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EXAMEN NEUROLOGICO €N €L NINO

En Neuropediatria el examen neurolégico
varia de acuerdo a la edad del nifio que se desea
evaluar. Piaget, Gesell, Brunet y Lezine, Bayley,
André Thomas, Sainte-Anne Dargassies, Prechtl y
Beitema, Dubowitz, Brazelton, Amiel-Tison, Flehmig
y otros han contribuido a conformar los lineamientos
tedricos basicos asi como el disefio de escalas y
técnicas destinadas a valorar las futuras
potencialidades cognitivas y el comportamiento
neuromotor del nifio en las diferentes etapas de su
vida. Existe un tipo de examen para el recién nacido
atérmino (por ejemplo, Brazelton y Dubowitz) y
para el pretérmino; otro para el lactante menor que
podria aplicarse hasta los 2 o 3 afios. A partir de
los 3 afios el examen también es diferente y en la
pubertad podria semejarse con algunas variaciones
al examen neurolégico del adulto.

Los aspectos que se evaldan fundamental-
mente son el comportamiento visomotriz, el
comportamiento psicosocial, el comportamiento
motor postural y el lenguaje. Es imposible tratar de
interpretar el desarrollo neuroldgico del nifio a través
de uno solo de estos aspectos, como por ejemplo
del lenguaje o de la conducta, aisladamente. Sélo
después de hacer una sintesis de estos aspectos se
procederad al examen neuroldgico propiamente dicho
destinado a corroborar nuestras apreciaciones
iniciales en busca de un compromiso piramidal, de
nervios periféricos, cerebeloso, extrapiramidal, etc.
La confrontacién reflexiva de nuestros hallazgos
contra una anamnésis detallada conduciran al médico
entrenado en la patologia neuropediétrica a elaborar
posibilidades diagnésticas y a establecer prondsticos
que deberdn ser discutidos con los miembros de
un equipo multidisciplinario que puede incluir al
pediatra. paidopsiquiatra, genetista, psicélogo,
pedagogoy terapista.

Los principales elementos de juicio para valorar
el desarrollo neurolégico en el neonato son la
conservacion del estado, concepto introducido,
entre otros, por Prechtl y Beitema que se debe
interpretar en dos sentidos; para calificar el estado

Dr. Carlos Escalante
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de conciencia del neonato durante y después del
examen y tambi€n como su capacidad para controlar
sus reacciones ante estimulos intrinsecos y
extrinsecos. También son importantes la fijacion y
la "traccién" visual asi como su capacidad para
modular sus respuestas ante diversos estimulos
como demostracion de capacidad de adecuacion
al medio ambiente. Las evaluaciones seriadas, sobre
todo después de las 72 horas de vida tienen mayor
valor predictivo.

En el lactante menor se podrad valorar su
coeficiente de desarrollo a travéz de su compor-
tamiento, asumiendo que en lactante el com-
portamiento es el equivalente biolégico de su
inteligencia.

La valoraciéon de su habilidad para la
manipulacién voluntaria de objetos pequefios, de
cubos, la capacidad de juego y la interaccién con
el examinador son esenciales. La medicion del
perimetro cefdlico, la valoracion del tono axial,
la desaparicién y aparicion de algunos reflejos,
la bipedestacién y la marcha son algunos de los
elementos principales del examen. Alrededor de
los 8 meses se presenta una etapa de excesiva
timidéz que dificulta el examen.

En laedad pre escolar se hacen mas evidentes
los problemas del desarrollo del lenguaje, es aqui
donde debera precisarse si se trata de problemas
especificos del lenguaje o si son trastornos
transitorios de su desarrollo. En esta etapa se evalia
también la capacidad para el dibujo, los juegos y la
autonomia para alimentarse, el aseo, etc.

Posteriormente el fracaso escolar es el prin-
cipal motivo de consulta, posiblemente el exa-
men neuroldgico cldsico con alguna variaciones
pueda ser utilizado; en esta etapa el intercambio
de informacion con los profesores, las pruebas
psicoldgicas y neuropsicolégicas son de
invalorable ayuda para el diagnéstico y el
establecimiento de estrategias racionales de
terapia.



