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Resumen

Objetivo: Estudiar las actitudes, las creencias y los conocimien-
tos sobre salud medioambiental pediátrica (SMAP) de los pe-
diatras de la Región de Murcia (RM). 

Método: Encuesta autocumplimentada, basada en los cono-
cimientos teórico-prácticos sobre SMAP, enviada por correo 
postal en 2007 a los 293 pediatras que trabajan en la RM. 

Resultados: Respondieron 164 (56%). El 70% trabaja en 
atención primaria. El 5% pertenece a alguna organización no 
gubernamental medioambiental. Según los pediatras, los fac-
tores que más afectan a la salud infantil (sobre una puntuación 
máxima de 10) son: contaminantes del aire interior-tabaco 
(7,78), lesiones/accidentes (6,64) y contaminación del aire ex-
terior (5,13). El 45% no registra información ambiental en las 
historias clínicas. Las consultas más frecuentes de los padres 
(de 1 a 4) son sobre lesiones y accidentes (2,16), radiación ul-
travioleta (2,06) y contaminación del agua de bebida (2,05). Las 
enfermedades respiratorias son las más relacionadas con la 
salud medioambiental. 

Conclusiones: Se debería asegurar que el contenido de la 
SMAP sea obligatorio en la enseñanza y la preparación de los 
futuros pediatras (pregrado, posgrado, formación continuada). 
Este trabajo podría ayudar a evaluar las necesidades y planifi-
car las acciones formativas en SMAP. 

©2012 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados.

Palabras clave

Salud medioambiental pediátrica, historia clínica medioam-
biental, medicina medioambiental

Abstract

Title: Pediatrician attitudes, beliefs and knowledge about envi-
ronmental health in Murcia, Spain

Objective: To study pediatrician attitudes, beliefs and 
knowledge about pediatric environmental health (PEH) in the 
region of Murcia, Spain.

Method: Were mailed a self administered survey based on 
theoretical and practical knowledge about issues related to 
PEH of 293 paediatricians working in the Region of Murcia.

Results: The overall response rate was 56%. About 70% of 
respondents worked in Primary Care and 5% belonged to a 
non-governmental organization (NGO). Pediatricians stated 
that the factors most affecting the health of children (maximum 
score 10) were: indoor air pollutants (7.78) injuries and acci-
dents (6.64), and outdoor air pollution (5.13). 45% did not sys-
tematically record information about the environments in the 
clinical registry. The most frequently asked questions by pa-
rents were (maximum score 4) related to: injuries and accidents 
(2.16), ultraviolet radiation (2.06) and contamination of drinking 
water (2.05). Pediatricians considered respiratory diseases to 
be most strongly related to the environment. 

Conclusions: Pediatric associations and institutions should 
include an EH syllabus in the curriculum of pregraduate and 
graduate students as well as in the continuing education of 
paediatricians. This work would help needs assessment and 
planning the training in PEH. 

©2012 Ediciones Mayo, S.A. All rights reserved.

Keywords

Pediatric environmental health, clinical environmental history, 
environmental medicine
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Introducción

La Organización Mundial de la Salud (OMS) y la Unión Europea 
(UE) consideran la salud medioambiental pediátrica (SMAP) 
como uno de los principales retos sanitarios del siglo XXI1,2. La 
formación teórico-práctica de los pediatras en este campo es 
esencial3. Conocer la situación de partida y la evaluación de las 
necesidades formativas parece un elemento clave al respec-
to4-8. En este trabajo estudiamos las actitudes, las creencias y 
los conocimientos sobre SMAP en la práctica clínica de los 
pediatras de la Región de Murcia (RM). 

Método

Encuesta estructurada y autocumplimentada del programa de 
entrenamiento en salud medioambiental infantil de la OMS 
basada en la experiencia práctica en temas de SMAP9. 

La población de estudio estuvo constituida por el 100% de 
pediatras en activo de la RM durante 2007. Su dirección postal 
fue obtenida de las bases de datos de la Sociedad de Pediatría 
del Sureste de España (SPSE) y la Asociación de Pediatría Ex-
trahospitalaria de la Región de Murcia y de Atención Primaria 
(APERMAP). En 2007 se realizó un envío postal a los 293 pedia-
tras identificados. La RM es una región del Mediterráneo es-
pañol con una población de 252.000 menores de 15 años. Tiene 
un sistema de atención sanitaria pública con una cobertura 
vacunal superior al 99% y una tasa de mortalidad infantil del 
3,5‰ (2009)10. 

La encuesta está estructurada en dos partes, la primera in-
cluye preguntas sobre percepciones, demandas y prácticas de 
los pediatras en temas relacionados con SMAP, con respuestas 
categóricas en variables cualitativas ordinales o cuantitativas 
discretas, incluyendo análisis de diferencias por sexo en algu-
nas de ellas. La segunda incluye información de tipo sociode-
mográfico de los encuestados (edad, lugar de trabajo, actividad 
de consulta principal, nivel socioeconómico de sus pacientes, 
años de práctica clínica, ámbito de trabajo). El tiempo estimado 
para contestar la encuesta es de aproximadamente 10-15 mi-
nutos.

Resultados

Descripción de la muestra
Respondieron 164 pediatras (55,9%), con una media de edad 
de 44,6 años, un 58% mujeres y un 42% varones. El 70% tra-
baja en atención primaria de salud (APS) y el resto en un hos-
pital público o una consulta privada. El 22,4% trabaja en el 
área rural y el 71,4% en la urbana/periurbana. El 62,5% traba-
ja exclusivamente en el sistema público de salud. 

El 5% pertenece a alguna organización no gubernamental 
medioambiental (Greenpeace, Adena...). Al 43,9% de los pe-
diatras les gustaría integrarse en una Red de Trabajo en 
SMAP. 

Información, formación 
y registro medioambiental
Respecto a la información sobre SMAP, el 54,4% refiere poseer 
poca o ninguna, el 40,1% alguna y el 1% mucha. Las principa-
les fuentes de información son los periódicos y las revistas de 
divulgación general (32%), seguidas de los artículos de divul-
gación científicos (30%). Los temas por los que mostraron más 
interés fueron el tabaco (42%), la contaminación del aire inte-
rior (34%) y la contaminación alimentaria (30%). 

El 45% de los pediatras manifiesta que nunca registran in-
formación sobre los ambientes donde viven, juegan o estudian 
los niños cuando realizan la historia clínica. No se observan 
diferencias entre los que trabajan en APS y en hospitales. 

Los riesgos medioambientales que más consultan los pa-
dres, atendiendo a la frecuencia de las preguntas recibidas en 
el último mes acerca de la salud de los niños y los distintos 
riesgos medioambientales (1= nunca; 2= algunas veces; 3= a 
menudo), muestran las siguientes puntuaciones medias: lesio-
nes y accidentes (2,16), radiación ultravioleta (2,06), contami-
nación del agua de bebida (2,05), contaminación alimentaria 
(1,98) y tabaco en el hogar (1,87). 

Enfermedades y riesgos medioambientales
Las enfermedades, los contaminantes medioambientales y los 
lugares de exposición que priorizan los pediatras basándose en 
su experiencia clínica aparecen en las tablas 1, 2 y 3, respecti-
vamente. Entre las enfermedades medioambientalmente rela-
cionadas, destacan las siguientes: respiratorias, trastornos 
endocrinos-obesidad, lesiones cutáneas, accidentes, cáncer y 
trastornos reproductivos y neurológicos. Respecto a la conta-

Problemas de salud en la consulta de pediatría 
asociados a los factores ambientales

Niñas Niños

Media P50 Media P50

Enfermedades respiratorias 3,48 4 3,47 4

Intoxicaciones 3,12 3 3,15 3

Nutricionales (obesidad) 3,12 3 3,11 3

Enfermedades 
dermatológicas

3,11 3 3,08 3

Lesiones/accidentes 2,96 3 2,98 3

Cáncer 2,90 3 2,89 3

Prematuridad 2,83 3 2,84 3

Trastornos de la fertilidad 2,71 3 2,74 3

Abortos 2,71 3 2,66 3

Defectos del tubo neural 2,34 2 2,33 2

Déficit intelectual y 
trastornos neurológicos

2,28 2 2,28 2

Categorías: 1= nada; 2= poco; 3= bastante; 4= mucho. 

TA
B

LA
 1
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minación del agua de consumo, el 21% de los pediatras cree 
que los contaminantes biológicos afectan mucho a la salud de 
los niños, seguidos de los agroquímicos (20%). Los contami-
nantes atmosféricos que más preocupan a los pediatras en su 
práctica clínica son el humo del tabaco y la contaminación por 
el tráfico rodado (tabla 4). 

Las lesiones o accidentes más frecuentes atendidos en la 
consulta son: caídas (92,9%), quemaduras (42,9%) y envenena-
mientos/intoxicaciones (31,6%). 

Acciones y tareas para mejorar la SMAP
Las acciones consideradas más relevantes para proteger la 
salud de los niños de los riesgos ambientales (puntuación me-
dia [mínimo 0, máximo 10]) son: establecer el tipo y la magni-
tud de problemas ambientales específicos (6,89), mejorar la 
conciencia en la comunidad con acciones de información y 
comunicación (6,86), educar a la comunidad (incluyendo la es-
cuela) (6,82), acciones legislativas (6,69), aumentar la capaci-
tación de los profesionales sanitarios (6,59), realizar estudios 
epidemiológicos (6,37), mejorar las infraestructuras (6,04), de-
sarrollar materiales formativos en español (5,33) y fomentar 
redes cooperativas interdisciplinarias (5,14). 

Acciones y tareas 
para las sociedades de pediatría
Las acciones más valoradas para implementar por las socieda-
des científicas de pediatría son (media [mínimo 0, máximo 10]): 
aumentar la capacitación de los profesionales (7,14), estable-
cer el tipo y la magnitud de problemas ambientales específicos 
(6,84), mejorar la conciencia en la comunidad con acciones de 
información y comunicación (6,76), realizar estudios epidemio-
lógicos (6,10), educar a la comunidad (incluyendo la temática 
en los currículos escolares) (5,74) y desarrollar materiales for-
mativos en español (5,57). 

Discusión

Este trabajo podría ayudar a evaluar las necesidades y planifi-
car las acciones formativas en SMAP para la Región de Murcia. 

Contaminantes medioambientales 
que más afectan a la salud de los niños

Contaminación del aire interior 
(sobre el humo de cigarrillo, otros) 7,84

Lesiones/accidentes 6,51

Transporte y tráfico 4,53

Contaminación del aire exterior (quema de residuos,  3,76
incineradores, humos, polvos, otros)

Radiaciones ultravioleta (sol) 3,21

Contaminación alimentaria 3,14

Ruido 2,57

Contaminación o calidad del agua de bebida 2,57

Campos electromagnéticos (antenas, alta tensión, otros) 2,18

Contaminación provocada por la industria 2,12

Contaminación del agua del mar (biológica y química) 2,08

Uso de plaguicidas 2,02

Suelos contaminados 1,65

Radiaciones ionizantes (pruebas complementarias) 1,51

Alteradores o disruptores endocrinos 1,39

Mercurio 1,39

Disposición y manejo de residuos o basuras 1,37

Contaminación radiactiva 1,31

Plomo 1,20

Las cifras se refieren a la puntuación media de 0 a 10.

TA
B

LA
 2

Lugares de exposición a tóxicos medioambientales

Lugares de exposición Niñas 
(media)

Niños 
(media)

Calle 3,10 3,17

Hogar 2,88 3

Áreas de juego/parque 2,81 2,82

Escuela 2,42 2,48

Lugar de trabajo infantil/juvenil 2,35 2,36

Área rural/campo 2,28 2,36

Lugar de trabajo de los padres 2,06 2,08

Puntuación de 1 a 4. Las diferencias entre sexos no son significativas. 

TA
B

LA
 3

Contaminantes atmosféricos (aire interior y exterior) 
más importantes en la práctica clínica

Contaminante

Humo de tabaco 3,58

Productos de combustión del tráfico  3,44
(material particulado y gases)

Alérgenos naturales (animales y plantas) 3,23

Contaminantes derivados de actividades industriales  2,98
(químicos volátiles, metales pesados y otros)

Partículas y polvos (silos, actividades de construcción  2,91
y demolición, otros)

Plaguicidas (insecticidas, fungicidas, herbicidas,  2,89
rodenticidas)

Materiales de construcción (asbestos, polvos y otros) 2,78

Productos de combustión (de gas, leña u otros) 2,77

Compuestos volátiles emitidos por productos de limpieza  2,73
y solventes

Plaguicidas (insecticidas, fungicidas, herbicidas,  2,73
rodenticidas)

Otros agentes químicos (pinturas...) 2,63

Quema de basura a cielo abierto 2,62

Puntuación de 1 a 4.

TA
B

LA
 4
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Observamos que los pediatras todavía preguntan poco sobre 
los factores medioambientales que influyen en el desarrollo de 
las enfermedades. Para los pediatras de Murcia, la fuente prin-
cipal de información en SMAP son los medios de comunicación 
y la prensa de divulgación general (30%), a diferencia de los 
colegas norteamericanos, cuya fuente principal de información 
es la propia Academia Americana de Pediatría (AAP) (89%)4,6. 
La existencia de un Comité de Salud Medioambiental en la 
AAP que edita materiales y libros de calidad en SMAP parece 
ser clave en este aspecto11. Por otro lado, la puesta en marcha 
de una red de unidades de salud medioambiental pediátrica 
(PEHSU, acrónimo en inglés de Pediatric Environmental Health 
Specialty Unit) en Estados Unidos ha ayudado a fortalecer el 
entrenamiento práctico con la historia ambiental pediátrica12. 
La OMS y la UE estimulan el desarrollo de estrategias para la 
SMAP en unidades y centros de excelencia1,2. El Plan de Acción 
Europeo sobre Salud de los Niños y Medio Ambiente (CEHAPE, 
en su acrónimo en inglés de Children’s Environment and Health 
Action Plan for Europe) reconoce la necesidad de incrementar 
la capacitación y formación de los pediatras, y crear unidades 
clínicas de salud medioambiental pediátrica (USMAP o PEHSU)13. 
Una PEHSU idealmente es una unidad clínica situada en un 
departamento u hospital pediátrico capaz de reconocer, eva-
luar, tratar y prevenir las enfermedades y los riesgos ambien-
tales en la infancia. Integran asistencia, proporcionan educa-
ción, formación teórico-práctica e investigación clínica en 
SMAP3,14. La primera PEHSU española consolidada en Europa 
está en el Servicio de Pediatría del Hospital Universitario «Vir-
gen de la Arrixaca» de Murcia. 

Las principales dificultades para el desarrollo de la SMAP y 
la implantación de una PEHSU en las diferentes comunidades 
autónomas derivan fundamentalmente de dos aspectos: a) la 
escasez de personas entrenadas y capacitadas, y b) el escaso 
interés y/o participación de los pediatras en los foros donde se 
toman decisiones sobre la salud ambiental de los niños3,14.

La mayoría de las consultas sobre las preocupaciones de los 
padres se refieren a los contaminantes atmosféricos, las in-
toxicaciones y la obesidad. Nuestras ciudades cambian y cre-
cen muy rápidamente, y el deterioro de la calidad global del 
aire es una constante y creciente preocupación de los pedia-
tras. Respecto a la mortalidad total en niños europeos de 0 a 4 
años de edad, los fallecimientos atribuibles a la contaminación 
atmosférica oscilan entre el 1,8 y el 6,4%, y el 4,6% se debe a 
la contaminación del aire interior15. Por tanto, es lógica la 
preocupación por la exposición al humo ambiental del tabaco 
entre los pediatras. El tabaco es el mayor contaminante del 
aire para los niños en España. El 75% de la población no fuma-
dora es España está expuesta al humo ambiental del tabaco16. 
Estos datos contrastan con la escasa formación en técnicas de 
prevención y deshabituación-cesación tabáquica de los pedia-
tras17. 

Hemos intentado controlar el sesgo de participación o selec-
ción mediante el envío postal uniforme a través de las socieda-
des científicas y con un modelo de encuesta que disminuye el 

rechazo a la participación. La tasa de respuesta ha sido del 
56% de los pediatras, y en otros estudios oscila entre el 20 y 
el 57%4-8,18. Este trabajo no incluía el envío postal a los residen-
tes de pediatría, y no observamos diferencias entre los profesio-
nales de APS y de atención hospitalaria, ni tampoco entre sexos. 

Para responder a las expectativas de los pediatras19, sería 
necesario: a) crear comités o grupos de trabajo de SMAP en las 
asociaciones regionales y nacionales de pediatría; b) incluir 
materias teóricas de SMAP desde pregrado a posgrado; c) in-
crementar el número de residentes de pediatría orientados 
hacia la SMAP con entrenamiento en las PEHSU, y d) consitutir 
una PEHSU por cada comunidad autónoma. El futuro Plan Na-
cional de Medio Ambiente y Salud del Ministerio de Sanidad 
permitirá buscar de forma activa la financiación y el soporte 
necesarios para implementar estas medidas. 

