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XXXIII Jornadas del Hospital de Nifios “Ricardo Gutiérrez”, XIII Jornadas de En-
fermeria — Parte 3

XXXIIT Conference of the "Ricardo Gutiérrez” Children's Hospital, XIII Nursing Conference -
Part 3

Edicion: Silvia Baleani?, Mdnica Garcia Barthe®, Maria del Pilar Arias Lopez*

La semana del 14 al 18 de octubre de 2024 se realizaron las XXXIII Jornadas del Hos-
pital de Nifos Ricardo Gutiérrez y XIII Jornadas de Enfermeria. En el marco de las jornadas se
presentaron mas de 160 trabajos libres en forma de posters y comunicaciones orales. También
se postularon cinco trabajos para premio, que fueron evaluados por el jurado compuesto por
los Dres. Alicia Fayad, Jaime Altcheh, Ariel Cheistwer y Ezequiel Monteverde.

A continuacion, incluimos la tercera y Ultima parte de los resimenes de los trabajos

presentados:

0-070. Programa de vigilancia activa de infecciones relacionadas a catéteres ve-
nosos centrales en el Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez

Della Latta MP™, Ceccoli C®, Pascual C®), Rossi S®, Procopio A®), Garcia Lombardi M®),
(MServicio de Epidemiologia @ Unidad 9, ®Unidad 5, * Bacteriologia, YOncologia. Hospital de Nifios
Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Argentina

Introduccion y Objetivos: Las infecciones relacionadas a catéter venoso central (CVC) en el ambito
hospitalario, revisten gran importancia por el impacto negativo que presentan. La vigilancia epidemio-
l6gica de estos eventos suele realizarse en areas criticas. El objetivo de este trabajo fue establecer un
diagndstico de situacion de las infecciones relacionadas a catéteres de corta y larga permanencia fuera
de las areas criticas en el Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez (HNRG) y elaborar estrategias de preven-
cion. Métodos: Se conformd una comision de CVC. Se determind como poblacion objetivo a todos los
pacientes internados fuera de areas criticas, con diagndstico de infeccion relacionada a CVC, entre
septiembre 2022 y diciembre 2023. Se utilizaron indicadores adaptados de las definiciones del Programa
Nacional de Vigilancia de Infecciones Hospitalarias de Argentina (VIDHA). Se recolectaron y clasificaron
todos los eventos acontecidos en el hospital durante el periodo de estudio. Resultados: Se analizaron
solo los datos de los 12 meses de 2023. Las bacteriemias ocurrieron con mayor frecuencia en nifios
pequefios (mediana 4,6 anos), en catéteres semiimplantables (tasa de infeccion 23,6 %o dias de CVC),
de los cuales el 80% de los episodios eran en inmunocomprometidos. Las infecciones polimicrobianas
ocurrieron en un 33% y predominaron en pacientes con patologias hematoldgicas malignas (53%) y en
neutropénicos (41%). Hubo predominio de cocos gram positivos (72%). El rescate de bacilos gram
negativos alcanzo el 30%. Se compararon las tasas con las de las areas criticas. Se propusieron estra-
tegias de control y prevencion. Conclusiones: Por primera vez el hospital cuenta con tasas de Bacte-
riemias asociadas a CVC (BAC) institucionales. La vigilancia epidemioldgica de BAC fuera de areas criti-
cas resultd extremadamente laboriosa y requiere de personal entrenado abocado exclusivamente a
dicha tarea para que sea fidedigno y sostenible en el tiempo. Si bien se obtuvieron tasas de BAC eleva-
das, se debe tener presente que la comparacién se hizo con areas criticas debido a la falta de datos
estandarizados fuera de dichas areas, a nivel local. La vigilancia epidemioldgica de las BAC realizada en
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todo el hospital permite identificar donde se localizan con mayor frecuencia (tipo de catéter involucrado),
gué pacientes se encuentran mas afectados, cuales microorganismos son los mas frecuentes, para di-
sefar estrategias que permitan prevenirlas. El rescate de bacilos Gram negativos en el 30% de los
episodios, resultdé una situacion de alerta.

0-123. Sindrome de Noonan y otras rasopatias: implementacion del diagnéstico
molecular mediante secuenciacion masiva

Scaglia PA2, Keselman A, Esnaola Azcoiti M2, Izquierdo A2, Villegas F©®, Armando R®), Fernan-
dez MdC®, Sanguineti N®, Braslavsky D@, Arcari A, Bergada 12, Arberas C©®, Rey RA(:2), Ropelato
MG(12),

MUnidad de Medicina Traslacional, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Argentina. ®)Cen-
tro de Investigaciones Endocrinoldgicas "Dr. César Bergada" (CEDIE) CONICET, — FEI — Divisién de
Endocrinologia. Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Argentina. (Seccion Genética Mé-
dica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: Las rasopatias son un grupo de sindromes genéticos causados por ganancia de funcion
de la via de senalizacion de las RAS/MAP Kinasas con caracteristicas clinicas compartidas (talla baja,
cardiopatia, anomalias genitales, riesgo aumentado de cancer). Existen al menos 20 genes involucrados
y 10 fenotipos diferentes, siendo el Sindrome de Noonan por alteracion en PTPN11 el mas frecuente. El
diagndstico etioldgico de certeza permite optimizar el seguimiento, el tratamiento'y realizar un adecuado
asesoramiento genético familiar. Objetivos: Implementar el diagndstico molecular para pacientes con
sospecha de Sindrome de Noonan y otras rasopatias por secuenciacion masiva (NGS) utilizando un
panel de genes de disefio propio. Materiales y métodos: Se disefié un panel de genes para el diag-
nostico de patologias pediatricas por NGS que incluyd 23 genes con evidencia alta o0 moderada de
asociacion con rasopatias en base a la bibliografia disponible. Se empled un secuenciador NextSeq500
(Illumina,Inc). Las variantes genéticas priorizadas se clasificaron segun criterios del Colegio Americano
de Genética Médica y Gendmica (ACMG) siguiendo las recomendaciones del panel de expertos en raso-
patias del Clinical Genome Resource (Clingen). Se utilizd secuenciacién Sanger para confirmar las va-
riantes priorizadas y extender el estudio a los familiares directos. Se incluyeron 33 casos indices 20
nifios, 13 nifias; edad mediana 8.9 afos, rango 0.2 a 19.3) y 42 familiares, evaluados de manera con-
junta por especialistas en endocrinologia pediatrica y genética clinica. Resultados: Se hallaron 24 va-
riantes patogénicas o probablemente patogénicas diferentes en heterocigosis en 27/33 pacientes
(81.8%, casos positivos), siendo el 78% de los casos de novo. Un caso presentd una variante de signi-
ficado incierto (no concluyente). El estudio de segregacion permitié detectar 7 familiares heterocigotos.
Las variantes (2 frameshifts, 1 splicing, 22 missense; solo 1 novel) se distribuyeron en 11/23 genes:
PTPN11 (n=12), NF1 (n=6), MAP2K1 (n=2) y CBL, HRAS, KRAS, LZTR1, RAF1, RIT1, SHOC2, SOS1
(n=1 en cada uno). Conclusiones: los resultados obtenidos coinciden con la bibliografia, siendo
PTPN11 el gen mas frecuentemente afectado (42% de los casos, 10 variantes diferentes). Sin embargo,
teniendo en cuenta la alta heterogeneidad génica y alélica, sumada al solapamiento fenotipico que
presentan los pacientes, la secuenciaciéon masiva es la opcion mas eficaz para el estudio de las rasopa-
tias.

0-125. Coexistencia de variantes hotspot de ganancia de funcion y variantes nove-
les en FGFR3 en pacientes con talla baja desproporcionada

Scaglia PA®?, Braslavsky D®, Brunello F®, Esnaola Azcoiti M2, Izquierdo A", Correa Brito L), Ar-
mando R®W, Villegas F®, Fernandez MdC®, Cassinelli H®), Keselman A, Sanguineti N), Arberas C®),
Bergada IV, Rey R, Ropelato MG(2),
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(MCentro de Investigaciones Endocrinoldgicas "Dr. César Bergadd" (CEDIE) CONICET, — FEI — Division
de Endocrinologia. Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Argentina. @ Unidad de Medicina
Traslacional, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Argentina. ) Instituto de Quimica Bio-
l6gica de la Facultad de Ciencias Exactas y Naturales (IQUIBICEN), CONICET, Universidad de Buenos
Aires. Buenos Aires, Argentina. ) Seccion Genética Médica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos
Aires, Argentina.

Introduccion: El gen FGFR3 codifica para un receptor tirosina-kinasa involucrado en la regulacion del
crecimiento. La presencia de variantes génicas que provocan ganancia de funcion (GOF) del receptor
se asocia con diversas displasias esqueléticas. Objetivo: Reportar los hallazgos moleculares y analizar
la correlacion genotipo-fenotipo en pacientes que presentan variantes en FGFR3. Materiales y méto-
dos: Se utilizd secuenciacién masiva (NGS) para el estudio de 4 pacientes con talla baja (TB) despro-
porcionada (3 varones, 1 nifia). Las variantes priorizadas se clasificaron segun criterios del Colegio
Americano de Genética Médica y Gendmica (ACMG), siguiendo las recomendaciones de Clinical Genome
Resource (ClinGen). Se utilizd el programa FoldX para el analisis termodinamico de las variantes. (se-
cuencias de referencia: NM_000142.5, NP_000133.1). Resultados: Todos los pacientes presentaron
desproporcion corporal y macrocefalia. El espectro fenotipico incluyd TB con anomalias esqueléticas
leves, hipocondroplasia tipica e hipocondroplasia con acantosis nigricans severa. Dos pacientes con TB
familiar heredaron las variantes de un progenitor afectado, 2 casos fueron de novo. Se detectaron 4
variantes patogénicas GOF ya reportadas (hotspot) en FGFR3: ¢.1950G>C (K650N), c.1950G>T
(K650N), c.1948A>C (K650Q) y ¢.749C>G (P250R). En 3 casos se detectd una variante adicional de
significado incierto: T651S, D709G, G268D. El analisis termodinamico sélo predijo un impacto relevante
para G268D: disrupcion de un turn en un dominio Immunoglobulina I-Set que resulta ser desestabili-
zante de la estructura de la proteina. La coexistencia de P250R, que aumenta la afinidad del receptor
por su ligando (GOF), y G268D que se predice de pérdida de funcion (LOF), podria explicar la ausencia
de las caracteristicas fenotipicas clasicas del sindrome de Muenke previamente reportadas en portadores
de la variante P250R. Las caracteristicas clinicas y los hallazgos radioldgicos variaron significativamente
inclusive entre los 3 casos que presentan variantes en el mismo codon hotspot 650. Conclusiones: El
estudio de NGS permitié alcanzar el diagnostico etioldgico de los pacientes con TB. La identificacion de
2 variantes en FGFR3 en 3 pacientes destaca la importancia de estudiar no sélo los codones hotspots
asociados con los fenotipos clasicos sino el gen completo para comprender el espectro de desérdenes
asociados a FGFR3. Se requerira realizar estudios funcionales para dilucidar y comprender el impacto
de las variantes noveles, particularmente la combinacién [P250R; G268D].

Tabla: Caracteristicas de los casos y las variantes genéticas detectadas en FGFR3

Caso (sexo, edad) | Caso | (M, 7a4m) Caso Il (M, 13a2m) Caso Il (F, 4a) Caso IV (M, 9a)
Variante €.1950G>C €.1950G>T c.1951A>T €.1948A>C €.2126A>G c.749C>G c.803G>A
p.{KE50N) p.{KE50N) p.(T6515) p.K650Q p.D703G p.{P250R) p.(6G268D)
Exo
EE S 14718 14718 14/18 14/18 16/18 7/18 7/18
totales
TK, Loop de TK, Loop de TK, Loop de TK, Loop de - -
Dominio proteico ivacion ivacion ivacidn ivacién  [TKII (Intracelular) € 8
(Extracelular) (Extracelular)
(Intracelular} (Intracelular] | (Intracelular) | (Intracelular}
Genotipo Heterocigota Heterocigota | Heterocigota Heterocigota Heterocigota Heterocigota Heterocigota
AD, Materna, |AD, Materna, AD, Paterna, | AD, Paterna,
Herencia AD, de novo 2 hermanos 2 hermanos AD, de novo AD, Paterna 1 hermano 1 hermano
afectados afectados afectado afectado
h -
recuencia 1/730337, 1/730350,  |1/121735, 12 1/85576,
poblacional N Ausente Ausente N N _ Ausente
2 heterocigotas 2 heterocigotas | heterocigotas | 17 heterocigotas
(GnomAD v4.1)
Reportada (id
N VCV000016347.12|VCV000016346.5 Novel VCV000016348.16 | VCV001680124.4 |VCV000016340.109 Novel
ClinVar) / novel
Ensayos
N GOF GOF = GOF = GOF
funcionales
Faldx Sin impacto ] Sin impacto ] Disrupcidn
relevante relevante dominio Ig
(et Patogénica Patogénica vus Patogénica vus Patogénica vUS
ACMG/AMP
Fenotine Hipocondroplasia Talla baja Hipocondraplasia con Displasia esquelética leve
P clésica desproporcionada familiar acantosis nigricans (no Sme. Muenke])

TK: dominio tirosina kinasa. TK II: daminio TK I1. Igli: Dominio Inmunoglobulina 11l
GnomAD v4.1: Base de datos de frecuencias poblacionales. https://gnomad.broadinstitute. org/
ClinVar: Base de datos de variantes. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/
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0-027. Vigilancia epidemioldgica de virus dengue: deteccion molecular durante el
brote 2024 en el Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez

Alexay S®, Demesa R®, Martinez Y\, Zacarias K, Turchiaro C®, Jacquez O®, Acevedo ME, Alvarez
Lopez MCO), Mistchenko A(2),