ELECTROENCEFALOGRAFIA NEONATAL

La electroencefalografia neonatal se inicié
con los primeros registros electroencefalograficos
en recién nacidos que hizo LOOMIS en 1938.
Posteriormente, entre 1951 y 1965 DREYFUS-
BRISAC y MONOD hicieron las descripciones
modelos del electroencefalograma del neonato a
término y pre término.

Se reconoce a ASERINSKY y KLEIT-
MAN en 1955 la descripcion ciclica del suefio
del recién nacido.

Basados en los trabajos clasicos de los
autores anteriormente mencionados, la
electroencefalografia neonatal se ha seguido
aplicando sin perder validez, frente al desarrollo
de otras tecnologias de exploracién funcional y
de diagndstico por imdgenes de creciente
aplicacion actual, como elemento indispensable
para delimitar la normalidad delestado funcional
del cerebro, determinar el grado de maduracién
cerebral de acuerdo a la edad cronolégica,
detectar patologia y establecer prondstico.

Se utiliza el electroencefal6grafo convencio-
nal, reservando 2 o 3 canales para el registro de
la respiracion, el electrocardiograma y la
electromiografia. Es decir, se trata de registros
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poligraficos que permiten hacer el andlisis
funcional de la maduracién cerebral tanto en vigilia
como durante las diferentes etapas del suefio, en
cada una de las cuales se deberd reconocer un
patrén prticular.

El ciclo de suefio de un neonato tiene una
duracién de 40 a 60 minutos.

El técnico electroencefalografista tiene un
papel importante durante el registro ya que no
s6lo deberd operar su maquina si no que deberd
anotar constantemente los cambios clinicos y
neurofisiolégico que indiquen los estados y las
etapas del suefio, asi como los elementos
productores de artefactos durante la vigilia, que
son guias indispensables para la éptima
interpretacion de un registro.

Los registros seriados pueden poner de
manifiesto una evolucién favorable o desfavo-
rable, muchas veces mds precoz y precisamente
que mediante el examen clinico debido a que en
ciertas condiciones el neonato estd bajo
monitoreo cardiaco, con vias de hidratacion,
sondas de alimentacién y/o respiradores, lo que
limita sensiblemente las posibilidades del examen
clinico.



RESONANCIA MEGNETICA €N TRASTORNOS D€
MIGRACION NEURONAL

Entre las semanas 8 y 16 de la gestacion,
los neuroblastos formados en la matriz germinal
periventricular comienzan a migrar hacia la
superficie cortical, empleando el camino que fibras
gliales, entre la matriz y la corteza, les sirven a
manera de guia.-

Los neuroblastos al llegar a la corteza cere-
bral forman las 6 capas y emiten axones y
dendritas. Por lo tanto, la correcta arquitectura
de la corteza giraencefdlica que caracteriza al ser
humano depende a la correcta formacién y ubica-
cion der las neuronas como de sus conexiones.

Si los neuroblastos en su recorrido son
detenidos, quedan focos hetereotépicos de sus-
tancia gris, bien a nivel periventricular, en
sustancia blanca u ocasionando trastornos del
patrén cortical.

La falta de desarrollo de las capas corticales
y la pobre organizacién de las neuronas conducen
a un engrosamiento cortical y formacién
incompleta de las circunvoluciones, dando cuadro
de agiria o lisencefalia. Si las circunvoluciones son
anchas, recibirdn el nombre de paquigiria.

Estos fenémenos como otros semejantes
provocan secundariamente el menor desarrollo
axonal, observidndose menor cantidad de
sustancia blanca entre la pared ventricular y la
capa cortical.

En algunos casos cuando los neuroblastos
alcanzan la superficie cortical, pero se produce
necrosis laminar de la quinta capa se forman
numerosas circunvoluciones pequefias que
reciben el nombre de polimicrogiria.

Cuadros mds severos por agresion intensa

Dr. Conrado Castro Magluff
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de la matriz germinal podria llevar el desarrollo
del cerebro a una anomalia de tipo esquisen-
cefélica o bien a displasias como la septo dptica.
Otros menos severos, a las aplasias corticales
focales. Dentro de la etiopatogenia, se ha
planteado el fenémeno vascular isquémico como
el mds frecuente, talvés el mds severo originaria
la hidranencefalia. Probablemente, la causa esté
en una interaccién entre factores genéticos con
susceptibilidad a determinados factores
ambientales.

