ambiente y los genes modificadores de la enfermedad.

Sintomas

P Enlos recién nacidos:
=  Retraso del crecimiento.
= |ncapacidad para aumentar de peso adecuadamente en la nifiez.
=  Ausencia de deposiciones durante las 24-48 horas de vida.
=  Piel con sabor salado.
P Sintomas intestinales:
=  Dolor abdominal (por estreiiimiento).
=  Heces palidas con olor fétido y moco.
=  Pancreatitis de repeticion.
=  Pérdida de peso.
P Aparto respiratorio:
= Tosyaumento de la mucosidad en senos paranasales y/o pulmones.
=  Disnea.
= Pdlipos nasales.
= Neumonias de repeticién.
P Otros sintomas:
=  Esterilidad

=  Dedos mal formados
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Diagndstico

Deteccidén del gen (prueba de confirmacion).

El examen del tripsinégeno inmunorreactivo (IRT) es una prueba para recién
nacidos; niveles altos sugieren FQ que luego necesitaran confirmacion.

Prueba de cloruro en el sudor (diagndstico estandar), mas de 60mmoles/ litro es
positiva.

Pruebas adicionales. Otras pruebas que pueden ser necesarias son:

= TACy/o placa de torax.

= Examen de grasa fecal.

=  Pruebas de funcién pulmonar.

=  Pruebas de funcién pancreatica.

= Prueba de estimulacion con secretina.
= Tripsinay quimiotripsina en heces.

=  Transito esofagogastroduodenal.

Tratamiento

El tratamiento de la FQ es paliativo.

El diagndstico temprano de la enfermedad mejora mucho la supervivencia y la calidad

de vida de los pacientes.

P Antibidticos para prevenir las infecciones sinusales y pulmonares.

b Medicamentos inhalados.

P Terapia respiratoria para diluir el moco vy facilitar la expectoracion: enzimas

DNASA vy soluciones salinas hipertdnicas.

P Vacuna antigripal y antineumocdcica.

P Trasplante pulmonar/hepatico.

P Oxigeno.

» Fisioterapia respiratoria.

b Dispositivos para ayudar a despejar las vias respiratorias.
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P Gastrostomia ( en algunos casos )

b Dietas ricas en calorias, sobre todo hiperproteicas.

P Enzimas pancreaticas.

P Suplementos vitaminicos.

b Evitar inhalacién de humo, polvo, suciedad....

P Toma abundante de liquidos.

b Ejercicio 2/3 veces por semana

» Respecto a la situacion actual de las nuevas terapias

Tras afios de investigacion en la terapia de esta enfermedad, se han encontrado

resultados esperanzadores en varias lineas de tratamiento:

1. Modulaciéon CFTR: Terapias disefiadas para corregir la funcién de la proteina
CFTR defectuosa.

Comunidad
de Madrid

Kalydeco (Vertex 770): es un “potenciador” de CFTR, una nueva
medicacién por via oral que ha sido aprobada por la FDA el 31/01/2012
para personas con FQ de 6 o mas afios de edad con la mutacién G551D.
Es el primer farmaco que actia sobre el defecto genético bdsico. Los
estudios en fase 3 han demostrado que en pacientes con estas
caracteristicas se consiguid cumplir el objetivo primario, mejorar la
funcién pulmonar, y los secundarios, reducir el ndmero de
exacerbaciones, incrementar el peso y mejorar la calidad de vida.

Ha obtenido autorizacion de la EMA ( Agencia Americana del
Medicamento) para 8 mutaciones ademads de la G551D vy validado por la
Agencia Espafiola del Medicamento ( aun no financiado por el SNS)

Ataluren: los estudios en fase 3 muestran que los enfermos que reciben
este compuesto tienen menos pérdida de funcién pulmonar y menos
tasas de exacerbacién respiratoria en comparacién con el grupo placebo.

VX-809: es un “corrector” de CFTR designado para conseguir la expresion
de la proteina en la superficie celular y mejorar la funcién del canal de
cloro. Se estan desarrollando estudios en fase 3, junto a Kalydeco, para
pacientes homocigotos para F508del.

VX-661: es un nuevo “corrector” de CFTR con el que se estan
desarrollando estudios en fase 2 en pacientes homocigotos para la
mutacion F508del junto a Kalydeco.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
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= N6022: es un nuevo compuesto inyectable que modula la funcién
defectuosa de CFTR y disminuye la inflamacién pulmonar.

2.  Restauracidn de las propiedades del fluido de superficie de la via aérea: Estas
terapias estan dirigidas a mejorar el movimiento de sales dentro y fuera de las
células permitiendo que la mucosidad esté mejor hidratada y se aclare mas
facilmente.

=  Suero salino hiperténico.

=  Manitol (Bronchitol): estudios en fase 3.
3. Antiinflamatorios:

=  Azitromicina: estudios en fase 3.

= Alfal antitripsina: es un inhibidor de las proteasas con propiedades
antiinflamatorias y de uso en aerosol. Estudios en fase 2.

4.  Antiinfecciosos:
=  TOBI podhaler: estudios en fase 3.
=  MP-376: los estudios en fase 3 ya estan completados.
= Arikace: actualmente se estdn realizando estudios en fase 3.

=  AeroVanc: estudio en fase 2.

Pronostico

La mayoria de los nifios permanecen con buena salud hasta la edad adulta.

Pueden hacer una vida practicamente normal.

Complicaciones

» Célculos biliares.

b Obstruccién intestinal.

» Prolapso rectal.

b Insuficiencia renal cronica.
b Diabetes.

ﬁ't*Q"

d Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
Comunidad CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
de Madrid



NS

Q% Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en Enfermedades Raras
- i )

£

[ Esterilidad.

b Pancreatitis.

b Cirrosis biliar.

b Desnutricion.
b Osteoporosis.

b Neumotérax.

b Cor pulmonale.

b Sinusitis y pdlipos.
Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

La valoracion de cualquier deficiencia se lleva a cabo mediante la aplicacion de los
baremos recogidos en el Real Decreto vigente en funcién de los aparatos y/o sistemas
afectados y su repercusion en las actividades de la vida diaria.

A. Valoracion médica

b 1. Aparato respiratorio:

=  Espirometria.

=  Capacidad de difusién del mondxido de carbono.

= Medidas de capacidad de ejercicio.

= N2deinfecciones/ afio de las bronquiectasias.

= N2 de neumonias/ afio.

=  TX pulmonar si se produce conforme a los criterios del R:D.
P 2. Aparato Digestivo:

=  Valorar estado nutricional.

=  Respuesta al tratamiento quirdrgico si lo hubiese.

= N2 de episodios/ afio con necesidad de atencion médica.
P 3. Sistema endocrino:

=  Talla.

ﬁ't*Q"
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= En el caso de presencia de Diabetes: control metabdlico con el tratamiento,
retinopatia, micro angiopatia, alouminuria persistente ( > a 30 mg/dl).

P 4. Aparato genitourinario:

=  Aclaramiento de Creatinina para valorar funcién renal.
P 5. Aparto Cardiovascular:

=  Valorar clase funcional si existe Cor Pulmonale.

B. Valoracion psicologica

Las limitaciones vendrdn impuestas por el curso y evolucion de la enfermedad, asi
como por las caracteristicas de personalidad y el momento vital y evolutivo en el que
se encuentra cada persona diagnosticada de fibrosis quistica.

No implica compromiso de capacidades intelectuales

La valoracién del grado de discapacidad se determinard de manera individualizada y
habra que considerar:

» Aspectos emocionales: Valorar si aparecen asociados procesos de tipo ansioso
depresivo, reacciones adaptativas...necesidad de apoyo psicolégico, de
tratamiento psiquidtrico.

P Existencia de alteraciones de conducta.
P Alteraciones de alimentacion.

P Alteraciones del ritmo vigilia-suefio.

P Repercusién en las AVD:

En el 3admbito educativo-formativo-laboral, debido a las consultas médicas,
tratamientos, revisiones, en definitiva al curso de la enfermedad y a las complicaciones
gue cada nifio o adulto presente, podemos encontrar mayor o menor grado de
absentismo, necesidad de apoyos y/o refuerzos educativos

Repercusién en las relaciones sociales (familiares, de amistad, de pareja y laborales) y
en las actividades de ocio y tiempo libre. Pueden aparecer sentimientos de
inseguridad, miedo y angustia. Las limitaciones en esta area estan muy condicionadas
por la auto percepcidn, auto concepto y la aceptacion de la enfermedad.

ﬁ't*Q"
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FIEBRE MEDITERRANEA FAMILIAR

Pilar Sdnchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Javier Cenzano Gutiérrez.

CODIGO CIE-10

E85.0

SINONIMOS

- Enfermedad periddica

- Peritonitis paroxistica benigna
- Peritonitis paroxistica familiar

- Poliserositis recurrente benigna
PREVALENCIA

1-5/ 100.000

Introduccion

Es un trastorno autondmico recesivo por afectacién del gen MEFV en el cromosoma
16, del que se han descrito hasta 218 mutaciones.

Es un sindrome auto inflamatorio que suele aparecer antes de los 5-15 afios, que se
caracteriza por episodios recurrentes y cortos de fiebre y serositis que provocan dolor
abdominal, en pecho, articulaciones y musculos.

Hay poblaciones que presentan una alta prevalencia, como los judios no asquenazies
(sefardies), turcos, armenios y arabes.

Sintomatologia

Los sintomas suelen aparecer entre los 5-15 afios, cuanto mds temprano aparecen mas
graves son las manifestaciones.

Existen dos tipos de Fiebre Mediterranea Familiar (FMF).

ﬁ't*Q‘Q
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P Tipo1l.

Se caracteriza por la aparicion de fiebre de 12-72 horas de duracién, que no responde
a antibidticos y serositis de 1-4 dias de duracién y de remisidon espontdnea, dolor
abdominal difuso o localizado, estrefiimiento o diarrea (esta ultima es mas frecuente
en nifios), artralgias, artritis, dolor en el pecho y/ o disnea cuando presentan pleuritis
y/o pericarditis; las manifestaciones cutaneas se presentan entre el 7-40% y pueden
presentar como complicacion tardia de la enfermedad Amiloidosis tipo AA. Los
ataques suelen ir precedidos unas horas antes de sintomas leves como mialgias,
cefalea, nauseas, disnea, artralgias, dolor de espalda, astenia y ansiedad.

Existen unos posibles factores desencadenantes de los ataques como el frio, las
comidas grasas, las infecciones, ciertas drogas y el ciclo menstrual.

P Tipo 2.

Su primera y Unica manifestacion de la enfermedad es la Amiloidosis.

Diagndstico
El diagndstico:

Se hace en base al criterio Tel-Hashomer: si se dan dos criterios mayores (fiebre,
serositis, Amiloidosis AA y respuesta a la Colchicina) o un criterio mayor y dos menores
(ataques recurrentes de fiebre, eritema tipo erisipela, parientes afectados de FMF).

Los tests genéticos tienen un valor predictivo positivo del 70-80%.

El diagndstico diferencial se hace con:

b Hiperinmunoglobulinemia D y fiebre periddica (HIDS).

P Sindrome periddico asociado al receptor TNF y fiebre periédica (TRAPS).
P Sindrome de estomatitis aftosa.

P Faringitis y adenopatia (PFAPA).

P Amiloidosis relacionada con Transtiretina (TTR).

P Enfermedad de Behget.
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Tratamiento

No existe tratamiento etioldgico para esta enfermedad aunque el tratamiento con
Colchicina mejora la calidad de vida de los pacientes.

Los pacientes con FMF sin tratar o los que padecen amiloidosis renal tienen un
prondstico menos favorable.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Aparato locomotor.
=  Balance articular, por las poliartritis de repeticion.
P Aparato cardiovascular.
=  Ergometria, por la afectacién pericardica.
P Aparato Respiratorio.
=  Espirometria, por las pleuritis de repeticién.
P Aparato Visual.

= Aunque las infecciones de repeticién no suelen afectar a la agudeza
visual.

b Piel.

=  Valorar extensidn de las lesiones residuales.
P Afectacion de la marcha.
P Valorar nimero de brotes.

P Afectacion psicoldgica.

= Trastornos ansioso-depresivos. En funcidn de la gravedad de la
enfermedad y de las limitaciones impuestas habrd mayor o menor
repercusién en el estado de animo y en las relaciones sociales (baja
autoestima, depresion, ansiedad, ...) asi como alteraciones del ritmo
sueno-vigilia.

=  En nifios puede evidenciarse en un descenso del rendimiento escolar.
= Repercusién en las AVD y en la adaptacion personal y social.