Extender esta encuesta a otras comunidades autónomas y 
regiones europeas permitiría realizar estudios comparativos 
y perfiles que ayuden a planificar la formación en Europa.
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Introducción

Las inversiones (inv) son reordenamientos estructurales intra-
cromosómicos. Su incidencia en la población general es de 
1/1.000 individuos1. Se producen cuando en un cromosoma 
ocurren dos roturas; el segmento así originado se invierte, gira 

180º y se vuelve a reinsertar sobre el mismo cromosoma. Si la 
inversión incluye el centrómero, se denomina pericéntrica (fi-
gura 1), y paracéntrica si no lo hace (figura 2). 

La reordenación del material genético no influye, por lo gene-
ral, en la función de los genes; la rotura y reunión de la mayoría 
de los sitios no perturba el genoma; por tanto, el fenotipo de los 
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Resumen

Las inversiones son una de las anomalías cromosómicas más 
comunes. Se producen cuando ocurren dos roturas en un cro-
mosoma; el segmento así originado se invierte y se vuelve a 
reinsertar sobre el mismo cromosoma.

Generalmente, una inversión no provoca un fenotipo anor-
mal en el portador, pero sí puede hacerlo en su descendencia, 
por lo que a veces se halla asociada a casos de retraso mental, 
malformaciones congénitas o fallos reproductivos. 

Es importante determinar si la inversión es de origen fami-
liar, en la que normalmente no hay riesgos para el individuo, o 
si es una mutación de novo, en la que el riesgo es algo mayor 
debido posiblemente a la interrupción de una secuencia clave 
del gen.

La inversión pericéntrica del cromosoma 9 es una de las va-
riaciones cromosómicas estructurales más comunes, y se ha 
observado tanto en la población general como en pacientes 
con distintos fenotipos anormales y enfermedades.

Presentamos el caso de una niña evaluada por presentar un 
hipocrecimiento de inicio al tercer mes de vida, en la que se 
detecta en el estudio citogenético una inversión del cromoso-
ma 9 de origen paterno, y cuyo hermano mayor presenta el 
mismo reordenamiento cromosómico. En este caso no hay evi-
dencia de que la talla baja tenga relación con la inversión cro-
mosómica.

Se destaca la importancia de realizar estudios cromosómi-
cos familiares para identificar a los portadores, ofrecer conse-
jo genético y emplear las inversiones como marcador familiar.

©2012 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados.

Palabras clave

Inversión pericéntrica, cromosoma 9

Abstract

Title: Pericentric inversion of chromosome 9 in a child with 
short stature: diagnostic dilemmas

Inversions are one of the most common chromosomal ano-
malies. They are produced when two ruptures occur in the sa-
me chromosome. The originated segment inverts and reinserts 
again on the same chromosome. 

Usually, an inversion does not provoke an abnormal pheno-
type in the carrier but it may do in his descendants being asso-
ciated to mental retard, congenital malformations or reproduc-
tive failures. 

It is important to determine if the inversion is family origi-
ned, with normally no risk to the individual or a mutation of 
novo in which the risk is greater possibly due to the interrup-
tion of a key sequence of the gene.

Pericentric inversion of chromosome 9 is one of the most 
common structural chromosomal variations and it's been found 
in general population and in patients with various abnormal 
phenotypes and diseases.

We present the case of a child studied for growth retard started 
during the third month of life; the cytogenetic study detects a pa-
ternal origin chromosome 9 inversion and her brother has the same 
chromosome rearrangement. In this case there is no evidence that 
short stature has a relationship with chromosomal inversion.

This work emphasizes the importance of performing family 
chromosomal studies to identify carriers, offer genetic counse-
ling and the use of inversions as family markers.

©2012 Ediciones Mayo, S.A. All rights reserved.

Keywords

Pericentric inversion, chromosome 9
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portadores es normal y la anomalía se considera un reordena-
miento equilibrado. Su significado médico se relaciona con la 
descendencia: un portador de cualquier tipo de inversión corre 
el riesgo de producir gametos anormales debido a una recombi-
nación anormal o la inactivación de genes por el reordenamien-
to. Una vez fertilizados, estos gametos darán origen a indivi-
duos malformados, con o sin retraso mental, o a pérdidas 
reproductivas2. La patogenicidad o no de una inversión se halla 
en relación directa con el tamaño del segmento invertido. Cuan-
do éste abarca menos de un tercio de la longitud total del cro-
mosoma, no se producen recombinaciones anormales durante 
la meiosis, pero sí suelen ocurrir cuando el tamaño sobrepasa 
un tercio de la longitud; cuanto mayor es el tamaño, mayor es el 
número de quiasmas y de entrecruzamiento (crossing over)3 -6. 

Según Gardner y Sultherland7, el riesgo de tener progenie no 
equilibrada en portadores de una inversión es del 1-10%.

Hay numerosas inversiones en la población general, deno-
minadas variantes normales, incluida la inv(9) y la inv(2). Éstas 
no suelen estar relacionadas con un incremento del riesgo de 
defectos en el nacimiento y/o dificultades en el desarrollo. La 
inversión más común que se observa en los cromosomas hu-
manos es una pequeña inversión pericéntrica del cromosoma 
9, que está presente en el 1-3% de la población general6,8-10. 
Se hereda de forma mendeliana, o puede ocurrir de novo.

Presentamos el caso de una inversión pericéntrica del cro-
mosoma 9 en dos generaciones consecutivas.

Caso clínico

Se presenta el caso de una niña de 12 meses de edad, evalua-
da por presentar un hipocrecimiento de inicio al tercer mes de 
vida (figura 3).

Antecedentes personales
Embarazo controlado y parto eutócico a las 41 semanas de ges-
tación, con un peso de 3.250 g (P 25-50), una talla de 51 cm 
(P 50-75), una circunferencia cefálica de 34 cm (P 25) y un test 
de Apgar de 7/8. Segunda hija de madre y padre de 26 y 27 
años de edad, respectivamente, sanos y sin antecedentes de 
consanguinidad ni de ingestión de tóxicos y medicamentos.

En la anamnesis sobre los antecedentes familiares no se 
refieren antecedentes de abortos, malformaciones congénitas 
ni retraso mental.

Evolución
Presenta un deterioro del desarrollo ponderoestatural desde el 
tercer mes de vida, situándose su curva en peso y talla al año 

Figura 1. Inversión pericéntrica (pericentromérica). Se denomina así cuando el fragmento invertido incluye el centrómero. Se muestran 
en la figura sus consecuencias meióticas. (Imagen tomada del Tokio Medical University Genetics Study Group, Hironao Numabe, MD.)

Cromosomas normales Inversión 
(en el cromosoma de la derecha) 

Anomalías cromosómicas causadas por sobrecruzamiento 
de la inversión pericéntrica

Normal Fenotipo normal en la mayoría 
de los casos

Monosomía 

Trisomía

Monosomía

Trisomía  

Figura 2. Inversión paracéntrica (paracentromérica). Recibe este 
nombre cuando la inversión no implica al centrómero. (Imagen 
tomada del Tokio Medical University Genetics Study Group, Hironao 
Numabe, MD.)
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de edad en el percentil 3, con conservación del perímetro cefá-
lico en el percentil 50. El resto de la exploración física es nor-
mal, sin presentar rasgos dismórficos. No se asocian otros 
síntomas clínicos.

La talla diana familiar (padre 160 cm; madre 158 cm) es de 
152,5 ± 9 cm.

Exploraciones complementarias
Se inicia un estudio analítico, en el que se observa ferropenia 
sin anemia, por lo que se pauta tratamiento con ferroterapia. 
El resto de la bioquímica es normal, incluyendo el estudio de 
enfermedad celiaca y hormonas tiroideas. El estudio citogené-
tico realizado en el cariotipo en sangre periférica muestra que 
todas las 20 metafases analizadas tienen 46 cromosomas, con 
fórmula sexual XX, observándose una inversión en un cromoso-
ma 9. Al comprobarlo por bandas G, se determina un cariotipo 
46,XX,inv(9)(p12q21).

El padre y un hermano mayor presentan el mismo reordena-
miento cromosómico, 46,XY,inv(9)(p12q21), mientras la madre 
presenta un cariotipo normal (46,XX) (figura 4).

Tras persistir la línea de crecimiento en el percentil 3, se 
deriva a la paciente para realizar una valoración y un control 

clínico al servicio de endocrinología pediátrica. Es diagnostica-
da de talla baja familiar, sin relación con la inversión del cro-
mosoma 9 detectada en el estudio citogenético. 

Discusión

La inversión del cromosoma 9 es una de las variaciones es-
tructurales equilibradas más comunes, y se ha encontrado 
tanto en poblaciones normales como en pacientes con distin-
tos fenotipos anormales y enfermedades. La incidencia de la 
inv(9) difiere entre los distintos grupos étnicos, y se ha esti-
mado en un 1-3% de la población general. En el estudio de 
Hsu et al.11 sobre la incidencia en los cuatro grupos étnicos 
principales, la incidencia de inv(9) fue mayor en la población 
negra (3,57%), ligeramente por encima del promedio en los 
hispanos (2,42%), y relativamente baja en los blancos (0,73%) 
y asiáticos (0,26%).

Se han descrito diversos tipos de inversiones pericéntricas 
del cromosoma 9: inv(9)(p11q13), inv(9)(p11q12), inv(9)(p11q21), 
inv(9)(p12q13), inv(9)(p13q13) e inv(9)(p13q21). Las variantes 
más frecuentes son la inversión pericéntrica de la región hete-
rocromática 9(qh), inv(9)(p11q13) e inv(9)(p12q13)6. 

Según el estudio de Starke et al.12, se demuestra que las 
inversiones constitucionales que afectan a la región pericen-
tromérica del cromosoma 9 llevan puntos de interrupción loca-
lizados preferentemente en 9p12 o 9q13-21.1 y, con menos 
frecuencia, en 9q12.

Las inversiones, en general, aparecen con más frecuencia 
como alteraciones cromosómicas familiares heredadas, en las 
que normalmente no hay riesgo de lesiones para el individuo. 
Hay un riesgo algo mayor si es una mutación de novo, debido 
posiblemente a la interrupción de una secuencia clave de un 
gen. Aunque el portador de una inversión puede ser completa-
mente normal, tiene un riesgo ligeramente mayor de producir 
un embrión con un desequilibrio cromosómico. Esto se debe a 
que un cromosoma invertido tiene dificultad de emparejarse 
con su homólogo normal durante la meiosis, lo que puede pro-
ducir gametos que contengan derivados cromosómicos dese-
quilibrados si ocurre un entrecruzamiento desigual.

A pesar de ser clasificados como un reordenamiento cromo-
sómico de menor importancia, que no se correlaciona con fe-
notipos anormales, muchos estudios han planteado puntos de 
vista contradictorios sobre la asociación de esta inversión con 
abortos recurrentes, subfertilidad, anomalías clínicas y altera-
ciones cromosómicas13,14.

Entre las anomalías asociadas a la inversión del cromosoma 9 
se incluyen las siguientes: rasgos dismórficos (estatura corta, 
puente nasal deprimido, implantación baja de orejas, hendidu-
ra palpebral antimongoloide, hipertelorismo), microcefalia, 
sordera, displasia ectodérmica (ausencia de glándulas sudorí-
paras, hipotricosis, hipodoncia), abortos de repetición, inferti-
lidad (ausencia de ovarios, hipoplasia uterina, oligozoosper-

Figura 3. Gráfica de desarrollo ponderoestatural
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mia), retraso mental y del desarrollo, trastornos psiquiátricos 
(esquizofrenia, autismo), cataratas congénitas, ceguera, ano-
malías cardiacas congénitas, anomalías urogenitales e hidro-
nefrosis13-16. Por otra parte, también se ha descrito una alta 
prevalencia de alteraciones cromosómicas, como la trisomía 
21. Además, se ha encontrado un aumento de la incidencia de 
leucemia y cáncer de ovario.

En la revisión realizada por Vargas de los Monteros et al.17 
se encontró una diferencia significativa (test de Fisher) en la 
frecuencia de talla baja. En dicho estudio también se detectó 
un mayor porcentaje de varones afectados de inversión peri-
céntrica del cromosoma 9. Las inversiones de origen familiar se 
heredaron del padre en su mayoría.

En este caso clínico, el estudio se realizó a causa del hipo-
crecimiento de la paciente, sin que presentara malformaciones 
congénitas ni rasgos dismórficos asociados, como sí documen-
tan diversos autores13,14,16,17. En este caso, los niños heredaron 

la inversión del padre. Tampoco referían antecedentes familia-
res de abortos, infertilidad, retraso mental o malformaciones 
congénitas. 

En la actualidad, no se ha podido relacionar ningún signo 
clínico específico ni anomalía congénita con los portadores de 
esta variante cromosómica. Por tanto, no es posible, hoy en 
día, diagnosticar estas variantes del cromosoma 9 mediante el 
examen clínico del paciente. 

Varios estudios17-19 demuestran una segregación preferencial 
del cromosoma 9 invertido en la descendencia de los portadores, 
por lo que podría considerarse la utilización de las inversiones 
pericéntricas de este cromosoma en los estudios familiares; por 
tanto, debido a la baja incidencia de estas inversiones pericén-
tricas en la población general, podríamos emplear el estudio de 
éstas para la determinación de la paternidad.

En esta revisión, ante el hallazgo en un individuo de una in-
versión pericéntrica del cromosoma 9, reseñamos la importan-

Figura 4. Estudio citogenético

Citogenética Citogenética

Citogenética Citogenética

 Cariotipo padre Cariotipo madre

 Cariotipo niño Cariotipo niña
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cia de realizar un análisis del árbol genealógico y el estudio 
cromosómico al mayor número posible de individuos, con el fin 
de detectar una asociación entre la inversión y los anteceden-
tes, ya sea de abortos o niños con retraso mental, con o sin 
malformaciones, para proporcionar el asesoramiento genético, 
como variante o anomalía cromosómica según el comporta-
miento de la inversión en ese grupo familiar. 

Conclusiones

Cuando una persona tiene una inversión, hay un incremento del 
riesgo para la descendencia de tener una incorrecta cantidad 
de material genético. Esto puede conducir a tener niños con 
defectos de nacimiento y/o un desarrollo anómalo o un mayor 
porcentaje de abortos. El posible resultado de un embarazo 
para un individuo con una inversión es bastante complicado, y 
depende de lo grande que sea ésta, de dónde esté localizada 
y de qué tipo se trata, paracéntrica o pericéntrica.

El examen clínico no es concluyente para el diagnóstico.

Por su baja incidencia, la inversión del cromosoma 9 puede 
considerarse como un marcador familiar y utilizarse en pruebas 
de paternidad.

Dado el riesgo de anomalías cromosómicas para la descen-
dencia, debe ofrecerse un estudio cromosómico a todos los 
familiares directos, con el fin de identificar a los portadores de 
la inversión, y así proporcionarles consejo genético y, eventual-
mente, un diagnóstico prenatal en caso de gestación. 
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Resumen

Las cepas enterohemorrágicas de Escherichia coli (EHEC) son 
patógenos zoonóticos de transmisión alimentaria asociados a 
epidemias y a casos esporádicos de diarrea y colitis hemorrá-
gica, cuadros que pueden complicarse y dar lugar al síndrome 
hemolítico urémico (HUS). La importancia de las cepas EHEC se 
debe a la gravedad del HUS, que es la causa más frecuente de 
insuficiencia renal aguda en los niños en América y Europa. 
E. coli O157:H7 es el serotipo fundamental del patotipo EHEC. 
Ya hace años se predijo que cepas EHEC de otros serotipos 
podrían convertirse en importantes patógenos transmitidos por 
alimentos, y desde entonces estos microorganismos se han 
relacionado con numerosos casos de enfermedad en todo el 
mundo. La incidencia de estos serotipos distintos del O157:H7 
sigue creciendo, lo que significa que pueden considerarse pa-
tógenos emergentes. Un ejemplo reciente es el gran brote de 
infecciones transmitidas por los alimentos y causadas por 
EHEC O104:H4, que se centró principalmente en Alemania du-
rante mayo y junio de 2011. La cepa responsable del brote po-
see una combinación de factores de virulencia típicos de dife-
rentes patotipos de E. coli, lo que corrobora que la plasticidad 
de los genomas bacterianos facilita la emergencia de nuevos 
patógenos especialmente virulentos. Las investigaciones epi-
demiológicas identificaron el origen del brote en una partida de 
semillas de alholva (fenogreco) importadas de Egipto en 2009. 
La dimensión internacional de esta epidemia ilustra la urgente 
necesidad de mejorar la vigilancia epidemiológica de las cepas 
EHEC. 