() Laboratorio de Virologia, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Auténoma de Buenos Aires,
Argentina. @ Comision de Investigaciones Cientificas (CIC), Provincia de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion y objetivos: En Argentina, el virus dengue (DENV) representa un desafio significativo
para la salud publica. Se transmite por mosquitos del género Aedes y se clasifica en cuatro serotipos
(DENV 1 a 4). En cuanto al diagndstico, se define como caso confirmado a todo paciente sospechoso
con PCR/antigeno NS1 positivo. El objetivo de este trabajo es describir los resultados moleculares ob-
tenidos en nuestro laboratorio en el brote del afio 2024, que constituy6 el de mayor magnitud hasta el
momento. Materiales y métodos: Se procesaron 6675 sueros correspondientes a pacientes, tanto
pediatricos como adultos, con sospecha de infeccion aguda por DENV. Para la deteccion viral se utilizo
una estrategia combinada de RT-gPCR Trioplex (CDC) para screening simultadneo de DENV-Zika-Chikun-
gunya y RT-gPCR multiplex (CDC) para la serotipificacién. Resultados: De las 6675 muestras procesa-
das, 2505 (38%) correspondieron a pacientes del Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, mientras que
4170 (62%) constituyeron derivaciones que fueron procesadas como parte de nuestro rol de Laboratorio
de Referencia para Ciudad Auténoma de Buenos Aires. Del total de casos sospechosos, se obtuvieron
3371 detectables para DENV (50,5 %) con un predominio de DENV-2 (58%), seguido de DENV-1 (41%).
Adicionalmente se detectaron 16 casos de DENV-3 y 2 casos de DENV-4, los cuales correspondieron a
pacientes con antecedente de viaje. En comparacién con el brote 2023, se observd un aumento signifi-
cativo de muestras procesadas, como asi también de casos positivos. Por otro lado, la duracion del
brote 2024 se extendid entre las semanas epidemioldgicas 40 (2023) y 22 (2024), dando inicio 14
semanas antes que el afio previo y finalizando aproximadamente en la misma fecha. Paralelamente se
evidencio co-circulacion de DENV-1 y DENV-2 en proporciones similares, a diferencia de afios anteriores,
donde existia un marcado predominio a expensas de un solo serotipo. Conclusion: En virtud de la
expansion geografica de las infecciones por DENV en la regidn, se observan modificaciones con relacion
a la duracién de los brotes, que se muestran cada vez mas prolongados y se acompafan por una
disminucion del clasico periodo inter-brote. Esto hace necesario fortalecer los sistemas de vigilancia e
implementar métodos diagndsticos con alta sensibilidad y especificidad, a fin de realizar acciones opor-
tunas de contencion epidemioldgica.

0-032. Abordaje diagnoéstico de la discinesia ciliar primaria en un centro de refe-
rencia de la Argentina: caracteristicas clinicas al momento del diagndstico

Balinotti JE®¥, Medin M®), Lacera Rincon A®M), Scilletta S®), Suarez K™, Maier M®), Esnaola Azcoiti M®3),
Scaglia P®), Ropelato G, Khoury M®, Teper A

(MUnidad 3 Centro Respiratorio, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos Aires
(CABA), Argentina. @ Anatomia Patoldgica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. CABA, Argentina. @
Unidad de Medicina Traslacional, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. CABA, Argentina. ) Hospital Ita-
liano de Buenos Aires. CABA, Argentina.

Introduccion: La Discinesia Ciliar Primaria (DCP) es una enfermedad que se caracteriza por anorma-
lidades en la frecuencia y/ o en la coordinacion del movimiento ciliar. Actualmente, el diagnéstico con-
tinda siendo un desafio dado que no existe una prueba “gold standard”. El objetivo del estudio fue
implementar un programa para el diagndstico de DCP con un algoritmo que combine las distintas prue-
bas diagndsticas disponibles. Poblacion y métodos: Estudio observacional de corte transversal.
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Pacientes con sospecha clinica de DCP atendidos en el Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez entre 2022-
2024. Pruebas diagnésticas: Oxido nitrico nasal, videomicroscopia de alta velocidad y estudio gené-
tico. Se utilizaron dos cuestionarios clinicos de pesquisa de DCP. Resultados: Se evaluaron 86 pacien-
tes derivados por sospecha de DCP: en 30 casos se confirmd el diagndstico, en 41 se descartd y 15
casos permanecen indefinidos por el momento. La mediana de edad al diagndstico fue a los 4 afos en
individuos con situs inversus, mientras que en los que no presentaban defectos de lateralidad fue a los
10 afos. Al momento de la evaluacién practicamente todos los pacientes presentaron una tomografia
de pulmon patoldgica. Los pacientes con DCP presentaron flujos de 6xido nitrico nasal extremadamente
bajos. La videomicroscopia fue patoldgica en todos los casos con DCP. Los resultados se confirmaron
en una segunda determinacion. El estudio genético se pudo realizar en 18 pacientes. El 96% de los
pacientes con DCP presentaron entre 3 y 4, de los cuatro criterios del cuestionario clinico de pesquisa.
Mas del 90% de los pacientes con DCP presentaron un distrés respiratorio neonatal, rinitis y tos himeda
persistentes y el 59% presentaron trastornos de lateralidad. Conclusién: El diagndstico de DCP es
tardio y todos los pacientes presentan alteraciones tomogréficas al momento del mismo. Los sujetos
con DCP suelen manifestar caracteristicas clinicas tipicas. Es necesario la difusion e implementacion de
cuestionarios de pesquisa para identificar de manera precoz a individuos con alta probabilidad de pre-
sentar DCP. Proponemos un abordaje diagndstico basado en la determinacion del dxido nitrico nasal y
la evaluacion de la frecuencia y patréon de movimiento ciliar, utilizando el estudio genético en aquellos
casos dudosos o indefinidos.

0-035. Esclerodermia sistémica juvenil (ESj): experiencia en un centro de tercer
nivel

Ojeda Silva AY, Meiorin S®, Barzola ML®), Galindo S®@, Espada G™.
(MReumatologia Infantil, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autdnoma de Buenos Aires, Ar-
gentina. ® Reumatologia Infantil, Hospital del Nifio Jests. Tucuman, Argentina.

Introduccion: La esclerodermia sistémica es una enfermedad autoinmune caracterizada por una triada
de inflamacion, fibrosis y compromiso vascular con impacto en diferentes érganos. Enfermedad poco
prevalente en la infancia, de curso crénico y progresivo, asociada con significativo retraso al diagndstico
(Dx) y consecuente riesgo de morbimortalidad. Objetivo: 1. Describir caracteristicas clinico-seroldgicas,
terapéuticas y evolutivas de una cohorte de pacientes con Esj. 2. Comparar subgrupos de pacientes del
Colegio Americano de Genética Médica y Gendmica segun subtipos limitada y difusa. Métodos: Estudio
descriptivo retrospectivo. Se incluyeron pacientes con Diagnostico de ESj <16 afios, seguidos durante
el periodo 2000-2022. Se analizaron datos demograficos, clinicos, estudios complementarios y terapéu-
ticos. Analisis estadistico: Descriptivo. Chi2. T-Test. (SPSS 2019). Resultados: Se incluyeron 12 pa-
cientes, todas mujeres, con mediana de edad al inicio de sintomas 10,5 afios (Rango intercuartilo 7,65-
13,78). Los motivos de derivacion mas frecuentes: fendmeno de Raynaud en 11 pacientes (92%) y
compromiso cutaneo en 9 (75%). Siete nifias clasificadas como formas difusas y el resto limitadas, la
edad al debut fue significativamente menor en el primer grupo (8.8 afios vs 13.8 afios, p 0.01), no se
hallaron otras diferencias. La videocapilaroscopia fue patoldgica en 83% (n: 10 pacientes) con preva-
lencia de patron SD activo. Se observd patrén restrictivo leve en la espirometria e imagenes patoldgicas
(vidrio esmerilado y bullas subpleurales) en 7 (58%) y 4 pacientes (33%), respectivamente. El 50% de
la cohorte presentd disfagia, con motilidad esofagica enlentecida (por videodeglucion) y presencia de
esofagitis-gastritis (por video endoscopia digestiva alta). Todos los pacientes presentaron FAN en titulos
altos (promedio 1:2560, patron nucleolar en 50%), Scl-70 en 4 pacientes, ningun anticuerpo anticen-
tromero. El tratamiento incluy6 corticoides sistémicos, drogas inmunosupresoras (metotrexate y mico-
fenolato mofetil) para afectacién cutanea y musculoesquelética y 5 pacientes recibieron ciclofosfamida
por neumonitis intersticial. La nifedipina fue el farmaco vasodilatador mas utilizado. Una paciente fallecio
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debido a fibrosis pulmonar y arritmias. Conclusion: En nuestra cohorte de pacientes con esclerodermia
sistémica, el fendmeno de Raynaud fue el motivo de consulta y la manifestacion clinica mas frecuente.
Siete pacientes presentaron compromiso respiratorio y la mitad gastrointestinales. El subtipo difuso se
presento en nifias mas pequefias. Se detectd Scl 70 en 4 pacientes. Una paciente fallecié por compro-
miso cardiopulmonar severo.

0-038. Desarrollo de la plataforma web Locatorapps para impulsar la transforma-
cion digital en laboratorios del sector publico o académico

Raffo D)
() CEDIE, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autéonoma de Buenos Aires, Argentina.

La implementacion de herramientas informaticas en centros de investigacion es cada vez mas necesaria.
Sin embargo, estas tecnologias no suelen ser accesibles para interesados del sector publico o acadé-
mico. Con el objetivo de abordar esta problematica, desarrollamos la plataforma web www.locato-
rapps.com conteniendo herramientas digitales accesibles para promover la transformacion digital de
centros de investigacion del sector académico o publico. Utilizando Python como lenguaje de progra-
macion se crearon tres aplicaciones distintas para diferentes areas de trabajo. La aplicacién Locator
permite gestionar colecciones de muestras o reactivos y trazar la ubicacion y almacenar hasta 50 cam-
pos conteniendo fechas, niUmeros, caracteres o caracteres encriptados para datos sensibles de cada
muestra. También permite filtrar por la informacion de cualquiera de sus campos y realizar compara-
ciones estadisticas, correlaciones, y graficos de las variables numéricas agrupando o filtrando por las
variables categoricas. La aplicacion Sample Manager permite crear bases de datos diversas ofreciendo
100 campos para almacenar datos de muestras, pacientes, estudios, etc.; presenta herramientas simi-
lares para el filtrado y analisis de datos. La aplicacion Sensor se comunica con dispositivos ubicados en
equipos criticos de laboratorio permitiendo generar registros de temperaturas que se pueden visualizar
en graficos y tablas y gestion de alarmas a usuarios. Las aplicaciones son multiusuario, accesibles desde
cualquier dispositivo con internet con sistemas de permisos por usuario asignados por el administrador
para ver o modificar los datos almacenados. Esto permite generar bases de datos colaborativas entre
diferentes equipos con roles especificos, sumamente importante para la divisidon del trabajo y manejo
de informacion sensible. Ademas, cuentan con historial de cambios realizados con fechas y usuario
responsable y copias de respaldo periddicas de la informacion. Nuestra plataforma ha sido implemen-
tada y testeada exitosamente en nuestro laboratorio. Se han creado cuentas para gestionar una sero-
teca del servicio y varias colecciones de muestras de grupos de investigacion, para inventarios de reac-
tivos de biologia molecular y el monitoreo de freezers, heladeras e incubadoras de células demostrando
ser flexible para cubrir las diferentes necesidades de los laboratorios. Por lo anterior concluimos que la
plataforma puede ser una buena opcién para laboratorios que deseen comenzar el proceso de transfor-
macion digital.

0-039. Anomalias del desarrollo sexual y etiologia genética: eficacia diagnodstica
desde un enfoque interdisciplinario

Correa Brito LM, Lopez Dacal J, Casali B2, Fernandez MdC®), Arcari AJ®V), Ropelato MG(?), Grinspon
RPM, Rey RA(24

(M Centro de Investigaciones Endocrinoldgicas Dr. César Bergada (CEDIE), Hospital de Nifios Ricardo
Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Argentina. ®Unidad de Medicina Traslacional, Hospital
de Nifos Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina. 3 Seccion Genética Médica,
Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina. ) Departamento de
Biologia Celular, Histologia, Embriologia y Genética, Facultad de Medicina / Universidad de Buenos Aires.
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Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina.