Amiloidosis. En caso de amiloidosis tener en cuenta los posibles érganos afectados y
valorar su posible afectacion funcional, por ejemplo funcién renal o hepatica.
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HEMOFILIA

Pilar Sdanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CODIGO CIE-10
D66

D67
PREVALENCIA

1-9/ 100.000

La Hemofilia engloba a varios tipos de coagulopatias de transmision genética
caracterizadas por el déficit congénito de alguin factor de coagulacién de la sangre.

Tipos

HEMOFILIA A

Es la hemofilia cldsica. Es un trastorno genético ligado al sexo que se transmite por un
gen del cromosoma x y que produce una deficiencia en la actividad coagulante del
Factor VIII (FVIII) del plasma.

b Hemofilia severa: tienen alrededor del 1% o menos de FVIIl. (una unidad de
FVII/ dl.). Tienden a sangrar ante un traumatismo minimo o no reconocido,
sobre todo en articulaciones y musculos.

b Hemofilia moderada: tienen entre 2 y 4 U/dl. de FVIIlI y presentan hemorragias
ante traumatismos moderados.

» Hemofilia leve: tienen entre 5y 30 U/dIl. de FVIIl y presentan hemorragias ante
traumatismos severos o intervenciones quirurgicas.

HEMOFILIA B O ENFERMEDAD DE CHRISTMAS

Es un trastorno genético ligado al sexo que conduce a una deficiencia de la actividad
del coagulante del Factor IX.

Es menos frecuente que la Hemofilia A.

Dependiendo de los niveles del FIX existen tres formas: leve, moderada y grave.
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ENFERMEDAD DE VON WILLEBRAND
Es una anormalidad cuantitativa o cualitativa del FrW.
Existen diversos tipos: 1, 2,2”A”, 2”B”, 2”N” y 3, este ultimo es la forma mas severa.

Clinica de la EVW:

P Sangrados de nariz frecuentes y profusos.

P Sangrado de pequefias laceraciones en boca y piel.
» Las mujeres padecen metrorragias.
P Sangrado excesivo en los abortos y ocasionalmente durante el parto.

P En las formas severas: pueden ocurrir en mdusculos y articulaciones (y)
metrorragias severas.

DEFICIENCIA DEL FACTOR XI O DEFICIENCIA DE PTA
Es de transmisién autondmica:
» Los heterocigotos tienen deficiencias leves con poco o ningun significado clinico.

b Los homocigotos presentan problemas mas leves con las hemorragias que en las
Hemofilias A o B.

NOTA: Los pacientes con deficiencias severas o anormalidades estructurales de
fibrindgeno, protrombina, factores V, VII, X o Xll sufren sangrados excesivos.

Complicaciones

b Hemorragias en SNC (que son la causa mds frecuente de muerte).
P Sangrados bajo la lengua, detrds de la pared faringea en el cuello.
P Sangrados de nariz.

P Hematuria.

P Sangrados intestinales.

» Las hemorragias en las articulaciones son frecuentes en las formas severas;
suelen ser en rodillas, codos, tobillos, hombros y caderas en orden decreciente.

RN

* RN
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b La repeticion de las hemorragias acaba conduciendo a sinovitis crénicas que
pueden acabar provocando sangrados, credndose un circulo vicioso.
b Las infecciones bacterianas son frecuentes en los pacientes con VIH.

b Las hemorragias en los musculos y tejidos blandos son particularmente
peligrosas cuando ocurren en compartimentos cerrados.

» Las contracturas en flexion se presentas frecuentemente en codos y rodillas.

b La Artritis Degenerativa Severa se observa frecuentemente en los adultos con
Hemofilias severas.

b Pseudotumores o quistes hemorragicos.

P VIH.: La mayoria de las persones con Hemofilia tratadas con concentrados antes
de 1986 fueron infectadas con VIH. En la década de los 80 la enfermedad por VIH
fue la primera causa de muerte.

P Infeccién Hepatitis B y C: eran frecuentes en estos enfermos hasta hace pocos
afos.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P SNC: Valorar secuelas neuroldgicas de las hemorragias.
P Aparato locomotor:

=  Balance articular y muscular.
=  Valoracién de la marcha.

P Agudeza visual y campos.
» Presencia de complicaciones.
» Numero de ingresos hospitalarios

P Afectacion psicolégica debida a la enfermedad. No se asocia sintomatologia
psicologica especifica. Las alteraciones de tipo emocional que puedan coexistir se
valoran en funcién de la intensidad de la sintomatologia, de las posibilidades de
recuperacién y de la repercusion en la vida diaria y adaptacidn social de la
persona afectada.
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HIPERTENSION PULMONAR

Pilar Sdanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CODIGO CIE-10

127.0

SINONIMOS.

HTP

PREVALENCIA

1-9/ 100.000

Se trata de un aumento de la presiéon arterial pulmonar media (25 mmHg en reposo o
30 mmHg durante el ejercicio).

Se debe a causas hereditarias desconocidas o secundaria a otros procesos:
b Enfermedades del tejido conectivo.

P Hipertension portal.

P Infeccién VIH.

P Causas toxicas:
=  Sindrome del Aceite Toxico.
=  Trastornos tiroideos.

P Cardiopatias izquierdas.
» Enfermedades respiratorias.

Es una patologia crénica y progresiva a pesar del tratamiento médico. El tratamiento
quirurgico estd indicado en determinados casos que pueden solucionar el problema,
aungue suponen tratamiento de por vida y en general una esperanza de vida menor.

Sintomatologia

» Disnea por sobrecarga cardiaca.

P Sincopes.
b Insuficiencia respiratoria con baja saturacion de oxigeno.

ﬁ't*Q"
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P Signos de insuficiencia cardiaca:

= Edemas en miembros inferiores.

= Ascitis.
P Aumento del riesgo de trombosis por lo que suelen necesitar anticoagulacion.
b Los sintomas propios de la enfermedad de base.

Sintomatologia por edades:

P 0-5 aiios: en este grupo de edad, la HTP se da a menudo en el contexto de otra
enfermedad (malformaciones congénitas, cromosomopatias como el S. de Down,
enfermedades metabdlicas o secuelas de prematuridad).

= Necesitan frecuentemente oxigeno domiciliario.

= Técnicas especificas de alimentacion y para la administracion de
medicamentos.

=  Los trastornos psicoldgicos son frecuentes:

e Retraso madurativo.
e Trastornos del suefio.

e Dificultad en el control de esfinteres.

P 6-11 aiios: las dificultades en este grupo de edad son similares al punto anterior,
salvo las dificultades para la alimentacion. Sin embargo, aparecen problemas
adicionales para compatibilizar una adecuada escolarizacién con las limitaciones
fisicas que padecen por la disnea o incluso la necesidad de oxigeno.

= Trastornos psicoldgicos y sensomotores:

e Trastornos del aprendizaje.

e Trastornos del suefo.

e Dificultades del habla.

e Trastornos de conducta.

e Dificultades en la socializacion.
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b 12-18 afios: esta etapa es especialmente dificil en los pacientes con
enfermedades crénicas, por las limitaciones fisicas, por la incertidumbre por su
futuro y a veces por el rechazo al tratamiento.

Debido a las limitaciones en la vida diaria impuestas por la sintomatologia fisica,
se manifiestan con frecuencia alteraciones emocionales, depresidn, ansiedad;
repercutiendo en la adaptacion personal y social.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Aparato respiratorio: espirometria.
P Aparato cardiovascular:
=  Sincopes: frecuencia de presentacion.

=  Signos de insuficiencia cardiaca:

e Edemas.
e  Ascitis.
e Disnea

P Enlos nifios:

=  Retraso del crecimiento.
=  Problemas carenciales secundarios a déficit de alimentacion.

[ Dificultades en la deambulacion en situaciones de insuficiencia
cardiorrespiratoria importante.

b Tener en cuenta las limitaciones de la enfermedad de base en las HTP
secundarias.

P Valoracién psicolégica:
=  Retraso madurativo.
= Trastornos del aprendizaje.
= Trastornos de conducta.
=  Trastornos afectivos.
=  Trastornos de ansiedad

=  Trastornos de la personalidad
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LINFANGIOLEIOMIOMATOSIS

Pilar Sanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CcODIGO CIE-10
198.4

SINONIMOS.
LAM

PREVALENCIA

1-9/ 1.000.000

Es una enfermedad rara, progresiva y de etiologia desconocida que afecta a diversos
drganos, sobre todo al pulmén.

Es tipica de mujeres en edad reproductiva.

Se caracteriza por la proliferaciéon de células musculares lisas en la pared de las vias
aéreas y vasos sanguineos y linfaticos de los pulmones.

Puede aparecer aislada o asociada a la Esclerosis Tuberosa.

Es una enfermedad infradiagnosticada tanto por la inespecificidad de los sintomas,
como por la ausencia de pruebas diagndsticas especificas.

Sintomatologia

P Disnea progresiva.

P Neumotdrax recurrentes
P Quilotérax.

P Hemoptisis.

b Hipertensidn pulmonar.

P Linfadenomas y linfangioleiomiomas abdomenopélvicos.
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P Angiolipomas renales hasta en el 50% de los casos.

P Mayor prevalencia de meningiomas (sobre todo si reciben tratamiento con
progesterona

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

» Aparato respiratorio:

= Espirometria.
=  Numero de recurrencia de los episodios y/o necesidad de hospitalizacion.
= Necesidad de fisioterapia respiratoria.
*» Necesidad de uso de oxigeno
P Aparatorenal:

= Valorar funcidn renal: aclaramiento de creatinina.
P Valoracién psicolégica:

No se asocia sintomatologia psicoldgica especifica. En funcién del grado de afectacion
y de la aceptacién de la enfermedad, pueden manifestarse alteraciones del estado de
animo; entonces, se consideraran estas, la repercusién en las actividades de la vida
diaria y en la adaptacién personal y social.
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NARCOLEPSIA
M9 Dolores Conesa-Peraleja Ldpez, Javier Miguel Cenzano Gutiérrez.

CODIGO CIE-10
G47.4
SINONIMOS.

- Sindrome de narcolepsia-cataplejia
- Sindrome de Gelineau.

PREVALENCIA

Segun estudios epidemioldgicos la prevalencia en la poblacién adulta es 20-60/
100.000, afectando por igual a hombres y mujeres.

Introduccion

El término "Narcolepsia" significa ataque o crisis de sueno. Fue usado por primera vez
en 1880 por Gelineau para designar un estado patoldgico caracterizado por episodios
irresistibles de suefio de corta duracién que ocurren a pequeiios intervalos de tiempo.

Etiologia

Es una patologia crdnica e invalidante de origen desconocido, existe un componente
genético ya que todos los casos estudiados presentan haplotipos HLA especificos, se ha
comprobado una estrecha relacion con el HLA-DBQB1*06:02. Su etiologia apunta a un
proceso autoinmune con una destruccion selectiva de neuronas productoras de
hipocretina en combinacidn con factores ambientales externos al sistema HLA, del tipo
infeccioso, hormonal o traumatico.

Diagndstico

Criterios diagndsticos:

De acuerdo con la DSMV vy la Clasificacidon internacional de los trastornos de suefio:
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[ Presencia recurrente de necesidad irrefrenable de dormir. Excesiva somnolencia
diurna (ESD), dichos episodios se daran al menos tres veces por semana durante
tres meses.

b Presencia de al menos una de las siguientes caracteristicas:

= Episodios de cataplejia que son episodios breves y subitos de pérdida
bilateral del tono muscular, con frecuencia asociado a emociones
intensas.

= Deficiencia de hipocretina en el liquido cefalorraquideo (LCR).

= Registro polisomnografico nocturno (PSG) con acortamiento de la latencia
de sueiio REM, inferior o igual a 15 minutos, o medidas de latencias
multiples de suefio (TLMS) con valores inferiores o iguales a 8 minutos y
dos o mas periodos REM al inicio del suefio.

Descartar que los sintomas se deban a los efectos fisioldgicos directos de una sustancia
(p. €j., drogas, farmacos) o a una enfermedad médica o psiquiatrica.

La cataplejia puede afectar a algunos grupos musculares o a toda la musculatura
esquelética. La intensidad y extension de la cataplejia varia segun el grado de
musculatura afectada. La duracion puede ir desde breves segundos a varios minutos y
entonces serdn seguidas de periodos de suefio. Cuando es parcial suele afectar a los
musculos cervicales y con frecuencia a los de la cara, los musculos faciales pierden
fuerza y se presenta una respiracion irregular. Esto les impide hablar durante breves
segundos. Si la afectacion es en los musculos del tronco y brazos, dificulta la precisidon
en los movimientos.

Cuando la afectacién de los musculos es total, la persona puede incluso caer al suelo,
pudiendo ser esto causa de contusiones y fracturas, puede confundirse con ataques
epilépticos.

Tipos de narcolepsia:

b Narcolepsia con cataplejia o Narcolepsia Tipo 1:
= ESD.
= Cataplejia tipica.