La reabsorcién de tejido lesionado y gliosis
escasa y restos disgenéticos lleven la lesion a una
porencefalia, la que tiene caracteristicas de quiste
unido al sistema ventricular, a veces
comunicandose con la corteza.

Dependiendo de la intensidad y la extension
de los trastornos de migracion neuronal se
observaran diferentes manifestaciones clinicas
como: sindrome convulsivo, debilidad mental,
trastorno de procesos cognitivos y del
comportamiento. Y en otros casos, ninguna.

La resonancia magnética por ser multiplanar,
por la alta resolucién y la variedad de protocolos,
permite aproximarse en la caracterizacion de los
tejidos, definiendo claramente la sustancia gris y
la blanca.

Los procolos T1 permite tener un concepto
global de 1a morfologia del encéfalo, siendo el
primer Echo del T2, 1a magnetizacion transversa
y el FLAIR, los que mejor contribuyen a la
definicién del drea periventricular. Los cortes
milimétricos con protocolos en gradiente tipo
volumen, también son necesarios para los casos
de menor extension y para la reconstruccion.



BASES NEUROBIOLOGICAS DE LA DISLEXIA

La dislexia especifica de evolucién es el
trastorno que se manifiesta por la dificultad en
aprender a leer a pesar de una instruccion
convencional, inteligencia adecuada y
oportunidad socio-cultural. Es dependiente sobre
todo de una dificultad cognoscitiva fundamental,
la cual es frecuentemente de origen constitucional
(Genético).

Desde que la dislexia fue identificada hubo
la hipétesis de las malformaciones estructurales;
pero recién en el aiio 1968 que el cerebro de un
disléxico es examinado microscopicamente.

En la actualidad Galaburda y cola-
boradores han examinado desde 1979 a 1990
los cerebros de 5 varones y 3 mujeres disléxicos.
Los hombres variaban entre los 20y 56 afios y
las mujeres era de 20, 36 y 88 afios de edad.

En los varones las anomalias consistian en:

— Nidos de neuronas en la capa I (ectopias),
desorganizacion de las capas corticales
(displasias) y anormalidades vasculares.

Las neuronas ectopicas estaban general-
mente en los territorios que bordean la zona
perisilviana y vascular anterior y mas en el
hemisferio izquierdo que en el derecho. Ademads
tenfan pequefios giros y surcos (microgiria).

Los cerebros de las mujeres mostraban
infartos corticales mielinizados con pérdida de
neuronas gliosis y mielinizacion de las cicatrices
afectando la zona perisilviana, el borde arterial
cerebral (arteria cerebral media y anterior).

La presencia de mielina en las cicatrices
sugerian que la injuria habia sido echa al segundo
o tercer afio de vida post natal.

Los 5 varones y las 3 mujeres mostraban

simetria en los planos temporales, y no sélo eran
iguales en tamafio, sino también en grosor.

En los cerebros de control el 85% era
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asimétrico y generalmente hacia el lado izquierdo.
Sélo el 15% tenia el plano de igual tamafo en
ambos lados.

Las investigaciones realizadas en el
laboratorio del Dr. Galaburda sirven para ver los
siguientes aspectos:

1.- los desérdenes del aprendizaje se producen
durante el desarrollo del cerebro y tienen
substratos anatémicos;

2.- los des6rdenes del aprendizaje estdn
asociados con las anomalias del dominio ce-
rebral y asimetria cerebral;

3.- los desé6rdenes del aprendizaje estdn
asociados con las anomalias de la funcién y
desarrollo inmunolégicos;

4.- las anomalias de funcién y desarrollo
inmunoldgico estdn asociadas con las
anomalias de dominio cerebral y anomalias
de asimetria cerebral;

5.- las hormonas sexuales, especialmente la
testosterona tienen efectos en la asimetria y
dominio cerebrales y en el desarrollo
inmunolégico; y

6.- éstos son rasgos bioldgicos que pueden ser
observados tanto en humanos como en
animales seleccionados.