En pacientes con Anomalias del Desarrollo Sexual (DSD), el abordaje de una etiologia genética depende
de un adecuado algoritmo diagndstico, que incluye fenotipificacion profunda, seleccién del estudio ge-
noémico e interpretacion interdisciplinaria de los resultados. La eficacia diagndstica en DSD varia entre
el 30 y el 50% segun distintas estrategias de estudio. El objetivo fue determinar la eficacia diagndstica
de estudios gendémicos en pacientes con DSD evaluados por un equipo interdisciplinario de genémica
clinica del Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Se realiz un estudio transversal en pacientes con DSD
46,XY 0 46,XX entre 2004 y 2023, excluyendo aquellos con hiperplasia suprarrenal congénita por defi-
ciencia de 21-hidroxilasa. Los pacientes y sus padres dieron su consentimiento informado. Se realizaron
estudios de Array-CGH y secuenciacion de panel customizado de 52 genes para DSD (Twist) y de exoma
completo (WES). Los datos de secuenciacién se procesaron con un pipeline bioinformatico propio, y la
prediccion de variantes del nimero de copias (CNVs) se realizé usando DECoN. Las variantes priorizadas
se clasificaron utilizando las guias de Colegio Americano de Genética Médica y Gendmica (ACMG) y la
Asociacion de Patologia Molecular (AMP) y recomendaciones de Clinical Genome Resource (ClinGen).
Encontramos variantes causales en 6 de 12 pacientes con DSD 46,XY debido a defectos en la sintesis
(POR, HSD17B3 y SRD5A2, un caso por cada gen) y accion (AR, 3 casos) de los androgenos. En 14
pacientes con DSD 46,XY disgenético, se detectaron 5 variantes en genes causales (2 en NR5A1 y 1 en
DHX37, MYRF, WT1) y 2 CNVs (delecién de 2,7 Mb en 3g26.3-q27.2 y trisomia parcial del cromosoma
9). No se encontraron variantes causales en 3 pacientes con DSD ovotesticular 46,XX SRY-negativo.
Globalmente, se obtuvo una eficacia diagnostica del 45% (13 casos positivos de 29). El algoritmo diag-
nostico fue exitoso en identificar una etiologia genética en aproximadamente la mitad de los pacientes
con DSD evaluados por un equipo interdisciplinario. Avances en el conocimiento de los genes asociados
con la diferenciacion sexual y mejoras en las estrategias de filtrado y priorizacion de variantes de datos
de secuenciacion probablemente mejoren la eficacia diagndstica, especialmente en casos con disgenesia
gonadal. El diagndstico etioldgico sigue siendo un desafio en pacientes con DSD 46,XX SRY-negativo y
no HSC.

0-044. Efecto de la exposicion a bajas dosis de glifosato en etapa juvenil en el
desarrollo y crecimiento de los huesos largos

Martin AY), Fernandez MC®, Cruz ME®, Zeni S, Pennisi P,

(M Centro de Investigaciones Endocrinoldgicas Dr. César Bergada, Division de Endocrinologia, Hospital
de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Argentina. @ Instituto de inmunologia, genética y metabo-
lismo, Universidad de Buenos Aires, Hospital de Clinicas Gral. José de San Martin. Buenos Aires, Argen-
tina.

Introduccion: El glifosato es un herbicida que se utiliza en agricultura en el control de las malezas. Si
bien la toxicidad aguda del glifosato es reconocida, los efectos cronicos a bajas dosis del herbicida han
generado controversia. Particularmente, se desconoce su capacidad de actuar como disruptor endocrino
afectando el crecimiento longitudinal durante el desarrollo posnatal. Objetivo: Analizar el impacto de
la exposicion a dosis bajas de glifosato en etapas tempranas del desarrollo posnatal sobre el crecimiento
longitudinal y el desarrollo de los huesos largos, evaluando los posibles mecanismos de toxicidad sobre
este sistema. Métodos: Ratas Spraguey Dawley hembras (8/16) y machos (8/16) fueron tratados del
dia 30 al 70 diariamente con dosis de referencia de glifosato segin EPA (1 mg/kg/dia). Al dia 71 se
colect6 sangre, las tibias (patas traseras) para analisis macroscopico, microscopico y transcriptomico
(RNA-seq). Células Sa0S-2 se cultivaron en medio de diferenciaciéon para estudios de deposicién de
matriz y de perfil de expresion a los dias 7,14,21,28 y 35 de cultivo, en presencia o ausencia de dosis
de glifosato (10, 50, 100 ng/ml). Resultados: No se registraron diferencias en el peso corporal, niveles
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de urea, creatinina, GPT, GOT, cortisol, estradiol, testosterona o T3 entre animales controles y tratados
de ambos sexos. El peso y longitud de las tibias fue similar en animales tratados vs los controles. Los
estudios de RNA-seq mostraron que en las hembras no hubo genes diferencialmente expresados bajo
tratamiento con glifosato. En los machos hubo 54 genes diferencialmente expresados en ratas tratadas
respecto de los controles, identificandose 3 grupos de genes relacionados con procesos bioldgicos como
protedlisis, desarmado y organizacion de la matriz extracelular, procesamiento catabdlico del colageno
y diferenciacion de osteoblastos. In vitro, las células Sa0S2 presentaron deposicién de matriz minerali-
zada significativamente disminuida al dia 7 y 14 de cultivo, en presencia de glifosato, sin diferencias en
proliferacion o apoptosis. Conclusion: la exposicion a dosis bajas de glifosato altera la calidad del
hueso en desarrollo en ratas macho en etapa juvenil, probablemente a través de la modificacion de la
deposicidén de matriz en el hueso en desarrollo.

0-045. Toxoplasmosis congénita, estudio de cohorte retrospectivo durante los ul-
timos 15 afios, en un hospital terciario pediatrico de Argentina

Gonzalez NL®), Moroni SM, Moscatelli G, Lascano MF®), Satostegui M®), Ballering G, Warszatska B™),
Altcheh JO,

() parasitologia - Chagas, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Ar-
gentina.

Introduccion: La toxoplasmosis congénita es una enfermedad parasitaria altamente prevalente en
Argentina, provocando una importante morbimortalidad en el feto o recién nacido. Materiales y mé-
todos: Se realizd un estudio de cohorte retrospectivo de pacientes con toxoplasmosis congénita aten-
didos en el servicio de Parasitologia clinica del Hospital de Ninos Ricardo Gutierrez entre 2008 y 2023.
Criterios diagnosticos: IgG positiva a los 7 meses de edad. Pruebas seroldgicas: IgG/IgM especificas
(ELFA Minividas). Tratamiento: Pirimetamina, sulfadiazina, acido folinico y meprednisona para afecta-
cion ocular. Resultados: Entre 2008-2023 se incluyeron 125 nifios (68 mujeres, 57 hombres) con
toxoplasmosis congénita. Mediana de edad: 3 meses. 88 (70%) eran sintomaticos, con afectacion ocular
87 (98%), sistema nervioso central 83 (94%), ictericia 12 (13%), esplenomegalia 10 (11%), hepato-
megalia 12 (13%), y otros sintomas menos comunes (hepatitis y trombocitopenia). A pesar de que a la
mayoria de las mujeres embarazadas (84%) se les realiz6 al menos una serologia de toxoplasmosis, el
screening fue inadecuado. So6lo 22 (20%) recibieron el tratamiento adecuado. Serologia: La IgM reactiva
especifica fue reactiva en 87 (69%) lactantes al diagndstico. El tratamiento se inicié desde el diagndstico
hasta los 12 meses de edad. En 44 pacientes (35%) se observaron eventos adversos, en particular
neutropenia. Una vez finalizado el tratamiento, 6 pacientes (4%) experimentaron reactivacion ocular.
Conclusiones: Observamos una alta morbilidad de una infeccién prevenible con tratamiento adecuado
durante la gestacién. Mejorar las medidas de screening y control durante el embarazo para la deteccion
precoz y el tratamiento de la infeccion aguda es vital para reducir su impacto.

0-003. Diagndstico molecular de trastornos relacionados con la fenilalanina hidro-
xilasa (PAH) en un hospital publico de la Ciudad de Buenos Aires

Esnaola Azcoiti M2, Enacan R®, Scaglia PA(?, Izquierdo A2, Riesco AS(2, Rey R, Chiesa A®,
Ropelato MG,

(MCentro de Investigaciones Endocrinoldgicas “Dr. César Bergada” (CEDIE), CONICET, — FEI — Division
de Endocrinologia, Hospital de Nifos Dr. Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires (CABA),
Argentina. @ Unidad de Medicina Traslacional, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. CABA, Argentina.

Introduccion: La hiperfenilalaninemia (HFA) se debe fundamentalmente a variantes deletéreas
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bialélicas en el gen PAH que codifica para la fenilalanina hidroxilasa (PAH). De no ser tratados a tiempo,
los pacientes pueden desarrollar discapacidad intelectual severa. Existen pacientes que retienen algo
de actividad enzimatica, que pueden tratarse con el cofactor tetrahidrobiopterina llevando una dieta
menos restrictiva y mejorando su calidad de vida. El genotipado es fundamental para predecir fenotipo
metabolico, disefiar una dieta personalizada, y considerar otras opciones de tratamientos posibles. Ob-
jetivos: Implementar una estrategia eficiente para el diagndstico molecular de pacientes con HFA.
Genotipificar nuestra cohorte de pacientes y evaluar relacion genotipo-fenotipo. Materiales y méto-
dos: Pacientes con HFA clasificados en PKU clasico, moderado, leve e HFA segun tolerancia dietaria a
fenilalanina (Guldberg, 1998). Veintidds pacientes se estudiaron por secuenciacién Sanger de los 13
exones de PAH, 6 mediante NGS (exoma clinico TruSightOne (Illumina.Inc) Las variantes halladas
fueron clasificadas de acuerdo con los criterios del Colegio Americano de Medicina Genética y Gendmica
(ACMG), Clinical Genome Resource (ClinGen) y la informacién en BIOPKU. Se segregaron las variantes
halladas en los familiares directos. Las predicciones fenotipicas se calcularon utilizando los allele phe-
notypic values y genotypic phenotype values disefiado por Garbade. Resultados: 28 pacientes (8 mu-
jeres), Xedad: 12 afios, PKU (11 PKU clasico, 7 PKUmoderado, 4 PKU leve y 6 HFA). Todos pudieron
ser genotipificados. Se encontraron 26 variantes, todas previamente reportadas. Las variantes mas fre-
cuentes fueron c¢.1066-11G>A (10:21%), p.V388M(7%), p.R261Q(7 %), p.R158Q (7%) vy
p.R408W(5%). En la Tabla 1 se puede apreciar la distribucién de frecuencia de variantes en los exones
de PAH. Se hallaron 27 genotipos, 7 no reportados. La correlacién genotipo fenotipo fue: 100% para
PKUc, 40% para PKUm y PKUI y 83% para HFA. Conclusién: Pusimos a punto las técnicas de PCR y
Sanger, NGS y MLPA para el diagnodstico molecular de desérdenes de PAH. Establecimos un algoritmo
de estudio eficiente (Figural), con el 90% de los pacientes diagnosticados en el primer paso. El diag-
nostico molecular de certeza nos permitid utilizar algoritmos que relacionan el genotipo con el fenotipo
para predecir actividad enzimatica residual y respuesta al tratamiento con BH4, y trasladar esta infor-
macion al consultorio personalizando el seguimiento, tratamiento y consejo genético a los pacientes y
sus familias.

Figura 1. Algoritmo propuesto para el 6 de pacientes perfenilalani P: patogéni
p: togénica. MLPA: ficacién de Sondas tras Ligacion Miltiple. CNV: variante en
el niamero de coplas. NGS: secuenciacién de nueva generacién.

con hiper

Tabla 1: Cantidad de variantesdiferentes y frecuencia alélica total de variantes Paciente con

en cada fragmento de PCR RleSsteniatasingia
FRAGMENTO DE PCR NRO. DE FRECUENCIA | *e ey

CORRESPONDIENTE A EXON  VARIANTES  ALELICA TOTAL (%) A —
11 4 32,15 Sl | b,
12 5 17,87 —
7 a4 12,51 | Variante Po PP en Sanger exones 1, 4, 8,
3 4 294 | elalelo restante 9,y13 PAH
2 3 715 | Sinvariante
5 1 7,14 _ Sm—
6 2 5,36 Db(mmz::lg::arde | =
10 2 5,36 [ No CNV
9 1 3,57

[ Panel de genes NGS

0-008. Certificacion segiin Norma IRAM - ISO 9001-2015 de la seccion laboratorio
de endocrinologia del Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez

Bedecarras P, Ballerini MG(), Rodriguez MEW, Casali B, Daga L™, Boywitt A®, De Bellis R, Morelli
C®, Campos M®), Gonzalez SV, Del Valle G, Valdez S®), Ropelato MG(,

(MSeccién Laboratorio Endocrinologia, Hospital de Nifios Dr. Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de
Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: La implementacidn de un Sistema de Gestion de Calidad (SGC) es una decisién estra-
tégica de la Direccion Técnica (DT) para mejorar el desempefio global de la organizacion. Objetivo:
implementar y mantener un SGC en la seccidn laboratorio de endocrinologia del Hospital de Nifios
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Ricardo Gutiérrez siguiendo los lineamientos de la Norma ISO 9001-2015. Materiales y métodos:
Periodo 2018-2024. La Seccién Laboratorio de Endocrinologia implementé un SGC cuyo alcance incluyd
la prestacion del servicio de analisis clinicos en los procesos preanaliticos, analiticos y postanaliticos en
las especialidades de Endocrinologia Pediatrica, Pesquisa Neonatal, HPLC-Catecolaminas, Genética y
Genomica Clinica. La implementacion se planificd en cuatro etapas: 1. Documentacion 2. Planificacion
de cambios, riesgos y oportunidades 3. Definicion de indicadores 4. Auditorias internas y externas
(IRAM). Se utilizé un diagrama de Gantt para planificar las actividades anuales. Resultados: 1. Gene-
racion de documentos clave: politica de calidad, objetivos, mapa de procesos y organigrama, incorpo-
racion de 237 documentos (procedimientos, instructivos y registros) y revision de 238. 2. Se realizaron
70 reuniones de calidad; 17 capacitaciones relacionadas al SGC. Se realizd un analisis de contexto,
identificacion de partes interesadas, planificacion de cambios y elaboracion de una matriz de riesgos. 3.
Se construyeron 20 indicadores y un tablero de control de seguimiento para los procesos involucrados;
se generaron y realizaron 6 encuestas de satisfaccion a usuarios; se evaluaron 45 proveedores criticos;
se realizaron 5 revisiones por la direccion y se gestiond el equipamiento. 4. Se realizaron 41 auditorias
internas, se gestionaron 221 no conformidades y 88 oportunidades de mejora. Se realizd la auditoria
externa de certificacion del IRAM (etapa 1 y 2) y 3 auditorias de seguimiento sin detectar no conformi-
dades y registrando 5 observaciones y 9 oportunidades de mejoras durante el periodo de certificacion.
Conclusion: La implementaciéon de un SGC permitié estandarizar los procesos del laboratorio, medir y
monitorear los objetivos de la calidad a través de indicadores de procesos, gestionar cambios y riesgos
y detectar desvios y oportunidades de mejora, pudiendo demostrar la posibilidad desde el sector publico
de alcanzar los estandares contemplados en la Norma ISO 9001-2015 frente a un organismo externo
de certificacion.