= Nivel de hipocretina en el LCR (<110 pg/ml).
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b Narcolepsia sin cataplejia o Narcolepsia Tipo 2:
= ESD.
= No cataplejia tipica.
= Nivel de hipocretina normal.

= Confirmado en el TLMS (prueba multiple de latencia del suefio).

Sintomas auxiliares:

b Paralisis de suefio. Es un fendmeno desagradable que ocurre cuando se inicia
el suefio o cuando termina y consiste en la imposibilidad de mover el cuerpo o hablar,
estando totalmente despiertos. Los episodios crean ansiedad y miedo cuando no existe
un diagndstico. Su duracién suele ser inferior a un minuto y en casos excepcionales
pueden llegar a 10 minutos. Siempre ceden espontdneamente o desaparecen al
hablarles o tocarles. Si realizamos un estudio de suefio durante la aparicién de este
fenédmeno vemos que el paciente muestra actividad cerebral de vigilia con atonia
muscular, que corresponde al estadio REM de suefo. Suele asociarse a alucinaciones
visuales, sensitivas y auditivas que dan un caracter aiin mas terrorifico al episodio.

b Alucinaciones hipnagdgicas. Este fendmeno consiste en ensofiaciones que se
producen en el momento de dormirnos. También pueden producirse al despertar
aungue son mas raras y reciben el nombre de hipnapdmpicas. Los suenos son de
componentes visuales intensos y muy desproporcionados con respecto a la realidad.
Por esto mas que suenos “normales” se consideran “alucinaciones”. En ocasiones
pueden tener componentes mezclados con la realidad. Algunos pacientes relatan que
“se ven desde fuera” y también pueden incorporar a la alucinacién componentes de
tipo sensitivo, olfatorio y auditivo. Pueden ser imagenes de animales o personas que
aparecen y desaparecen bruscamente. Incluso en casos raros han descrito melodias
repetitivas acompafiando los ensuefios alucinatorios.

Se considera que la somnolencia afecta al 100% de los casos, la cataplejia al 70%, un
porcentaje menor presentan alucinaciones, paralisis de suefo o ambas, alrededor del
25%. La tétrada de sintomas completa solo se ve en el 10% de los que padecen
narcolepsia.

A lo largo de los afios los sintomas suelen disminuir algo en intensidad pero nunca
desaparecen. La edad de aparicidn varia desde la infancia a la década de los cincuenta,
se sugieren dos picos de edad de comienzo, a los 15-25 afios y a los 30-35 afios, en la
mayoria de los casos (88%) los primeros sintomas se presentan antes de los 35 afios.
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El diagndstico puede llegar a ser tardio, especialmente cuando los sintomas no se
presentan a la vez, los ataques de cataplejia pueden presentarse afios mas tarde que
las crisis de suefio, lo que dificulta concretar la enfermedad.

El diagndstico clinico se completa con:
P Escalas de valoracién clinica:

Escala de somnolencia de Epworth, Escala de Ullanlinna y Cuestionario de
Cataplejia de Stanford.

b Estudios Inmunoldgicos:

Estudio seroldgico de los antigenos del sistema HLA de clase | y Il. Estudio
genético del haplotipo DQ6DQS por biologia molecular de alta resolucion.

Tratamiento

El tratamiento de la narcolepsia es sintomatico. La somnolencia se trata con
estimulantes. El metilfenidato se considera el farmaco de eleccion. También se utilizan,
la dextroanfetamina y la metanfetamina, especialmente cuando el metilfenidato es
ineficaz. Una reciente incorporacion a la terapéutica de este trastorno es el modafinilo,
con menos efectos secundarios.

La cataplejia, las alucinaciones hipnagodgicas y la paralisis del suefio son tratadas con
antidepresivos, que son eficaces en parte debido a su potente efecto supresor del
suefio REM, como la venlafaxina, el clorhidrato de viloxacina y la fluoxetina.

Diversos estudios indican que el oxibato sédico (Xyrem), conocido como
gammahidroxibutirato sédico (GHB sddico) se indica especificamente para este
trastorno, tanto para el tratamiento de la ESD como de la cataplejia. Se administra
tanto en adultos como en nifios.

Un aspecto importante es la educacién de los habitos y las medidas no farmacoldgicas,
con breves siestas programadas y rutinas previas al suefio nocturno. Es aconsejable la
practica de algun deporte no violento, que contribuya a combatir la obesidad. Algunos
nifos con narcolepsia consumen bebidas ricas en cafeina para combatir Ia
somnolencia, pero sélo es Util como coadyuvante al tratamiento farmacolégico. Es
aconsejable una dieta pobre en hidratos de carbono, que ayuda a combatir la
somnolencia.
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Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Valoracion médica:

Se tendran en cuenta la intensidad y frecuencia de la ESD y de los ataques de
cataplejia, asi como los efectos causados por caidas, politraumatismos o lesiones
secundarias. Valorar la respuesta a los tratamientos y la afectacidn sobre las ABVD.

P Valoracién psicolégica:

Considerar los efectos adversos de la sintomatologia de esta patologia, sobre la
funcionalidad de la persona. Valorar capacidades cognitivas, estados emocionales e
impacto psicosocial.

=  Aspectos Cognitivos

e En la infancia valorar el rendimiento escolar, la atencion,
memoria, o interés por el medio, ya que suele estar
disminuido.

e En adultos valorar los episodios de sueio en situaciones
mondtonas, persiste un estado fluctuante de atencidn,
menor rendimiento en tareas complejas que miden tiempos
de reaccién, lapsos de memoria, automatismos gestuales,
deambulatorios o del lenguaje.

=  Aspectos Psicopatologicos

e Tienen mayor riesgo de presentar problemas psiquiatricos,
con cuadros de ansiedad y depresidon, mayores niveles
psicopatoldgicos con conducta autémata, tratan de ocultar
la enfermedad y controlar las emociones.

e Alteracion de la conducta debido a los trastornos asociados
ala ESD vy al impacto de las alucinaciones.

¢ Dificultades adaptativas por el impacto sobre la calidad de
vida.

=  Aspectos Psicosociales

J Pueden experimentar rechazo social por ser etiquetados de
perezosos y/o ser menos competentes a nivel laboral.
Existen mayores tasas de desempleo y absentismo,
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o Problemas de relacién, sentimiento de aislamiento. Las
relaciones maritales, de pareja y sociales pueden verse
afectadas, existe un mayor indice de separaciones y
divorcios.

J Problemas de seguridad vial y de utilizacién de maquinaria,
con mayor riesgo de accidentes.

El riesgo de deterioro se acumula con la edad, aunque existe cierta adaptacion a los
sintomas desde que se produce el diagndstico. El tratamiento farmacoldgico solo

mejora parcialmente los sintomas.
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OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Pilar Sdnchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CODIGO CIE-10

Q78.0

SINONIMOS.

Enfermedad de Porak y Durante
PREVALENCIA

1-9/ 100.000

Se trata de un grupo heterogéneo de enfermedades que van desde formas leves a
letales. Su etiologia se debe a una alteracién en el gen o genes que codifican el
coldgeno tipo 1, que se localiza principalmente en huesos, ligamentos, dientes y
escleras.

Sintomatologia

La alteracién del coldgeno da lugar a una disminucién de la densidad dsea y en
consecuencia a:

P Fragilidad 6sea.

P Hiperlaxitud articular.

P Sordera en muchos casos.
b Dentinogénesis imperfecta.

P Escleras azules.
Complicaciones

b Fracturas y deformidades dseas:
=  Pueden ser intrautero, o
=  Espontaneas, o
=  Tras traumatismos.

P Sordera.

b Alteraciones de la denticion.

ﬁ'tﬁﬁ‘.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad

Comunidad CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
de Madrid



86/135 Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en Enfermedades Raras

Tipos

P Fracturas variables, de escasas a multiples.
P Deformidades dseas.

P Estatura normal o ligeramente baja

b Dentinogénesis imperfecta.

P Severidad leve.

P Fracturas multiples.

P Fracturas intraltero.

P Escoliosis.

P Deformidades Gseas severas.
P Estatura baja.

P Dentinogénesis imperfecta.

P Severidad grave.

P Fracturas graves frecuentes.

P Fracturas costales.

P Deformidades dseas importantes.
P Escoliosis.

P Talla baja.

P Dentinogénesis imperfecta.

P Severidad grave.
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TIPO IV

b Fracturas multiples que disminuyen con la edad.
P Deformidades dseas.

» Pueden presentar escoliosis.

P Talla algo mas baja.

b Dentinogénesis imperfecta en el 50% de los casos.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Aparato locomotor:

= Deformidades en los miembros.
= Longitud de los miembros.

= Balances articular y muscular.

= Talla.

= Escoliosis: tipo y grados.

= Trastornos de la deambulacién: tipo de marcha, necesidad o no de apoyo,
duracién y/o distancia recorrida.

b Dolor: tipo y frecuencia de la analgesia necesaria.
P Audicién: audiometria.
b Lenguaje en los nifios con sordera.

P Aparato respiratorio: en la escoliosis graves y en las deformidades costales
(espirometria).

P Valoracién psicolégica:

En funciéon del grado de afectacién pueden existir alteraciones del estado de animo,
trastornos de ansiedad y trastornos de la personalidad. La frecuencia de las fracturas,
ingresos hospitalarios e intervenciones quirdrgicas suponen una interrupcién de las
actividades cotidianas; la autoimagen y la autoestima pueden verse afectadas; también
pueden manifestarse sentimientos de culpabilidad, irritabilidad, baja tolerancia a la
frustracidén, pensamientos distorsionados, repercutiendo todo ello en las relaciones
sociales y, por tanto, en la adaptacidn personal y social.
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QUISTES DE TARLOV

Pilar Sdanchez-Porro Valadés, Sofia Gonzdlez San Martin, Gloria Macias Manzanares,
Concepcion Palacios Merodio.

CcODIGO CIE-10
G54.8
PREVALENCIA

Desconocida

Los quistes de Tarlov, también llamados perineurales o periradiculares son quistes
meningeos que rodean raices nerviosas, sobre todo en la zona sacra.

Se distinguen de otras lesiones medulares por la presencia de fibras de la raiz de
nervios espinales en la cavidad del quiste o dentro de la pared del quiste.

Sélo un 5-10 % de los quistes producen sintomas y, dentro de estos, existe un
subgrupo altamente sintomatico que en su mayoria afecta a mujeres entre 40 y 60
afos.

Sintomatologia
Provocan una radiculopatia progresivamente dolorosa por compresion de las raices
nerviosas sacras, lo que da lugar a uno o varios de estos sintomas:

b Dolor neuropdtico severo en la zona de los nervios afectados (gluteos, ciatico,
zona sacra, extremidades inferiores.....)

» Imposibilidad o dificultad para sentarse.
» Dificultad para permanecer de pie durante periodos prolongados o para caminar.
P Debilidad muscular.

b Problemas sensitivos: parestesias, pérdida de sensibilidad en miembros
inferiores.

b Alteraciones motoras.

b Disfuncion intestinal, vesical y sexual.
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Es una enfermedad infradiagnosticada por la inespecificidad de sus sintomas. Los
Quistes de Tarlov se evidencian mediante RMN pero la razén por la cual algunos de
ellos cursan asintomaticamente y otros son altamente sintomaticos es desconocida.
Las causas del dolor no estan claras:

=  Pueden ser anomalias debidas a la presién en el canal medular.
=  Por el impacto sobre los érganos afectados de esas raices.

A la hora del diagndstico hay que tener en cuenta la presencia o ausencia de patologia
concomitante con sintomas coincidentes, como:

P Hernia discal.
P Estenosis del canal.
P Aracnoiditis.

El tamafio de los quistes no parece determinante sobre la intensidad de Ia
sintomatologia. Los sintomas suelen estar relacionados con la afectacion de las zonas
inervadas

Afectacion psicoldgica debida a la enfermedad. El dolor crénico conlleva a menudo la
aparicion de trastornos depresivos, trastornos de ansiedad, trastornos somatomorfos,
trastornos por uso de sustancias y trastornos de la personalidad.

Se considerard la repercusion de estas alteraciones en las actividades de la vida diaria
y en la adaptacidn personal y social.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

b Dificultad para la sedestacion y/o bipedestacion.

P Valorar la marcha: independencia, distancia recorrida, necesidad de apoyo.
» Dolor: respuesta al tratamiento.

b Dificultad para coger y/o trasladar peso.

P Alteraciones urinarias y/o tenesmo rectal.

P Valoracidn psicoldgica.

RN
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SINDROME 5p -

Sofia Gonzdlez San Martin, Jesus Martin Marfull.