La investigacion sefiala un modo recesivo
autosémico de herencia y muchos locus
candidatos se encuentran actualmente bajo
andlisis. La etiologia genética de las anomalias
menores del desarrollo cerebral es un punto
importante. Los efectos anormales de la conducta
en las malformaciones pueden modificarse por el
enriquesimiento del medio ambiente, y algunos
de los cambios anatémicos pueden mejorar por
el uso adecuado de agentes neuroprotectores.

Lo que se desea es detectar en forma precoz
estas anomalias en cerebros vivos a fin de



identificar a ninos en riesgo de presentar alteraciones
de conducta, identificar al gen responsable de la
cascada de los eventos, del desarrollo y que se
origina la produccion de las ectopias de una capa
cortical observadas en los cerebros disléxicos. El
descubrimiento de dicho gen puede servir para
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identificar a nifios en riesgos, con desventaja
fonoldgicas y predisposicion a tener dificultad enel
aprendizaje de la lectura antes de que vayaal colegio.

Asimismo, detectar malformaciones en
sujetos vivos mediante el uso de la resonancia
magnética de alta resolucion.



TRASTORNOS DE ATENCION, CONDUCTA ¥ APRENDIZAJE

TRASTORNOS DE ATENCION,
CONDUCTA Y APRENDIZA JE

En los ultimos anos se ha impuesto la
nomenclatura de la Asociacion Psiquidtrica
Norteamericana (DSM III-R 1987, DSM 1V,
1994) para reconocer una serie de trastornos del
desarrollo que inclufamos bajo la denominacién
de Disfucion Cerebral Minima. Se trata de los
trastornos con déficit atencional (ADD), el déficit
atencional asociado a hiperkinesia (ADHD), los
trastornos en habilidades motoras, los trastornos
en el desarrollo del lenguaje y los trastornos del
aprendizaje.

D

Se han de desarrollar los criterios de
ubicacién nosologica, diagndstico y tratamiento
de estas patologias que son tan frecuentes en la
practica neuropedidtrica.

2) MIOCLONIAS Y EPILEPSIAS

Se revisan las asociaciones posibles entre
fendmenos mioclénicos, encefalopatias evolutivas
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y no evolutivas y sindromes epilépticos. Esto
permite distinguir cinco grupos de afecciones:

1)

Mioclonias sin encefalopatia ni epilepsia.

2) Encefalopatias con mioclonias no
epilépticas.
3) Encefalopatias progresivas con crisis

mioclénicas epilépticas.

4) Encefalopatias epilépticas con crisis
mioclénicas.

5) Epilépsias mioclénicas.

En cada uno de estos grupos se reconocen
varias entidades pero sefialo como ejemplos: Las
mioclonias benignas del lactante en el grupo 1, el
sindrome opsoclono-mioclono en el grupo 2, la
lipofuccionosis ceroide neuronal en el grupo 3,
ciertas formas de Sindrome de West y de
Lennox-Gastaut en el grupo 4 y las epilépsias
mioclonicas del lactante y del adolescente en el
grupo 5.



PROBLEMAS GENETICOS EN NEUROPEDIATRIA

Se considera actualmente que la mayor parte
de las enfermedades neurolégicas de la nifiez tiene
una etilogia genética, que es importante
determinar, y que se puede clasificar en algunas
de las siguientes categorias: (1) alteraciéon
cromosémica; (2) mutacién génica (entre las que
tienen papel preponderante, los errores
congénitos del metabolismo); (3) determinacion
multifactorial y (4) la llamada herencia atipica o
no tradicional.

En los ultimos afios el diagnéstico de las
enfermedades neurogenéticas ha ido evolucio-
nando desde el puramente clinico, a la posibilidad
de hacer un examen cromosémico cada vez mas
detallado, y luego a la de acceder directamente
al gen.