0-010. Evaluacion de la calidad de la Historia Clinica. Score de riesgo

Visco GM®), Sanguinetti HY), Lagomarsino A®, De Silvestri D), Badano B, Salerno S,
() Arancelamiento, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires (CABA),
Argentina. @ Departamento Técnico, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. CABA, Argentina.

Introduccion: La Historia Clinica (HC) es un documento esencial en la practica médica, contiene una
recopilacion cronoldgica de la evolucién médica del paciente, elemento fundamental en la formulacion
del diagndstico y tratamiento. Desempefia un papel crucial en educacion, investigacion, y calidad asis-
tencial entre otros. Por ello debe ser comprensible, clara, accesible, completa, bien organizada, y debe
reflejar el pensamiento médico. Objetivo: Identificar los déficits en la calidad de la HC y acercar pro-
puestas a fin de optimizar la calidad de atencién médica y reducir los riesgos legales asociados. Mate-
riales y métodos: Se realiz6 un estudio retrospectivo, descriptivo y transversal, donde se seleccionaron
aleatoriamente 100 HC de los afios 2022 a 2024, de pacientes con cobertura social (CCS) internados.
Se evaluaron los componentes de la HC y se compararon con un estudio previo. Se utilizd el Score de
Riesgo (SR) utilizado por el Dr. Valenti. Resultados: Si bien algunos de los componentes de la HC
mejoraron, otros siguen deficitarios: Indicaciones médicas un 56%, Parte quirdrgico un 69%, Identifi-
cacién 54%, entre otros. En relacion al Score, el andlisis del 2024 arrojé que el 48% presentd Bajo
Riesgo (40% en 2019), el 33% Mediano (35% en 2019) y el 19 % Alto (2019, 25%). Conclusiones:
Durante el analisis de las HC examinadas, hemos identificado déficits en al menos uno de los compo-
nentes evaluados. Estas fallas son evitables y corregibles. El trabajo conjunto del Comité de HC y la
supervision adecuada, sera clave para abordar la mejora en la gestion de HC y optimizar la calidad de
atencion médica sin dejar de lado la falta de recursos fisicos y humanos existentes.
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COMPARATIVO 2019-2024 .
PRINCIPALES COMPONENTES DE LA HISTORIA CLINICA

0-115. Radiografia de torax control de rutina post-colocacion de acceso venoso
central ¢Es realmente necesaria?

Marino PLY, Santangelo A®, Imaz F®M), Godoy R®, Elias ME®,
(™ Cirugia General, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: La realizacion de una radiografia de torax luego de la colocacién de un acceso venoso
central es una practica habitual cuyo objetivo es determinar la posicion final del dispositivo y descartar
complicaciones toracicas derivadas del procedimiento. El objetivo de este estudio es analizar la utilidad
de la radiografia de térax en la deteccién y tratamiento de estas complicaciones. Materiales y méto-
dos: Se analizaron todos los pacientes que se colocaron un acceso venoso central en el quiréfano bajo
guia radioscopica entre octubre de 2021 y julio de 2023. Se excluyeron aquellos pacientes que se re-
cambiaron un acceso venoso bajo cuerda y los que presentaron complicaciones intra quirdrgicas. Re-
sultados: Se incluyeron 800 pacientes entre los cuales se detectaron 8 complicaciones (1%): 1 derrame
pleural asintomatico sin conducta quirtrgica, 6 neumotdrax de los cuales 5 requirieron drenaje por
presentar sintomas respiratorios y 1 hemotdrax masivo con descompensacion hemodinamica que requi-
rié dos intervenciones quirdrgicas. En todos los casos la conducta fue determinada por la sintomatologia
del paciente independientemente de los hallazgos radiograficos. Discusion: La radioscopia intraquirtr-
gica permite evaluar la posicién final del dispositivo y detectar complicaciones derivadas del procedi-
miento. La realizacién de una radiografia adicional luego del procedimiento es una practica antigua y
sin fundamento bibliografico. En nuestro analisis registramos una tasa de complicaciones similar a la de
la bibliografia registrada. En ninguno de los casos analizados fue de utilidad la radiografia de control.
Los pacientes con radiografias patoldgicas que se encontraban asintomaticos o con sintomas leves fue-
ron manejados de forma expectante. Sélo se tomd conducta quirdrgica en aquellos pacientes con sin-
tomatologia respiratoria o cardiovascular descompensados. A destacar, uno de los pacientes re operados
tenia una radiografia normal en el postoperatorio inmediato. Conclusiones: La radiografia de torax
carece de utilidad y fundamento cientifico para la deteccion de complicaciones por la colocacion de
accesos venosos centrales y la posicion final del dispositivo es evaluada durante el procedimiento. El
control clinico del paciente es el Unico elemento fundamental para la deteccion y tratamiento de las
complicaciones, por lo que recomendamos realizar radiografia de térax sélo en pacientes sintomaticos
que lo requieran.

0-121. Implementacion de los principios de las guias ERAS en pacientes con apen-
dicitis aguda

Marino PLY, Santangelo A®, Imaz F®"), Godoy R®), Elias ME®.
(MCirugia General, Hospital de Nifos Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina.
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Introduccion: Los protocolos ERAS (Enhanced Recovery After Surgery) sugieren conductas tanto para
el periodo preoperatorio como para el posoperatorio con el fin de reducir el estrés relacionado con la
cirugia tanto en el paciente como en su entorno. El objetivo de nuestro estudio fue implementar los
principios de las guias ERAS en pacientes operados de apendicitis aguda. Materiales y métodos: Se
realizd un estudio observacional descriptivo retrospectivo en el que se incluyeron todos los pacientes
sometidos a una apendicectomia por apendicitis aguda en nuestro centro entre el 1 abril de 2024 vy el
31 de julio de 2024. Se excluyeron los pacientes con diagnostico de plastron apendicular. Resulta-
dos: En el periodo que abarco desde el 1 abril de 2024 y el 31 de julio de 2024 se incluyeron 81
pacientes con apendicitis aguda. Todos los pacientes recibieron informacion acerca de su diagndstico y
el plan terapéutico. Siguiendo los principios de las guias ERAS, se minimizd la utilizacién de sondas
nasogastricas, drenajes y sondas vesicales. A todos los pacientes se los incentivo a deambular y retomar
la alimentacion al recuperarse de la anestesia. El 92,8% (2) de los pacientes con apendicitis no perfo-
radas se fueron de alta al 1° dia posoperatorio mientras que el 81,6% (9) de los pacientes con apendi-
citis perforadas recibieron el alta a los 5 dias posoperatorios una vez completado el tratamiento antibid-
tico endovenoso protocolizado en nuestro hospital. No observamos diferencias en la tasa de complica-
ciones comparado con el periodo previo a la implementacion del protocolo. Discusion: Las guias ERAS
tienen como objetivo implementar practicas basadas en la evidencia que reducen el estrés perioperato-
rio mejorando la recuperacion con el fin de permitir que el paciente retome rapidamente su estilo de
vida. En nuestro estudio, logramos implementar los principios de estas guias de forma sencilla y segura
sin diferencias en las tasas de complicaciones, reinternaciones o reintervenciones. Conclusiones: La
implementacion de las guias ERAS resulta en una medida segura y efectiva para reducir el estrés perio-
peratorio y fomentar la recuperacion rapida sin incrementar las tasas de complicaciones.

0-138. Deficiencia selectiva de IgA: valoracion y seguimiento de una cohorte de
pacientes pediatricos en el Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez

Espantoso DN, Natoli V®, Gaillard MI®V, Di Giovanni D)
(M Servicio de inmunologia Pediatrica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos
Aires, Argentina.

Introduccion: La deficiencia selectiva de IgA (DSA) es el error innato de la inmunidad (EII) mas
frecuente. Segun los criterios de la Sociedad Europea de Inmunodeficiencias se diagnostica en pacientes
mayores de 4 afios (A) con dos dosajes de IgA <7 mg/dl e IgG/IgM vy respuesta anticorpérea normal
para la edad, descartado otras causas de hipogammaglobulinemia. Los pacientes pueden ser asintoma-
ticos o presentar aumento de infecciones respiratorias, gastrointestinales, alergia y autoinmunidad. Ob-
jetivos: Describir caracteristicas clinicas y bioquimicas de una cohorte de pacientes pediatricos con DSA
al diagndstico y durante su seguimiento de mas de 12 meses. Materiales y métodos: Estudio retros-
pectivo de historias clinicas de pacientes pediatricos atendidos en el ervicio de Inmunologia del Hospital
de Nifios Ricardo Gutiérrez desde 1995 hasta enero 2022. Resultados: Se registraron 212 pacientes;
111 hombres y 101 mujeres, mediana de edad en la primera consulta 6.3 afios (rango 0.9-24.5), me-
diana de seguimiento 4 afios (rango 1-16.7). 41/212 presentaron IgA <7mg/dl antes de los 4 afios y
todos fueron diagnosticados posteriormente con DSA. 100% presentaban manifestaciones clinicas al
momento de la primera consulta: 74% infecciones y 61% alergia, entre otros. Laboratorio humoral:
100% IgG/IgM normal o elevada, 67% IgE elevada. 16/183 falla de respuesta antigenos polisacaridos
(SAD) y 5/112 deficiencia de subclases IgG (IgGSD). Citometria: poblaciones linfocitarias 1paciente
linfopenia CD4 y otra disminucidn de NK; 39% de subpoblaciones B alteradas. Durante el seguimiento
el 21% modificé su diagndstico: 27 hipo IgA, 12 SAD, 1 IgG SD y 4 SAD+IgGSD. El 67% presentaron
antecedentes familiares de alergia, autoinmunidad y malignidad. Se detect6 IgA < 2DE en 6% padres
y 8% hermanos. Conclusién: En nuestra cohorte las infecciones fueron la principal manifestacion
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clinica. El laboratorio no pudo correlacionarse con algun fenotipo clinico. Durante el seguimiento se
detectaron otras alteraciones inmunoldgicas que permitié reclasificar al 21% de los pacientes. El scree-
ning familiar nos permitié detectar familiares con alteraciones inmunoldgicas.

P-036. Enfermedad toracopulmonar por Aggregatibacter actinomycetemcomitans
en una paciente pediatrica: a proposito de un caso

Zwirner A®, Samarro AW, Turiano N, Karpinsky O™
(M Unidad 7, Hospital de Nifios Dr. Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: Aggregatibacter actinomycetemcomitans es un cocobacilo gram negativo de creci-
miento lento que forma parte de la microbiota oral. Frecuentemente ocasiona cuadros de periodontitis
grave, pero hay casos descritos de enfermedad invasiva como endocarditis, osteomielitis y neumonia.
Al tener manifestaciones clinicas inespecificas y ser un germen fastidioso, es una entidad de dificil diag-
nostico. Generalmente tiene buena respuesta a las cefalosporinas de tercera generacion, sin embargo,
suele requerir un tratamiento prolongado. Objetivo: Presentar a una paciente con enfermedad invasiva
téraco pulmonar por A. actinomycetemcomitans. Descripcion: Paciente de 9 afnos que consultd a la
guardia por nddulos subcutaneos dolorosos en hemitérax izquierdo de cuatro meses de evolucion, re-
fractarios al tratamiento antibiotico oral. Por constatar hipoventilacién del campo pulmonar izquierdo a
la auscultacion, se realizd una radiografia de térax que evidencié consolidacion parenquimatosa, y se
solicitaron ecografia de piel y partes blandas que inform6 imagenes heterogéneas que se extendian
hacia planos profundos, y una tomografia de térax donde se visualizaba la consolidaciéon en Iébulo
inferior izquierdo, con derrame pleural ipsilateral. En el laboratorio presentaba Gnicamente aumento de
la PCR. Se plantearon como diagndsticos diferenciales: tuberculosis, infecciones infrecuentes (como
actinomicosis, nocardiosis u hongos) y enfermedad pleuropulmonar maligna. Se ampliaron los exame-
nes complementarios, solicitando: muestras de esputo y lavado broncoalveolar para baciloscopia, cul-
tivo, GeneXpert y PCR de tuberculosis, ademas de la aplicacion de PPD, resultando todas ellas negativas.
Se realizd biopsia de las lesiones, obteniendo cultivos negativos y anatomia patoldgica que informaba
proceso inflamatorio créonico inespecifico. Ante la progresion de las lesiones en piel, se realizé una biop-
sia profunda, obteniendo finalmente rescate de A. actinomycetemcomitans en el cultivo. Con dicho
resultado recibid antibioticoterapia endovenosa con cefotaxima por 28 dias y se otorgd el egreso hos-
pitalario con amoxicilina/acido clavulanico. Actualmente continda sus controles ambulatorios presen-
tando mejoria clinica, radioldgica y de laboratorio. Conclusion: La infeccion por Aggregatibacter acti-
nomycetemcomitans debe ser considerada como diagndstico diferencial en pacientes con compromiso
pulmonar y fistulizacion a la pared toracica. Como se trata de un germen fastidioso, es necesaria la
toma de multiples muestras frente a su sospecha, para asi evitar el retraso del tratamiento y la progre-
sién de la enfermedad.