CODIGO CIE-10
Q93.4
SINONIMOS

Sindrome del Maullido de Gato

Enfermedad de Cri du Chat

Sindrome de Lejeune

Delecién parcial del brazo corto del cromosoma 5
PREVALENCIA

1/20.000 a 1/50.000 nacidos vivos

Introduccion

Es un sindrome cromosdmico consistente en la delecion de gran parte del brazo corto
del cromosoma 5 (5p-). El tamafio de la perdida varia desde la ausencia de casi todo el
brazo, hasta la perdida de una pequefia parte distal o de las diferentes zonas
intersticiales, por eso las manifestaciones clinicas varian en funcién del tamaiio de la
zona perdida y de los genes afectados.

Es el causante del 1% de discapacidad intelectual severa y afecta en mayor medida al
sexo femenino (66% de los casos).

Sintomatologia

Suelen presentar retraso en el desarrollo intrauterino, bajo peso al nacimiento y
crecimiento lento.

Los bebes presentan un llanto muy agudo, causado por hipoplasia de la laringe, el cual
se pierde a medida que el nifio crece.
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[ Malformaciones craneo-faciales

Microcefalia.

Cararedonda.

Hipertelorismo.

Pliegues palpebrales con el canto externo mas bajo que el interno.
Epicantus (pliegue de la piel en el angulo interno del ojo).

Orejas de implantacioén baja y displdsicas.

Mandibula pequefia.

Otras caracteristicas asociadas: raiz nasal prominente, maloclusién dental, estrabismo,

miopia y astigmatismo, anomalia del iris y cuello corto.

Caracteristicas poco frecuentes: Labio leporino, paladar hendido y exoftalmos.

[ Alteraciones de las extremidades:

Manos pequefas.
Sindactilia, Clindactilia.
Unas hiperconvexas.

Deformidades de los pies (planos, zambos...).

P Alteraciones musculoesqueléticas

Hipotonia.

= Laxitud ligamentosa, luxacidn de cadera.
=  Anomalias vertebrales.
=  Huesos iliacos y esterndn pequefio.

= Escoliosis.

b Malformaciones viscerales

ﬁ't*Q"
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= Ductus arterioso persistente.

=  Presencia de canal atrio ventricular comun, transposicién de varios vasos

o estenosis pulmonar.

=  Malrotacidn intestinal y megacolon.
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Las malformaciones viscerales graves raramente aparecen.

Las caracteristicas fisicas se vuelven menos aparentes con el tiempo. El epicantus se
atenua, la cara se alarga, se hace menos evidente el hipertelorismo y la micrognatia. El
llanto se hace mas grave y la hipotonia desaparece.

Alteraciones psicoldgicas

Una caracteristica clinica comun es la disminucién de la capacidad intelectual, que
puede fluctuar entre los rangos de leve a severa

Desde las primeras etapas de desarrollo se observa retraso en la adquisicién de los
hitos evolutivos. El desarrollo psicomotor estd comprometido (p. ej. la marcha se
adquiere en torno a los 30 meses) y no se justifica Unicamente por la hipotonia que
pueda estar asociada.

Estan afectados los aspectos comunicativos y del lenguaje; se adquieren habilidades
verbales para comunicarse y, en general, la capacidad comprensiva es mejor que la
expresiva. En algunos casos pueden beneficiarse de sistemas de comunicacidon
alternativos y/o aumentativos. No siempre se desarrollan habilidades en lecto-
escritura y en cualquier caso estas son a niveles muy basicos.

La disminucién de las capacidades cognitivas no sélo repercute en el aprendizaje,
también en la conducta y en la adaptacién personal y social.

Pueden asociarse estereotipas y/o conductas disruptivas (auto y heteroagresividad),
asi como tendencia al aislamiento. Aunque generalmente, los nifios disfrutan de las
relaciones sociales.

Existe limitacidn en la capacidad de adaptacidn a nuevas situaciones, y en la capacidad
para comprender y asumir las normas sociales.

Habitualmente no tienen desarrollado el sentido del peligro y las conductas pueden

ser impulsivas; por lo que precisaran de la disponibilidad y supervision del otro, para
no sufrir dafios.

Diagndstico

El diagnodstico de sospecha es basicamente clinico, por el llanto caracteristico, el
retraso en el crecimiento y las caracteristicas craneo-faciales.

La confirmacion del diagnostico se realiza mediante el estudio del cariotipo.
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Aspectos a tener en cuenta en la valoracion médica

Tener en cuenta la posible existencia de:

Sistema musculoesquelético: sindactilia, clindactilia, deformidades de los pies
(zambos, planos..), hipotonia, anomalias vertebrales, escoliosis.

Sistema cardiovascular: Ductus aterioso persistente, presencia de canal atrio
ventricular comun, transposicidn de vasos, estenosis pulmonar.

Aparato digestivo: Malrotacidn intestinal, megacolon.

Aparato visual: Miopia, astigmatismo, estrabismo.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion psicolégica

La valoracidn psicolégica ha de considerar la repercusion en la funcionalidad y en el

nivel de adaptacidn personal, familiar y social; de la sintomatologia que presentan las

personas afectadas de sindrome de 5p-.

Se requiere una evaluacién individualizada en la que se contemplen los siguientes

aspectos:

[

Funciones cognitivas: Cociente de Desarrollo/Capacidad Intelectual.

P Aspectos comunicativo-linglisticos.

b Integracién en ambito escolar, social y familiar.

P Conducta adaptativa.

P Nivel de autonomia en AVD.

» Necesidad de apoyos externos: Adaptacidn a situaciones nuevas y a las normas
sociales.

P Alteraciones emocionales y/o comportamentales, (heteroagresividad,
autolesiones, impulsividad ...).
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SINDROME DE ANGELMAN

Sofia Gonzdlez San Martin, Pilar Sadnchez-Porro Valadés, Gloria Macias Manzanares.

CODIGO CIE-10
Q93.5
PREVALENCIA
1-9/ 100.000

Es un sindrome de origen genético que se produce por una alteracion en el Cr. 15q11-
13, que afecta por igual a ambos sexos y que son normales al nacer.

Sintomatologia

P Todos presentan:
= Retraso severo del desarrollo.
=  Ausencia del lenguaje.
=  Ataxia y/o movimientos trémulos de miembros inferiores.
= Trastorno caracteristico de la conducta:

e Risa/sonrisa frecuente.

e Apariencia de felicidad.

e Personalidad facilmente excitable (a menudo con aleteos de
las manos).

e Hipermotricidad.

e Estereotipias.

e Poca capacidad de atencién.

b El 80% presenta:
= Retraso del crecimiento o disminucién del perimetro cefalico.
=  Epilepsia.

= EEG: anormal y caracteristico (ondas de gran amplitud y picos lentos)
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P Entre el 20y el 80% presentan:

Estrabismo.

Hipopigmentacion de la piel y ojos.
Dificultad para tragar y succionar.
Problemas de alimentacién en la infancia.
Brazos levantados y flexionados al andar.
Mandibula prominente.
Hipersensibilidad al calor.

Boca ancha.

Dientes separados.

Lengua prominente.
Atraccidn/fascinacion por el agua.
Conducta excesiva de masticar.

Achatamiento de la nuca.

P Trastornos cognitivos:

Retraso Mental Severo.

Grave afectacion del lenguaje, siendo mejor el lenguaje comprensivo
gue el expresivo.

Falta de atencion.

Hiperactividad.

P Caracteristicas fisicas. Los rasgos fisicos mas tipicos son:

ﬁ'tﬁﬁ‘.
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Microcefalia.
Talla baja.

Hipoplasia medio-facial.

=  Aplanamiento occipital.
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Protusion lingual.
Prognatismo.

Boca grande.

Separacion de los dientes.
Estrabismo.
Hipopigmentacion cutanea.
Escoliosis.

Cabellos y ojos claros.
Sindactilia.

Epilepsia.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

] En nifos menores de 6 meses:

Trastornos de la alimentacion.
Hipertonia.

Retraso Madurativo.

P  De 6-24 meses:

Comunidad
de Madrid

Hipotonia axial.

Dificultad en la coordinacién de la musculatura orofacial (constante
babeo).

Trastornos del movimiento: es irregular, brusco, como en sacudidas.
Retraso Madurativo.
Trastornos de la coordinacion.

Trastorno en la sedestacion.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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P De2-14 aiios:

Retraso Madurativo Severo.
Alteraciones motoras:

e Dificultad en la bipedestacion.
e Disminucidn de la hipotonia axial.
e Aumento de la espasticidad en las cuatro extremidades.

Consigue deambulacién en esta etapa. Existe variabilidad de unos
pacientes a otros, pueden mostrar:

e Tendencia al equinismo o

e Marcha a saltitos con tendencia a inclinarse hacia adelante,
con elevacién de los brazos y flexién de antebrazos y a veces
aleteo, o

e Un patron muy tipico con amplia base de sustentacion,
piernas rigidas con tendencia al apoyo de los pies en valgo

e “Postura de la marioneta”: brazos en candelabro, flexién de
codos, pronacion y flexion de mufiecas, o

e En un pequefio porcentaje no consiguen deambulacién
auténoma.

Epilepsias: suelen aparecer en esta etapa, y con frecuencia son
farmacorresistentes o requieren mas de un farmaco.

P Adolescentes y adultos:

ﬁ't*Q‘Q
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Retraso Mental Severo/Profundo.
Estancamiento del desarrollo en general.
Disminucién de la movilidad.
Estereotipias.

Aumento de la incidencia de retracciones osteotendinosas (tendencia a
andar con rodillas flexionadas).

Deformidades (sobre todo escoliosis).

Epilepsia: en la tercera década se suele presentar un recrudecimiento o
reaparicion de las crisis.
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P Trastornos del suefio: son muy frecuentes y el periodo de mayor dificultad esta

entre los 2 y los 6 aios:

Menor niumero de horas.
Despertar frecuente.
Despertar definitivo de madrugada.

Dificultad de conciliacion.

P Otros trastornos:

ﬁ'tﬁﬁ‘.
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Problemas ortopédicos.
Problemas oftalmolégicos como estrabismo o atrofia retinocoroidal.
Problemas auditivos (frecuentes otitis).

Problemas gastrointestinales: dificultad en la deglucion, estrefiimiento,
reflujo gastroesofagico.

Problemas respiratorios: neumonias, bronquitis.

Aumento del tono vagal: sincopes graves a veces desencadenados por
accesos de risa.

= |nterés desmesurado por el agua, frecuente en las personas afectadas de

Sindrome de Angelman y que supone un riesgo dada la ausencia de
conciencia de peligro.
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SINDROME DE COFFIN-LOWRY

Javier Cenzano Gutiérrez, M9 Dolores Conesa-Peraleja Lopez.

CODIGO CIE-10
Q87.0
OMIM

303600

Introduccion

El sindrome de Coffin-Lowry es una forma de retraso mental ligado al cromosoma X.
Existen muy pocos casos y con gran dispersién clinica y sintomatolégica.

Epidemiologia

La prevalencia estimada es incierta.

En Orphanet consta una prevalencia de 1/4500. La incidencia estd estimada entre
1/50.000 a 1/100.000. Del 70 al 80% son casos esporadicos.

Clinica

En su forma mas comun, se trata de un paciente masculino con facies tipica
(hipertelorismo, nariz achatada, boca grande y abierta, con una lengua protruyente,
malformaciones dentarias y labios evertidos), retraso del crecimiento, retraso
psicomotor severo, hipotonia y trastornos esqueléticos progresivos (alteraciones de
los dedos, esternales, escoliosis..). Las deformidades fisicas suelen ser leves durante la
infancia. Otros sintomas frecuentes son sordera neurosensorial (30%), convulsiones
(39%), episodios de caida (cataplejia-like) (10-20%), problemas cardiacos (insuficiencia
mitral), agenesia del cuerpo calloso y/o dilatacion ventricular/ hidrocefalia. También
se han descrito enfisema panacinar, estenosis de canal lumbar con mielopatia,
miocardiopatia, y diverticulosis intestinal por plexopatia esplacnica, entre otras.

La mayoria de las mujeres portadoras presentan tan sdlo sintomas leves, con
funciones cognitivas ligeramente afectadas o normales.
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Diagndstico

El diagndstico se basa en los sintomas y se confirma por analisis de mutaciones del
gen, a partir de una biopsia de piel. Existe también la posibilidad de diagndstico
prenatal en cultivo de amniocitos. La alteracidn esta en el gen RPS6KA3, localizado en
el cromosoma Xp22.2, codificador de de la proteinkinasa RSK2, muy heterogéneo.

Tratamiento

No se dispone de un tratamiento especifico. El manejo se basa en la atencién
temprana, estimulacidon precoz, reeducacion psicomotriz y fisioterapia en los casos
necesarios. Es importante el diagndstico precoz de la hipoacusia y el control de las
anomalias esqueléticas, neuroldgicas y cardiacas, asi como de las posibles
complicaciones digestivas.