Este acceso a la posibilidad de estudiar y
"manipular” el ADN es una verdadera revolucion
que estd refinando nuestros conceptos y
clasificacion de las enfermedades neuroldgicas,
tendiendo a definir cada unas de ellas mds en
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funcién del genotipo que del fenotipo, y
permitiendo un conocimiento mds profundo de

- lafisiopatologia de cada entidad nosoldgica. Los

beneficios de estos adelantos son obvios: En
primer lugar, el conocer el defecto genético
causante permite un prondstico mds preciso. En
segundo lugar, es el primer paso para plantear
una posible terapia génica que iria alaraiz de la
enfermedad, posibilidad que actualmente es muy
restringida, pero que constituye la mayor
esperanza para el futuro. En tercer lugar, un
diagnéstico exacto, sienta las bases para la
prevencién, cuyo punto de partida es el consejo
o asesoria genética.

El neuropediatra y el genetista, en estrecha
colaboracion, estdn obligados a utilizar todos los
recursos disponibles para obtener el diagndstico
mds exacto posible en cada uno de sus pacientes,
lo que redundaré en un pronéstico mas preciso,
en una conducta terapéutica mas efectivay en el
adecuado consejo genético a la familia.



NEUROCISTICERCOSIS EN NINOS

Pocas series de niflos con Neurocisti-
cercosis han sido reportadas y los nifios menores
de 5 afos de edad representan casi 2 a 3 % de
casos en grandes series en la literatura.

Esta enfermedad parasitaria ampliamente
extendida en el mundo, tiene una alta prevalencia
en Latinodmerica, Africa y paises asidticos.
Usualmente es transmitida en alimentos conta-
minados y por el ciclo ano-mano-boca.

El pleomorfismo de la enfermedad depende
de lalocalizacion y niimero de quistes, del estado
biolégico del pardsito y de la respuesta inmu-
nolégica del huésped.

La mayoria de nifios con Neurocisticercosis
se presentan con crisis convulsivas como
manifestacion de inicio, estas pueden ser focales
o generalizadas, la cefalea, hipertension
endocraneana y meningoencefalitis también fueron
observadas. Algunas series dan un predominio
de la enfermedad en el sexo femenino en una
relacion de 2 a 1, hallazgo encontrado también
en adultos, proponiéndose un factor endocrino
para esta diferencia. Dentro del grupo pediatrico
los casos se incrementan con la edad.

Se han propuesto clasificaciones tomando
en consideracion la localizacion de los quistes, el
estado biologico del parasito y el cuadro clinico.
La forma parenquimal de quiste tinico es la mas
frecuente en ninos.

El diacnoéstico debe ser confirmado con
estudios de laboratorio y de neuroimdgenes. El
estudio de L.C.R. es inespecifico, puede mostrar
pleocitosis linfocitaria y eosinofilica. El inmunoblot
es la prueba inmunolégica de eleccion, es 100%
especificay tiene una sensibilidad superior a otra
prueba, es mucho mads sensible en muestras de
suero que en L.C.R..

Elexamen de heces para investigar huevos
y pardsitos es extremadamente importante, no
solo para el paciente sino también para identificar
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portadores y permitir la prevencion.

El estudio de neuroimdgenes ya sea por
tomografia o resonancia proporciona valiosa
informacién. En general la TAC y RMN son
equivalentes para detectar quistes o granulomas
de la forma parenquimal, son casi equivalentes
para la forma subaracnoidea de localizacion
supratentorial, en contraste para la localizacion
infratentorial, la forma intraventricular y espinal
laRMN es generalmente superior.

El abordaje terapéutico debe ser
individualizado en cada paciente. La decision de la
terapia cisticida especifica depende del niimero de
quistes, si éstos son viables y su localizacion. Se
benefician del tratamiento nifios que tienen quistes
multiples, viables, aquellos que tienen meningitis
aguda o evidencia de hipertensién endocraneana.
Las drogas usadas incluyen albendazol y
praziquantel. El albendazol parece ser muy supe-
rior en términos de resolucion del quiste y mejoria
clinica, y en nuestro medio agregamos otra ventaja
que es su bajo costo. El uso de dexametasona es
titil como terapia adjunta para disminuir la respuesta
inflamatoria producida por la destruccién del
parésito. La medicacién anticonvulsivante debe ser
dada en forma concomitante y la suspension de €sta
dependerd de la evolucion. Se recomienda
seguimiento y controles por imagenes seriados.