P-046. Curso internacional de microcirugia: 4 afos de experiencias en Buenos Ai-
res-Argentina

Cruz ME(2), Zancolli P@, Varone E®, Blanco M@, Perez-Abadia G

(MCONICET. @Traumatologia, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Argentina. )Universi-
tatsklinikum Frankfurt Goethe-Universitat, Universitatsklinikum Frankfurt Goethe-Universitat. Frankfurt
Am Main, Germany.

Introduccion: La Microcirugia es una habilidad manual avanzada que requiere instruccion inicial en
técnicas microquirlrgicas basicas y anos de practica en el quiréfano para su dominio. El proposito de
esta presentacion es describir el curso y presentar los datos sobre los estudiantes y los procedimientos
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realizados durante cuatro afios de funcionamiento en el Hospital Ricardo Gutiérrez, Buenos Aires, Ar-
gentina. Materiales y métodos: entre 2021 y 2024, 57 estudiantes participaron en cursos de tres dias
de duracion, (grupos de hasta cinco personas). La instruccidn incluyo teoria (14-55 minutos de confe-
rencias diarias) y practica (inicialmente en un modelo de guante de latex, seguido por practicas en
arterias y venas femorales de 1 milimetro de didmetro, en ratas anestesiadas (Sprague-Dawley, 350-
400 gramos). Los protocolos fueron realizados bajo la normativa vigente de uso y cuidado de animales
de laboratorio, aprobados por el Comité Institucional para el Cuidado y Uso de Animales de Laboratorio
o Experimentacion (CICUAL) del Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Los equipos utilizados incluyeron
microscopios clinicos Zeiss ®y Newton®, instrumentos S&T AG y suturas de Cirugia Argentina. Resul-
tados: Los inscriptos fueron un total de 57 estudiantes, (44 hombres y 13 mujeres), con una edad
promedio de 36 afos (rango 28 - 55 afos). Los participantes provenian de cinco disciplinas: cirugia
ortopédica (35 estudiantes, 61%), cirugia de mano (16 estudiantes, 28%), cirugia plastica (2 estudian-
tes, 4%), cirugia general (3 estudiantes, 5%) y neurocirugia (1 estudiante, 2%). El 61% (35 estudian-
tes) no tenian experiencia previa en microcirugia y 22 (39%) habian participado en al menos un curso
previo. Se realizaron 78 anastomosis arteriales (1,4/estudiante, permeabilidad del 55%). También se
efectuaron 49 anastomosis venosas (0,8/estudiante, permeabilidad del 47%), y 47 otras anastomosis
(0,8/estudiante), incluyendo injertos de venas y anastomosis latero-terminales, con una tasa de per-
meabilidad del 66%. Conclusiones: Independientemente de la disciplina, la mayoria de los estudiantes
pudieron realizar anastomosis en arteria y venas femorales tras la instruccion recibida. Nuestro enfoque
educativo, que combina teoria y practica con instruccidon personalizada, proporciona a los estudiantes
las habilidades esenciales para realizar anastomosis microvasculares en un entorno clinico. El curso ha
demostrado ser eficaz en la ensefianza de técnicas de microcirugia a estudiantes en un hospital publico.

P-062. El rol de enfermeria en el cuidado integral y holistico dentro del equipo mul-
tidisciplinario, al lactante con cardiopatia congénita compleja en estadio de fin de
vida

Goicoa, ML®); Serantes, ML
(M Unidad 17, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Argentina.

Este articulo presenta la experiencia multidisciplinaria en el manejo de un neonato con sindrome de
hipoplasia del ventriculo izquierdo (HVI), desde el diagndstico prenatal hasta el final de la vida, enfo-
candose en el rol crucial del equipo de cuidados paliativos y las percepciones de enfermeras clave
involucradas en su atencion. El paciente, JG, ingreso a las 5 horas de vida con complicaciones severas
que incluyeron procedimientos quirdrgicos complejos y multiples complicaciones posoperatorias, como
bacteriemias y quilotdrax. Durante su estadia en la unidad 17 de cirugia cardiovascular pediatrica, se
implemento6 un enfoque multidisciplinario que integrd la cardiologia, cirugia, cuidados intensivos, y cui-
dados paliativos para manejar sus necesidades clinicas y emocionales. Entrevistas cualitativas con la
enfermera jefe, una enfermera del turno mafiana que participé en reuniones con el equipo de cuidados
paliativos, y una enfermera del fin de semana proporcionaron cuidados integrales sobre la coordinacion
del equipo, las decisiones éticas y el apoyo emocional brindado a la familia de JG. Estas entrevistas
revelaron la importancia de la comunicacion interdisciplinaria, el manejo del dolor y la gestién del final
de la vida en entornos pediatricos intensivos. Los hallazgos subrayan la necesidad critica de un enfoque
compasivo y personalizado en el cuidado de pacientes pediatricos con condiciones complejas y resaltan
la importancia de la educacion continua y el apoyo emocional para los profesionales de la salud involu-
crados. Observaciones: Este estudio no solo documenta un caso clinico complejo, sino que también
proporciona lecciones significativas para mejorar la atencion integral y el apoyo a las familias en situa-
ciones similares en el futuro.
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P-104. Diagndstico de hiperplasia de células neuroendocrinas sin requerimiento de
biopsia, reporte de un caso

Barbuto A®), Dominguez M), Maidana A®, Mamani G), Rubino NB), Torres Herazo MA®), Maffey
AF®), Slaifstein C,
(M Unidad 3, Hospital de Nifos Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos Aires (CABA), Argentina.

Introduccion: Las enfermedades intersticiales pulmonares (EIP) en nifios son un desafio diagndstico
y terapéutico debido a su variabilidad clinica y etiolégica. Se presentan con sintomas inespecificos como
tos cronica, taquipnea o retraso del crecimiento. La tomografia axial computarizada de alta resolucion
es el “gold standard” para su diagndstico. En algunos casos, se requieren biopsias pulmonares. Obje-
tivos: Presentar el caso un paciente pediatrico al que se arribd al diagndstico de enfermedad intersticial
pulmonar. Desarrollo: Paciente de 1 afio nacida de término con taquipnea desde los primeros meses
de vida, sindromes bronco obstructivos a repeticion y mal progreso ponderal. Es derivada por presentar
cuatro sindromes bronco obstructivos sin respuesta a tratamiento de primera linea. Al ingreso, la pa-
ciente se valora con bajo peso, taquipneica con rales en velcro en el I6bulo medio sin signos de obs-
truccion con una radiografia de térax que evidencia atrapamiento aéreo. Se estudiaron los diagnosticos
diferenciales (tabla) sin hallazgos que justifiquen la clinica de la paciente. Se realiza una TAC de alta
resolucion con infiltrado intersticial y opacificacion en vidrio esmerilado, gasometria arterial que reveld
PO2 alterado (65 mmHg) con PCO2 normal (38 mmHg). La oximetria diurna y nocturna mostrd satura-
cion de oxigeno media de 91% y 90%. Se inicid tratamiento con oxigenoterapia, esomeprazol y ade-
cuacion nutricional con sonda nasogastrica. Mejord la clinica respiratoria alcanzando buen progreso
ponderal durante los 9 dias de internacidn. Se realiza diagndstico de hiperplasia de células neuroendo-
crinas basado en la historia clinica y la TAC, descartando la necesidad de realizar biopsia pulmonar. Se
informd a los padres y se gestiono la contra referencia para seguimiento y oxigenoterapia domiciliaria.
Conclusion: Las EIP tienen un bajo indice de sospecha debido a su baja incidencia, llevando a diag-
nosticos tardios. Deben sospecharse en pacientes con tos cronica, taquipnea sin signos de obstruccion
y/o mal progreso ponderal. La asociacion entre la clinica y la tomografia pulmonar es crucial para evitar
procedimientos invasivos innecesarios. La planificacion del alta y la coordinacion con servicios de salud
locales son esenciales para asegurar la continuidad del tratamiento y seguimiento adecuado.

Déficit de proteinas del | Estudio genético pendiente.
surfactante

Cardiopatia congénita Ecocardiograma y angio TAC normales.

Sindrome aspirativo Seriada esofagogastroduodenal mostraron reflujo

(ERGE) supracarinal de lento aclaramiento; videodeglucién normal
(se indica omeprazol).

Inmunodeficiencia Andlisis ir 6g sin i 0S.

Fibrosis quistica Test de sudor normal.

P-134. Escorbuto en paciente con trastorno del espectro autista y selectividad ali-
mentaria, a proposito de un caso

Melo Malheiros De Souza B®), Sosa JP(), Slaifstein C(\),
() Pediatria, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad de Buenos Aires, Argentina.
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Introduccion: El escorbuto es una enfermedad producida por el déficit de vitamina C. Si bien tiene
una baja prevalencia, en pediatria se presenta en pacientes con dietas restrictivas. Se detectan altera-
ciones osteomusculares y hematoldgicas que con la suplementacidon con acido ascdrbico genera una
reversion de los sintomas dentro de las primeras 24 horas. Objetivos: Describir el caso de un paciente
con selectividad alimentaria que presenta gingivorragia, hematomas e impotencia funcional de miem-
bros inferiores. Desarrollo: Paciente de 11 afios con trastorno del espectro autista que consulta por
cuadro de dolor e impotencia funcional de miembros inferiores con negativa a la marcha de dos semanas
de evolucion, hematomas generalizados y un registro febril. Niega viajes y contacto con animales. Re-
fiere amplia selectividad alimentaria con nula ingesta de frutas y verduras. Al ingresar se encontraba en
regular estado general, adelgazado (peso en percentilo 3) con hipertrofia gingival, gingivorragia y he-
matomas generalizados a predominio de miembros inferiores, asociando en dichas zonas edema, dolor,
calor e impotencia funcional con negativa a la marcha. Se realiza radiografia de rodillas normal, ecogra-
fia y resonancia magnética nuclear que informan edema de musculos séleos y gemelos. Los examenes
de laboratorio presentan anemia microcitica hipocrémica con leve aumento de la proteina C reactiva.
Se interna bajo sospecha clinica de miositis, se realizan hemocultivos periféricos sin rescate bacteriano
e inicia clindamicina 30 mg/kg/dia. El paciente no presenta mejoria clinica por lo cual se reevalla el
caso haciendo énfasis en los signos y sintomas del paciente asociados a anemia y restricciones dietarias,
asumiendo el diagndstico de escorbuto. Se suspende antibidtico y se indica vitamina C 300 mg por via
endovenosa. A los 5 dias de tratamiento, el paciente presenta mejoria clinica, por lo que se decide rotar
a via oral y egreso hospitalario. Conclusiones: El escorbuto es una entidad infrecuente en la edad
pedidtrica que debe tenerse en cuenta en pacientes con dietas restrictivas de frutas y verduras. Es
fundamental interrogar sobre la alimentacion para evitar errores diagnosticos e instaurar el tratamiento
apropiado. Se resalta la importancia de la prevencion del pediatra con suplementacion vitaminica en
pacientes con conductas restrictivas.

P-140. Sindrome de DRESS secundario a trimetoprima-sulfametoxazol, a propdsito
de un caso

Aguilera MR, Bergati Russell M®), Cérdoba D™, Gonzalez Godoy M), Gorzalczany M), Marsico B
(Mpediatria, Hospital de Nifos Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccidn: El sindrome de reaccién a drogas con eosinofilia y afectacion sistémica (DRESS) es una
farmacodermia caracterizada por compromiso cutaneo, fiebre, afectacion visceral, linfadenopatias y al-
teraciones de laboratorio (principalmente eosinofilia, aumento de reactantes de fase aguda y de tran-
saminasas). Afecta entre 1/1000 a 1/10 000 pacientes expuestos a farmacos, siendo los mas frecuentes
los anticonvulsivantes, antibidticos y antiinflamatorios (tabla 1). Es una reaccion de hipersensibilidad
mediada por células T frente a un farmaco, con su consecuente respuesta inmune y afectacion sisté-
mica. La reactivacion de citomegalovirus y virus herpes humano 6 (VHH 6) estan asociados a peor
prondstico. Objetivo: Describir el caso clinico de un paciente que recibid tratamiento con trimetoprima-
sulfametoxazol (TMS) por celulitis de pabellon auricular que presentd como evento adverso sindrome
de DRESS con evolucién térpida durante la internacion. Desarrollo: Paciente de 16 anos, previamente
sano, con antecedente de celulitis del pabelldn auricular secundaria a piercing por lo que realizd 21 dias
de antibioticoterapia con TMS y amoxicilina. Presenta a las 48 horas de finalizado el tratamiento sin-
drome febril, eritrodermia (foto 1), descamacion generalizada y edema facial. En el laboratorio a desta-
car presenta hepatitis (GOT 505 UI/I, GPT 548 UI/I) eosinofilia y PCR positiva para VHH 6. Se interpreta
sindrome de DRESS secundario a farmaco de alto riesgo (TMS) por lo cual recibe tratamiento con me-
prednisona. Al cuarto dia de internacién comienza con sindrome febril persistente y afectacién multior-
ganica con empeoramiento de las transaminasas (GPT 4952 UI/l, GOT 4249 UI/I), aumento de LDH
3515 U/L, ferritina >2.000 ng/mL, falla renal y prolongacion del Tiempo de Protrombina. Se interpreta
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como reactivacion del DRESS por lo que se indica pasaje de gammaglobulina, requirié ademas trata-
miento con insulina por hiperglucemias secundarias a corticoterapia. Conclusion: El sindrome de
DRESS es una farmacodermia grave con compromiso cutaneo y de érganos internos que puede ocurrir
con farmacos de uso habitual. La reactivacion del VHH 6 esta asociado a peor prondstico.

Tabla 1.