Se ha descrito que los episodios de caida pueden mejorar con benzodiacepinas.
Aspectos a tener en cuenta en la valoracion médica

En cuanto a la valoracién de la discapacidad, habria que tener en cuenta todas las
patologias descritas anteriormente, con especial hincapié en las deformidades
esqueléticas como la escoliosis y su posible repercusién funcional, las alteraciones de
los dedos y la afectacion de la destreza, el desarrollo psicomotor, la gravedad vy la
frecuencia de las caidas, crisis epilépticas si las hay, ingresos por complicaciones, las
alteraciones orgdnicas que puedan existir, y la cuantificacion de la hipoacusia, junto
con el desarrollo del lenguaje. Se debe medir el balance articular de las extremidades
afectas y del raquis, y tener en cuenta la destreza fina y gruesa, la capacidad de
marcha, y las habilidades psicomotrices, la movilidad en general, la continencia, y el
grado de competencia lingliistica.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion psicologica

Se requiere considerar los siguientes aspectos debido a la variabilidad en la gravedad y
afectaciéon en el desarrollo psicomotor vistos en esta patologia, asi como la
repercusion de los sintomas asociados:

P Afectacion de las funciones cognitivas. Aplicacion de escalas que valoren la
capacidad intelectual o afectacién de funciones superiores, ya que el retraso
mental ligado al cromosoma X es una de las principales causas de déficit psiquico
leve y moderado.
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P Afectacion del Lenguaje a causa de padecer frecuentemente sordera
neurosensorial y de existir malformaciones de la cavidad bucal, hendiduras
labiopalatinas que provocan efectos graves en la articulacion del habla y alteran
la comunicaciéon, ademds de causar problemas emocionales, de conducta y
dificultades en el aprendizaje.

Los recursos comunicativos verbales pueden ser limitados, con pobreza
expresiva, léxico reducido, inadecuacién pronominal-verbal, y alteraciones
fonoldgicas. Las habilidades comprensivas suelen tener menor afectacion y
conservan estrategias de comunicacién no verbal.

P Afectacion motora y retraso en el crecimiento. Las personas que padecen este
sindrome suelen presentar dificultades en las adquisiciones psicomotrices,
debido a la hipotonia. Control cefalico tardio, retraso en la sedestacion y en el
inicio de la marcha. La motricidad puede ser torpe, con desestabilidad, caidas o
pérdida de equilibrio. Las habilidades motrices finas pueden estar preservadas.

[ Valorar el nivel de autonomia en las AVD

b Considerar los trastornos de la afectividad, alteracion de la conducta o
trastornos psiquidtricos asociados, depresién o psicosis. Son frecuentes las
dificultades de adaptacién en las areas de relacién: personal, social, familiar,
laboral/académica y salud. Ver nivel de afectacion de la sintomatologia fisica
(epilepsia, audicién, escoliosis de la columna vertebral, mielopatias o
alteraciones cardiacas) sobre las areas de relacién.
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SINDROME DE GILLES DE LA TOURETTE
Sofia Gonzdlez San Martin, Pilar Sanchez-Porro Valadés, Gloria Macias Manzanares.

CODIGO CIE-10
F95.2

SINONIMOS

- Sindrome de Gilles de la Tourette

- Trastorno de tics multiples motores y fonatorios combinados
PREVALENCIA

200/100.00.

El Sindrome de Tourette es un trastorno neuropsiquidtrico caracterizado por la
presencia de movimientos y emisiéon de sonidos repetitivos, estereotipados e
involuntarios llamados tics.

El trastorno lleva el nombre del doctor Georges Gilles de la Tourette, neurdlogo
francés que en 1885 diagnostico la enfermedad a una noble francesa de 86 afos.

Existen estudios que sugieren que el trastorno forma parte de un espectro
determinado genéticamente. La vulnerabilidad al trastorno de la Tourette y a otros
trastornos afines se transmite segin un patron autosémico dominante. No todos
quienes heredan la vulnerabilidad genética manifestaran los sintomas de un trastorno
de tics.

En un 10% de sujetos con trastorno de la Tourette no hay pruebas de la existencia de
un patron familiar.

El trastorno es aproximadamente 1,5-3 veces mas frecuente en varones que en
mujeres.

A nivel neuropsicoldgico puede considerarse una alteracion del sistema ejecutivo,
constituido por el I6bulo frontal y las estructuras subcorticales conectadas. Aunque la
causa del Sindrome de Tourette es desconocida, las investigaciones actuales revelan la
existencia de anormalidades en ciertas regiones del cerebro (incluyendo los ganglios
basales, los ldbulos frontales y la corteza cerebral), los circuitos que hacen
interconexién entre esas regiones y los neurotransmisores (dopamina, serotonina y
norepinefrina) que llevan a cabo la comunicacién entre las células nerviosas. Dada la
presentacion frecuentemente compleja del sindrome de Tourette, la causa del
trastorno seguramente es igualmente compleja.
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Criterios diagnodsticos del Sindrome de Tourette:

b La presencia de tics motores multiples y uno o mas tics vocales que no
necesariamente se presentan de forma simultdnea.

b Los tics no son debidos a una enfermedad médica ni originados por el efecto
fisiolégico de una sustancia.

b Provoca distress y deterioro significativo en areas del funcionamiento personal y
social

b Los tics se suceden durante mas de un afio, varias veces al dia sin que haya un
periodo libre de tics de mas de tres meses consecutivos.

Son movimientos o vocalizaciones involuntarios, repentinos, rdpidos, recurrentes,
arritmicos y estereotipados. Se experimentan como irresistibles pero pueden
suprimirse durante periodos variables. Suelen disminuir durante el suefio, la relajacién
0 mientras se esta concentrado en alguna tarea y se exacerban por el estrés. Se
clasifican en simples o complejos.

P Tics simples:

Se trata de contracciones repetitivas y rapidas de grupos musculares funcionalmente

similares.

=  Motores: Guifiar los ojos, parpadear, gestos faciales, estirar el cuello,
encoger los hombros.

= Vocales: Toser, gruiiir, carraspear, inhalar, aclararse la garganta,
chasquidos de lengua

P Tics complejos:

=  Motores: Parecen mas intencionados vy rituales que los simples. Saltar,
agacharse, doblar las rodillas, desandar pasos, dar giros al caminar, tocar,
oler objetos, movimientos para acicalarse, ecopraxia y copropraxia.

=  Vocales: Repeticion de palabras o frases fuera de contexto; ecolalia,
palilalia y coprolalia.
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Sintomatologia relacionada:

P Trastorno por Déficit de Atencién con Hiperactividad (TDAH). Suele aparecer
antes que los tics y afecta a mas de la mitad de los pacientes con Sindrome de
Tourette

P Trastorno Obsesivo Compulsivo (TOC). Presente en mas de un 40% de los
pacientes, suele aparecer con posterioridad a los tics.

P Trastornos de personalidad. Mayor vulnerabilidad a la aparicién del Trastorno
Limite de la Personalidad debido a la impulsividad.

4 Trastornos de la afectividad: ansiedad, depresidn, distimia.

» Consumo de sustancias psicoactivas.

Curso del Sindrome de la Tourette:

El debut puede ser muy temprano, alrededor de los 2 afios de edad, y suele
prolongarse durante la infancia o el inicio de la adolescencia; por definicidn, se inicia
siempre antes de los 18 afios de edad, suele diagnosticarse en torno a los siete aios.

Los sintomas por lo general alcanzan su punto maximo durante los afios de
adolescencia y luego mejoran a comienzos de la edad adulta. Si persisten afectan a la
calidad de vida siendo particularmente invalidantes.

Los pacientes, por lo general, tienen una expectativa de vida e inteligencia normales.

b 12 Etapa
=  Seinicia entre los 0-5 afios.

=  Pueden aparecer tics motores y fénicos desde los primeros meses de
vida.

= La percepcién de uno mismo como diferente puede generar inseguridad,
tendencia al aislamiento y mayor dependencia del adulto.

= El TDAH puede estar asociado al Sindrome de Tourette, y manifestarse
antes que los tics. La disminuciéon en la capacidad de atencidn y la
inquietud motora repercuten en los aprendizajes, aunque el Sindrome de
Tourette no afecte a la inteligencia.
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b 22 Etapa

P 32

b g2
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Entre los 6-11 afios.

Se acentuan los trastornos asociados, aumentan los diagndsticos de TDAH
y comienzan a aparecer sintomas obsesivo-compulsivos.

El esfuerzo de los nifios por controlar los tics también repercute en las
capacidades de atencién y concentracion.

Puede existir un bajo rendimiento por baja autoestima, por dificultad
para mantener la atencién y por impulsividad en la realizacién de las
tareas; e incluso aparecer conductas desafiantes, tendencia al
aislamiento... dificultando el abordaje educativo, y siendo necesario un
apoyo escolar especifico.

Etapa

Entre los 12 y los 18 afios.

En los primeros afios de la adolescencia es cuando los sintomas suelen ser
mas severos.

Exacerbacién de los tics y de las alteraciones en la esfera afectiva
(ansiedad, depresion)

Las posibles actitudes de burla, rechazo, exclusion determinaran la
reaccidon y conducta de los chicos. Pueden agudizarse las dificultades en
las relaciones sociales ya que en esta etapa se es especialmente sensible
a la aceptacién social.

Etapa

A partir de los 18 afios.
Generalmente disminuyen los tics.

Tendencia a manifestarse otros trastornos como el trastorno obsesivo-
compulsivo, trastornos de la personalidad, trastornos afectivos, consumo
de toxicos.

La repercusién en la esfera sociolaboral vendra determinada por la
afectacién de las habilidades sociales y cognitivas (capacidad de atencidn,
concentracion, funcién ejecutiva).

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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Posibilidades terapéuticas:

P Tratamiento Farmacolégico:

Desgraciadamente no existe un solo medicamento que sea efectivo para todas las
personas con el Sindrome de Tourette, ni tampoco uno que elimine completamente
los sintomas.

Muchos pacientes tienen sintomas muy leves y no reciben tratamiento, dado que los
efectos secundarios de los medicamentos pueden ser peores que los sintomas de esta
afecciodn.

= Los farmacos que se utilizan para tratar los tics abarcan:

. Anticonvulsivos.

° Medicamento para la presion arterial (clonidina).

° Inyecciones de toxina botulinica (puede controlar algunos tics
motores).

° Blogueadores de dopamina, como flufenazina, haloperidol,

pimozida y risperidona (pueden ayudar a controlar o reducir
los tics, pero tienen efectos secundarios).

= Para disminuir los sintomas de déficit de atencidn con hiperactividad, sin
exacerbacion de los tics:

e Estimulantes como el metilfenidato y la dextroanfetamina.

=  Para tratar sintomas obsesivo-compulsivos que alteran el funcionamiento
normal diario de las personas:

e Inhibidores de la recaptacion de la serotonina, Ila
clomipramina, fluoxetina, fluvoxamina, paroxetina vy
sertralina, han demostrado ser efectivos en algunos
pacientes.

P Psicoterapia.

= Dota al paciente de herramientas para disminuir los tics mediante
técnicas de reduccion del estrés.

= Ayuda a manejar la sintomatologia concomitante, repercute
positivamente en la aceptacién de uno mismo y posibilita una mejor
adaptacion personal y social.
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Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Se requiere una evaluacién individualizada para determinar la limitacién en la
actividad de la persona considerando el tipo, la intensidad y la frecuencia de los
tics.

P Los tics varian por su localizacién anatémica, frecuencia y complejidad. Estas
manifestaciones acompafian a la persona afectada, afectan a su funcionalidad e
influyen en la percepcién que uno tiene de si mismo y en la que recibe del otro,
en su imagen social.

b Es necesario identificar si existe psicopatologia asociada y con qué intensidad:
= Trastorno por Déficit de Atencidn con Hiperactividad (TDAH).
=  Trastorno Obsesivo Compulsivo (TOC).
= Trastornos de Personalidad. Trastorno Limite de la Personalidad..
= Trastornos de la Afectividad. ansiedad, depresion, distimia.
= Consumo de sustancias psicoactivas.
P Sise realiza tratamiento farmacolégico y posibles efectos secundarios.
P Sise realiza tratamiento psicolégico y/o psiquiatrico.
P Conducta adaptativa.

b Habilidad en las relaciones interpersonales (ambito proximo) y sociales (en
sentido amplio).

b Integracion en ambito familiar, educativo/laboral y social:

= En nifos se considerara la competencia educativa y la necesidad e
intensidad de apoyos educativos.

=  Enlos adultos se considerara si se precisa supervision en el ambito laboral
y la capacidad para mantener ritmos en la ejecucién de las tareas.

E Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad

Comunidad CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.
de Madrid



Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en Enfermedades Raras

SINDROME DE PRADER-WILLI
Sofia Gonzdlez San Martin, Pilar Sanchez-Porro Valadés, Gloria Macias Manzanares

CODIGO CIE-10

Q87.1

SINONIMOS.

Sindrome Prader-Labhart-Willi
PREVALENCIA

1-9/ 100.000

El sindrome de Prader-Willi es una enfermedad rara muy compleja causada por una
alteracion del cromosoma 15.

En la valoracidon del grado de discapacidad que puede originar hay que considerar
multiples aspectos puesto que se trata de un trastorno que puede afectar a multiples
érganos.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion
b La presencia de fatigabilidad debida a la obesidad y/o debilidad muscular, por
tanto hay que explorar el tono muscular y la fuerza.
b Exploracion sensorial por el aumento del umbral del dolor.

b Exploracion del aparato locomotor, por la frecuente presencia de displasia de
cadera, genu valgo, pies planos, cifoescoliosis, mayor frecuencia de fracturas y
esguinces por las alteraciones de la marcha y la pérdida sensorial.

P Alteraciones en la marcha debidas a las alteraciones del tono y la postura y la
mala alineacion de miembros inferiores.

» Hipoventilacion debida a la hipotonia y/o la obesidad.
P Aumento del nimero de infecciones respiratorias debido a la hipoventilacidn.
P Apneas del suefio

P Hipogonadismo.
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P Alteracién en el metabolismo de los hidratos de carbono.

P Agudeza visual debido a la miopia y el estrabismo.

P Alteraciones cardiovasculares.

P Alteraciones digestivas como ausencia de vomito o dilataciones gastricas.

P Alteraciones de la piel secundarias al rascado, que se ven empeoradas por el
aumento del umbral del dolor.

P Alteraciones muy frecuentes en las vias aéreas que suelen ser estrechas y que
se ven empeoradas por la hipoventilacidn.

P Valoracién psicolégica:

La valoracién psicolégica ha de considerar la repercusion en la funcionalidad y en el
nivel de adaptacién personal, familiar y social de la sintomatologia que presentan las
personas afectadas de sindrome de Prader-Willi.

Se requiere una evaluacion individualizada en la que se contemplen los siguientes
aspectos:

=  Capacidad Intelectual y nivel de competencia curricular.
= Integracién en el ambito escolar, social y familiar.

= Habilidades que muestran en las relaciones interpersonales (ambito
proximo) y sociales (en sentido amplio).

=  Conducta adaptativa:

e Nivel de autonomia en AVD y manejo del dinero, recursos
comunitarios, medios de transporte, cdmo se organiza el
tiempo, etc.

= Necesidad de apoyos (escasos, extensos, generalizados...)

= Alteraciones del comportamiento (falta de control de impulsos, conducta
alimentaria compulsiva y compulsién de rascado, heteroagresividad,
autolesiones...). Repercusién de estas alteraciones en su dmbito familiar y
social y sobre si mismo.

=  Aspectos motores y capacidad de manejarse autdnomamente a nivel
fisico. Estereotipias.
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=  Aspectos comunicativo-lingliisticos. Trastornos del lenguaje. Tendencia a
la perseverancia. Comprension y expresion acordes a la capacidad
intelectual de cada individuo.

= Aspectos emocionales y de personalidad (si reciben tratamiento
psiquidtrico y/o psicoldgico). La tendencia a la perseverancia, la dificultad
para aceptar los cambios en la rutina cotidiana, la baja tolerancia a la
frustracion y los déficits en la teoria de la mente son muy frecuentes.
Factores que predisponen al desarrollo de:

e Conducta oposicionista y desafiante, muy frecuente en la
infancia

e Alteraciones emocionales (ansiedad, depresion, distimia)
e Alteraciones de tipo psicotico.

En la valoracién se contemplan ademads las posibilidades de inclusién social y
adaptacion laboral y formativa. Anadlisis de los contextos familiar y social y cémo estos
favorecen o interfieren en el desarrollo de la persona con discapacidad. Acceso a
recursos y apoyos extensos.

Para valorar todos estos aspectos se siguen las pautas de los baremos de valoracion
del grado de discapacidad, ajustdndose a los rangos establecidos.

Finalmente hay que recordar que no toda la sintomatologia descrita estara siempre
presente ni afectard con la misma intensidad a todos los sujetos.

ﬁ't*Q"
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SINDROME DE RETT
Sofia Gonzadlez San Martin, Pilar Sdnchez-Porro Valadés, Gloria Macias Manzanares.

CODIGO CIE-10.
F84.2
PREVALENCIA

1-9/100.000

Introduccion

El Sindrome de Rett (SR) es un trastorno raro y grave del neurodesarrollo de origen
genético de caracteristicas muy complejas.

Afecta de manera casi exclusiva a nifias, aunque existe algin caso descrito en varones,
ya que su origen se localiza en el cromosoma X.

Afecta por igual a todos los grupos raciales y socioecondémicos.

Afecta a 1 de cada 10.000-12.000 nifias nacidas y a dia de hoy es la principal causa de
discapacidad intelectual en mujeres.

Segun la DSM IV-R, el SR es un Trastorno Generalizado del Desarrollo (TGD),
independiente de los Trastornos del Espectro Autista (TEA), y Unico de los TGD que
tiene una base bioldgica diferenciada y conocida.

Etiologia.

El SR es una enfermedad hereditaria que no sigue las leyes clasicas Mendelianas de
transmisién genética, sino que es de causa epigenética (son cambios fenotipicos
heredables que no se deben a cambios en el ADN).

En la mayor parte de los casos hay un gen alterado, el MECP2, que provoca
alteraciones en la produccién adecuada de la proteina MeCP2 que es de gran
importancia en el neurodesarrollo. La expresion de MeCP2 se ubica en numerosos
tejidos, siendo muy alta su expresion en el cerebro. Su papel estd mas relacionado con
la maduracién de las neuronas que con la produccién del nimero de estas. Las nifias
con SR no pueden generar conexiones sindpticas adecuadas para una correcta
organizacién cerebral, lo que ocasiona una pobre plasticidad neuronal que afecta de
forma significativa al desarrollo y al aprendizaje.

Otros genes como el FOXG1 y el CDLK5 producen SR, aunque la sintomatologia y grado
de afectacién pueden variar.
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Criterios diagnosticos

Criterios de inclusion:

Al menos 3 de los criterios principales 6

6 de los criterios de soporte

P Criterios principales (para el SR cldsico): en mayor o menor expresion tienen que

estar todos presentes:

Historia cinica de normalidad en el periodo pre y perinatal.

Periodo de desarrollo aparentemente normal hasta aproximadamente los
6 meses, o bien un retraso claro desde el nacimiento.

Perimetro cefalico normal al nacer.
Disminucién del crecimiento craneal para los percentiles de su edad.

Pérdida de la funcionalidad de las manos entre los 6 meses y los 2 afios y
medio.

Aparicion de estereotipias de las manos en el periodo anteriormente
citado, tipo lavado de manos, apretar ropas, retorcimientos, golpeteos,
palmadas, movimientos mano-boca, etc., siendo en vigilia, reiteradas,
repetitivas y resistentes a las limitaciones.

Pérdida de interés por el entorno, pérdida de lenguaje, de intereses
intelectuales, aprendizajes, destrezas fisicas y manuales.

Dificultad para la deambulaciéon o retraso en su aparicidon, apraxia, ataxia,
etc.

P Criterios secundarios o de apoyo:

ﬁ't*Q"
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Bruxismo.

Apnea y otras disfunciones respiratorias, como hiperventilacién vy
retencidn de aire en vigilia.

Irritabilidad, agitacion.
Sueno irregular e interrumpido.

Tono muscular anormal, frecuentemente hipotdnico con pérdida de masa
muscular, espasticidad y contracturas.
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Escoliosis y cifosis.

Pies pequenos y con frecuencia frios.
Anomalias en el EEG.

Epilepsia y Distonias.

Dificultades para masticar.

Estrefiimiento.

Criterios de exclusion:

Evidencia de un retraso en el crecimiento intrauterino.
Organomegalia u otros signos de enfermedad de depdsito.
Retinopatia o atrofia dptica.

Presencia de un trastorno metabdlico o neurolégico progresivo.

Patologias neuroldgicas secundarias por infecciones graves o
traumatismos craneales.

Diagnéstico diferencial

b 1.TEA (Trastorno del Espectro Autista):

ﬁ't*Q‘Q
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Los criterios especificos necesarios que se dan en el SR como pérdida de
funcionalidad de las manos, decrecimiento perimetro craneal, aleteo y
lavado de manos, etc.,, no se dan en el TEA. En el SR se observan
movimientos caracteristicos de las manos que en el autismo pueden o no
aparecer.

= Es frecuente que manifiesten mas interés por las personas que por los

objetos.

= Las nifias CON Sindrome de Rett no necesitan imperiosamente rutinas.

Pueden disfrutar con entornos nuevos. Disfrutan con el afecto, y de
hecho lo necesitan y lo demandan constantemente.

=  Mantienen gran conexion con el exterior a través de su mirada.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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P 2.Sindrome de Angelman:

= A menudo el SRy el S. de Angelman en la infancia y en los primeros afios
se confunden.

= A parte del fenotipo caracteristico de Angelman, cara sonriente, boca
abierta, mirada menos expresiva, sonrisas y carcajadas, los nifios
Angelman no pierden destrezas y habilidades. Su desarrollo estd
enlentecido pero siempre es creciente y constante. En las nifias afectadas
con S. de Rett, siempre habrd algunos periodos de estancamiento y/o
pérdida de habilidades.

[ 3. Otros retrasos madurativos:

b 12

[ 22
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= Hipertrofia de érganos vitales, pérdida de visién.
=  Trastornos metabdlicos diferenciables.

=  Alteraciones o dafio cerebral adquirido por infecciones severas o lesiones
traumaticas.

=  Neuroescaner o EMG positivos.

Evolucion del Sindrome de Rett

Etapa:
=  Seinicia entre los 6 y 18 meses.
= No es muy duradera, meses en general.

=  Enlentecimiento del desarrollo psicomotor y del perimetro cefilico y
pérdida de las primeras habilidades.

=  Disminucion de interés por el juego y los objetos.
= Aparecen las primeras estereotipias.

Etapa:

= Entreel 12y el 32afio.

=  Dura semanas o meses.

= Etapa de regresion rapida; deterioro del comportamiento, primeras
rabietas, agitacién y confusion.

Direccidon General de Atencion a Personas con Discapacidad
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= Pérdida de la funcionalidad de las manos

= Las estereotipias se hacen muy evidentes y persistentes.
=  Alteraciones del suefio.

= Crisis convulsivas y distonias.

=  Periodo mas cercano al comportamiento autista, pérdida del lenguaje,
comportamiento auto estimulante y alejamiento social.

Etapa:

=  Entrelos 2y 10 aiios.

= Duracién de meses / afios.

=  Estabilizacion aparente de los sintomas.

= Ladiscapacidad intelectual se hace muy severa.

= Regresidn de los rasgos autistas, con mejoria del contacto social, del
humor y del comportamiento.

= Crisis convulsivas y distonias mas activas.

= Estereotipias muy evidentes.

=  Espasticidad, apraxia, ataxia e hipertonia.

=  Aparecen sintomas secundarios, respiratorios, suefio y alimentacién.
Etapa:

= |nicio después de los 10 afios.

=  Duracién de afios o décadas.

= Deterioro motor o estancamiento. Necesidad de gran estimulacién del
aparato locomotor.

= Escoliosis, cifosis, displasias y rigidez.
=  Estancamiento del crecimiento

= Ausencia de lenguaje, pero mejoria del contacto visual y de la conexién
exterior.

= Crisis convulsivas menos severas.
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CONSEJERIA DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA.



Guia de Orientaciones para la Valoracion de la Discapacidad en Enfermedades Raras

Tipologias de Sindrome de Rett

P S.Rett Tipico:

Hablamos de Sindrome de Rett Tipico o Cladsico cuando es valido todo lo dicho
anteriormente. Existe un periodo de aparente normalidad hasta los 6-8 meses, para
luego ir apareciendo cada una de las fases descritas, e ir poco a poco apareciendo los
sintomas secundarios. Aunque existe variabilidad, la mayoria de las nifias SR Tipico
siguen este patrén. Parece que el SR Tipico se origina por una alteracién en el Gen
MECP2. Constituye aproximadamente el 85% de los casos.