En el servicio de Neuropediatria del
Instituto de Ciencias Neuroldgicas se resgistraron
21 casos de Neurocisticercosis entre los afios 89
y 95. La mayoria de nifios debutaron con crisis
convulsivas, hubo predominio de sexo masculino
y el mayor porcentaje de casos estuvieron entre
los 9y 16 afios. El diagndstico fue confirmado
por estudio tomogrifico y/o resonancia magnética
y Western Blot en suero y L.C.R. La forma clinica
mas frecuente fue la parenquimatosa como quiste
tinico, s6lo un caso tuvo dilatacion ventricular.
Cuando fue necesario dar tratamiento se uso el
albendazol asociado a dexametasona.



CONTROVERSIAS €N €L MANEJO DE MENINGITIS
BACTERIANA AGUDA

1. USO DE ESTEROIDES EN MEC
BACTERIANA AGUDA.

Los agentes anti-inflamatorios sobre todo
la Dexametasona, luego de muchos estudios ha
probado ser eficaz en nifios bloqueando la
respuesta inmune, previniendo la conversion de
dcido araquidoénico en prostaglandinas por
inhibicién de la actividad de la ciclooxigenasa. El
efecto no ha sido demostrado en neonatos ni en
adultos y es eficaz sobretodo en caso de
infeccién por hemophilus y por neumococo.
Ultimamente se postula dosis menores y menores
tiempos para su uso.

2. TERAPIA ANTIBIOTICA, TIEMPO,
MEDICAMENTO DE ELECCION,
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VALOR DEL USO DE LA VIiA ORAL.

La terapia a emplearse debe ser precoz y
de efecto bactericida. La eleccién inicial del ATB
debe ser de acuerdo a edad y resultados del LCR.
Debe considerarse modificacion de terapia con
germen aislado. Tiempo minimo debe ser de 10
dias. El uso de la via oral debe limitarse a
pacientes con evolucién francamente favorable.

3. INDICACION DE IMAGENES.

Debe solicitarse en todo paciente en quien
se sospeche complicacion inmediata tal como:
vasculitis, coleccién subdural, edema cerebral,
hidrocefalia, absceso. La decisién quirtrgica
dependera de lo encontrado y del estado del
paciente.



LAS EVALUACIONES DEL DESARROLLO ¥ DEL FUNCIONAMIENTO
PSICOLOGICO €N LA PRIMERA INFANCIA: APORTES DE LA
PRIDOSIQUIATRIA AL EXAMEN NEUROPEDIATRICO.

Actualmente una colaboracién pluri-
disciplinaria, sobre todo entre la Paidosiquiatria y
la Neuropediatria, por ejemplo en los exdmenes
clinicos, es muy importante. Vemos que un
seguimiento del desarrollo del nifio puede hacerse,
ademds de ver la integridad neuroanatémica y
neurofisioldgica, observando la utilizacién funcional
cualitativa a nivel de las capacidades y compe-
tencias en las interacciones y las comunicaciones
con su entorno, sobre todo familiar.

Las escalas o pruebas de desarrollo utilizadas
en psicologia infantil, especialmente en la primera
infancia, son variadas pero podriamos mencionar
las siguientes:

*  Las escalas derivadas de los trabajos
iniciales de Gesell:

— Las escalas de Bayley sobre el
Desarrollo del Nifio, utilizado principalmente en
los paises anglo-sajones. Estd compuesta de la
escala mental, la escala psicomotora y la
observacion de la conducta del lactante.

Se utiliza en los nifios de 2 a 30 meses de
edad.

— El test de Brunet y Lezine, conocido
en los paises francofilos. Evalia 4 sectores del
desarrollo: motor y postural, verbal, la adaptacién
y la conducta en relacién a los objetos y las
relaciones interpersonales. Sus resultados se
expresan en Cociente del Desarrollo Global. Se
aplica en nifios de 1 a 30 meses de edad.
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*  Las escalas piagetianas, evaluando el
desarrollo cognoscitivo:

-Test de Uzgiris y Hunt
-Test de Casati y Lezine

Ambas tienen una cierta similitud, siendo
la segunda utilizada en los paises de habla
francesa. Ellas tratan de situarse en la jerarquia
de los sectores de desarrollo cognoscitivo
sensoriomotor. Se utiliza en los primeros 24
meses de edad.