FARMACOS ALTO RIESGO BAJO RIESGO

Anticonvulsivantes Carbamazepina, fenitoina,
lamotrigina, oxcarbazepina,
fenobarbital

Antibi6ticos Sulfasalazina, dapsona, Amoxicilina, ampicilina,
trimetoprima sulfametoxazol, piperacilina
sulfadiazina, vancomicina,
rifampicina, etambutol,
isoniazida, pirazinamida,
minociclina

Antiviral Nevirapina

Otros Alopurinol, mexiletina AINES, olanzapina, fluoxetina,
imatinib, omeprazol, raltegravir

*tabla de elaboracién propia

P-149. Neuroblastoma neonatal asociado a sindrome de lisis tumoral: a propdsito
de un caso

Garcia MdR®™W, Ocampo MBW, Di Lauro J®, Ortiz MC®), Mauri MF(), Pagnotta AC")
(M Clinica Pediatrica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autdnoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: El neuroblastoma (NB) es el tumor maligno mas frecuente en neonatos, la identificacion
del oncogén MYC se asocia a mal prondstico. Su comportamiento varia desde formas localizadas, dise-
minadas o regresion espontanea. Descripcion del caso: Lactante de 31 dias, nacido a término, refe-
rido a Unidad de Neonatologia del Hospital Ricardo Gutiérrez (HNRG) por hipertrofia ventricular izquierda
ante una neumonia sin respuesta a antibioticoterapia. Inicia a los 16 dias de vida con fiebre, taquipnea
y mal progreso ponderal. En el hospital de origen realizan radiografia de térax que muestra radiopacidad
sin broncograma aéreo y asumiendo neumonia sin rescate microbioldgico medican con multiples esque-
mas antibidticos. Con empeoramiento clinico ingresa al HNRG en mal estado general, con hipertension
arterial e hipoxemia. Se confirma hipertrofia biventricular con funcion sistdlica conservada y se medica
con propranolol, espironolactona y milrinona. Se realizan: ecografia abdominal en la que presenta masa
sdlida que llega a fosa iliaca derecha (5,8 x 5,4 cm) con desplazamiento hepatico; tomografia de torax
gue muestra masa voluminosa que genera compresion del parénquima pulmonar y atelectasias subseg-
mentarias bibasales (ver imagen); y catecolaminas en orina elevadas. Se realiza biopsia cuya anatomia
patoldgica confirma neuroblastoma tipo NOS, sin amplificacion del oncogen MYC. Desarrolla sindrome
de lisis tumoral, con buena respuesta a resinas de intercambio. No se indicaron rasburicase ni alopurinol
por falta de evidencia en neonatos. Permanece en asistencia respiratoria mecanica 25 dias con extuba-
cion electiva, tras involucion del tamafio tumoral. Se decide manejo ambulatorio, con eventual trata-
miento quirdrgico por baja respuesta quimioterapica en la experiencia y posible regresion tumoral. Dis-
cusion: El NB se localiza con mayor frecuencia en glandulas suprarrenales, comprimiendo la arteria
renal activando el sistema renina-angiotensina-aldosterona y liberando catecolaminas, generando hi-
pertension arterial. La localizacion toracica presenta clinica variable. Un gran porcentaje presenta evo-
lucion favorable, con curacion superior al 90% tras regresion espontanea, generando dudas en la rea-
lizacion de tratamiento precoz u observacién. Conclusion: El neuroblastoma es el tumor maligno
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neonatal mas frecuente, con comportamiento variable. Es esencial su sospecha y el diagnostico precoz
para determinar el tratamiento mas adecuado.

Tomografia axial computada de térax donde se observa masa voluminosa en hemitérax derecho que
provoca desplazamiento y compresion contralateral de estructuras.

P-094. Una delgada linea entre error innato de la inmunidad y enfermedad maligna

Tejada MP®M), Martinez MP®M), Gémez Raccio A, Seminario G, Garcia AL®, Gaillard MI®, Di Giovanni
D,

(M Servicio de Inmunologia, Hospital de Nifios Dr. Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires,
Argentina.

Introduccidn: Las infecciones son la presentacion clinica mas conocida de los Errores Innatos de la
Inmunidad (EII), aunque pueden presentase con inflamacion y/o linfoproliferacion. La proteina Ten-
eleven translocation methylcytosine dioxygenase 2 (TET2) esta involucrada en la proliferacion y dife-
renciacion celular. Las mutaciones germinales homocigotas

de TET2 se asocian a fenotipo de ALPS-like, mieloproliferacién y

malignidad. Objetivos: Presentar una paciente con variante mis- TABLA = Valoracd baica Warzo 2072 vs Agosto 2022
sense en heterocigosis en TET2. Caso Clinico: Paciente feme-
nina de 10 afios de edad. Padres no consanguineos. A los 8
afos es admitida en nuestra institucion por fiebre prolongada,

linfadenopatias generalizadas y rash. Datos positivos laboratorio T s 13

inicial: leucocitosis (12 740/mm?3) sin linfocitosis (1783/mm?3), [:_ml;L:z: e

anemia (Hemoglobina 8.3g/dl), pardmetros inflamatorios eleva- e —|
dos (PCR 197mg/dl, VSG 109 mm/h) y serologias virales negati- W
vas (EBV, CMV, HIV). Biopsia de médula 6sea (BMO) sin hallaz- P e
gos patoldgicos. Mejora sin tratamiento. Reinternacion a los 8
afios y 4 meses por fiebre, hepatoesplenomegalia, fascitis y linfa- (b e ——
denopatias persistentes. En estudios complementarios presenta e e
PCR y VSG elevadas. PCR y serologias virales negativas. En BMO m————T
se observa hiperplasia mieloide con cambios focales de mielodis- s —
plasia y en biopsia de ganglio inguinal inmunoblastos reactivos, Z::“lim — o';::i;”"‘ ;

€T (CO4+COASRA-CRCRS) () as 11476

EBER negativo, sin proliferacién maligna. El laboratorio de inmu-
nologia se describe en la Tabla 1. Se asume como Sindrome
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Autoinflamatorio, recibe 3 pulsos de metilprednisolona continuando con prednisona (2mg/kg). A los 8
anos 9 meses ingresa por cefaleas severas con alteraciones visuales y auditivas. En estudio el citoqui-
mico de Liquido cefaloraquideo presenta 11 células (75%MMN), proteinorraquia 28 mg/dl, glucorraquia
62 mg/dl. Resonancia Magnética Nuclear de Sistema Nervioso Central se observan lesiones hiperinten-
sas en sustancia blanca en region parietal y temporo-occipital izquierda, compatibles con vasculitis.
Recibe pulsos de metilprednisolona y ciclofosfamida, sin respuesta. Una nueva evaluacién inmunoldgica
muestra marcada linfoproliferacion LTCD8+ (Tabla 1). NGS evidencia variante misssense heterocigota,
de novo, clasificada como probablemente patogénica, en TET2 NM_001127208.3: ¢.3709C>T. A los 9
anosdesarrolla hipertrofia amigdalina y ensanchamiento mediastinal. En la biopsia amigdalina se ob-
serva distorsion completa de la histoarquitectura por proliferacion de linfocitos T. Se realiza diagndstico
de Linfoma Angioinmunoblastico T. Se realiza secuenciacidon Sanger en tumor y se observa variante
de TET2 en homocigosis. Fallece 3 meses luego del diagndstico por complicaciones relacionadas a la
guimioterapia. Conclusiones: -No todos los EII se presentan con infecciones. Los sindromes autoin-
flamatorios y/o linfoproliferaciéon pueden ser EII. -Las enfermedades malignas pueden ser primera ma-
nifestacion de EII. Pensarlas como diagnostico diferencial. -Las variantes en TET2 se asocian a inmu-
nodeficiencia y malignidad.

P-132. Sindrome de Turner, éCuando debemos sospecharlo?

Zubimendi E®Y, Marini EB, Braslavsky DG®), Arcari AJ®, Keselman AC™,
(M Servicio de Endocrinologia Infantil, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos
Aires, Argentina.

Introduccion: El sindrome de Turner (ST) esta causado por una monosomia parcial o total del cromo-
soma X. Su incidencia es 1 de cada 2500 recién nacidas. Clinicamente se caracteriza por talla baja,
disgenesia gonadal y un fenotipo caracteristico. Puede asociarse a enfermedades cardiovasculares, re-
nales, hepaticas, autoinmunes, hipoacusia y anomalias neurocognitivas. Objetivos: Presentar el caso
de una paciente con ST cuya forma de presentacion fue atipica. Caso clinico: Paciente de 15 afos es
derivada al Servicio de Endocrinologia por talla baja. Presenta talla de 122 cm (-6.06DS), peso en pc
25-50 y desproporcion corporal (pc >97). Al examen fisico se observa facies abotagada, piel fria y seca,
vitiligo vulvar y un pilomatrixoma en espalda. El cuello se encuentra engrosado, la glandula tiroides no
impresiona agrandada y se observa edema en miembros inferiores y superiores. Se encuentra prepu-
beral. Se realiza laboratorio evidenciando hipotiroidismo severo por tiroiditis, aumento de transaminasas
hepaticas, dislipidemia e hipogonadismo hipergonadotrofico (Tabla 1). Se realiza ecografia tiroidea que
muestra glandula heterogénea, micronodular difusa, con nddulo sélido con vascularizaciéon central de
8x8mm en I6bulo izquierdo. El ecocardiograma presenta insuficiencia tricuspidea leve y tendén andémalo
de ventriculo izquierdo. La ecografia ginecoldgica describe Utero prepuberal con ausencia de ovarios.
La edad 6sea es 10 afios, con triangularizacion de la epifisis distal del radio y piramidalizacion del carpo
(signos compatibles con alteracion del gen SHOX). Inicia tratamiento sustitutivo con levotiroxina. Por
talla baja severa y caracteristicas radioldgicas se sospecha ST, confirmando el diagndstico por cariotipo
45,X [40]. Conclusion: La paciente se presentd con cuadro tipico de hipotiroidismo severo y la obser-
vacion clinica y radioldgica hizo sospechar ST. Es fundamental conocer las caracteristicas de este sin-
drome para poder diagnosticarlo y tratarlo en forma oportuna.
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Resultado Valor de referencia

GOT/GPT (UI/L) 183/309 <33
Colesterol (mg/dl) 225 <170
HDL/LDL (mg/dl) 40/157 >45/<110
Triglicéridos (mg/dl) 139 40-130
Ac Anti transglutaminasa (U) 2,9 (neg.) <20
PRL (ng/ml) 669 3-25
TSH (uU/ml) >100 0,5-6,5
T4L (ng/dl) 0,64 0,8-2,2
ATPO (Ul/ml) >600 <20
ATG (Ul/ml) 181 <20
LH (mU/ml) 19,53 0,10-1,60
FSH (mU/ml) 76,91 0,60-4,60
E2 (pg/ml) <10 <10-20
AMH (pmol/l) <1,2 5-55

P-160. Absceso cerebral por Mycobacterium avium complex en un paciente con
error innato de la inmunidad.

Feuerstein M®), D'ovidio R®, Santelli L™V, Garrigue C, Manonelles GVZ3), De Mena AG®), Squassi IR®,
Gomez Raccio A®

(M Clinica Pediatrica, @Infectologia, ) Unidad 10, ® Tisiologia,® Inmunologia, Hospital de Nifios Ricardo
Gutiérrez. Ciudad Autdnoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: Mycobacterium avium complex (MAC) constituye la micobacteria no tuberculosa (MNT)
aislada con mayor frecuencia desde el inicio de la epidemia por VIH-SIDA. Si bien se asocia a enferme-
dad diseminada, las infecciones del sistema nervioso central (SNC) causadas por MNT son infrecuentes.
Su mortalidad es elevada, principalmente en huéspedes inmunocomprometidos. Objetivos: Describir
el caso de un paciente con error innato de la inmunidad que presentd un absceso cerebral por MAC.
Desarrollo: Paciente de 16 afios con inmunodeficiencia combinada por variante patogénica en el inhi-
bidor alfa de NFKB. Como antecedentes se destacan, entre otros, enfermedad diseminada por bacilo de
Calmette-Guérin a los 2 afios y neumonia por MNT a los 9 afios. Consultd por paresia del miembro
superior izquierdo de inicio subito con resolucion espontanea en horas. Al examen fisico se encontraba
lucido, afebril, adelgazado, sin otras manifestaciones clinicas. Se realiz6 resonancia magnética (RM) de
SNC con contraste que evidencié un conglomerado de cavidades con realce anular en regidn parietooc-
cipital derecha que se interpretaron como abscesos cerebrales (Figura 1). Los planteos diagndsticos
fueron: absceso bacteriano, micdtico, micobacteriano y/o toxoplasmosis cerebral. Se ingresaron mues-
tras de liquido cefalorraquideo, el citoquimico evidencio pleocitosis leve (11 células a predominio mo-
nonuclear), hipoglucorraquia (37 mg/dl) e hiperproteinorraquia (88 mg/dl), sin rescate de gérmenes.
Se medicd empiricamente presentando multiples toxicidades y sin mejoria imagenoldgica. Se realizd
biopsia quirargica por neuronavegacion que informd presencia de bacilos acido alcohol resistentes (Fi-
gura 2), con rescate de MAC en cultivo. Se adecud esquema antimicrobiano a sensibilidad con evolucion
favorable. Conclusion: El absceso cerebral es una coleccion purulenta en el parénquima cerebral de
variada etiologia. La RM es el estudio de eleccion para detectar y caracterizar la lesion, siendo el cultivo
del material el estandar de oro para su diagndstico microbioldgico. El tratamiento empirico de amplio
espectro debe instaurarse precozmente y adecuarse segln el germen hallado. Las infecciones por MAC
en el SNC son un desafio diagndstico dada la rareza de la entidad, los multiples diagnésticos diferenciales
y la variada presentacion clinica. Deben sospecharse, junto con otros patdgenos oportunistas, en pa-
cientes con errores innatos de la inmunidad e inmunodeficiencias secundarias.
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Figura 1. Resonancia magnélica de sistema
nervioso central con contraste. Se observa a nivel
parieto occipital derecho un conglomerado de
cavidades de distintos tamafios, la mayor de 1.8
cm de diametro. Las lesiones muestran realce

Figura 2. Positividad para micobacterias por
anular, presentan microsangrados en su interior y técnica de jnmunohistoqu/'mica en material de

se encuentran rodeadas de edema vasogénico. . .
Los hallazgos se interpretan como abscesos. bIOpSIa cerebral.