P Atipico:

Se considera Atipico cuando no cumple los criterios y las fases, pero o tienen un
criterio clinico o biolégico. Constituye aproximadamente un 15% de los casos vy
presentan alteraciones mas leves o mas graves. Pueden tener alteraciones tanto del
CDLK5, como del FOXG1, asi como puede no haber evidencia de alteracion bioldgica,
pero si evidencia clinica. Existen 3 casos:

= SR de inicio congénito: el retraso psicomotor se hace evidente poco después
del nacimiento, no hay periodo de normalidad aparente, o bien las
convulsiones aparecen en los primeros dias o meses. No se observa pérdida de
habilidades, ya que no ha habido historia de adquisiciones evidentes. La
discapacidad, tanto fisica, como intelectual es mas severa. La hipotonia inicial
es muy notoria en los primeros dias. No se observan etapas y los cambios son
menos abruptos y evidentes.

= SR de inicio tardio: los sintomas y signos tipicos aparecen entre los 3 y 6 afios.
Al existir un periodo de normalidad mas largo, las adquisiciones de destrezas y
habilidades son mas consistentes y aunque la pérdida de las mismas es muy
evidente, se conservan mas capacidades, y el retraso, tanto motor como del
lenguaje, es menor. Suelen caminar solos y conservan gran parte del lenguaje.
Comprenden bastante y el grado de interaccién es elevado. Es frecuente que se
confundan con Autismo o TGD.

= SR en varones: por regla general, las alteraciones del MECP2 en varones son
motivo de interrupcidn del embarazo por malformaciones graves. Los nifios con
SR suelen tener una sintomatologia mas grave que las niflas, y aunque los
sintomas no son exactamente los mismos, la aparicién es muy precoz.
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Sintomatologia

b Sistema Neuromuscular:
=  Apraxia.

Es probablemente el sintoma menos estudiado y el mas importante para
entender a las nifias con este sindrome.

La apraxia motora es la incapacidad para planificar y realizar una respuesta
motora, es la incapacidad para coordinar el pensamiento con el movimiento.

Afecta a todo el movimiento, es decir, cara, manos, caminar, lenguaje,
habilidades, rutinas, etc.

En el SR Atipico es menos severo.

=  Distonia.

Es un trastorno neuroldgico del movimiento que consiste en contracciones
involuntarias que fuerzan a realizar movimientos repetitivos de contorsiéon o
posturas dolorosas. Puede ser focal, pero es mas frecuentemente generalizada.
Evoluciona de forma impredecible.

=  Ataxia.

Es un sintoma neuroldgico del movimiento; se trata de torpeza y falta de
coordinacion. Puede afectar focalmente o a todo el cuerpo, incluso al habla y
ojos. Suele suponer la dificultad en la coordinacién de la marcha y en la
funcionalidad de las manos.

=  Espasticidad.

Se caracteriza por rigidez muscular o hipertonia. Los reflejos suelen ser
exagerados. Afecta a la deambulacién y al habla.

Se producen con frecuencia contracturas y flexos articulares.
= Hipotonia.

Es la pérdida del tono muscular. Afecta sobre todo a los musculos del abdomen y
la espalda, lo que hace dificil la deambulacién y el control postural.

Se suele dar en la primera etapa de la enfermedad y mantenerse en el S. de Rett
clasico. Son muy vulnerables al cansancio fisico, presentan dificultades para la
psicomotricidad fina y disminucién de fuerza. Una de las funciones vitales que se
ve seriamente afectada es la funcion respiratoria.

ﬁ't*Q"
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P Sistema Esquelético:
=  Perimetro craneal.
Es a partir del 32 0 42 aiio que se puede apreciar crecimiento mas lento.
=  Escoliosis-Cifosis.

La escoliosis es un sintoma muy frecuente. En la pre adolescencia y adolescencia
suelen ser escoliosis graves. La curvatura mas comun suele ser del tipo “doble
curva”.

La cifosis ocurre en menor medida.
=  Otros problemas.

e Displasia de cadera.
e Pies 0 manos pequefios.
e Pies en varo/ valgo.

[ Sistema Nervioso Central:
=  Epilepsia.

La gran mayoria de las nifias con SR tienen un EEG alterado, sufren de epilepsia
aunque no todas manifiestan crisis o convulsiones.

En el SR cldsico aparecen entre los 2-10 afios y son muy heterogéneas, mientras
qgue en el SR Atipico las crisis suelen aparecer muy pronto y ser fuertes y
resistentes.

Las crisis pueden ser generalizadas, focales, ausencias o clénicas.
La mayoria de las nifias requieren tratamiento anticonvulsivo.

=  Alteraciones del sueiio.
Ocurre en las etapas 12 y 22 para luego ir remitiendo.

Puede tratarse de terrores nocturnos, despertares bruscos o dificultad para
iniciar el suefo.

También puede ser consecuencia de distonias o convulsiones, o por dificultades
respiratorias.

ﬁ't*Q"
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=  Agitaciones y temblores.

Es frecuente que las nifias con SR presenten periodos de agitacion y temblores,
con movimientos de brazos similares a los del Parkinson.

= Disfuncién de la integracion sensorial.

Las nifias con SR presentan dificultades obteniendo, interpretando e integrando
las impresiones sensoriales, tanto del mundo exterior como de su propio cuerpo,
o en la modulaciéon de la potencia.

= Alteracion del umbral de dolor.

Las zonas mads afectadas son la cara y la cabeza en general, y en menor medida
las extremidades.

P Aparato respiratorio:
Son problemas relacionados con la disfuncién hipotalamica.
= Apneas diurnasy nocturnas.
=  Hiperventilacién.
=  Aumento de la frecuencia respiratoria.

=  Mayor riesgo de infecciones respiratorias, que son a veces dificiles de
diagnosticar por los problemas de regulacién de la temperatura.

P Aparato digestivo:
= Ulceras, reflujos y dilataciones gastricas.
=  Estrefiimiento crdénico.

= Problemas de masticacidon-deglucion derivados de los problemas
motores.

P Trastorno cognitivos y de conducta:

= Las funciones superiores, estan afectadas, al haberse producido una
deteccidon, en el periodo critico del desarrollo cerebral, afectando al
establecimiento de conexiones sindpticas y a la plasticidad

=  Mayor afectacion del lenguaje expresivo que del comprensivo.

=  Suelen presentar un cardcter afable y disfrutar del contacto pero el
humor puede ser variable y mostrar rabietas, quejas, llanto e incluso
comportamientos auto lesivos, probablemente condicionados por el alto
umbral al dolor.
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Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Sistema musculo esquelético:
=  Balance articular

= Balance muscular, tono (hipotonia que afecta sobre todo a espalda y
abdomen), espasticidad, contracturas y apraxia (afecta sobre todo a las
manos).

= Deformidades:

e Columna: cifo-escoliosis
e (Cadera: displasia
e Pies.

P Sistema Nervioso Central:
= Crisis convulsivas: numero de episodios.
=  Alteraciones del Suefio.
P Aparato visual: agudeza visual.
P Aparato Respiratorio:
=  Apneas: valorar polisomnografia
=  Espirometria.
P Aparto digestivo:

=  Valorar estado nutritivo secundarios a ulceras, reflujo gastroesofagico,
dilataciones gastricas.

P Deambulacién:

=  Valorar tipo de marcha y la necesidad o no de ayudas para la misma.
P Nuamero de ingresos hospitalarios.
P Aspectos conductuales y cognitivos:

=  lenguaje:

e [ntencidn comunicativa.

e Posibilidad de comunicacion alternativa y aumentativa.
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= Aspectos conductuales y cognitivos:

e Desarrollo madurativo / capacidad intelectual.

e Presencia de alteraciones de conducta y/o autolesiones:
frecuencia e intensidad.

e Necesidad e intensidad de apoyos educativos y ocupacionales.

e Autonomia en actividades basicas de la vida diaria.

e  Participacién en el entorno familiar y social.

P AVD ajustadas por edad.
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SINDROME DE RUBINSTEIN-TAYBI (SRT)

Elena Orcajo Oteo y M9 Dolores Vallejo Pacheco.

CIE 10

Q 87.2 (Sindromes de malformaciones congénitas que afectan principalmente los
miembros).

SINONIMOS
Sindrome del pulgar y hallux anchos.

PREVALENCIA

- Holanda (1980-2007): entre 1/100.000 y 1/125.000.
- Orphanet (Prevalencia de Enf. Raras — Mayo 2014): 0,6/100.000.

- ECEMC (Estudio Colaborativo Espariol de Malformaciones Congénitas, 1980-
2010): 0,53/100.000.

Introduccion

El Sindrome de Rubinstein-Taybi (SRT) es una alteracion genética heterogénea,
infrecuente, que produce una afectacion multisistémica con gran variabilidad clinica.

Sus caracteristicas mas distintivas son:

b La dismorfia facial.
» Los pulgares y halluces anchos.
b El retraso del crecimiento con talla baja final.

P Discapacidad intelectual.

Etiologia

Aproximadamente el 55% de los casos conocidos de SRT estan relacionados con
alteraciones de “novo” del gen CREBBP (un 10% de estos corresponde a una
microdelecién), que se localiza en el cromosoma 16 (16p13.3).
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En un 3% de los pacientes, la alteracién detectada corresponde al gen EP300,
localizado en el cromosoma 22 (22g13).

Mds de un tercio de los afectados por el SRT no presenta alteraciones en estos genes.
Diagndstico

El diagndstico inicial de sospecha es esencialmente clinico, reconociendo las
manifestaciones fisicas caracteristicas. Posteriormente se puede confirmar mediante
estudio genético, aunque la ausencia de alteraciones moleculares no descartaria el
diagnostico.

Principales caracteristicas clinicas

P Rasgos faciales:

Es muy frecuente encontrar en estos pacientes microcefalia, paladar ojival,
hendiduras palpebrales descendentes, nariz ganchuda con columella colgante,
anomalias del pabelldn auricular y microrretrognatia.

La sonrisa de las personas con SRT es caracteristica y suele describirse como una
mueca que se acompafia de cierre casi completo de los ojos.

P Alteraciones de los dedos: En un 99% de los pacientes, los pulgares y halluces
presentan falanges distales anchas (en un tercio de los casos presentan ademas
angulacion/desviacion radial).

También es comun la clinodactilia (principalmente del quinto dedo),
duplicaciones parciales del primer dedo y persistencia de almohadillas fetales en
los pulpejos de los dedos.

b Retraso del crecimiento: Es caracteristico un hipocrecimiento arménico
postnatal.

La talla media final de los varones estad en 153-162cm y en las mujeres entre 147-
151 cm.

b Discapacidad intelectual: El SRT va asociado a discapacidad intelectual en un
98,5% de los casos, de grado variable.
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Desarrollo y Complicaciones asociadas al SRT

P Periodo Prenatal:

=  Crecimiento intrauterino suele ser normal.

=  Polihidramnios hasta en un tercio de los embarazos.

P Periodo perinatal:

= Un 20% precisaran ingreso en unidades de cuidados intensivos para
neonatos.

= Alta morbilidad en los primeros meses de vida: fallo de medro con
problemas de alimentacion (pueden requerir SNG/gastrostomia),
infecciones respiratorias, apnea nocturna y estrefiimiento.

» Complicaciones musculoesqueléticas

=  Anomalias en los dedos.
= Laxitud ligamentosa.

=  Anomalias en la articulacidn atlanto-occipital, asi como en la vertebras C1
y C2.

=  Cifosis y/o escoliosis

P Complicaciones neuroldgicas:

Son frecuentes las alteraciones en el EEG, pero sdlo un 25% padecen crisis comiciales.
También pueden presentar, entre otros, agenesia del cuerpo calloso, sindrome de
Arnold- Chiari, siringomielia y medula anclada.

b Complicaciones respiratorias:

=  Riesgo mayor de apnea/hipopnea-suefio (SAHS).

=  Alteraciones restrictivas asociadas a malformaciones toracicas

P Complicaciones cardiovasculares:

Defectos cardiacos congénitos (presentes en una tercera parte de los casos): los mas
frecuentes son la comunicacién inter-auricular, la comunicacion interventricular, el
conducto arterioso permeable, la coartacion de la aorta y la estenosis valvular
pulmonar o valvula adrtica bicuspide.
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P Complicaciones Aparato Digestivo
= Alteraciones de la deglucioén.
=  Reflujo gastroesofagico.
=  Estrefimiento persistente.
P Complicaciones genitourinarias:
= Anomalias renales hasta en el 50% de los pacientes (duplicaciones renales
y ureterales entre las mas frecuentes), que aumentan la probabilidad de
infecciones del tracto urinario.
=  Anomalias testiculares (82%) y criptorquidia (67%)
P Complicaciones del Sistema Endocrino:
= Hipocrecimiento.
= Tendencia al sobrepeso y obesidad en la edad adulta.
=  Alteraciones hormonales en los varones, en relacion con las alteraciones
testiculares.
P Complicaciones Dermatoldgicas:

Las mads frecuentes son el hirsutismo, los hemangiomas capilares, los queloides y la
dermatitis atdpica y seborreica.