©2012 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados.
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Abstract

Title: Enterohaemorrhagic strains of Escherichia coli as a para-
digm of emerging pathogens. Lessons from the large outbreak 
of foodborne infections centred in Germany throughout May 
and June of 2011

Enterohaemorrhagic strains of Escherichia coli (EHEC) are 
foodborne zoonotic pathogens associated with major out-
breaks and sporadic cases of diarrhoea and haemorrhagic coli-
tis or bloody diarrhea, which can progress to the hemolytic 
uremic syndrome (HUS). The importance of EHEC lies in the 
severity of HUS, which is the most frequent cause of acute 
renal failure in children in the Americas and Europe. It was 
predicted years ago that EHEC strains other than the proto-
typic O157:H7 serotype would emerge as significant foodborne 
pathogens. Since then, these microorganisms have been linked 
to numerous outbreaks and sporadic cases of disease around 
the world. The incidence of these serotypes continues to grow, 
which means they can be considered emerging pathogens. A 
recent example is the large outbreak of foodborne infections 
caused by EHEC O104:H4, which was mainly centred in Ger-
many lasting throughout May and June of 2011. The outbreak 
strain shows a combination of virulence factors from different 
E. coli pathotypes, highlighting the way in which the plasticity 
of bacterial genomes facilitates the emergence of new highly 
virulent pathogens. Epidemiologic investigations traced the 
origin of the outbreak to fenugreek seeds imported from Egypt 
in 2009. The international dimension of the outbreak illustrated 
the urgent need for improving the epidemiologic surveillance of 
EHEC. 
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Foodborne disease, microbial food safety, emerging patho-
gens, Shiga toxin-producing Escherichia coli, hemolytic uremic 
syndrome
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Introducción

Las enfermedades emergentes de transmisión alimentaria son 
un desafío para los sistemas de salud pública y casi siempre un 
gran reto asistencial. Sabemos que la seguridad microbiológi-
ca de los alimentos es un problema dinámico y sujeto a la in-
fluencia de numerosos factores a lo largo de toda la cadena 
alimentaria, desde la granja o las pesquerías hasta la mesa. En 
concreto, las poblaciones de patógenos más relevantes para la 
seguridad alimentaria no son estáticas, y pueden evolucionar y 
utilizar distintos alimentos como vehículos para colonizar nue-
vos huéspedes1. Ello explica que la epidemiología de las enfer-
medades transmitidas por los alimentos haya cambiado en las 
últimas décadas, no sólo por la aparición de nuevos patógenos, 
sino por los cambios que han tenido lugar en el suministro de 
alimentos y por un aumento de la población con mayor suscep-
tibilidad a estas enfermedades2. 

Nuevos patógenos alimentarios

El espectro de las infecciones transmitidas por los alimentos ha 
variado, ya que algunos patógenos tradicionales han sido contro-
lados o eliminados, mientras que otros agentes desconocidos, 
muchos de ellos transmitidos desde reservorios animales, han 
surgido como nuevos patógenos humanos1. Las enfermedades 
emergentes se han descrito como aquellas cuya prevalencia ha 
aumentado en las últimas décadas y que previsiblemente segui-
rá haciéndolo en un futuro próximo2. Por tanto, un patógeno 
emergente no tiene por qué haber surgido recientemente, y se 
acepta que microorganismos clásicos transmitidos por alimen-
tos, como Salmonella spp. y las cepas enteropatógenas de Es-
cherichia coli, pueden evolucionar hacia un mayor poder patóge-
no y aprovechar nuevas situaciones favorables a su difusión y al 
desarrollo de infecciones. Por ejemplo, pueden contaminar ali-
mentos que no eran considerados de riesgo, como las verduras 
frescas, y causar nuevos problemas de salud pública, como la 
resistencia a antibióticos. Tanto E. coli O157:H7 como las cepas 
de Salmonella resistentes a antibióticos, ambas comensales en 
el ganado vacuno, son ejemplos de agentes patógenos que se 
han desarrollado como tales hace relativamente poco tiempo3.

Estos nuevos patógenos pueden surgir debido a la transferencia 
genética de factores de virulencia que se encuentran en regiones 
del ADN cromosómico, conocidas como «islas de patogenicidad», 
que pueden ser compartidas entre diferentes microorganismos4. 
La promiscuidad genética que permite que estos genes sean ad-
quiridos por una bacteria se relaciona con la presencia de una 
serie de elementos genéticos móviles, como plásmidos, transpo-
sones, transposones conjugativos y bacteriófagos4. Hoy sabemos 
que la adquisición de esos elementos y su integración en el geno-
ma bacteriano desempeñan un papel fundamental en la aparición 
y la evolución de nuevas cepas de un microorganismo. De esa 
forma, E. coli O157:H7 evolucionó a partir de un ancestro entero-
patógeno del serotipo O55:H7 a través de la transferencia horizon-
tal y la recombinación de distintos genes5.

En otros casos, los nuevos patógenos aparecen debido a 
cambios ecológicos o tecnológicos que ponen a un microorga-
nismo potencialmente infeccioso en contacto con la cadena 
alimentaria. Algunos ejemplos relativamente recientes de pa-
tógenos asociados a los alimentos como vehículos de enferme-
dad y relacionados con cambios ambientales incluyen Listeria 
monocytogenes, Cryptosporidium parvum y Cyclospora cayeta-
nensis. Muchos de estos patógenos humanos son zoonóticos: 
tienen un reservorio animal, pero no causan necesariamente 
enfermedad en el animal3.

Las cepas enterohemorrágicas de 
«Escherichia coli» como paradigma 
de los agentes patógenos emergentes

Escherichia coli es una de las especies bacterianas comensa-
les del intestino humano, aunque existe un grupo de cepas de 
esta especie que causan diferentes enfermedades. Estas ce-
pas se clasifican en función de la enfermedad que originan y 
de sus factores de virulencia particulares6. Entre los principa-
les patotipos causantes de diarrea se encuentran E. coli ente-
rotoxigénica (ETEC), E. coli enteropatógena (EPEC), E. coli entero-
hemorrágica (EHEC) y E. coli enteroinvasora (EIEC). Estos cuatro 
grupos han sido implicados en enfermedades causadas por 
alimentos o agua contaminada6.

Las cepas EHEC son patógenos zoonóticos de transmisión 
alimentaria asociados a epidemias y a casos esporádicos de 
diarrea y colitis hemorrágica (HC), que destacan entre el resto 
de los patógenos alimentarios porque un número pequeño pero 
significativo de las personas infectadas desarrolla el síndrome 
hemolítico urémico (HUS), que es la causa más frecuente de 
insuficiencia renal aguda en los niños en América y Europa7,8.

Las cepas EHEC son un subgrupo del grupo de cepas de E. coli 
que producen toxinas de tipo Shiga (Stx), también denominadas 
verocitotoxinas (VT), por lo que el patotipo se denomina indistinta-
mente STEC o VTEC. Hay muchos serotipos de STEC, pero sólo los 
que han sido clínicamente asociados a casos de HC se designan 
como EHEC. De éstos, el serotipo O157:H7 es el prototipo de EHEC 
y el implicado más frecuentemente en la enfermedad en todo el 
mundo8. El resto de serotipos comparten los principales factores 
de virulencia de este serotipo, y también se encuentran con fre-
cuencia en el ganado vacuno sano y en otros rumiantes, causando 
enfermedades poco perceptibles o inaparentes en estos reservo-
rios animales9. Las heces que contienen estos microorganismos 
actuarían como fuente de contaminación de diferentes alimentos 
y del ambiente10. Aunque E. coli O157:H7 se estudia como uno de 
los principales parámetros de la seguridad de los alimentos, no 
está claro si todos los aislados de E. coli O157 de origen animal 
son igual de dañinos para los seres humanos. Y en contraposición, 
el potencial patogénico de los serotipos de STEC diferentes al 
O157 se pasa a menudo por alto11. Por tanto, resulta difícil la dis-
tinción entre las cepas EHEC y las cepas STEC no asociadas a en-
fermedad y que pueden no ser patógenas12. Para detectar las ce-
pas EHEC de serotipos diferentes al O157:H7, es preciso emplear 
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métodos moleculares basados en la identificación de los factores 
de virulencia y/o sus genes6,11.

Hace años se predijo que las cepas STEC de otros serotipos di-
ferentes al O157:H7 se podrían convertir en importantes patóge-
nos transmitidos por alimentos. Desde entonces, estos microorga-
nismos se han vinculado a numerosos brotes epidémicos y casos 
esporádicos de enfermedades alimentarias en todo el mundo3, y la 
incidencia de estos serotipos sigue creciendo, lo que significa que 
pueden considerarse patógenos emergentes12. Un ejemplo recien-
te es el gran brote de infecciones transmitidas por los alimentos 
causadas por EHEC O104:H4, que tuvo lugar en mayo y junio de 
2011. Se centró principalmente en el norte de Alemania, pero afec-
tó también a otros 13 países europeos, así como a Estados Unidos 
y Canadá13,14. El serotipo O104:H4 sólo se había detectado ante-
riormente asociado a un pequeño número de infecciones en huma-
nos, pero hasta la fecha no se ha detectado en animales ni en 
alimentos. En el brote de 2011, el número total de casos de infec-
ción por STEC en Europa fue de 3.910 (941 confirmados y 2.969 
probables), incluyendo 782 casos de HUS (264 confirmados y 518 
probables) y 46 muertes (29 debidas al HUS)15. Estas cifras repre-
sentan la mayor epidemia de EHEC que se ha descrito hasta ahora 
en el mundo en cuanto al número de casos de HUS se refiere. 

Respecto a la patogenia de la infección por EHEC, se sabe 
que es multifactorial e involucra varios niveles de interacción 
entre la bacteria y el huésped. Las cepas EHEC portan un con-
junto de genes de virulencia que codifican los factores de 
unión a las células del huésped, la síntesis de moléculas efec-
toras y la producción de diferentes toxinas. Aunque los facto-
res de virulencia de los diferentes patotipos de E. coli normal-
mente no se superponen, hay un número creciente de estudios 
que describen el aislamiento de cepas de E. coli asociadas a 
enfermedades humanas que contienen nuevas combinaciones 
de factores de virulencia11,12. 

Como integrantes del grupo STEC, la facultad de las cepas EHEC 
de originar enfermedad en los seres humanos se relaciona con su 
capacidad de expresar los diferentes tipos de Stx (Stx1 y Stx2, y 
distintas variantes de Stx2). La toxina Stx puede alcanzar el torren-
te sanguíneo y ligarse a los receptores específicos de la glucopro-
teína Gb3 en las células del propio intestino, del glomérulo y, oca-
sionalmente, de otros órganos vitales, como el cerebro. Se sabe 
que la unión de Stx en el glomérulo es heterogénea debido a las 
variaciones de expresión de la Gb3 en su interior16, lo que condi-
ciona su internalización y la subsecuente inhibición de la síntesis 
proteica. El resultado es un daño y muerte celular variables, con 
separación más o menos extensa del epitelio de su membrana 
basal y un amplio espectro en su presentación clínica. 

Las cepas EHEC pueden considerarse también un subgrupo del 
patotipo EPEC, ya que tienen la capacidad de fijarse y producir 
lesiones en el epitelio intestinal, característica de las cepas 
EPEC (lesiones de adhesión y destrucción localizada, o attaching 
and effacing [A/E] lesions). Esta capacidad de las cepas EHEC de 
originar lesiones en el intestino después de la ingestión también 
está vinculada a la enfermedad en los seres humanos6. 

Lecciones de la epidemia europea 
de 2011 causada por EHEC O104:H4

La epidemia europea de 2011 causada por EHEC O104:H4 ha 
sido inusual, por presentar diferencias clínicas y microbiológi-
cas importantes respecto a otros grandes brotes previos, prin-
cipalmente los de STEC O157:H717. 

En el mes de mayo ya se observó que la frecuencia de HUS 
era más alta de lo habitual, demostrándose además que la ce-
pa EHEC O104:H4 poseía un plásmido de virulencia típico de 
otro patotipo diferente al EHEC, las cepas enteroagregantes 
de E. coli (EAEC), lo cual también resultaba insólito18. 

En el mes de junio ya se había obtenido la secuencia del ge-
noma completo de nueve aislados diferentes de la bacteria, y se 
llevó a cabo su análisis comparativo, haciéndose públicos los 
resultados inmediatamente18,19. Las secuencias corroboraron 
que el cromosoma de esta cepa de E. coli O104:H4 es similar al 
de las cepas de tipo EAEC, pero además contiene el gen stx2 li-
gado a un bacteriófago integrado en el cromosoma. Así, los ge-
nes que permitirían a esta cepa colonizar el intestino humano no 
proceden del patotipo EPEC, como ocurre normalmente, sino del 
grupo de cepas EAEC18,19. Por tanto, la cepa responsable del bro-
te posee una combinación de factores de virulencia típicos de 
dos patotipos diferentes de E. coli (las cepas EHEC y EAEC). El 
grupo EAEC es probablemente la causa bacteriana más común 
de diarrea, pero no se identifica en la mayoría de los laboratorios 
de diagnóstico. Las cepas EAEC se agregan para adherirse fuer-
temente a los enterocitos, por lo que perduran en el intestino 
más tiempo que otros patotipos. Ello explicaría por qué la cepa 
de EHEC O104:H4 es más virulenta que las cepas EHEC clásicas. 

Los estudios de genómica comparada mostraron que este clon 
de 2011 no era completamente nuevo, sino una ligera variante 
de cepas conocidas que tienen un fondo genético similar típico 
de las cepas EAEC, aunque han adquirido la capacidad de produ-
cir Stx. Pero la cepa de 2011 contiene genes cromosómicos y 
plasmídicos adicionales que la diferencian de las demás, como 
genes de virulencia típicos de patotipos extraintestinales de E. 
coli y genes de resistencia a diferentes antibióticos. Ello sugiere 
que es una variante relativamente nueva, y que adquirió el 
fago con el gen stx2 y la resistencia a antibióticos hace 10 o 20 
años18-20. La transferencia genética horizontal sería responsable 
de la emergencia de esta cepa EH(EA)EC especialmente virulen-
ta, lo que corrobora que la plasticidad de los genomas bacteria-
nos facilita la emergencia de nuevos patógenos4. 

La publicación a las pocas semanas del inicio del brote de la 
secuencia completa del genoma del microorganismo responsable 
es un buen ejemplo de la aplicación de la tecnología de secuencia-
ción de ADN de última generación para el análisis de los brotes 
epidémicos de este tipo de infecciones en tiempo real. Con el rá-
pido intercambio nacional e internacional de información y de ce-
pas, los datos conocidos fueron inmediatamente evaluados en el 
marco de una colaboración global sin precedentes19.

Los resultados sobre las características genéticas de la cepa 
responsable del brote no sólo ayudaron en el diagnóstico rápi-
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do y preciso de los pacientes, sino que también permitieron la 
investigación del origen y las vías de transmisión de la enfer-
medad. Con gran rapidez, se aplicaron nuevas herramientas de 
análisis y diagnóstico para detectar la cepa en las muestras 
clínicas y en alimentos. Así, tres días después de obtener el 
primer aislado se desarrolló y publicó una reacción en cadena 
de la polimerasa (PCR) multiplex específica que, junto con una 
novedosa PCR en tiempo real, permitió el reconocimiento y la 
identificación de la cepa en los alimentos17,18. 

Las investigaciones epidemiológicas identificaron el origen 
del brote en una partida de semillas de alholva (fenogreco) im-
portadas de Egipto en 2009, aunque no se consiguió aislar la 
cepa responsable de ninguna de las muestras de semillas ana-
lizadas21. El tiempo transcurrido y la amplia distribución de las 
semillas por todo el mundo impiden saber dónde se encuentran 
y durante cuánto tiempo permanecerán a la venta, lo que hace 
patente la gran complejidad de la producción y la distribución 
de alimentos a escala global17. 

Esta epidemia de dimensiones internacionales muestra la ur-
gente necesidad de mejorar la vigilancia epidemiológica de las 
cepas EHEC. Para ello, es necesario desarrollar herramientas de 
diagnóstico rápido y flexible para detectar en los alimentos to-
das las EHEC, y no centrarse sólo en E. coli O157:H718. La mejora 
de los métodos para la identificación de posibles EHEC emergen-
tes es una de las principales enseñanzas de esta epidemia. 

La extensión y la complejidad de esta epidemia también nos 
advierten de la importancia de la colaboración de todos los nive-
les de las redes de salud pública para reconocer el brote, identi-
ficar y caracterizar el agente causal, encontrar los ve hículos de 
transmisión y controlar la infección. La puesta en funcionamien-
to de estas redes debe basarse en la participación multidiscipli-
naria (técnicos de salud, expertos en seguridad veterinaria y 
alimentaria, sanitarios y gestores, e investigadores de centros 
públicos y privados) y multipatógeno (bancos informativos)21-23. 
Ello resulta esencial para hacer un seguimiento de las tenden-
cias de cambio de enfermedades, ya bien conocidas, y detectar 
los patógenos emergentes; en suma, para desarrollar programas 
de prevención eficaces y estrategias de control.  
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Caso clínico
Presentamos el caso clínico de una niña de 5 años de edad, sin 
antecedentes personales de interés, que es remitida a la con-
sulta de dermatología pediátrica porque sus padres aprecian la 
presencia de un pelo seco, ondulado, como «electrizado» desde 
el primer año de vida, junto con una enorme dificultad para el 
peinado, siendo imposible conseguir que quede liso por com-
pleto. No tiene otros antecedentes personales de interés, ni 
antecedentes familiares con un cabello similar.

En la exploración física se aprecia un cabello rubio plateado, 
seco, sin brillo, de aspecto desordenado y como «en alambre», 
con un cuero cabelludo de aspecto normal, sin inflamación ni 
descamación en la superficie (figuras 1 y 2). La tracción del 
cuero cabelludo es negativa, y no se aprecian alteraciones del 
pelo en ninguna otra parte de la superficie cutánea. Las uñas y 
los dientes son normales.

Mediante el microscopio electrónico se confirmó la presen-
cia de un pelo con una morfología triangular en la sección 
transversal, con un característico surco longitudinal en la su-
perficie, estableciéndose el diagnóstico de síndrome del pelo 
impeinable (figura 3).