P-166. Sindrome de Rendu-Osler-Weber (Telangiectasia Hemorragica Hereditaria).
A propdsito de un caso.

Artana C®, Giménez S, Sanchez Toyos IV,
(Mpediatria, Hospital de Nifios Dr. Ricardo Gutiérrez. Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: El sindrome de Rendu-Osler-Weber, también conocido como Telangiectasia Hemorra-
gica Hereditaria, es una enfermedad vascular poco frecuente. Consiste en cambios displasicos vascula-
res con compromiso multisistémico. Presenta diversas complicaciones, siendo las malformaciones arte-
riovenosas responsables de la morbimortalidad de los pacientes cuando no son diagnosticadas a tiempo.
Habitualmente este sindrome en pediatria presenta poca sintomatologia, por lo que suele pasar desa-
percibido clinicamente. Objetivos: Describir el caso de un paciente de 8 afios a quien se diagnostica
sindrome Rendu-Osler-Weber en contexto de malformaciones arteriovenosas pulmonares. Desarro-
llo: Paciente de 8 afnos, con antecedente de epistaxis recurrente, se internd para estudio de disnea
clase funcional IV de 2 afios de evolucion. Al examen fisico presentaba desaturacion (75-81% a aire
ambiente) sin respuesta a oxigenoterapia con mascara de reservorio, cianosis peribucal, acropaquia y
telangiectasias en el rostro. Por sospecha de hipoxemia secundaria a shunt, se realizaron multiples
examenes complementarios para blsqueda etioldgica: laboratorio (hemoglobina 16 g/dl), radiografia
de térax (imagen radiopaca homogénea en ldbulo superior izquierdo pulmonar), ECG (normal), ecocar-
diograma (normal) con protocolo de burbuja positivo, lo cual confirma mecanismo de shunt. Ante la
sospecha de shunt a nivel pulmonar, se realizé angiotomografia y angiorresonancia magnética de torax,
abdomen y SNC y centellograma pulmonar, en los cuales se informd malformacion arteriovenosa (MAV)
grande pulmonar con porcentaje de shunt de 43% y MAV hepatica pequefia, esta Ultima sin repercusion
clinica. Por antecedente personal y familiar de epistaxis recurrente y hallazgos en examenes comple-
mentarios, se planted origen sindromatico. Fue evaluado en forma multidisciplinaria y se arribo al diag-
nostico de Sindrome Rendu-Osler-Weber, cumpliendo 3 de los 5 criterios diagndsticos (Criterios de
Curacao). Fue tratado con técnica endovascular de embolizacion con coils en uno de los dos sacos de
la MAV pulmonar, ocluyendo la lesion completamente, sin complicaciones, saturando posteriormente al
procedimiento 96-97% a aire ambiente. Conclusiones: El Sindrome Rendu-Osler-Weber es una enfer-
medad sistémica infrecuente en pediatria con un amplio espectro clinico y con un riesgo importante de
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complicaciones. Es de suma relevancia la busqueda activa de malformaciones arteriovenosas. Resulta
crucial el conocimiento de la patologia para mejorar el prondstico y supervivencia de los pacientes.

Angiotomografia de torax, corte transversal.

P-168. Uso de omeprazol en terapia intensiva: revision bibliografica sobre la indi-
cacion de profilaxis de Ulcera gastrica por estrés en pediatria

Manuelli PN®, Courtois M)
(MFarmacia, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Buenos Aires, Ciudad Auténoma de Buenos Aires.

Introduccion: La prescripcion de omeprazol a pacientes pediatricos hospitalizados en Unidades de
Terapia Intensiva (UTI) resulta una practica habitual con el fin de disminuir la incidencia de Ulceras
inducidas por estrés y hemorragia gastrointestinal alta (HGA). La prescripcion indiscriminada de éste y
otros agentes lleva a la exposicion innecesaria, efectos adversos y aumentos en los costos del servicio
de salud. Los esfuerzos para prevenir el sangrado pueden tener consecuencias no deseadas que incluso
pueden ser mas graves y comunes que el sangrado, como neumonia o infecciones por C. difficile. Ob-
jetivo: Evaluar si existe sustento bibliografico para la prescripcion de omeprazol como profilaxis de
Ulceras por estrés (PU) en UTI. Materiales y Métodos: Se realizd una busqueda bibliografica libre en
Pubmed desde 2014 hasta fecha obteniendo un total de 17 resultados. Publicaciones que no se adaptan
al tema o poblacion en estudio fueron excluidas, generando un resultado total de 6 articulos. Discusion:
En general, la prescripcion de profilaxis con omeprazol en nuestro centro se extiende desde el ingreso
del paciente a la UTI hasta su egreso de la misma. Algunos estudios consideran que los pacientes
ventilados mecanicamente podrian verse especialmente beneficiados por la indicacion para PU. Otros
factores de riesgo asociados a HGA que requieren especial atencion y valoracion son traumatismos,
coagulopatia/trombocitopenia, PRISM (Pediatric Risk Mortality) altos, falla renal y hepatica, hipotension
y falla cardiaca/arritmias. Las publicaciones analizadas no han podido demostrar una fuerte asociacion
entre PU y neumonia, infeccién por C. difficile, prolongacion de la estadia en UTI o mortalidad. Con-
clusiones: La mayoria de las publicaciones exponen que la indicacién de PU no muestra un claro
beneficio en prevenir HGA clinicamente significativa y que la misma resulta infrecuente. Es necesario
llevar a cabo mas ensayos controlados aleatorizados para demostrar la utilidad de profilaxis de PU y su
asociacion con el desarrollo de neumonia, bacteriemia e infecciones por C. difficile.

P-174. Germinoma supraselar como causa infrecuente de baja talla: a propdsito de
un caso

Frino MM, Melgar C?, Ejarque A®), Misaelian L), Bogado M®, Diaz Pumara E®),
(MMédica residente 1¢" afio, @Médica residente 2% afio, ®Médica residente 4® afio, ) Jefa de Residen-
tes, ®)Unidad 6, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccidn: La baja talla es un motivo de consulta frecuente en pediatria. En la mayoria de los casos
son variantes de la normalidad, no obstante, se deben sospechar aquellos procesos poco frecuentes
como los tumores del sistema nervioso central. Los pacientes con tumores supraselares pueden debutar
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con cefalea, nduseas, vomitos, diplopia, ataxia e hipopituitarismo como diabetes insipida central o re-
traso del crecimiento. Objetivos: Describir el caso de una paciente de 11 afios que se presentd con
fallo de medro y se arribd al diagndstico de panhipopituitarismo producido por un germinoma supraselar.
Descripcion del caso: Paciente de 11 afios que consultd en el servicio de Endocrinologia por falla de
medro de 5 afios de evolucién, que en los Ultimos 2 afios se asocid a poliuria y polidipsia. Se constato
edad dsea de 8 afos para edad cronoldgica de 11 afos y laboratorio con perfil hormonal con los ejes
tiroideo, suprarrenal, gonadal, factores de crecimiento y hormona antidiurética afectados por lo que se
arribo al diagndstico de panhipopituitarismo. En este contexto se realizd resonancia de sistema nervioso
central en donde se evidencié imagen compatible con tumor supraselar. Se tomd muestra de liquido
cefalorraquideo con dosaje de B-HCG v alfa feto proteina que fueron no detectables y se decidio realizar
intervencion quirdrgica con toma de biopsia, la cual informé germinoma supraselar. Recibid tratamiento
de reemplazo hormonal con desmopresina, hidrocortisona y levotiroxina. Se postergd el tratamiento con
hormona de crecimiento a la espera de culminacién del tratamiento oncoldgico, que consiste en qui-
mioterapia con carboplatino-etopdsido y radioterapia. Conclusion: El rol del pediatra es fundamental
para el seguimiento del crecimiento longitudinal del nifio. En nuestro medio, el binomio infecciéon-malnu-
tricion es la causa mas frecuente de baja talla patoldgica. Por este motivo, la deteccion a edades tem-
pranas de patologias relacionadas con panhipopituitarismo representa un verdadero desafio diagnos-
tico. En la actualidad, los germinomas presentan al menos 12 meses de retraso en el diagndstico reper-
cutiendo en el prondstico. De alli radica la importancia de realizar una historia clinica exhaustiva para
arribar a un diagnostico sindromatico oportuno.

P-176. Osteomielitis mandibular en paciente con osteopetrosis, a propdsito de un
caso

Bogado M), Mendez Maranesi J@, Barreto Neuendorf C®), Vietri A®,

(M Jefa de residentes de pediatria, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos
Aires, Argentina,® Residente de pediatria de 3° afio Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, ) Médica
pediatra, ex residente Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. ) Médica pediatra, ex jefa de residentes de
pediatria, CESAC 48, Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: La osteopetrosis es una enfermedad hereditaria rara. Se caracteriza por un aumento de
la densidad dsea por un defecto en la remodelacién. La esclerosis y avascularizacién de los huesos
provocan susceptibilidad a infecciones, osteomielitis y fracturas. La mandibula es el hueso mas afectado,
luego el maxilar superior, la escapula y las extremidades. El tratamiento de la osteomielitis mandibular
puede ser refractario e incluye el desbridamiento quirirgico y antibioticoterapia. La intervencion debe
ser rapida para minimizar la destruccion ésea. Objetivos: Describir una complicacion frecuente de una
enfermedad de baja prevalencia. Caso clinico: Paciente de 9 afios, con diagndstico de osteopetrosis
desde los 2 afios. Consulté por edema y dolor en mejilla derecha, que progresé a tumoracion, disminu-
cion de la apertura bucal, mala actitud a la via oral y equivalentes febriles. Se realizd laboratorio, con
PCR elevada y se internd en sala de clinica con sospecha inicial de absceso odontdgeno. Inicid trata-
miento con ampicilina-sulbactam y se realizd radiografia odontoldgica, con la cual se descarté foco
odontdgeno por ausencia de piezas dentarias en region mandibular derecha. Evoluciona con persisten-
cia de lesién tumoral en mandibula, duro pétreo y dolorosa. Frente a esta situacion, se planted como
diagndstico diferencial osteomielitis mandibular derecha. Se realizé tomografia y resonancia magnética
de macizo craneofacial que informé engrosamiento cortical y reaccion peridstica en rama horizontal
ascendente mandibular derecha, edema y coleccion en partes blandas adyacentes. Se realizd toilette
quirdrgica, con toma de cultivos (negativos) y la anatomia patoldgica informé osteomielitis cronica
reagudizada. Cumplié 14 dias de antibioticoterapia endovenosa y continud por via oral, con evolucién
clinica favorable. Conclusién: A pesar de lo infrecuente que es la osteopetrosis (1-9/1 000 000 nacidos
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vivos), resulta importante conocer su fisiopatogenia para considerar sus potenciales complicaciones. Es
fundamental una adecuada higiene bucodental y evitar la extraccién de piezas dentarias en favor de
métodos mas conservadores. Frente a la osteomielitis, se sugiere tratamiento quirdrgico oportuno junto
con antibioticoterapia prolongada. Asimismo, por ser el maxilar un hueso en el que es infrecuente la
presencia de osteomielitis, este hallazgo obliga a pensar en posibles factores predisponentes como la
osteopetrosis.

Figura: Reconstruccion 3D de TAC de macizo facial, donde se observa falta de piezas dentarias y tumo-
racion en rama mandibular derecha

P-004. Tuberculosis abdominal. Incidencia y presentacion en un hospital pediatrico
de tercer nivel en América Latina

Tennina C®, Malagrino P®), Guglielmino AW, Arcucci MS™, Biasoli MF®, Micheletti E®), Gongalves Neiva
Novo MC®, Squassi IR,

() Gastroenterologia, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autbnoma de Buenos Aires (CABA),
Argentina. @Tisiologia, Hospital de Nifios Dr. Ricardo Gutiérrez. CABA, Argentina.

Introduccion: La tuberculosis (TB) sigue siendo un grave problema de salud publica en América Latina
y a nivel mundial, siendo la principal causa de mortalidad de origen infeccioso. En 2023, Argentina
reportd 14 914 casos de TB, con un 7.9% en menores de 15 afos. La TB pulmonar predomina en el
83% de los casos, mientras las formas extrapulmonares alcanzan el 11.4%. La TB abdominal es poco
comun en pediatria, representando el 10-12% de las formas extrapulmonares y el 1-3% del total. Ob-
jetivo: Determinar la incidencia de TB gastrointestinal (GI) en los Ultimos 5 afnos (enero 2018-diciembre
2023) en un hospital pediatrico de tercer nivel en Buenos Aires, Argentina. Materiales y métodos: Se
realizd un estudio de reporte de casos, corte transversal, descriptivo y retrospectivo. Resultados: Se
diagnosticaron 594 casos de TB, de los cuales 9 (1.5%) fueron TB GI. La mayoria de los pacientes con
TB GI eran mujeres (66.6%) y la edad media fue 15.3 afios. Sintomas frecuentes incluyeron dolor
abdominal (100%), pérdida de peso (66.6%), diarrea (55.5%), nauseas/vomitos (44.4%) vy fiebre
(44.4%). El 88.8% presentaba anemia y el 55.5% mostraba elevacion de pardmetros inflamatorios
(PCR/VSG). Se empled TAC abdominal en 7 pacientes, detectando anormalidades en el 85.7%. La en-
doscopia con biopsia, realizada en el 44.4%, reveld lesiones como Ulceras ileocecales y estenosis. La
PCR para micobacterias fue negativa en todos, pero el cultivo fue positivo en el 66.6%. En casos con
cultivo negativo, se diagnostico TB GI mediante biopsia compatible. La histopatologia confirmé granu-
lomas necrotizantes en el 77%, obtenidos de biopsias de mucosa intestinal o peritoneo. La TB GI se
localizd principalmente en peritoneo (66.6%) e intestino (44.4%), coincidiendo con hallazgos bibliogra-
ficos. Conclusiones: El diagndstico temprano es crucial para evitar complicaciones graves y
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I REVISTA DEL

diferenciarla de la enfermedad de Crohn (EC); la terapia inadecuada puede empeorar la infeccion tu-
berculosa. La diferenciacion entre TB GI y EC sigue siendo un desafio debido a similitudes clinicas y
endoscopicas.