P Complicaciones derivadas de Neoplasias:

La frecuencia de tumores es algo mayor en el SRT y se estima en un 5%. Habitualmente
se trata de tumores infantiles (neuroblastomas, rabdomiosarcomas y leucemias) y
parece existir un predominio de la neoplasia del sistema nervioso.

P Complicaciones Visuales:

Se estima que aproximadamente el 80% de los pacientes con SRT presenta algun tipo
de patologia del aparato visual. Las mas frecuentes son la disfuncién retiniana, el
estrabismo, errores refractarios (sobre todo miopia), fotofobia, alteraciones del
conducto lagrimal y ptosis.

P Complicaciones de Oido, Garganta y otras estructuras relacionadas:

Mayor incidencia de infecciones de oido medio en la infancia, asociadas a perforacion
timpdnica y posible pérdida de audicidén en grado leve-moderado.
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b Discapacidad intelectual

En todos los nifios con SRT se observa un retraso global del desarrollo, en el que
destacan significativamente las limitaciones intelectuales y adaptativas.

Pueden tener una afectacion comprendida entre inteligencia limite y retraso mental
severo.

En el SRT, el Cl manipulativo suele ser superior al Cl verbal.
P Alteraciones en el comportamiento:

Si bien en general las habilidades sociales son su punto fuerte, y tiene un caracter
afable, algunos casos pueden presentar un comportamiento tipo autista. También es
caracteristica una capacidad de atencidn reducida, obstinacién, falta de persistencia en
las tareas y demandan continua de atencién por parte del entorno.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracién

P Sistema Musculoesquelético: Se debe realizar una exploracién fisica
osteoarticular para determinar si existen limitaciones.

P Sistema Nervioso: Dentro de la exploracion fisica se buscardn signos de
disfuncidn neurolégica.

Si aparecen crisis epilépticas se debe documentar tipo y frecuencia, asi como el
tratamiento que sigue el paciente.

P Aparato Respiratorio: Si se sospecha limitacion se debe valorar la peticion de
pruebas funcionales objetivas como una espirometria.

P Sistema Cardiovascular: Si hay indicios de afectacion funcional debe
considerarse la clase NYHA, asi como la Ergometria.

P Aparato Digestivo: Se debe considerar el estado nutricional, peso y tipo de
tratamiento dietético y/o médico que puedan precisan.

P Aparato Genitourinario: Si se sospecha afectacién de la funcién renal se necesita
conocer el Aclaramiento de Creatinina.

P Sistema Endocrino: Se debe registrar talla, peso y si se precisa algtin tratamiento
hormonal sustitutivo para su control terapéutico.
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b Piel y anejos: En la valoracién se considerara la extension de las lesiones vy el
prurito, si existiesen.

b Neoplasias: Para conocer el nivel de funcionalidad/actividad son utiles escalas
como la de Lansky (nifios), ECOG y Karnofsky.

P Aparato visual: Para su valoracidn se requiere colaboracién por parte del
paciente para conocer Agudeza Visual con correccién (AVcc) y segun la patologia,
campo visual.

P Oido, Garganta y Estructuras relacionadas: Para su cuantificacion se requiere
audiometria tonal.

b Lenguaje: No se valoraran los trastornos del lenguaje que se den en el marco de
un retraso mental.

b Retraso Mental: De cara a valorar el grado de discapacidad intelectual de las
personas con SRT, se debe tener en cuenta tanto el resultado en las pruebas
cuantitativas como su competencia en el desarrollo de habilidades adaptativas,
referidas tanto a la adquisicién de las actividades de la vida diaria como a su
autonomia personal (esperables segln su grupo de edad).

Asi se tendrd en cuenta el desarrollo psicomotor, el lenguaje, las habilidades de
autonomia personal y social, el proceso educativo y ocupacional y la conducta.

De existir una alteracién de la conducta, es importante para su valoracién
conocer si precisan un tratamiento farmacoldgico y/o terapéutico para su
control.
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SINDROME DE WILLIAMS

Sofia Gonzdlez San Martin, Pilar Sanchez-Porro Valadés, Gloria Macias Manzanares,
M?¢9 Dolores Conesa-Peraleja Lopez.

CIE 10

Q87.8

SINONIMOS

Sindrome de Williams-Beuren
PREVALENCIA

No se conocen datos exactos de prevalencia, incluso entre los datos de incidencia
existen variaciones segun los autores.

La incidencia de las formas tipicas es de 1/ 20.000 nacimientos.

Sin embargo existen formas parciales cuya incidencia es desconocida.

Etiologia

Es un trastorno genético que se suele diagnosticar en la infancia.

En la mayor parte de los casos se trata de casos esporadicos, aunque se han descrito
casos de transmisién vertical de forma autosémica dominante.

Se produce por una delecién en el cromosoma 7, en la regién 7q11.23.
Diagnéstico

Aunque el diagndstico clinico es muy evidente, es conveniente la confirmacién de la
existencia de una delecion por métodos moleculares.

Consejo genético

La probabilidad de recurrencia del SW en gestaciones sucesivas de padres normales, o
de otros miembros de la familia es muy baja, probablemente el mismo que la
incidencia del sindrome en la poblacion general.

Las personas con SW presentan un riesgo de transmitir la delecion y por tanto la
enfermedad al 50% de sus hijos.

RN
*

*
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Manifestaciones clinicas

El sindrome de Williams tiene cuatro caracteristicas principales, que son:
P Rasgos faciales tipicos.

P Retraso del desarrollo psicomotor con un perfil neurocognitivo que se caracteriza
por un déficit de las funciones viso espaciales.

P Afectacidn cardiovascular.
b Posible existencia de hipercalcemia transitoria en la infancia.

Ademds de estas caracteristicas principales pueden presentar otras caracteristicas
clinicas que pueden afectar a diferentes aparatos.

P Aparato cardiovascular:

Los defectos estructurales del corazén y vasos sanguineos constituyen un rasgo clinico
mayor, estando presentes en el 80% de los casos.

Se asocia a distintos tipos de malformaciones cardiacas:

=  Estenosis aortica supravalvular en el 75% de los casos.
=  Estenosis ramas pulmonares periféricas.

= Estenosis valvular adrtica.

=  Coartacidn adrtica.

=  Valvula adrtica bicuspide.

=  Prolapso de la valvula mitral.

Los estrechamientos vasculares pueden afectar a otras arterias, incluso las cerebrales.
Cuando afecta a la arteria renal podria empeorar la hipertensién arterial que suele
presentarse en el 50 % de los casos.

P Aparato Genitourinario:
Son relativamente comunes y heterogéneos y muchas veces malformativos.
=  Pueden presentar tendencia a la nefrocalcinosis.

=  Con frecuencia mala funcién de la vejiga asociada a urgencia en la miccién
y enuresis nocturna.

=  Mayor susceptibilidad a las infecciones urinarias.

=  Con cierta frecuencia presentan diverticulos.
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P Sistema musculoesquelético:

= Lo mas caracteristico es la laxitud articular, asi como disminucion del tono
o fuerza muscular.

= Con el tiempo suelen desarrollar escoliosis, hiperlordosis y/o hipercifosis.

= Es tipica la actitud con los hombros caidos, rodillas semiflexionadas y
cierta actitud cifética.

P Sistema auditivo:

= Algiacusia para determinados sonidos.

=  Mayor tendencia a las infecciones del oido medio.
P Piel:

= Cutis fino y laxo con tendencia a presentar mas precozmente signos de
envejecimiento, asi como canas prematuras.

] Sistema endocrino:

=  El retraso del crecimiento es de origen prenatal y suelen alcanzar unos
10-15 cm menos que la talla diana para cada familia en la edad adulta.

=  Pubertad algo adelantada.
=  Brote de crecimiento puberal pequefio.

= Hipercalcemia en un pequeno porcentaje de casos que suele corregirse
hacia los 2 afios.

=  Mayor incidencia de hipotiroidismo.
P Aparato digestivo:

=  En los primeros meses de vida son frecuentes los problemas alimentarios
y los problemas gastrointestinales.

=  Mayor frecuencia de reflujo gastroesofagico.
=  Aveces se asocia a enfermedad celiaca.

= Es muy frecuente el estrefiimiento, que puede acabar provocando
prolapso rectal y problemas perianales.
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P Rasgos faciales:

La caracteristica principal es el estrechamiento de la frente.
Epicanto.

Regidn periorbital prominente.

Estrabismo latente o manifiesto.

Iris con patrén estrellado.

Nariz corta y narina antevertida con raiz nasal plana.

Filtro alargado.

Mofletes prominentes y algo caidos.

Labios prominentes y mentdn relativamente pequefio.

P Sistema Nervioso:

Retraso en la adquisicién de habilidades motoras.
Problemas de equilibrio.

Dificultades en la coordinaciéon del movimiento, la orientacién espacial y
el cdlculo de la distancia y direccién.

Dificultades en la motricidad global y las manualidades finas.

Aspectos a tener en cuenta en la valoracion

P Aparato cardiovascular:

Valorar grado segun la clase funcional N.Y.H.A.

HTA:
e Valorar aclaraciéon de creatinina.

e  Repercusion organica de la HTA.

b Aparato genitourinario:
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Incontinencia.
Recurrencia de las infecciones urinarias.

Posible efecto de la nefrocalcinosis en la funcion renal (aclaramiento de
creatinina).
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b Sistema musculo esquelético:

=  Balance articular y muscular.

= Grado de escoliosis, cifosis y/o lordosis.
P Sistema endocrino:

= Retraso del crecimiento.
P Aparato Digestivo:

=  Valorar repercusion nutricional, peso, anemia.... de las alteraciones
funcionales y/o anatdmicas.

= Valorar efectos secundarios del estrefiimiento crénico (prolapsos,
fistulas....).

b Sistema Nervioso:

= Habilidades motrices.

= Equilibrio.

=  Alteraciones de la marcha.
P Aspectos psicoldgicos:
En nifos:

Se deberd valorar el retraso madurativo, el perfil cognitivo se caracteriza por un déficit
de las funciones viso espaciales. En algunos casos no se ve afectado el desarrollo del
lenguaje, pero habra que considerarlo pues es frecuente que se demore su desarrollo.
Generalmente en torno a los 6 anos el nivel de vocabulario es adecuado pero habra
gue considerar si son adecuados la estructuracién del mismo y los aspectos
pragmaticos de la comunicacion.

De especial interés en la valoracidn en esta etapa:

=  Repercusién en las habilidades de autonomia personal, coordinacién,
equilibrio, orientacién espacial y en la motricidad fina.

= Conducta adaptativa: Los nifios se muestran generalmente  muy
sociables, y puede haber cierta tendencia a la hiperactividad que
habitualmente mejora con la edad.

= Nivel de competencia curricular.
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Necesidad de apoyos educativos especiales. En la edad escolar suelen
aparecer dificultades en el aprendizaje de la escritura, en parte por la
afectacion de las funciones de coordinacién éculo manual.

Necesidad de tratamientos especializados: atencion temprana,
psicomotricidad, logopedia...

Repercusidon en ambito familiar, escolar y social.

En la adolescencia y edad adulta:

Capacidad intelectual.

Aspectos comunicativos. Capacidad para establecer y mantener
relaciones sociales.

Aspectos emocionales y de personalidad. Hay cierta incidencia de fobias
sociales en la adolescencia, en la edad adulta, al tener que afrontar
mayores exigencias para su integracion formativo laboral, pueden aflorar
alteraciones del estado de animo. Considerar si reciben tratamiento
psicoldgico o psiquiatrico.

Nivel de autonomia personal y social: Autonomia en la utilizacién del
dinero, transportes publicos, utilizacién del tiempo de ocio...

Necesidad de apoyos (escasos, externos especializados).

Posibilidades de inclusidn social, adaptacién laboral y formativa. Acceso a
recursos.

Repercusidn de los aspectos anteriores en los ambitos personal familiar y
social.

Se asocia al sindrome de Williams una especial sensibilidad al ruido y buenas

habilidades musicales.
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Dirigida a profesionales de los equipos de valoracién y orientacién a personas
con discapacidad, el objetivo de esta Guia es proporcionar informacion util
sobre los aspectos médicos y/o psicolégicos que pueden limitar la actividad
global de las personas con enfermedades poco frecuentes. La presente
edicion, tercera de sus caracteristicas, amplia las patologias consideradas e
incluye orientaciones para la valoraciéon de la discapacidad en veintisiete
enfermedades raras.

Desde el dambito competencial de la Direccion General de Atencién a
Personas con Discapacidad de la Consejeria de Politicas Sociales y Familia, la
Guia trata de facilitar la adecuada proteccién social de las personas con
enfermedades poco frecuentes, mejorando, en definitiva, su calidad de vida.