Se informó a la familia de la naturaleza de esta entidad. 
Dada la evolución favorable en la mayoría de los casos, no se 
instauró ningún tratamiento.

Discusión
El pili canaliculi et trianguli, también conocido como síndrome 
del pelo impeinable, se define por la presencia de una altera-

ción del tallo piloso asociada a la existencia de un pelo rebel-
de, muy difícil de peinar.

Puede heredarse de forma autosómica dominante o ser un 
trastorno esporádico. Afecta por igual a ambos sexos. Se cree 
que la causa puede ser una alteración de la vaina radicular 
interna, que se queratiniza antes que el tallo del pelo, y deter-
mina su forma triangular y la formación del canal longitudinal 
en la superficie. 

Clínicamente, los pacientes presentan un pelo rubio platea-
do de crecimiento muy lento, que nunca queda liso al peinarlo. 
No es un pelo frágil, por lo que la cantidad total suele ser nor-
mal. El cabello semeja la lana de las ovejas, muy desordenado, 
seco, rizado y sin brillo. Se maneja con mucha complicación, y 
los padres refieren una enorme dificultad para peinarlo. La 
afectación se limita al pelo del cuero cabelludo. 

Puede presentarse en cualquier momento entre el nacimien-
to y los 12 años de edad, aunque es más frecuente entre los 3 
meses y los 3 años de edad. Los pelos afectados no suelen 
mostrar alteraciones químicas, aunque algunos autores han 
encontrado niveles altos de proteínas de azufre en la exocutí-
cula o de proteínas fibrosas.

El diagnóstico diferencial es extenso e incluye otras anoma-
lías pilosas, como el pili torti, el moniletrix, la progeria, el pelo 
lanoso o el síndrome del anagén suelto, entre otros. Los hallaz-
gos con el microscopio electrónico, así como la clínica tan ca-
racterística, permiten diagnosticar este síndrome.

Normalmente, el síndrome del pelo impeinable se presenta 
como un hallazgo aislado. Sin embargo, se ha publicado en 

Resumen

El síndrome del pelo impeinable es una anomalía infrecuente 
del tallo piloso, que determina la presencia de un pelo desor-
ganizado y difícil de peinar. Esta entidad se caracteriza por la 
presencia de un surco longitudinal a lo largo del tallo piloso y 
una forma triangular en la sección transversal.
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Abstract

Title: Uncombable hair syndrome

Uncombable hair syndrome is a rare anomaly of the hair shaft 
that results in a disorganized, unruly hair pattern that it is impos-
sible to comb flat. This condition has a characteristic longitudinal 
groove along the hair shaft and a triangular cross-section.
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asociación con otros síndromes, como displasia ectodérmica, 
displasia retiniana, distrofia pigmentaria, cataratas juveniles, 
anomalías digitales, anomalías dentarias y displasia ósea. Es-
tas patologías deben excluirse en estos niños. También hay 
publicaciones aisladas que lo asocian a la alopecia areata, el 
eccema atópico y la ictiosis vulgar.

En los pocos casos en que se ha realizado una biopsia del 
cuero cabelludo, se han observado angulaciones suprabulbares 
con muescas en las vainas del tallo piloso, que sugieren que 
ahí se originan los canales longitudinales.

Mediante la observación con el microscopio óptico, el pelo 
tiene un aspecto normal, y puede apreciarse un surco longitu-
dinal o un aplanamiento del pelo.

El microscopio electrónico de barrido confirma la presencia 
de uno o varios surcos longitudinales, característicos de esta 
entidad, y es el método de elección para diagnosticarla. En el 
corte transversal se aprecia la forma triangular o «en corazón». 
Esta morfología tan característica es lo que define al síndrome 
como pelo triangular y canalicular. 

En condiciones normales, los tallos pilosos son cilíndricos 
y tienen una superficie lisa; en la sección transversal pueden 
apreciarse formas ovaladas, redondeadas o aplanadas. En el 
síndrome del pelo impeinable la clínica aparece cuando se 
encuentra, al menos, un 50% de los cabellos malformados. 
Aunque la anomalía más característica es la que hemos des-
crito, también pueden apreciarse otras alteraciones, como 
pelos planos, irregulares o arriñonados. Este surco longitudi-
nal no es específico de esta entidad, ya que también se pue-
de encontrar en el pelo normal y en varios tipos de displasia 
ectodérmica.

No existe un tratamiento satisfactorio para estos pacien-
tes, y normalmente mejoran de manera espontánea en la 
adolescencia. Debe aconsejarse evitar el excesivo cepillado 
de la zona, y usar cepillos suaves y acondicionadores. Algu-

nos autores han descrito la utilidad de los suplementos de 
biotina. 
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Figura 3. Con el microscopio electrónico de barrido, se aprecia 
el pelo con un surco longitudinal característico

Figura 2. Vista frontal, donde se aprecia el pelo «como en alambre»Figura 1. Vista lateral de la niña
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Introducción

«Era de la información», «sociedad del conocimiento», «socie-
dad de la información»... Estas denominaciones se deben a 
que, en la actualidad, el motor del desarrollo social se basa en 
el conocimiento, y éste se obtiene mediante la constante asi-
milación de información.

Esta característica, junto con el gran desarrollo de las tecno-
logías de la información y la necesidad por parte de los profe-

sionales de una formación constante, hace que la producción 
de información se dispare a niveles exponenciales. Internet, 
surgida gracias al desarrollo de las nuevas tecnologías, se con-
vierte en la herramienta esencial para la transmisión de esta 
información y, por tanto, de conocimiento.

A esta transmisión de conocimiento en internet se suman las 
llamadas «obras de referencia bibliográfica», como dicciona-
rios, enciclopedias, glosarios y otras terminologías, que a lo 
largo del tiempo han acompañado a la ciencia para la resolu-

Resumen

EL motor de desarrollo social de la actualidad se basa en el 
conocimiento adquirido por una constante asimilación de infor-
mación. Esta adquisición de conocimiento ha estado apoyada, 
a lo largo del tiempo, por las obras de referencia bibliográfica 
para la resolución de las dudas de vocabulario en todos los 
ámbitos de la ciencia

En la actualidad, internet se convierte en la herramienta in-
dispensable para la difusión de estos recursos. Y uno de los 
campos de la ciencia en que se publican más obras de referen-
cia en internet es la medicina. En este trabajo se recopilan 
fuentes de información terminológica en el campo de la medi-
cina, que abarca diccionarios, glosarios, webs de terminología, 
abreviaturas, epónimos, tesauros y enciclopedias. Se hace una 
pequeña descripción de cada uno de ellos, así como de las 
posibilidades de búsqueda terminológica.
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Abstract

Title: Sources of bibliographic information (IX). Internet resou-
rces of interest in Pediatrics: dictionaries, terminologies, glos-
saries and other sources terminological information

The current social development engine has their base on 
knowledge, which has been acquired as a consequence of a 
constant assimilation of information. Along time, this acquisi-
tion of knowledge has been supported by bibliographic referen-
ce works to resolve vocabulary doubts in each areas of science.

Nowadays, internet is the main tool for broadcast these resou-
rces. And one field of science that most references works publish 
on internet is medicine. This work collect information sources 
about terminology in field of medicine, including dictionaries, glos-
saries, webs of terminology, abbreviations, eponyms, thesaurus 
and encyclopedias. As well, this work gives a brief description of 
each one of them, and their terminology search possibilities.
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ción de dudas de vocabulario y una mayor comprensión en to-
das las ramas del conocimiento. Uno de los ámbitos de la cien-
cia que más recursos de este tipo publica en internet es la 
medicina.

A continuación se mostrará una serie de fuentes de informa-
ción terminológica electrónicas del campo de la medicina si-
guiendo este esquema:
•  Diccionarios en ciencias de la salud.
–  Diccionarios generales de medicina.
–  Diccionarios especializados en pediatría.
•  Glosarios en ciencias de la salud.
–  Glosarios generales de medicina.
–  Glosarios especializados en pediatría.
•  Terminologías, abreviaturas, epónimos y tesauros en cien-

cias de la salud.
–  Tesauros y abreviaturas generales de medicina.
–  Tesauros y abreviaturas en pediatría.
•  Enciclopedias en ciencias de la salud.
–  Enciclopedias generales de medicina.
–  Enciclopedias especializadas en pediatría.

Diccionarios en ciencias de la salud

Los diccionarios son las fuentes de consulta más utilizadas, ya 
que explican de forma ordenada las voces de una ciencia o de 
una materia determinada. Constituyen instrumentos útiles pa-
ra la consulta de terminología médica. Suelen aportar la defi-
nición del término, la etimología, el origen y, en ocasiones, la 
traducción a otros idiomas. A continuación se relacionan algu-
nos de los más destacados.

Diccionarios generales de medicina
Dorland’s Illustrated Medical Dictionary
(http://www.dorlands.com/wsearch.jsp)
El Dorland’s (figura 1) es un diccionario electrónico de termi-
nología médica editado por la editorial Elsevier. Fue publica-
do por primera vez de forma impresa en 1898, de la mano del 
doctor William Alexander Newman Dorland, y ha pasado por 

muchas ediciones hasta la actualidad. Cuenta con numerosos 
colaboradores, con nombres eminentes en la medicina. Re-
quiere registrarse para su acceso. Desde la página de inicio 
se pueden realizar búsquedas por palabras, y también se pue-
de navegar por el diccionario mediante un damero de abece-
dario.

Diccionari Enciclopèdic de Medicina
(http://www.grec.net/home/cel/mdicc.htm)
El Diccionari Enciclopèdic de Medicina es un producto de la 
Enciclopèdia Catalana, mantenido por la Acadèmia de Cièn-
cies Mèdiques de Catalunya i de Balears. Este proyecto ha 
tenido la colaboración de grandes instituciones, como los 
departamentos de Cultura, Sanidad y Seguridad Social de la 
Generalitat de Catalunya, o el Consell de Col·legis Oficials de 
Metges i Farmacèutics de Catalunya. Se trata de un dicciona-
rio trilingüe, en catalán, castellano e inglés. Si la palabra 
buscada no está en el diccionario, aparece una lista de 
aproximaciones a la misma.

Merriam-Webster’s Medical Dictionary
(http://www.intelihealth.com/IH/ihtIH/
WSIHW000/9276/9276.html)
El diccionario de términos médicos de Merriam-Webster está 
incluido como una sección de la página sobre salud, Aetna In-
teliHealth, la cual se nutre de instituciones como la Harvard 
Medical School and Columbia University College of Dental Me-
dicine. El diccionario ofrece la posibilidad de búsqueda sencilla 
y de búsqueda avanzada, así como una guía explicativa de los 
símbolos de pronunciación, ya que en cada entrada del diccio-
nario se incluye la pronunciación del término.

Diccionario Enciclopédico de Términos 
Médicos
(http://www.iqb.es/diccio/diccio1.htm)
Diccionario en línea desarrollado por el Instituto Químico Bio-
lógico, en el que colaboran instituciones como la Organización 
Médica Colegial de Madrid y el Departamento de Farmacología 
de la Universidad Autónoma de Madrid. La consulta se realiza 

Figura 1. Página de inicio del 
diccionario Dorland’s en línea
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mediante un listado alfabético, y cuenta además con varios 
atlas de especialidades médicas.

Reference.MD
(http://www.reference.md/)
Diccionario médico que contiene información procedente de 
distintas instituciones, como la National Library of Medici-
ne 2007 Medical Subject Headings, los National Institutes 
of Health Unified Medical Language System y la Drugs@
FDA. En este diccionario se puede realizar la consulta de 
dos formas: mediante el árbol de conceptos o a través del 
buscador.

Medical Dictionary
(http://www.medicaldictionaryweb.com/)
Diccionario médico editado por Art Branch Inc., que cuenta con 
cerca de 22.000 términos relacionados con la medicina y la 
salud. Además de la terminología médica y farmacológica, 
también ofrece términos relacionados con condiciones y equi-
pamiento de salud. La búsqueda se puede realizar por medio 
de palabras o mediante un damero que permite desplazarse 
por el alfabeto.

International Classification of Diseases (ICD9)
(http://icd9cm.chrisendres.com/index.php)
La Clasificación Internacional de Enfermedades es una base de 
datos gestionada conjuntamente por el Centro Nacional para 
Estadísticas de Salud (NCHS) y los Centros de Medicare & Me-
dicaid Services (CMS). Cuenta entre sus recursos con un diccio-
nario de consulta de términos sobre enfermedades y lesiones 
que permite realizar búsquedas a partir de un índice jerárquico 
y alfabético.

Dicciomed.es
(http://www.dicciomed.es/php/diccio.php)
Dicciomed es un diccionario de términos médicos y biológicos 
tratados desde un punto de vista histórico y terminológico. 
Contiene más de 6.269 palabras y se divide en tres secciones 
principales: una de términos medico-biológicos, otra de los 
lexemas que conforman esos términos y otra de sufijos.

En la sección Palabra (términos médico-biológicos), se ana-
lizan más de 6.269 palabras que se incrementan progresiva-
mente. Cada entrada (figura 2) contiene los siguientes cam-
pos: equivalente en inglés del término, forma gramatical, 
campo científico, definición, formantes, sección histórica y 
etimológica e imágenes. La sección Lexemas incluye las si-
guientes entradas: raíz, lexema, una breve nota, indicación 
de lengua y tipo gramatical, significado, términos científicos 
del diccionario que utilizan el lexema en hipertexto y otros 
lexemas de la misma raíz. La sección Sufijos contiene la si-
guiente información: sufijo, una breve nota, lengua, significa-
do gramatical, significado semántico y términos científicos 
que utilizan ese sufijo.

Existen muchos diccionarios on line, pero para no hacer más 
extenso este artículo, se enumeran a continuación algunos dic-
cionarios más con su URL:
•  Medical Dictionary (http://www.meddefine.com/demo/in-

dex.php)
•  Fast Health (http://www.fasthealth.com/dictionary/)
•  Concise Medical Dictionary. Oxford Reference (hay que re-

gistrarse para tener acceso) (http://www.oxfordreference.
com/views/BOOK_SEARCH.html?book=t60&subject=s14)

•  Diccionario de medicina del diario El Mundo (http://www.
elmundo.es/diccionarios/)

Figura 2. Registro de un término 
del diccionario Dicciomed
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Diccionario de términos médicos 
de la Real Academia Nacional de Medicina 
(http://dtme.ranm.es/index.aspx)  
Este diccionario electrónico también se publica impreso. El ac-
ceso a la versión electrónica requiere estar registrado (figu-
ra 3). El Menú de búsqueda permite acotar por distintos crite-
rios. Contiene una búsqueda sencilla y una avanzada donde se 
pueden combinar distintas opciones de búsqueda.

Diccionarios especializados en pediatría
Diccionari Pediàtric de l’Hospital de Nens 
de Barcelona
(http://www.hospitaldenens.com/cat/educsalu/
p0406.htm) 
El Diccionari Pediàtric de L’Hospital de Nens de Barcelona (fi-
gura 4) se puede consultar seleccionando la letra del alfabeto 
que se desea, y a continuación aparece un listado de palabras 
con su definición correspondiente. Además, esta página permi-
te que el usuario haga una propuesta para añadir un término al 
diccionario, si éste no se halla en él.

Medicopedia
(http://www.portalesmedicos.com/diccionario_
medico/index.php/Pediatria)
Diccionario interactivo de PortalesMedicos.com, que contiene 
13.289 palabras o conceptos. La información incluida en este dic-
cionario se puede revisar por medio de tres secciones diferentes: 
Diccionario temático, Medicopedia y Listado de todos los concep-
tos (por orden alfabético). También ofrece la posibilidad de poder 
participar en la construcción de esta medicopedia y formar parte de 
su listado de autores. Dentro de las especialidades se encuentra la 
de Pediatría, en la que aparece una definición del concepto de este 
ámbito y un listado de términos relacionados con esta especialidad, 
de los cuales se ofrece la definición del mismo y su autoría.

SEUP sociedad española 
de urgencias en pediatría
(http://www.seup.org/seup/html/pub/
hojasInformativasPadres.htm)
Ofrece un listado de enfermedades infantiles, con la definición, 
indicaciones sobre qué hacer y en qué ocasiones se debe acu-
dir a urgencias.

Existe en internet una serie de sitios web dirigidos a los pa-
dres, con información variada y consejos sobre pediatría, que 
incluyen sencillos diccionarios con las definiciones de los tér-
minos más comunes de enfermedades pediátricas:
•  Serpadres.es Diccionario de la salud del niño (http://www.

serpadres.es/tools/Diccionarios/diccionario-salud-nino.
html?t_action=showLexicon). Es una web con una recopila-
ción de 21 términos sobre pediatría dirigida a los padres.

•  Pediatra de familia Dr. Martín Gruenberg (http://www.pedia-
tradefamilia.com.ar/diccionario.htm). Es un sitio web creado 
por el pediatra Martín Gruenberg de Buenos Aires, dirigida a 
los padres, que recoge un listado de definiciones de algunas 
enfermedades.

•  Doctissimo (http://salud.doctissimo.es/diccionario-medico/
diccionario-de-pediatria/). Es un portal web con un listado de 
unos 35 términos de pediatría, dirigido a los padres. Es una 
web editada por el grupo Doctissimo, que pertenece a Lagar-
dère Active, grupo de medios de comunicación francés, edi-
tor, entre otras, de la revista Elle.