*  La escala de Brazelton sobre la Eva-
luacion de la Conducta Neonatal:

Realizada por el Profesor Brazelton,
pediatra-neonatélogo y paidopsiquiatra, para
evaluar los bebés en los primeros 28 dias luego
del nacimiento. Esencialmente hay un aspecto
neuroldgico pero se insiste en la observancion
de la conducta y las interacciones.

*  Las evaluaciones del desarrollo de los
afectos y de los esquemas de interac-
cion: Diferentes categorias de afectos
pueden identificarse tempranamente
en los lactantes.

— El Sistema de Observacion de
Greenspan y Lieberman.

— La Evaluacion relacional temprana
padres-niiio, etc.



LA BIOPSIA MUSCULAR €N NINOS

La biopsia muscular es un procedimiento -

relativamente simple tanto en nifios como en adultos.
Sin embargo, al desconocerse algunos datos y
procedimientos como sitio de donde se obtuvo el
fragmento muscular, edad y sexo del paciente, por
ejemplo, se malinterpretan hallazgos y se deja de
obtener datos de importancia para el diagnéstico.
Lo mismo puede ocurrir al estudiar una biopsia de
musculo contraido o mal orientado o perderse ma-
terial por no realizar las técnicas adecuadas. En nifios
esto es mas dafiino pues al demorar mds tiempo se
deja de realizar procedimientos de rehabilitacion,
tratamiento o consejo genético que debieron
realizarse precozmente.

Sea por el método cerrado utilizando agujas
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especiales o abierto con escision quirtirgica, el
musculo elegido para la biopsia debe ser el que
presente sintomatologia clinica de debilidad, do-
lor espontdneo o'al ejercicio, o manifestaciones
electrofisiolégicas o de laboratorio, especialmente
enzimas séricas. El musculo elegido no debe estar
muy atréfico o haber tenido trauma accidental o
quirurgico previo. En estas circunstancias se
seguiran procedimientos adecuados de extraccion,
manipulacién, fijacion, coloracion, etc., sea para
microscopia optica o electrénica. Se revisardn
estas condiciones y los mejores métodos de
estudio de la biopsia muscular para tipos de fibras,
estado de miofibrillas, proceso de oxidacién-
reduccion, estado de las mitocondrias, etc.



RETARDO MENTAL ¥ DISMORFOLOGIRA:

Ladismorfologia es el término acufiado por
David Smith para el estudio de las malfor-
maciones congénitas en el ser humano.

De cerca de 5,000 cuadros dismérficos
conocidos un 30% cursa con retardo mental.
Muchas veces en la consulta genética nos
encontramos con nifios con retardo mental que
han sido estudiados exhaustivamente (EEG, TAC,
Resonancia Magnética), en busca de una pro-
bable causa, sin lograrlo. Al evaluarlos podemos
reconocer cuadros dismérficos conocidos en los
que el retardo constituye parte de la historia natu-
ral de la enfermedad.

Para el reconocimiento de estos cuadros una
adecuada historia clinica es indispensable: los
antecedentes familiares, la historia de la gestacién,
el parto, el desarrollo psicomotor, el estado de
salud seguido de un examen clinico minucioso que
permita detectar anomalias mayores y menores.
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El aforismo que dice que la presencia de 2
malformaciones menores y una mayor o 3
malformaciones menores significan la presencia
de retardo mental hasta que no se demuestre lo
contrario es cierto en muchos casos. Existen
cuadros con miltiples anomalias como el
Sindrome de Goldenhar, Sindrome Treacher
Collins que no presentan retardo mental a pesar
de tener malformaciones visibles sin que ello
niegue lo anterior.

Para el adecuado diagnéstico, integramos
nuestros conocimientos, con la literatura
pertinente y los exdmenes auxiliares (cariotipo,
Rayos X, bioquimicos, génicos, DNA). La
identificacion lo mds precisa posible de cuadros
que presentan retardo mental es importante para
evitar gastos innecesarios para el pronéstico, el
conocimiento de la historia natural de la
enfermedad y para un adecuado consejo genético
familiar.