Glosarios en ciencias de la salud

Esta relación de glosarios y vocabularios de términos de medi-
cina contiene los términos en varios idiomas. Algunos ofrecen 
la información sólo en inglés, otros en inglés y español, y los 
más completos, como el Multilingual Glossary, la ofrece en 
nueve lenguas europeas.

Figura 3. Página inicial 
del Diccionario de la Real Academia 
de Medicina
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Glosarios generales en medicina
MedTerms
(http://www.medterms.com/script/main/hp.asp)
Este glosario de medicina está desarrollado por MedicineNet, 
y cuenta con unos 16.000 términos de conceptos y de enferme-
dades de medicina explicados de una forma fácil de entender. 
Ofrece dos formas de acceso a la información: una a través de 
un buscador y otra mediante una lista de términos ordenados 
alfabéticamente. En cada una de las entradas, si se trata de 
alguna enfermedad, se ofrece información sobre las causas, 
los tratamientos y las recomendaciones de los médicos a los 
pacientes. 

Multilingual Glossary of Technical and popular 
Medical Terms
(http://users.ugent.be/~rvdstich/eugloss/
welcome.html)
Glosario de la Comisión Europea y el Instituto de Farmacología 
Heymans, que contiene definiciones en nueve lenguas diferen-
tes (inglés, francés, alemán, holandés, español, portugués, 
italiano, griego y danés). La lista básica en inglés contiene 
1.830 términos, y ha sido traducida al resto de idiomas.

Global Medicine Networks: 
Acronyms in International Health
(http://www.globalmedicine.org/GMN/
acronyms.html)
Pertenece a la Sociedad Médica de Massachusetts. Ofrece un 
listado que incluye más de 500 acrónimos utilizados con carác-
ter internacional en el campo de la salud.

Medical Glossary: Medical 
and health related definitions
(http://www.medicalglossary.net/)
Es un sitio web que contiene información sobre cientos de tér-
minos de medicina y salud. Permite la búsqueda por listado 
alfabético y a través de buscador. Ofrece la definición y los 
términos relacionados.

HCV Advocate. Medical Glossary
(http://www.hcvadvocate.org/library/glossary.asp)
Es un glosario de términos médicos incluido en el sitio web de 
la organización sin ánimo de lucro Hepatitis C Support Project.

Saludalia. Glosario en español
(http://www.saludalia.com/saludaliaNuevo/servlets/
glosario/glosario.jsp)
Glosario de términos en español de la página de salud y bienes-
tar Saludalia.com. Este glosario se puede consultar seleccionan-
do la letra del alfabeto que se desee revisar. Una vez seleccionas 
la letra, aparece un listado alfabético de los términos incluidos 
en dicha letra con su definición. Además, permite buscar por 
palabra y enviar los resultados por correo electrónico.

Glosario de Pediatría en español de la Rush 
University Medical Center
(http://www.rush.edu/spanish/sadult/pediatrics/
glossary.html)
Glosario de terminología médica de la página oficial de la Rush 
University Medical Center, de Chicago. La información está orde-
nada alfabéticamente y se puede consultar seleccionando la letra 
de un damero, y seguidamente aparece un listado de los términos 
incluidos en esa letra, o también se puede consultar recorriendo la 
lista con la barra de desplazamiento lateral de la página.

FUNDAMIND Glosario de Términos Médicos
(http://www.forobioquimico.com.ar/glosario.html#b)
Glosario monolingüe en español elaborado por la Fundación 
española FUNDAMIND

Glosarios de pediatría
Mother and Child Glossary of the Health 
on the Net Foundation (HON)
(http://www.hon.ch/Dossier/MotherChild/
glossary/a.html)
Glosario de pediatría contenido en la página HON Dossier (fi-
gura 5) especializada en salud. Este glosario está contenido en 
la sección Mother & Child y contiene información relativa a 

Figura 4. Página inicial del Diccionari 
Pediàtric de l’Hospital de Nens de 
Barcelona
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reproducción, embarazo, enfermedades, etc. La información se 
puede consultar por distintas temáticas, o bien utilizando el 
abecedario que permite navegar por orden alfabético. También 
se puede buscar más información mediante los tres motores de 
búsqueda situados a la derecha de la pantalla (MedHunt, Hon-
select y MEDLINE).

Brigham and Women’s Hospital
(http://healthlibrary.brighamandwomens.org/
enespanol/RelatedItems/85,P04115)
Se trata de un glosario de terminología pediátrica incluido en 
la página del Brigham and Women’s Hospital. Los datos que 
contiene se hallan clasificados de forma alfabética. Para acce-
der a la información hay que desplazarse con la barra de la 
derecha de la pantalla o seleccionar una letra del alfabeto que 
aparece en la parte superior de la interface.

The Ohio State University Medical Center
(http://medicalcenter.osu.edu/patientcare/
healthcare_services/pediatrics/pediatrics_glossary/
Pages/index.aspx)
La web de la Ohio State University Medical Center contiene 
una sección de pediatría en la que se incluye un glosario de 
terminología pediátrica. En ella, los términos se encuentran 
ordenados alfabéticamente y se pueden consultar seleccio-
nando una letra del alfabeto superior o recorriendo toda la 
página.

Existen más glosarios de las mismas características que se 
hallan incluidos en las páginas de sociedades, universidades 
u hospitales. Seguidamente, se presenta una selección de 
éstos:

•  SEICAP: Sociedad Española de Inmunología Clínica y Alergia 
Pediátrica (http://www.seicap.es/glosario.asp).

•  University of Chicago Medical Center (http://www.uchospi-
tals.edu/online-library/content=S04115).

•  Glossary of Pediatrics. Robert Wood Johnson University Hos-
pital (http://www.rwjuh.edu/health_information/adult_pe-
diatrics_glossary.html).

•  Le Bonheur, Children’s Hospital (http://www.lebonheur.org/
your-visit/search-for-a-le-bonheur-physician/glossary-of-pe-
diatric-specialties/).

•  Pediatrics about.com (http://pediatrics.about.com/od/pedia-
tricsglossary/Pediatrics_Glossary.htm).

Todos estos glosarios presentan la información de la misma 
forma. Contiene un listado de terminología pediátrica orde-
nada alfabéticamente, que se puede consultar recorriendo 
toda la página con la barra de desplazamiento situada al 
lado derecho de la interface, o bien seleccionando una letra 
del damero con el abecedario de la parte superior de la pá-
gina.

Terminologías, abreviaturas, epónimos 
y tesauros

En este apartado agrupamos otros tipos de fuentes de ayuda 
terminológica en medicina. Se trata de páginas web que ofre-
cen información sobre siglas y acrónimos médicos, abreviatu-
ras, descriptores y encabezamientos sobre medicina. Este tipo 
de fuentes de información es de gran utilidad para la resolu-
ción de dudas en la indización de las historias clínicas.

Figura 5. Página de un registro 
del glosario de HON
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Tesauros y abreviaturas generales de medicina
Medical Subject Headings (MeSH)
(http://www.nlm.nih.gov/mesh/2004/MBrowser.html)
Tesauro de términos médicos que pertenece a la National Li-
brary of Medicine de Estados Unidos. Esta página permite rea-
lizar búsquedas por términos y navegar por el tesauro de ma-
nera jerárquica. En estas búsquedas se puede seleccionar si se 
desea que dicha búsqueda sea amplia, es decir, referida a to-
dos los términos de esa rama jerárquica, o acotarla a los térmi-

nos deseados. Los detalles sobre la búsqueda en este recurso 
se presentan en un trabajo previo.

Descriptores en ciencias de la salud (DeCS)
(http://decs.bvs.br/E/homepagee.htm)
Los DeCS (figuras 6 y 7) constituyen un servicio de la Bibliote-
ca Virtual en Salud, sustentada por la Organización Panameri-
cana de la Salud. Es un vocabulario estructurado y trilingüe 
(inglés, español y portugués) que contiene más de 27.682 en-

Figura 6. Página consulta de DeCS

Figura 7. Resultado de la consulta 
«sarampión» en DeCS
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tradas conceptuales, con sus descriptores y términos alterna-
tivos en los tres idiomas. Se desarrolló a partir del Medical 
Subject headings (MeSH) de la National Library of Medicine 
de Estados Unidos, con el fin de usar una terminología común 
para la búsqueda en los tres idiomas. Estos conceptos están 
organizados jerárquicamente, de manera que permiten una 
búsqueda sobre términos más amplios o más específicos o 
todos los términos que pertenecen a la misma estructura je-
rárquica. DeCS ofrece la posibilidad de configurar la interface 
en cualquiera de los tres idiomas que incluye la página. La 
búsqueda se puede realizar por palabra, por índice o por el 
descriptor exacto.

MediLexicon: 
Medical Abbreviations and Medical Dictionary
(http://www.medilexicon.com/medicalabbreviations.
php)
Web de MediLexicon, en la que se incluye una sección de 
abreviaturas y un diccionario. Esta página ofrece un listado 
de abreviaturas de más de 230.000 entradas sobre farmacia, 
biotecnología, productos agroquímicos, salud, etc. La web 
tiene dos motores de búsqueda: uno par las abreviaturas y 
otro para buscar definiciones. En los resultados, si las abre-
viaturas pertenecen a una institución, aparece un enlace de 
acceso.

The Internet Acronym Server
(http://acronyms.silmaril.ie/cgi-bin/uncgi/acronyms)
Base de datos en inglés sobre acrónimos y abreviaturas. Esta 
página ofrece una interface sencilla, y en su parte derecha se 
encuentra una serie de enlaces útiles que presentan qué es un 
acrónimo, su historia, como aportar un acrónimo, etc. Tiene una 
sección que presenta unos acrónimos escogidos al azar y otra 
con las últimas actualizaciones. La web permite la búsqueda 
por término o por acrónimo.

Tremédica. Repertorio de siglas, acrónimos, 
abreviaturas y símbolos utilizados en los 
textos médicos en español
(http://tremedica.org/glosarios/siglas/)
El repertorio de siglas, acrónimos, abreviaturas y símbolos de 
Tremédica en español, cuenta con cerca de 18.500 entradas y 
más de 37.000 acepciones. Es un sitio creado y mantenido por 
miembros de la Asociación Internacional de Traductores y Re-
dactores de Medicina y Ciencias Afines.

Diccionarios de epónimos
Un tipo especial de diccionarios son los de epónimos. En la 
antigüedad se consideraban epónimos los héroes que daban 
su nombre a un pueblo o una época, si bien etimológicamen-
te el término quiere decir «nombre que se ha colocado enci-
ma de algo». En el Diccionario de la Lengua Española se 
define como «Nombre de una persona o de un lugar que de-
signa un pueblo, una época, una enfermedad, una unidad, 
etc.».

Los epónimos son muy frecuentes en el lenguaje de las cien-
cias de la salud, y suelen tratarse de nombres de descubridores 
o inventores de procesos (p. ej., ciclo de Krebs), partes anató-
micas (p. ej., área de Broca, vena de Zuckerkandl), enfermeda-
des (p. ej., enfermedad de Barraquer-Simons, enfermedad de 
Crigler-Najjar), síntomas (p. ej., síntoma de Epstein, síntoma de 
Concato), síndromes (p. ej., síndrome de Marinesco-Sjögreen, 
síndrome de Sturge-Weber), técnicas (p. ej., coloración de 
Giemsa), tratamientos (p. ej., tratamiento de Poltzer) y otros 
aspectos (p. ej., célula de Gaucher, línea de Ullmann, placa de 
Petri, agua de Alibour, aparato de Waldenburg...).

Who Named it?
(http://www.whonamedit.com/)
Whonamei.com es un diccionario que contiene la definición de 
más de 15.000 epónimos relacionados con más 6.000 perso-
nas. Los epónimos se pueden buscar a través de una lista de 
categorías, por orden alfabético o haciendo una búsqueda con 
texto libre. En cada registro de epónimo (figura 8) aparece la 
definición, diferentes variedades terminológicas por la que es 
conocido ese epónimo y una lista de las personas relacionadas 
con él. Para la búsqueda de personas se utiliza la List persons 
by last name, que aparece en la parte superior de la página de 
inicio. Como resultado de la búsqueda se obtiene la biografía 
de esa persona, la bibliografía y otros epónimos relacionados 
con ella.

Tesauros y abreviaturas en pediatría
Maternal and Child Health (MCH) Thesaurus
(http://www.mchthesaurus.info/)
Tesauro incluido en la página de Maternal & Child Heatlh Li-
brary de la Universidad de Georgetown (figura 9). Este tesauro 
consta de un índice alfabético de los términos y un listado por 
categorías, y también ofrece la posibilidad de buscar en la ba-
se de datos de la biblioteca para términos específicos. En la 
selección alfabética se muestran todos los términos, más los 
que pertenecen a esa rama jerárquica.

Abbreviations Commonly Used in the Nursery
(http://www.uihealthcare.com/depts/med/pediatrics/
iowaneonatologyhandbook/abbreviations.html)
Lista de abreviaturas del departamento de Pediatría del Chil-
dren Hospital de la University of Iowa. Se presenta como un 
listado simple de abreviaturas utilizadas en este ámbito, que 
se puede recorrer con la barra de desplazamiento situada a la 
derecha de la interface.

Enciclopedias en ciencias de la salud

Las tecnologías de la información han aportado valores añadi-
dos a las tradicionales enciclopedias. A demás de aportar in-
formación conceptual, terminológica, etimológica, etc., las 
versiones digitales ofrecen imágenes relativas al concepto que 
describen y enlaces hipertextuales a otros términos relaciona-
dos.

63-72 FORMACION.indd   7063-72 FORMACION.indd   70 17/02/12   11:0017/02/12   11:00



  Fuentes de información bibliográfica (IX). Recursos en internet de interés en pediatría: diccionarios... L. Castelló Cogollos, et al.

71

Enciclopedias generales de medicina
MEDLINE Plus. Enciclopedia Médica
(http://medlineplus.gov/spanish/)
La enciclopedia médica de MEDLINE Plus (figura 10) contiene 
más de 4.000 artículos de enfermedades y conceptos pediátri-

cos. Esta página es un servicio de la Biblioteca Nacional de 
Medicina de Estados Unidos y los Institutos Nacionales de la 
Salud. La búsqueda se puede realizar mediante un listado alfa-
bético, seleccionando la letra del alfabeto que se desea ins-
peccionar. Cada registro contiene información relativa a la 

Figura 8. Registro de un epónimo 
de la página Who Named It?

Figura 9. Imagen del tesauro de la 
página tesauro de la Maternal & 
Child Heatlh Library
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enfermedad, como las causas, los síntomas, la prevención, las 
consideraciones sobre la enfermedad, cuándo contactar con un 
médico y otras nomenclaturas de dicha enfermedad. En la par-
te derecha de la pantalla aparece información adicional para el 
usuario e imágenes relacionadas.

Healthopedia.com
(http://www.healthopedia.com/encyclopedia.html)
Enciclopedia médica que contiene información en un lenguaje 
sencillo sobre enfermedades, síntomas, lesiones, nutrición, 
pruebas y cirugía. La búsqueda se puede realizar a través del 
buscador de términos o por medio de un listado alfabético. En 
cada registro se puede seleccionar información relativa a los 
síntomas, el tratamiento, el diagnóstico y la prevención de las 
enfermedades o temas de salud.

HealthLine Medicine Encyclopedia
(http://www.healthline.com/directory/consumer-
encyclopedias-medicine)
Es una enciclopedia médica general. En la parte de direc-
torio de la enciclopedia existen dos secciones relaciona-
das con niños: Childhood and adolescent y Children’s 
health.

Enciclopedias especializadas en pediatría
Paediapaedia: An Imagin Encyclopedia of 
Pediatric Disease
(http://www.virtualpediatrichospital.org/providers/
PAP/PAPHome.shtml)
Enciclopedia visual sobre enfermedades pediátricas del Virtual 
Pediatric Hospital, creado por Donna M. D’Alessandro y Mi-

chael P. D’Alessandro. Esta enciclopedia va dirigida a especia-
listas en radiología pediátrica. Cada registro contiene informa-
ción sobre el diagnóstico diferencial y el diagnóstico por la 
imagen de cada enfermedad. 
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Deshidratación hiponatrémica-hipoclorémica 
de repetición: inicio clínico de fibrosis quística 
en un lactante con genotipo R334W/1812(–1)G->A

A. Castillo Serrano, A. Vidal Company, M.C. Medina Monzón, M.C. Escudero Cantó, 
E. Balmaseda Serrano, N. Ramírez Martínez
Servicio de Pediatría. Complejo Hospitalario Universitario de Albacete

Introducción

La fibrosis quística (FQ) es una enfermedad autosómica recesi-
va causada por una mutación en el gen que codifica la proteína 
CFTR. Aunque las principales manifestaciones son digestivas y 
respiratorias, no hay que olvidar la deshidratación secundaria 
a la pérdida de iones por el sudor en ausencia de otros sínto-
mas asociados. Se ha descrito esta clínica como inicio de la FQ 
hasta en el 16-17% de los pacientes1. Los factores de riesgo 
predisponentes son: edad <1 año, meses de verano, presencia 
de procesos intercurrentes (fiebre, vómitos o diarrea), lactancia 
materna y genotipo severo de FQ2,3.

Las relaciones genotipo-fenotipo nos permiten establecer 
un pronóstico, y se determinan en función del nivel del de-
fecto4: ausencia de producción de proteína (clase I), defecto 
de transporte (II), defecto de regulación del canal (III), defec-
to en la conductancia de cloro (IV), síntesis reducida de la 
proteína (V), inestabilidad proteica y/o alteraciones en la re-
gulación de otros canales(VI). Las clases más frecuentes son 
la I-III y asocian fenotipos más severos con insuficiencia 
pancreática5-7. En Europa las mutaciones más prevalentes 
son delta F508 (66,8%), G542X (2,6%), N1303K (1,6%), 
G551D (1,5%) y W1282X (1%). Sin embargo, en España y en 
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Resumen

La fibrosis quística (FQ) es una enfermedad exocrina autosómi-
ca recesiva de afectación multisistémica. El defecto asociado 
a la FQ se encuentra en un regulador transmembrana que actúa 
principalmente como canal de cloro. Los pacientes suelen pre-
sentar clínica respiratoria o digestiva. La severidad de la enfer-
medad es multifactorial, y uno de sus determinantes es el nivel 
de actividad de la proteína CTFR y el tipo de mutación del pa-
ciente. El paciente de este caso desarrolló episodios recurren-
tes de anorexia, pérdida de peso, deshidratación y anomalías 
hidroelectrolíticas. A pesar de estas manifestaciones poco 
descritas en la bibliografía, se llegó al diagnóstico de FQ. Se 
encontraron las mutaciones R334W y 1812-1G-4. La FQ se de-
be considerar particularmente en los lactantes que presentan 
la clínica descrita de deshidrataciones recurrentes con alcalo-
sis metabólica, hiponatremia e hipocloremia inexplicada por 
otras causas, incluso en ausencia de síntomas respiratorios, 
digestivos o fallo de medro.

©2012 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados.

Palabras clave

Fibrosis quística, alcalosis metabólica hipoclorémica, deshidrata-
ción, hiponatremia, hipopotasemia, mutaciones R334W/1812-1G-A

Abstract

Title: Recurrent episodes of hyponatremic-hypochloremic dehy-
dration as a presentation of cystic fibrosis in an infant with 
R334W/1812(–1)G->A mutation

Cystic fibrosis (CF) is an autosomal recessive exocrine disease 
affecting multiple organ systems. The defect associated with CF 
is in the cystic fibrosis transmembrane regulator (CFTR), which 
acts primarily as a chloride channel. Patients with CF usually 
present with respiratory and/or gastrointestinal abnormalities. 
The severity of the disease is multifactorial, one of the factors 
depends on the level of activity of the CFTR protein, which is 
related with the mutation type that affects the patient. An infant 
is presented who developed recurrent episodes of anorexia, 
weight loss, dehydration and electrolyte abnormalities. CF was 
diagnosed showing an unusual and not very publicized presenta-
tion of the disease. Mutations R334W and 1812-1G-A were 
found. CF should be considered in patients of any age, but parti-
cularly in infants, presenting with recurrent episodes of hypona-
tremic hypochloremic dehydration with metabolic alkalosis 
unexplained by other causes, even in the absence of respiratory 
or gastrointestinal symptoms or failure to thrive. 

©2012 Ediciones Mayo, S.A. All rights reserved.

Keywords

Cystic fibrosis, hypochloremic metabolic alkalosis, dehydra-
tion, hyponatremia, hypokalemia, R334W/1812-1G-A mutation
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el área mediterránea existe una serie de mutaciones pro-
pias, entre las que se encuentra una de las halladas en este 
paciente: 1812(–1)G->A8.

Caso clínico

•  Antecedentes personales: El embarazo fue controlado, con 
un parto eutócico a término, y un peso del recién nacido de 
3.060 g. Periodo neonatal: meconiorrexis y pruebas meta-
bólicas normales (no se realizó cribado neonatal de FQ); 
recibió lactancia materna desde nacimiento; desarrollo 
psicomotor normal.

•  Antecedentes familiares: Padre español y madre latinoame-
ricana, ambos sanos y sin antecedentes de FQ.

Primer ingreso: julio (3 meses de vida)
El recién nacido presentó rechazo parcial de la ingesta e irrita-
bilidad de 15 días de evolución, sin vómitos ni diarrea, estaba 
afebril y se constató una pérdida de 600 g de peso. Además, 
presentaba un buen estado nutricional previo (percentil 50), 
taquicardia con presión arterial normal para la edad, sequedad 
de mucosas, letargia, ausencia de fijación de mirada y dismi-
nución del tono pasivo a la tracción. 
•  Gasometría venosa: pH 7,52, pCO2 48,9 mmHg, bicarbonato 

39,1 mmol/L, EB 14,4.
•  Bioquímica sanguínea: sodio 118 mmol/L, potasio 2,6 mmol/L, 

cloro 66 mmol/L.
•  Bioquímica de orina: sodio 6 mEq/L, potasio 32,8 mEq/L, clo-

ro 5,5 mEq/L.

Estos valores de cloro en orina <15 mEq/L permiten descartar 
el síndrome de Bartter como principal diagnóstico diferencial 
ante una alcalosis metabólica hiponatrémica.

Se realizó una corrección hidroelectrolítica por vía parente-
ral, tras constatar un 10% de deshidratación y un déficit total 
de sodio de 71 mEq. Se consiguió una adecuada normaliza-
ción de la natremia, con cifras de sodio de 132 mEq/L, cloro de 
90 mEq/L y balance hídrico positivo tras 18 horas de tratamien-
to. Ante la sospecha de FQ, se realizó un test del sudor sin 
obtener resultados, dada la ausencia de sudoración, y se reco-
gieron muestras para el estudio genético.

Segundo ingreso: septiembre 
(4 meses y 2 semanas de vida)
El recién nacido presentó rechazo parcial de la ingesta de 48 
horas de evolución, con dos vómitos alimentarios aislados. Te-
nía un peso de 7.400 g (percentil 50-75), presentaba constantes 
normales, y la mucosa oral levemente pastosa como único sig-
no de deshidratación. Los hallazgos de laboratorio eran super-
ponibles a los del ingreso previo:
•  Gasometría venosa: pH 7,75, pCO2 32 mmHg, bicarbonato 

41,5 mmol/L, EB 20,4.
•  Bioquímica sanguínea: sodio 117 mmol/L, potasio 3,9 mmol/L, 

cloro 62 mmol/L. 

Presentó una buena evolución tras la reposición hidroelectrolí-
tica (aportes máximos de 12 mEq/kg/día de sodio y 9 mEq/kg/
día de cloro). El resultado provisional del estudio genético de 
FQ fue heterocigoto para mutación R334W.

Tercer ingreso: noviembre (6 meses de vida)
El recién nacido presentó bronquiolitis VRS (–) moderada y febrí-
cula, sin vómitos ni diarrea. Mostraba un buen estado nutricional, 
con peso y talla en percentil 75, sin signos de deshidratación. No 
presentaba alteraciones hidroelectrolíticas y el cultivo nasofarín-
geo fue negativo. Se confirmó la segunda mutación 1812 (-1)G->A.

Discusión

Son escasas las citaciones sobre la deshidratación hipoelec-
trolítica como inicio de la FQ en pediatría, y casi ninguna hace 
alusión a la genética1.

Los principales factores predisponentes para la alcalosis me-
tabólica y la deshidratación hiponatrémica están presentes en 
este paciente3. El exceso de calor condiciona un aumento de la 
sudoración con la consecuente pérdida de iones. Además, en el 
periodo de lactancia es menor tanto la respuesta compensadora 
en la secreción de aldosterona como el aumento en la ingesta de 
sal9 (la leche materna tiene muy baja concentración de sodio). 

Sin embargo, la deshidratación hipoelectrolítica suele re-
querir, además de las altas temperaturas, un proceso intercu-
rrente, generalmente una infección gastrointestinal o respira-
toria9. Este dato se constata en 12 de 13 casos de la serie de 
Ballestero et al.1 y en el 94% de los pacientes presentados por 
Fustik et al.2. El lactante de este caso permanece estable ante 
un proceso intercurrente clásico como la bronquiolitis, pero 
presenta una predisposición intrínseca al desarrollo de alcalo-
sis metabólica ante el calor. 

Otro dato relevante es la discordancia clínico-analítica: ausen-
cia de signos importantes de deshidratación (segundo ingreso) 
con valores extremos en las pruebas de laboratorio (tabla 1). Esto 
sugiere una cierta cronicidad con instauración progresiva de va-
lores anormalmente bajos de electrólitos y alcalosis metabólica 
grave. Se trata de un hiperaldosteronismo secundario mantenido 
para compensar las pérdidas de sodio-agua, que conlleva una 
pérdida añadida de hidrogeniones y potasio por vía renal. Esto 
agrava la hipocaliemia y la alcalosis basales, y da lugar al cono-
cido «seudosíndrome de Bartter» de la FQ. Los niños con esta 
clínica suelen asociar invariablemente un fallo de crecimiento; en 
este paciente cabe resaltar su excelente estado nutricional.

La vulnerabilidad bioquímica de algunos pacientes afecta-
dos de FQ, como el de este caso9, parece deberse a un aumen-
to global de la cantidad de sudor y a una pérdida incrementada 
de potasio en él (secundaria, a su vez, a las elevadas concen-
traciones de aldosterona).

Respecto al estudio genético, nos encontramos con dos muta-
ciones no clásicas. R334W se localiza en el exón 7, alcanza una 
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frecuencia en la población española de 1,1% y se encuadra den-
tro de las mutaciones de clase IV10. La mutación 1812(–1)G->A 
es también más frecuente en la población mediterránea (un 
0,4% en la española)11, la de Colombia y el norte de África. Se 
trata de una mutación en el intrón 11 que confiere un defecto 
de splicing en el ARNm (clase V)12. También se puede conside-
rar de clase I nueva según la clasificación de Welsh11, y aso-
ciada a otra mutación severa como F508 podría dar manifesta-
ciones graves de FQ. 

Clásicamente, la clínica de trastorno hidroelectrolítico aisla-
do se ha descrito casi exclusivamente en pacientes con fenoti-
po grave. Los lactantes de la serie de Fustik et al. eran de ge-
notipo Δ F508/ΔF508 (11/17), Δ F508/G542X (3/17) y G542X/ 
N1303K (1/17)1. En la bibliografía revisada sólo hemos encon-
trado descritas 5 mutaciones leves en homocigosis o heteroci-
gosis con otra mutación leve que se inicien con la clínica co-
mentada (T338I, F311L, D110H, S13F y D579G)13-17.

Cabe destacar el caso de una paciente francesa, de 11 años 
de edad, con genotipo R552Q/1812 (–1)G->A, que presentó 
una deshidratación del 13% como inicio de la FQ, coincidiendo 
con los meses de verano, y una pancreatitis aguda secunda-
ria a dicha depleción de volumen18. Parece que la mutación 
1812 (–1)G->A predispone a presentar pérdidas iónicas desme-
suradas por el sudor ante el calor como único factor desenca-
denante. 

En conclusión, queremos resaltar la importancia de la sospe-
cha diagnóstica, independientemente de la genética, ante epi-
sodios de alcalosis hipoclorémica hiponatrémica de repetición. 
Esto ha permitido establecer el diagnóstico precoz de un pa-
ciente sin ningún otro estigma de FQ, y portador de mutaciones 
no severas en heterocigosis que hubiesen podido permanecer 
infradiagnosticadas durante mucho tiempo.  
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Comparativa de valores de laboratorio en nuestro caso clínico frente a los descritos en la series de Fustik et al.2 
y Ballestero et al.1

Parámetros (media ± desviación estándar) Fustik et al. Ballestero et al. Caso

pH 7,55 ± 0,05 7,5 ± 0,14 7,64 ± 0,12

Bicarbonato (mmol/L) 42,1 ± 6,69 32,6 ± 8,2 40,25 ± 1,25

Sodio (mmol/L) 120,05 ± 7,37 120,5 ± 11,5 117,5 ± 0,5

Cloro (mmol/L) 72,12 ± 11,56 80 ± 8 61 ± 1

Potasio (mmol/L) 3,15 ± 0,34 3,85 ± 1,65 3,25 ± 0,65

TA
B

LA
 1
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Torsión aislada de la trompa de Falopio en una 
adolescente premenárquica de 11 años de edad

R.M. Paredes Esteban, C. Ruiz Hierro, V. Vargas Cruz, A. Escassi Gil, J.I. Garrido Pérez, J. Salas Molina1

Unidad de Gestión Clínica de Cirugía Pediátrica. Servicio de Cirugía Pediátrica. 1Servicio de Anatomía Patológica. 
Hospital Universitario «Reina Sofía». Córdoba

Introducción

Las trompas de Falopio derivan embriológicamente de la por-
ción cefálica de los conductos müllerianos, formando un con-
ducto entre el ovario y la cavidad uterina. Gabriele Fallopius 
publicó la primera descripción anatómica de las trompas en 
1561, pensando que se trataba de un conducto pasivo. Actual-
mente se conoce la gran función excretora y de transporte ac-
tivo de las trompas de Falopio1. 

Aunque la torsión conjunta del ovario y la trompa de Falopio 
es relativamente frecuente, la torsión aislada de la trompa ute-
rina sin afectación del ovario es una enfermedad ginecológica 
muy rara2. Son pocos los casos publicados en la edad pediátri-
ca (5%)3-6. La falta de signos clínicos específicos y su similitud 
con otros procesos que producen dolor abdominal dificulta y 
retrasa el diagnóstico preoperatorio, que es extremadamente 
difícil e inusual5. Generalmente, se detecta en la exploración 
quirúrgica urgente3, por lo que es habitual la demora en el 
diagnóstico.

Presentamos el caso de una adolescente premenárquica con 
un cuadro de dolor abdominal agudo secundario a la torsión 
completa de la trompa izquierda. El diagnóstico se hizo intrao-
peratoriamente y fue preciso realizar una salpinguectomía.

Caso clínico

Niña de 11 años de edad, premenárquica, remitida al servicio 
de urgencias de nuestro hospital por sospecha de apendicitis 
aguda, al presentar un cuadro de dolor abdominal de comienzo 
en la fosa iliaca izquierda (FII), generalizado posteriormente. 
Presentaba náuseas y febrícula de 72 horas de evolución, y no 
tenía antecedentes personales ni familiares de interés.

En la exploración física destacaba una temperatura de 
37,9 ºC y un buen estado general de la paciente, que estaba 
bien orientada y perfundida; la presión arterial era de 107-66 
mmHg y la frecuencia cardiaca de 118 lat/min. El dolor en el 
abdomen era más intenso en la FII, con signos de irritación 
peritoneal. En el tacto rectal se detectó un abombamiento del 
fondo de saco de Douglas. En las exploraciones complementa-
rias la paciente presentaba un hemograma con ligera leucoci-
tosis (16.870 mm3) con neutrofilia (86,1%). Se le realizó una 
ecografía en su hospital comarcal, sin aparición de hallazgos 
significativos, salvo la presencia de líquido libre. En la tomo-
grafía computarizada (TC) (figura 1) se observó la presencia de 
líquido libre en la pelvis, retrouterino, extendiéndose hacia 
ambos parametrios, junto con un discreto realce del peritoneo. 
Se apreciaba una zona de densidad de tejidos blandos, medial 
a los vasos iliacos, que englobaba las asas intestinales. 
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Resumen

La torsión aislada de la trompa de Falopio es una causa muy 
rara de dolor abdominal agudo en adolescentes. Debemos te-
ner en cuenta esta patología en el diagnóstico diferencial del 
dolor abdominal agudo, ya que el tratamiento quirúrgico precoz 
es fundamental para la conservación de la trompa. Presenta-
mos un caso unilateral de esta patología en una adolescente 
de 11 años de edad, cuyo diagnóstico se realizó intraoperato-
riamente.

©2012 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados.

Palabras clave

Dolor abdominal, torsión, trompa de Falopio

Abstract

Title: Isolated torsion of the Fallopian tube in a 11 years preme-
narcheal adolescent girl

The isolated Fallopian tube torsion is an infrequent cause 
abdominal pain among premenarcheal adolescent girls. This 
entity produces symptoms of non-specific abdominal pain and 
consequently should be included in the differential diagnosis, 
because the early diagnosis and surgery mainstay for keeping 
the Fallopian tube. This case is about an 11 years adolescent 
girl with isolated torsion of left Fallopian tube, whose diagno-
sis was made during surgery.

©2012 Ediciones Mayo, S.A. All rights reserved.
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76-78 NOTA CLIN TORSION.indd   7676-78 NOTA CLIN TORSION.indd   76 10/02/12   12:5810/02/12   12:58



Torsión aislada de la trompa de Falopio en una adolescente premenárquica de 11 años de edad. R.M. Paredes Esteban, et al.

77

Ante la duda diagnóstica y la sospecha de apendicitis com-
plicada o quiste de ovario torsionado, se decidió realizar una 
laparotomía exploratoria (figura 2). Se observaba la trompa de 
Falopio izquierda torsionada y necrótica, sin afectación del 
ovario ipsolateral. El ovario, la trompa derecha y el útero eran 
normales. Se realizó una salpinguectomía izquierda, preser-
vando el ovario ipsolateral, y no se llevó a cabo la fijación con-
tralateral. El postoperatorio cursó sin incidencias y se dio de 
alta a la paciente al quinto día.

El examen anatomopatológico (figura 3) demostró la existen-
cia de una trompa de Falopio edematosa y necrótica, de una 
longitud aproximada de 10 � 5 cm. Se estableció el diagnósti-
co de infarto hemorrágico tubárico.

Discusión

La torsión aislada de la trompa de Falopio fue descrita por pri-
mera vez por Sutton7 en 1890. Es una causa muy rara de abdo-
men agudo en la mujer (más aún en la edad pediátrica) y se han 
publicado pocos casos. Mientras que la torsión conjunta de la 
trompa y el ovario constituye la quinta emergencia quirúrgica 
ginecológica, con una prevalencia del 2,7-3%1, la incidencia 
descrita de la torsión aislada de la trompa es aproximadamen-
te de 1:1,5 millones de mujeres8. La afectación de la trompa 
derecha es más frecuente, con una ratio de 2:1, probablemente 
debido a que los anejos izquierdos están parcialmente adheri-
dos al mesosigma7,9 y el flujo venoso es más lento en el lado 
derecho, lo que da lugar a una congestión venosa que predis-
pone a la torsión10. Sin embargo, en esta paciente la trompa 
afectada fue la izquierda.

Aunque la etiopatogenia es desconocida, para algunos auto-
res la torsión de la trompa uterina precisa un factor predispo-
nente, patológico o anatómico, para su producción. Por lo ge-
neral, se asocia a la presencia de una trompa uterina afectada, 

y menos frecuentemente a una trompa sin patología evidente 
(idiopática), como en el caso de esta paciente. Se han descrito 
factores de riesgo intrínsecos y extrínsecos2,11. Entre los prime-
ros, los más habituales son las anomalías congénitas de la 
trompa (recorrido tortuoso o excesiva longitud de la trompa), 
la patología adquirida (hidrosálpinx, hematosálpinx, tumores, 
quistes paratubáricos) y la peristalsis anómala. Como factores 
extrínsecos se encuentran las alteraciones de los órganos ve-
cinos (adherencias, tumores), el embarazo, los movimientos, 
los traumas de los órganos pélvicos y la congestión pélvica.

El cuadro clínico es inespecífico. La principal manifestación 
clínica consiste en dolor localizado en la fosa iliaca derecha o 
el hipogastrio, que puede irradiarse a la ingle y al muslo ipso-
lateral con tendencia a aumentar10,12. El 50% de las pacientes 
refiere cuadros previos de dolor abdominal, que podrían corres-
ponder a episodios de torsión tubárica que se resuelven espon-
táneamente (forma subaguda insidiosa)12. Puede acompañarse 
de sintomatología gastrointestinal y urinaria4,6. Se ha conside-
rado que, en casos de estreñimiento, el esfuerzo por evacuar 
hace que la circulación de retorno congestione la gónada, lo 
que finalmente culmina en un aumento de las dimensiones y el 
peso del ovario, y en la torsión2. En presencia de un útero in-

Figura 1. TC abdominal

Figura 2. 
Laparotomía 
exploratoria: 
torsión de la 
trompa de 
Falopio y ovario 
conservado

Figura 3. 
Imagen 
macroscópica 
de la pieza 
quirúrgica 
correspondiente 
a la trompa de 
Falopio 
torsionada
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fantil y un ovario relativamente grande, ciertos movimientos 
del tronco hacen que se inicie el giro (teoría de Selheim)13. En 
la exploración, el signo de Warneck14 (masa dolorosa y palpa-
ble en el examen pélvico) es difícil de identificar, sobre todo 
mediante tacto rectal. La temperatura corporal, el recuento de 
la serie roja y blanca y la velocidad de sedimentación suelen 
ser normales, o estar muy discretamente aumentados2,15.

En el diagnóstico se ha descrito la importancia de la ecogra-
fía abdominopélvica16 y de la eco-Doppler color. Los hallazgos 
ecográficos de la torsión tubárica incluyen la existencia de una 
masa quística elongada, con presencia de ecos dispersos en su 
interior, que en su unión con el cuerno uterino presenta una 
forma afilada6,15. En la eco-Doppler se observan ondas de alta 
impedancia, que se acompañan de inversión de la onda diastó-
lica en la trompa afectada2,4. La utilidad de la TC y, sobre todo, 
la resonancia magnética, aunque son técnicas que ayudan a 
establecer el diagnóstico, es limitada, ya que no son pruebas 
que se realicen habitualmente en urgencias. La presencia de 
una masa de baja densidad junto con cambios inflamatorios 
alrededor que desplaza el útero y el recto, circundada por el 
ligamento ancho ipsolateral, son imágenes características de 
la torsión de anejos en la TC16. Sin embargo, como en este 
caso, el diagnóstico definitivo sólo se consigue mediante el 
acceso directo a la cavidad abdominal, ya sea mediante lapa-
rotomía o laparoscopia, que debe realizarse lo antes posible 
para facilitar la conservación del anejo. En esta paciente el 
diagnóstico fue quirúrgico. La laparoscopia y la distorsión11,17 
de la trompa, sin anexectomía, es el procedimiento de elec-
ción, aunque dependerá del estado en que se encuentre el 
conducto tubárico durante el acto quirúrgico. La presencia de 
una trompa viable indicará la realización de la detorsión de la 
trompa afectada y la posterior fijación de ésta en su zona ha-
bitual, para prevenir recurrencias posteriores. En cambio, si la 
trompa aparece gangrenada y necrótica, como ocurrió en esta 
paciente, se procederá a la salpinguectomía6. La extirpación 
del ovario ipsolateral no está indicada cuando la torsión tubá-
rica es aislada4. La trompa contralateral debe ser examinada 
cuidadosamente para confirmar su viabilidad4,15; la necesidad 
de anclaje profiláctico de la trompa contralateral es controver-
tida. Algunos autores defienden esta actitud, especialmente si 
existen algunos de los factores de riesgo para la torsión indi-
cados anteriormente. Otros la desestiman, ya que la torsión 
bilateral es rara y suele tener lugar de forma simultánea y no 
secuencialmente18.

Conclusiones

La torsión aislada de la trompa de Falopio debe considerarse 
en el diagnóstico diferencial del dolor abdominal agudo en la 
edad pediátrica. Un diagnóstico precoz, además del tratamien-

to quirúrgico oportuno, pueden permitir la conservación de la 
trompa.  
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Síndrome de bilis espesa en un neonato 
con isoinmunización anti-c

R.L. Rueda García, M.D. Ruiz González, R. González de Caldas Marchal, M.J. Párraga Quiles, 
I. Tofé Valera, J.M. Guzmán Cabañas
Servicio de Neonatología. Servicio de Gastroenterología Pediátrica. Unidad de Gestión Clínica de Pediatría 
y sus especialidades. Hospital Universitario «Reina Sofía». Córdoba

Introducción

La enfermedad hemolítica del recién nacido era, hace unas dé-
cadas, una enfermedad frecuente y grave, pero ha pasado a ser 
una patología ocasional con una incidencia de 1 por cada 1.000 
nacidos vivos1,2. Del sistema Rh, el antígeno D es la causa más 
común de isoinmunización, pero existen otros antígenos, como 
C, c, D, E y e. De todos los antígenos del sistema Rh, la isoin-
munización anti-c es la segunda más frecuente como causa de 
enfermedad hemolítica grave en el feto y el recién nacido3,4. 

A continuación, presentamos un caso de enfermedad hemo-
lítica del recién nacido por isoinmunización anti-c que se inició 
en el periodo fetal, con evolución final hacia un síndrome de 
bilis espesa. 

Caso clínico

Recién nacido pretérmino (36 +3 semanas), ingresado tras la 
realización de una cesárea urgente por riesgo de pérdida del 

bienestar fetal, con diagnóstico prenatal de isoinmunización 
anti-c. Madre de 33 años y grupo A+, secundípara y secundi-
gesta, sin antecedentes de abortos previos ni constancia de 
enfermedades previas o consumo de tóxicos. Como anteceden-
tes personales, precisó una transfusión antes del primer emba-
razo por metrorragias. Su primer hijo fue diagnosticado de 
isoinmunización anti-c de forma posnatal, y precisó ingreso 
hospitalario para la realización de una exanguinotransfusión.

El embarazo fue controlado, con serologías y cultivo vaginal 
EGB negativos. Se estableció el diagnóstico prenatal de isoin-
munización anti-c a las 26 semanas de edad gestacional (EG). 
El grupo de la madre era A+ Rh DCe, el del padre A+ Rh Dce, y 
el del recién nacido A+ Rh DCce. 

Se detectaron anticuerpos específicos anti-c en suero mater-
no con títulos de 1/128 a las 29 semanas de EG y 1/1.024 a las 
31 semanas, de clase IgG1. En las ecografías gestacionales se 
observaron datos ecográficos de anemia fetal grave (ascitis 
severa, alteración del flujo sistólico de la arteria cerebral me-
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Resumen

De los antígenos del sistema Rh, la isoinmunización anti-c es 
la segunda más frecuente, después de la anti-D, como causa 
de una enfermedad hemolítica grave en el feto y el recién na-
cido. A pesar de que la isoinmunización anti-c suele mostrar 
una afectación leve en el recién nacido, presentamos un caso 
clínico de un neonato con diagnóstico prenatal de isoinmuniza-
ción anti-c con afectación severa, que requirió tanto transfusio-
nes intrauterinas como posnatales. En su evolución posnatal 
desarrolló un síndrome de bilis espesa, entidad poco conocida, 
asociada a todas aquellas enfermedades que pueden afectar a 
la composición de la bilis y/o a la secreción biliar, y que para 
su resolución suele requerir tratamiento quirúrgico. Sin embar-
go, este neonato evolucionó de forma favorable exclusivamen-
te con tratamiento médico. 

©2012 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados.
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Abstract

Title: Inspissated bile syndrome in a neonate with anti-c isoim-
munization

Anti-c isoimmunization is a common cause of severe hemo-
lytic disease in the fetus and newborn. Usually has a mild im-
pairment in the newborn. Here we describe a clinic case of a 
neonate with prenatal diagnosis of severe anti-c isoimmuniza-
tion, requiring both intrauterine and postnatal transfusions. 
The newborn developed an inspissated bile syndrome, a little 
known entity associated with diseases that can affect the com-
position of bile and/or biliary secretion, and often require sur-
gery as treatment. Nevertheless our infant responded favora-
bly with full recorvery to medical treatment, phenobarbital and 
ursodeoxycholic acid.

©2012 Ediciones Mayo, S.A. All rights reserved.
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Hemolytic disease, anti-c isoimmunization, intrauterine trans-
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dia), motivo por el cual se realizaron tres transfusiones intrau-
terinas (a las 28, 30 y 33 semanas)5.

Se indujo el parto a las 36 semanas de EG, terminando en 
cesárea por riesgo de pérdida de bienestar fetal. El test de 
Apgar fue de 8/9, y precisó reanimación tipo II. 

En la exploración física en el momento del ingreso, destaca-
ba una marcada palidez mucocutánea con tinte subcianótico 
peribucal y periférico, una regular perfusión periférica con frial-
dad distal y un relleno capilar enlentecido, así como una gran 
hepatoesplenomegalia a la palpación abdominal.

El valor de hemoblogina en sangre de cordón fue de 9,6 mg/dL, 
por lo que el neonato precisó una transfusión de concentrado 
de hematíes. Los valores de hemoglobina y hematocrito (figura 
1) fueron disminuyendo, lo que motivó otras dos transfusiones 
de concentrados de hematíes, a los 4 y 7 días de vida, y una 
más tardía a los 18 días de vida. También se constató la pre-
sencia de trombopenia, posiblemente por el secuestro espléni-
co como consecuencia de la importante esplenomegalia, por lo 
que el recién nacido precisó una transfusión de plaquetas al 
tercer día de vida. La esplenomegalia fue disminuyendo, al igual 
que la hepatomegalia, a lo largo de su evolución. 

El valor de la bilirrubina total en sangre de cordón fue de 6,9 
mg/dL, y en el primer control bioquímico la bilirrubina total era 
de 6,8 mg/dL (3,8 mg/dL la bilirrubina directa y 3 mg/dL la in-
directa). Desde su ingreso recibió fototerapia doble e inició 
tratamiento con inmunoglobulina i.v.6. En los siguientes contro-
les se observó un aumento de la bilirrubina a expensas de la 
directa, con un aumento de bilirrubina indirecta menor de 0,5 
mg/dL/h, por lo que se suspendió la fototerapia.

Los valores de bilirrubina directa continuaron aumentando 
hasta alcanzar cifras de 28 mg/dL a los 5 días de vida. Las ci-

fras de bilirrubina indirecta fueron normales (figura 2), por lo 
que se amplió el estudio diagnóstico. 

Las transaminasas y la GGT estaban discretamente eleva-
das, y el nivel de ferritina sérica era de 2.556,6 ng/mL a los 6 
días de vida (como consecuencia de las transfusiones intra/
extrauterinas recibidas). Estos valores se fueron normalizando 
a lo largo de su estancia hospitalaria. Las serologías y los de-
más parámetros analíticos realizados fueron todos normales. 
Se realizó una ecografía abdominal a los 2 días de vida, que 
demostró una vesícula biliar levemente distendida con algo de 
barro biliar en su interior. Ante estos resultados, se sospechó 
un síndrome de bilis espesa como causa de la hiperbilirrubine-
mia directa observada. Se inició tratamiento médico con ácido 
ursodesoxicólico, vitamina E y fenobarbital, con buena res-
puesta por parte del paciente. 

Discusión

Aunque la isoinmunización anti-c parece producir una enferme-
dad leve, en una revisión de casos realizada por Hackney et 
al.4,7 se observó que un grupo considerable de los pacientes de 
su estudio desarrolló una isoinmunización anti-c clínicamente 
significativa. Sin embargo, la mayoría de pacientes mantiene 
títulos bajos de anticuerpos durante el embarazo y el estado 
del recién nacido es bueno. Este caso clínico se encuentra en-
tre el grupo menos frecuente de afectación grave ya desde el 
periodo fetal8. 

Sobre la actitud prenatal, ante el diagnóstico de una isoin-
munización Rh1,2 se procede a la evaluación de la historia de 
embarazos anteriores, a registrar el título de anticuerpos ma-
ternos (con valores superiores a 1:32 se debe valorar y tratar a 
los pacientes en centros con experiencia sobre esta enferme-

Figura 1. Evolución de los valores de hematocrito (Hto) 
y hemoglobina (Hb). El neonato recibió una transfusión de 
concentrado de hematíes al nacimiento, a los 4, 7 y 18 días 
de vida (flechas); posteriormente dichos valores se mantuvieron 
estables
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dad) y a la evaluación de los parámetros de afectación fetal, 
destacando la medida de la velocidad del pico sistólico en la 
arteria cerebral media mediante ecografía Doppler, pues una 
velocidad superior a 1,5 veces la media establecida es útil pa-
ra sospechar la presencia de anemia fetal, e incluso para indi-
car una transfusión intrauterina1. 

El síndrome de bilis espesa es una causa rara de ictericia 
neonatal, con un número escaso de casos descritos en la bi-
bliografía9,10. Se incluye dentro de la definición de colestasis y 
debe hacerse un diagnóstico diferencial con otras causas de 
hiperbilirrubinemia conjugada. Dentro de los factores etiológi-
cos se incluyen muchas enfermedades que alteran la composi-
ción de la bilis y la dinámica de la secreción biliar: sepsis, 
deshidratación, nutrición parenteral total, transfusiones san-
guíneas, uso de diuréticos y fibrosis quística. En los niños que 
reciben oxigenación con membrana extracorpórea (ECMO)11 se 
observa con frecuencia una ictericia colestásica autolimitada, 
probablemente secundaria a la hemolisis que conlleva la ECMO. 
Además, podemos encontrarnos con esta entidad ante cual-
quier enfermedad hemolítica grave, pero especialmente en 
niños con eritroblastosis fetal que han recibido una transfusión 
intrauterina1. 

La forma de presentación clínica más frecuente es la intole-
rancia a la vía oral, la presencia de heces acólicas, ictericia 
severa, hepatomegalia y distensión abdominal, además de los 
datos relacionados con la patología subyacente. El diagnóstico 
se basa en la historia clínica, los datos de laboratorio, como la 
hiperbilirrubinemia mixta o de predominio directo, y el patrón 
colestásico en las pruebas de función hepática. Como pruebas 
de imagen se pueden utilizar la ecografía y la tomografía com-
putarizada, pero para confirmar el diagnóstico suele recurrirse 
a la colangiografía hepática. 

Aunque se han descrito casos de resolución espontánea12, 
suele requerirse el tratamiento médico para su curación, que 
es efectivo en la mayoría de los casos de colestasis, en espe-
cial los casos secundarios a nutrición parenteral13. Los casos 
de hiperbilirrubinemia conjugada secundaria a transfusiones 
intrauterinas suelen requerir tratamiento quirúrgico para su 
resolución (lavado del árbol biliar con una colangiografía trans-
hepática percutánea, o bien una colecistectomía y colocación 
de catéter)9,14,15.

El paciente de este caso evolucionó favorablemente con la 
administración de ácido ursodesoxicólico, vitamina E y feno-
barbital, con normalización completa de los valores de bilirru-
bina y demás parámetros de función hepática a los 34 días de 
vida. 

Por tanto, estamos ante un caso clínico de una enfermedad 
poco frecuente, como es la isoinmunización anti-c, con una 
afectación severa (a pesar de que la mayoría de los casos des-
critos suelen tener poca repercusión en el estado general del 
recién nacido), que evolucionó presentando una complicación 
aún menos frecuente, como es el síndrome de bilis espesa, que 
se corrigió exclusivamente con tratamiento médico.  

Bibliografía

1. Cloherty JP, Eichenwald EC, Stark AR. Manual de neonatología, 6.ª 
ed. Barcelona: Wolters Kluwer, 2009.

2. Omecaña F, De la Cámara C, Valverde E. Enfermedad hemolítica 
del recién nacido. Protocolos diagnóstico-terapéuticos de la AEP. 
Disponible en: www.aeped.com

3. Orzinska A, Guz K, Brojer, Zupanska. Preliminary results of fetal 
Rhc examination in plasma of pregnant women with anti-c. Prenat 
Diagn. 2008; 28: 335-337.

4. Hackney DN, Knudtson EJ, Karen Q, Krugh D, O’Shaughnessy RW. 
Management of pregnancies complicated by anti-c isoimmuniza-
tion. Obstet Gynecol. 2004; 103: 24-30.

5. De Boer IP. Pediatric outcome in rhesus hemolytic disease treated 
with and without intrauterine transfusion. Am J Obstet Gynecol. 
2008; 198: 54.e1-4.

6. Kriplani A, Singh BM, Mandal K. Fetal intravenosus immunoglobu-
lin therapy in rhesus hemolytic disease. Gynecol Obstet Invest. 
2007; 63: 176-180.

7. Felc Z. Haemolytic disease of the newborn caused by rhesus isoinm-
munization (anti-c). East Mediterr Health J. 2001; 7: 1.065-1.069.

8. Byers C. Severe hemolytic disease of the newborn due to anti-Cw. 
Obstet Gynecol. 2005; 106 (5 Pt 2): 1.180-1.182.

9. Maltos W, Garza A, Ochoa G, Pérez P, Rodgríguez R, Rodríguez I, 
et al. Caso atípico de síndrome de la bilis espesa. Rev Mex Pediatr. 
2002; 69: 29-31.

10. Taba R, Yamakawa M, Miyakoshi C, Imai Y. Refractory cholestasis 
presenting as cholangiolitis in an Rh (E)-incompatible neonate. 
J Paediath Child Health. 2010.

11. Schneider B, Cronin J, Von Marter L, et al. A prospective analysis 
of cholestasis in infants supported with extracorporeal membrane 
oxygenation. J Pediatr Gastroenterol Nutr. 1991; 13: 285-289.

12. Lang EV, Pinckney LE. Spontaneus resolution of bile-plug syndro-
me. Am J Roentgenol. 1991; 156: 1.225-1.226.

13. Kleim CJ, Ravenis M, Kusenda C, Scavo L. Parenteral nutrition-
associated conjugated hiperbilirrubinemia in hospitalizated in-
fants. J Am Diet Assoc. 2010; 110: 1.684-1.695.

14. Gunnarsdottir A, Holmqvist P, Arnbjörnsson E, Kullendorff CM. 
Laparoscopic aided cholecystostomy as a treatment of inspissated 
bile syndrome. J Pediatr Surg. 2008; 43: e33-35.

15. Evans JS, George DE, Mollit D. Biliary infusion therapy in the ins-
pissated bile syndrome of cystic fibrosis. J Pediatr Gastroenterol 
Nutr. 1991; 12: 131-135.

79-81 NOTA CLIN SINDROME.indd   8179-81 NOTA CLIN SINDROME.indd   81 10/02/12   12:5910/02/12   12:59



P E D I Á T R I C A  

Acta Pediatr Esp. 2012; 70(2): 82-84

HACE 50 AÑOS

82

Hace 50 años «Acta Pediátrica Española» publicaba...

©2012 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados

Hace 50 años, en febrero de 1962, Acta Pediátrica Española 
publicó diversos trabajos y notas clínicas. El primero de 
ellos se debió al Dr. Ciriaco Laguna, sobre el «Estudio clíni-
co de la fenilcetonuria». A continuación, se incluye una no-
ta clínica del Dr. Carlos Vázquez Velasco, sobre «El recargo 
escolar».

En tercer lugar, el Dr. José Aguilar publicó su trabajo «Fatiga 
ocular en los escolares». La figura del mes se dedicó al Dr. 
Boix-Barrios, de Valencia.

El primer trabajo, debido al Dr. Ciriaco Laguna Serrano, sobre 
el «Estudio clínico de la fenilcetonuria», comienza afirmando 
que el concepto de los errores innatos del metabolismo, desta-
cado por primera vez por Garrod en 1908, había alcanzado una 
nueva significación en nuestros días (1962); por ello, son múl-
tiples las escuelas pediátricas, en Europa y América, que dedi-
can especial atención a tales problemas. La relación entre gen, 
enzima y anomalías clínicas fue advertida, como se indicaba, 
por Garrod, exactamente 25 años antes de la fecha en que Fo-
lling describiera el primer caso de fenilcetonuria. Como señala 
Hsia, en los años últimos ha tenido lugar un amplio progreso 
sin precedentes en este campo de nuestra especialidad, que ha 
permitido una lógica comprensión de varios e importantes erro-
res innatos del metabolismo. Por ello, las posibilidades de in-
vestigación genética para bioquímicos y clínicos son muy nu-
merosas.

La ocasión que les ha deparado el estudio de varios pacien-
tes pediátricos afectados de oligofrenia fenilpirúvica es lo que 
ha motivado la elección de este tema en el acto inaugural de 
nuestra Sociedad de Pediatría.

El autor va describiendo a continuación el estudio clínico, 
con el siguiente esquema:

 1.  Síntomas precoces que, según Partington, son los siguientes:
 • Vómitos.
 • Irritabilidad.
 • Color característico.
 • Eccema infantil.
 • Convulsiones.
 2. Retraso en el desarrollo psicomotor.
 3. Alteraciones somáticas.
 4. Trastornos neurológicos.
 5. Retraso mental.
 6. Trastorno de la conducta.
 7. Trastornos del lenguaje.
 8. Alteraciones cutáneas.
 9. Trastornos de la audición.
10. Sialorrea.
11. Hipotensión arterial.
12. Signos degenerativos.
13. Otros síntomas más raros en la fenilcetonuria.

Continúa describiendo las formas clínicas, entre las que se 
pueden diferenciar las siguientes:
• Formas del lactante con vómitos como síntoma destacado.
• Formas graves.
• Formas clínicas según el grado de retraso mental.
• Formas clínicas según el cuadro neurológico.
• Formas asociadas de fenilcetonuria a otras enfermedades.

Finalmente, el autor presenta su casuística con 7 ejemplos.

El segundo trabajo, del Dr. Carlos Vázquez Velasco, trata sobre 
«El recargo escolar».

Raymond Buyse, hace ya 25 años (desde 1962), en su obra 
«La experimentación en pedagogía», dice que el recargo esco-
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lar es un problema cíclico, constatado a partir de encuestas 
realizadas a médicos, maestros, políticos, periodistas o padres 
de familia. Asimismo, recoge datos sobre una serie de trastor-
nos que se han achacado absurdamente al recargo escolar, 
llegando incluso a negar su existencia.

Desde nuestro punto de vista, el recargo es una discrepancia 
entre las posibilidades y las exigencias; el recargo escolar será 
la divergencia entre las posibilidades del alumno y las exigen-
cias escolares, entre su capacidad y su rendimiento. La corre-
lación entre la capacidad, referida a lo intelectual, y los rendi-
mientos escolares está ampliamente probada en numerosos 
trabajos. Ya en la obra de María Kaczyska (1935) se encuentra 
un índice de correlación entre la inteligencia y el rendimiento 
de 0,68, y Ayuda Morales, del Instituto Municipal de Educación 
de Barcelona, obtiene correlaciones entre los test de inteligen-
cia y una síntesis de la escolaridad, que oscilan entre 0,75 y 
0,83. Estas correlaciones tan buenas permiten hacer un pro-
nóstico del éxito escolar. Girard descubre, mediante el test de 
Gille, que obtiene el certificado de estudios primarios el 74% 
del primer decil y sólo el 48% del decil mediano, y Galibert, 
también trabajando con test colectivos, indica que ingresa en 
la enseñanza secundaria el 75% de los «buenos alumnos» y 
sólo el 8,5% de los «malos».

En un total de 6.000 niños de todas las categorías sociales, 
examinados en el Departamento del Instituto Nacional de Psi-
cología, las calificaciones se repartían con los siguientes por-
centajes:
• Oligofrenias (coeficiente intelectual [CI] <0,70): 4%.
• Torpezas (CI 0,70-0,80): 10%.
• Normales (CI 0,80-1,10): 71%.
• Superiores (CI 1,10-1,20): 9%.
• Muy superiores (CI >1,20): 6%.

En 1947, el autor publicó un trabajo en el Boletín del Instituto 
de Patología Médica sobre neurosis de trabajo, en el que ana-
lizaba un numeroso grupo de escolares con dificultades de 
adaptación al bachillerato. Su CI tenía un promedio de 0,82, 
muy lejos, por tanto, de la inteligencia superior, principal ga-
rantía de éxito. Sus cuadros característicos eran:
1. Inestables, distraídos, inquietos y fácilmente fatigables.
2. Rebeldes, coléricos e impulsivos.
3. Apáticos, desganados y pasivos.
4. Introvertidos y soñadores.

En estas actitudes neuróticas se aprecian claramente las reac-
ciones heroica y compensadora de Claparède, como defensa 
del yo ante una situación de conflicto infantil. «En esta situa-
ción intervienen, muy activamente, los padres y los maestros, 
que exigen al chico lo que éste no puede dar, con su cortejo de 
amenazas, castigos, cambios, falta de sueño y de recreo, etc., 
e incluso de conductas brutales, de las que tengo en mi expe-
riencia casos de verdadero “suspense”».

¿Cómo se puede resolver este problema de la sobrecarga 
escolar, con sus consecuencias neurotizantes? Lo más oportu-

no es la orientación escolar, aconsejando a cada chico el tipo 
de estudios adecuado a sus posibilidades.

El tercer trabajo, del Dr. José Aguilar, sobre «Fatiga ocular en 
los escolares», comienza afirmando que el ojo normal en la 
edad escolar no sufre fatiga por mucho que el niño lea o escri-
ba; su músculo ciliar es tan potente que puede soportar mu-
chas horas seguidas la contracción necesaria para enfocar en 
visión cercana.

Para que se produzca la fatiga es preciso la existencia de 
alguna anomalía, ocular o extraocular.

Claro que los factores ambientales, como la iluminación y 
las posiciones viciosas pueden provocar fatiga, aunque el apa-
rato ocular sea totalmente normal.

En este aspecto, son perjudiciales tanto la insuficiente ilumi-
nación como su exceso. Pero el autor no se detiene en ello, 
pues hoy día (1962) estos factores son perfectamente estudia-
dos por los arquitectos que han de construir escuelas o locales 
dedicados al estudio.

Las posiciones viciosas deben ser rectificadas constante-
mente.

Como ya se ha dicho al principio, hay dos grandes grupos de 
alteraciones que pueden conducir a la fatiga ocular: las extrao-
culares y las propiamente oculares.

Empezando por las extraoculares, se incluyen en este grupo 
las heteroforias, que se pueden definir como estrabismos la-
tentes. Entre las heteroforias hay que distinguir la exoforia, la 
endoforia y la hiper/hipoforia.

La exoforia, o ejes oculares con tendencia a divergir, es muy 
molesta para el niño, pues ha de hacer un esfuerzo notable 
para poner sus ejes oculares en la convergencia debida para la 
visión cercana; en la visión lejana sufren menos molestias, 
pues lógicamente para mirar de lejos basta con el paralelismo 
de los ejes oculares, lo que exige menos o ningún esfuerzo.

La endoforia, o tendencia a la convergencia, es menos mo-
lesta para la visión cercana, pues la posición de sus ejes ocu-
lares es favorable para el trabajo de cerca; estos pacientes 
suelen quejarse sobre todo cuando asisten a cualquier espec-
táculo (cine, teatro, circo, etc.), o cuando han de mirar con cier-
ta persistencia al encerado para seguir las explicaciones del 
profesor, pues es precisamente en la visión lejana cuando han 
de esforzarse en divergir, lo que no siempre es posible, pues 
aún no están de acuerdo los oftalmólogos sobre si existe una 
divergencia activa verdadera o si ésta es sólo una consecuen-
cia de la relajación de la convergencia.

Finalmente, están las hiper/hipoforias. En el léxico moderno 
se ha suprimido (o casi) el término «hipoforia», y se utiliza más 
el término de «hiperforia positiva» cuando es el ojo derecho el 
más alto, e «hiperforia negativa» cuando lo es el izquierdo.

Estos defectos son difíciles de detectar con una simple ex-
ploración. Sin embargo, el especialista, después de probar la 
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agudeza visual de cada ojo por separado y comprobar su nor-
malidad, continúa su investigación por otros derroteros, y es 
fácil que disponga de numerosos artificios con los que, rápida-
mente y con toda certeza, hacer el diagnóstico. Entre las herra-
mientas empleadas por el autor se citan el cover uncover test, 
el aparato de aletas de Maddox, la varilla del mismo autor, las 
luces de Worth, el diploscopo de Remy, etc.

Las causas oculares son la miopía, la hipermetropía y el as-
tigmatismo; este último en sus diversas formas: simple, com-
puesto o mixto.

La miopía es realmente el defecto que menos fatiga produce, 
aunque es el más importante, pues aumenta indefectiblemente 
hasta el final del desarrollo (20-22 años de edad).

Como en este defecto ocular el ojo está enfocado para cor-
tas distancias, tanto menores cuanto mayor es el número de 
dioptrías, este enfoque se realiza por sí solo sin necesidad de 
que entre en juego la acomodación, por lo que la visión cercana 
no produce fatiga; en casos de muy alta miopía, el paciente 
tiene que acercarse demasiado al libro para poder leer, y en-
tonces ha de hacer un esfuerzo grande de convergencia, lo que 
sí puede conducir a la fatiga. Sin embargo, en estos casos lo 
corriente es que, al tener que enfocar a distancias tan cortas 
(15 o 10 cm), un ojo diverge, la visión se hace monocularmente 
y tampoco se experimentan molestias.

En la visión lejana el ojo miope ve mal y no puede esforzarse, 
es decir, no puede acomodar más porque entonces se haría 
más miope y aún vería peor; en resumen, el ojo miope no tiene 
que acomodar ni de lejos ni de cerca y, por tanto, no se fatiga; 
únicamente si el grado de miopía obliga al escolar a acercarse 
demasiado para leer (p. ej., 25 o 20 cm), los ejes oculares han 
de converger para confluir a esta distancia precisamente, y 
esto obliga a que los músculos rectos internos deban contraer-
se en exceso, tanto más cuanto que no reciben el impulso de 
acomodación que, como ya se ha mencionado, no necesita el 
ojo miope. Entonces sí sobreviene la astenopía muscular, que 
produce grandes molestias, sobre todo la sensación de peso 
frontal y, a veces, un verdadero dolor en la misma región. En 
algún caso puede ocurrir que la contracción de los rectos inter-

nos llegue a ceder o faltar por excesiva fatiga, con lo que se 
produce la tan frecuente divergencia de un ojo, cesando las 
molestias instantáneamente a costa de la inhibición de este 
ojo para la función visual.

La hipermetropía y el astigmatismo, en cualquiera de sus 
formas, son los defectos que más fatiga producen al niño en 
edad escolar.

En la hipermetropía, el niño ha de poner en juego constante-
mente su acomodación, menos en la visión lejana y mucho en 
la visión cercana; conviene insistir en la estrecha relación exis-
tente entre la acomodación y la convergencia; si el niño hiper-
métrope ha de acomodar en exceso para ver bien, arrastrará a 
la convergencia, y entonces los ejes oculares se cruzarán antes 
del objeto, produciendo diplopía. Para evitarla surgen una serie 
de órdenes centrales, para acomodar mucho y converger me-
nos, y como esto no puede lograrse del todo, las órdenes y los 
esfuerzos se suceden sin interrupción, dando lugar a la fatiga.

Como a mayor acomodación corresponde una mayor con-
vergencia, se puede llegar al estrabismo convergente, con la 
diplopía correspondiente, que es anulada rápidamente en el 
niño (no en el adulto) por inhibición central de la visión del 
ojo más defectuoso, habiéndose instalado definitivamente el 
estrabismo.

De todo lo expuesto se desprende la importancia que tiene 
la cuidadosa exploración del aparato ocular en los niños esco-
lares, para poner remedio a multitud de trastornos que en el 
momento de su aparición pueden ser perfectamente curables 
pero años más tarde son irreversibles.

Hay que evitar la fatiga escolar y las alteraciones oculares en 
los estudiantes, propiciar el descanso y ayudar a realizar un 
estudio bien configurado, con el fin de evitar lo que menciona-
ba Chamfort, escritor y moralista francés del siglo XVIII: «Lo que 
aprendí ya lo olvidé. Lo que sé todavía, lo he adivinado».

Los pediatras tenemos una gran responsabilidad para orien-
tar hoy en día los estudios escolares: fracaso escolar, estrés, 
trastorno por déficit de atención e hiperactividad, etc. 
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