P-031. Uso de levomepromazina en unidades de cuidados intensivos pediatricos de
la Republica Argentina

Teran ME®), Cattoni MD®
(MUnidad Cuidados Intensivos Pediatricos, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Auténoma de
Buenos Aires (CABA), Argentina. (¥Departamento de farmacia, Sanatorio Mater Dei. CABA, argentina.

Introduccion: Las drogas analgo-sedativas son requeridas en nifios criticos para minimizar el estrés,
el dolor y la ansiedad, y, para facilitar la ventilacién mecanica. Los opioides y las benzodiacepinas son
utilizadas con esta finalidad mayoritariamente. La sedacién prolongada o las dosis elevadas conducen a
tolerancia, dependencia y abstinencia. La levomepromazina (antipsicotico de primera generacion) apa-
rece como una opcién atractiva a los farmacos tipicos. Actlia por mecanismos diferentes a los opioides
y benzodiacepinas, posee propiedades fuertemente sedantes, entre otras, no causa depresion respira-
toria habitualmente, y, puede ser usada por via oral o intramuscular. Lamentablemente hay poca expe-
riencia en pediatria por falta de estudios o de disponibilidad en algunos mercados internacionales. Hay
que recordar que su uso para este objetivo es

off label. Objetivos: describir el uso de levo-

mepromazina para el manejo de la sedacién y

delirium, en unidades de cuidados intensivos 7 Dispone i igun proo o g s era ol manaf e

pediatricos (UCIP), de la Republica Argentina. LA

Materiales y métodos: Se disefid una en- a medwl:plfsﬁ%m;mmfn:|mjm|m

cuesta distribuida por mail y/o por mensajeria N u"i?: b.NO . NO SABE/NG CONTESTA

ANEXO 1 {preguntas 7/14)
Datos sobre analgosedacidn

instantanea telefénica al personal que trabaja
en las UCIP (médicos, enfermeros, kinesidlogos
y farmacéuticos) entre el 9 de mayo y el 5 de
junio de 2023. El cuestionario incluyo 14 pre-
guntas con respuestas de opcién multiple. Las
primeras 7 fueron preguntas generales, el resto
especificas a este trabajo (anexo). Resulta-
dos: Se obtuvieron 116 respuestas de profe-
sionales de 13 UCIP distribuidas de distintas
provincias del pais. La mayor indicacion
(49,7%) como coadyuvante en la sedacion di-
ficultosa, siendo mencionada por el 84% de
quienes la utilizan; un 62,6% como tratamiento
de delirium (37% del total de indicaciones). El
16,8% como antipsicético-neuroléptico; 2,8%
como farmaco de primera linea para la analgo-
sedacion y 2,8% como antiemético. El 93% de
los encuestados (108/116 encuestados) res-

Use de levomepromazina

Fn aguelias grequatas en fas que se consulta sobre fa opcién mds kalitual se refiere a
aquells que aplica & mas del 50% de sus pacienies

9) ¢Se utiliza Levomepromazing &n su unidad?
a.51 b.NO c. NO SABE/ND CONTESTA

10) ;Cudl es la dosis habitual de Levomepromazina que utilizan as su unidad
(en mgfkgrdia)? siel rango de dasis habitual o5 mayer a les rangos definidas en las
opciones por favor seleccione todas las casilias que b inciuyan

a menora®,25 b entreD25y0,5 c.entre 0,5y 0,75 d entre
075y 1

e entrely 125 fantrel25y 15 g mayoral5 h otra
11) ;A partir de qué edad utilizan Levomepromazina?
a. entre 3y 6 meses b, entre 6 meses y 1 afio c. entre 1y 2 afios

d.entre 2 y 3 afios e. entre 3 y 6 afios f. entre 6y 10 afios g mas
de 10 afios

12) jCuél es el tiempao habitual que utilizan Levomepromazina?
a. menps e 12 hs b entre 12 y 24 hs ¢. entre 24 y 48 hs
d. entre 48 y 72 hs e. mas de 72 hs f otra
13] JCudl s Ia via de administracién habitual de Levomepromazina?
a. endovenosa b, intramuscular ¢ oralfenteral

14] JEn qué situacién/es se utiliza Levomepromazina &n su unidad? ousce
sefeccionar mis de ung casiia siio necesita

a. como primera linea de tratamiento en analgosedacion
b. coadyuwvante en pacientes con sedacién de diflcil manejo
c. delirium hiperactivo-agitacian

d. antipsicdtico-neuroléptico  e. antiemético d. otra

pondié afirmativamente al uso de la droga para el manejo de la sedacion y/o delirium. Conclusién: Sin
extensa bibliografia que avale su uso, sin embargo, su empleo es casi masivo como coadyuvante en la
sedacion dificil. Esto la torna una droga que merece ser estudiada, para poder incluirse en los protocolos
de sedacion compleja, de manera segura, en las unidades de cuidados intensivos infantiles.
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P-084. Verificacion de la toma de muestra de orina de 24 horas éEs suficiente un
instructivo?

Lopez RE®W), Ares NV, Cardozo LE, Delsner MJ®), Morinico R®), Osuna V@), Salvatierra S®), Soltis A,
(MLaboratorio Central, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argen-
tina.

Introduccidn. La recoleccion de orina de 24 horas es un proceso que suele presentar errores pese al
uso de instructivos, particularmente en la poblacion pediatrica. La obtencion de muestras no represen-
tativas puede originar resultados equivocos con el consiguiente riesgo para el diagndstico y seguimiento
del paciente. Objetivo. Verificar mediante encuesta presencial la correcta recoleccion de orina de 24
horas. Corroborar las instrucciones recibidas por el paciente. Materiales y métodos. Estudio de disefio
observacional a través de una encuesta en la que se pregunta al paciente que tipo de instrucciones
recibio para la recoleccion de orinas 24 horas y si las mismas fueron dadas por el personal del laboratorio
o por otro servicio. Se solicitd en forma presencial que detalle el proceso de recoleccion y se clasificaron
las muestras recibidas como correcta o incorrectamente recolectada segun las respuestas obtenidas. Se
considero recoleccidn incorrecta aquellos casos en los que el paciente referia pérdida de micciones o
incumplimiento del tiempo de recoleccion. También se realizd un registro de los recipientes utilizados
para la recoleccién de estas. Resultado. Se efectuaron 130 encuestas, segln las cuales 122 pacientes
habian recibido instrucciones verbales o escritas para la recoleccion de orina de 24 horas. La recoleccion
se considerd correcta en el 66% de los casos en que recibieron alguna indicacion. Conclusion. Seguin
los resultados obtenidos, los instructivos o la explicacion verbal no aseguran la calidad de la recoleccion
de orina de 24 horas. Es fundamental interrogar al paciente al recibirla, ya que el interrogatorio permite
que el paciente detalle el proceso con franqueza y asi asegure que la muestra sea apta para ser proce-
sada como orina de 24 horas. Lo anterior detallado evidencia la necesidad de armonizar las instrucciones
entre los servicios para garantizar la correcta recoleccion y obtener muestras representativas. Por otro
lado, se hallé que, de las 130 orinas analizadas, 29 pacientes recolectaron en recipientes inadecuados,
considerando recipiente adecuado botella de agua limpia y seca. Es muy importante realizar la encuesta
para corregir y mejorar el proceso preanalitico de recoleccién, con el fin de poder perfeccionar los
instructivos y buscar alternativas para minimizar errores.

Se obtuvieron los siguientes resultados:

Recoleccion
Indicaciones Correcta Incorrecta
Personal de laboratorio 30 73% 27%
Personal de otros servicios 92 64% 36%
Sin Indicaciones 8 37% 63%

P-085. Escorpionismo en Ciudad Autonoma de Buenos Aires: reporte de dos casos

Cabrerizo SM, Marin F®, Irigoyen JM,
MUnidad Toxicologia, Hospital de Nifos Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autdnoma de Buenos Aires, Argen-
tina.

Introduccion: Los casos de escorpionismo son frecuentes en el centro y norte de nuestro pais. Los
escorpiones del género Tityus estan presentes desde hace afios en Ciudad Auténoma de Buenos Aires
(CABA), pero sdlo en los Ultimos afnos se han registrado casos sintomaticos de gravedad. Objetivo:
Alertar al personal de salud para poder pensar en esta patologia aun cuando consulten a guardia sin
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traer el ejemplar. Desarrollo: Caso 1: Paciente de 4 anos, que luego de ser picado por escorpion en
su domicilio en Parque Chacabuco, presenta vomitos, hipertensién, taquicardia y taquipnea. Evoluciona
con excitacion psicomotriz y vomitos persistentes. Se asume como escorpionismo grave por lo cual se
indica antiveneno escorpion. En el laboratorio presenta hiperglucemia, hipokalemia e hiperamilasemia.
Evoluciona favorablemente sin presentar secuelas. Caso 2: Paciente de 5 afios, que consulta por pica-
dura de escorpion y vomitos. Evoluciona con deterioro del estado general recibiendo antiveneno medi-
cado como escorpionismo severo. Ingresa en Unidad de Terapia Intensiva, evolucionando con altera-
ciones cardiacas. Egreso hospitalario al tercer dia con ECG y ecocardiograma dentro de limites normales
para la edad. Conclusiones: El escorpionismo constituye un problema de salud publica con una inci-
dencia en aumento en Argentina. En 2022 se registraron 5825 vs 7546 casos/100 000 habitantes en
2023 respectivamente. El veneno contiene varias neurotoxinas capaces de generar una “tormenta au-
tondmica”. Los sistemas cardiovascular y respiratorio son los que determinaran la morbimortalidad. Un
10 % de los casos en nifos evolucionan a cuadros graves. En CABA se ha visto un aumento de la
incidencia de casos graves en los Ultimos anos, incluso en época no estival, siendo necesario el uso de
antiveneno. Presentamos estos casos para alertar a los pediatras a sospechar esta entidad ante la
ausencia del ejemplar responsable, debido a que la rapida administracion del antidoto resuelve la sin-
tomatologia y evita las complicaciones como el edema agudo de pulmdn, shock cardiogénico o arritmias.

P-109. Sindrome febril prolongado, anemia y adenomegalias: un desafio diagnds-
tico

Marsico BY), Scampini R®, Nucifora L, Garreta C), Sapia E®), De Matteo E®), Sagradini S®, Rivas F(1),
MUnidad 8 Clinica Médica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos Aires,
Argentina.

Introduccion: El sindrome febril prolongado (SFP) es un conjunto de signos y sintomas heterogéneos
que constituye un desafio diagndstico en pediatria. Es una patologia infrecuente. Su abordaje implica
descartar entidades infecciosas, autoinmunes, tumorales y enfermedades prevalentes del medio, a tra-
vés de una historia clinica completa y exploracion fisica minuciosa (tabla 1). Las pruebas diagndsticas
deben estar dirigidas segln los hallazgos clinicos para evitar gastos innecesarios y hospitalizaciones
prolongadas. Objetivo: Describir el caso de un paciente con SFP, anemia y adenopatias generalizadas
y su proceso diagndstico. Desarrollo: Paciente de 2 afios, previamente sana, consulta por sindrome
febril de 10 dias de evolucion, vomitos y deposiciones desligadas. Al examen fisico evidencia palidez,
multiples adenomegalias en diferentes localizaciones, hepatoesplenomegalia y dolor a la movilizacién
de la cadera. A su ingreso presenta anemia con requerimiento transfusional sin afectacion de otras
series hematicas. Durante la internacion se realiza protocolo para descartar causas de SFP (infecciosas,
autoinmunes y tumorales): se solicitan serologias virales, toxoplasma y Bartonella henselae (negativas),
biopsia de médula dsea (descarta leucemia y citometria de flujo negativa para linfoma) y tomografia
computada donde se observan imagenes osteoliticas en escapula derecha y rama iliopubiana izquierda,
adenomegalias en region inguinal bilateral, retroperitoneales, en ambas cadenas iliacas e hilio esplénico
y esplenomegalia (figura 1). Se realiza biopsia de ganglio linfatico cervical que evidencia en la anatomia
patoldgica histoarquitectura alterada a expensas de infiltracion de células con marcacién positiva para
histiocitosis de células de Langerhans. Se inicia corticoterapia cediendo el cuadro febril, y prosigue con
protocolo quimioterapico. Conclusiones: Entre las posibles causas de sindrome febril prolongado, las
infecciosas son las mas frecuentes, pero es importante descartar la etiologia oncohematoldgica. Las
alteraciones hematoldgicas y dolores musculoesqueléticos aproximan al diagndstico. La histiocitosis de
Langerhans es una de las enfermedades mas “simuladoras” siendo su diagndstico dificultoso. Debe
sospecharse en casos de SFP acompaiiado de pancitopenia, hepatoesplenomegalia, linfadenopatias y
lesiones osteoliticas. El diagndstico implica la demostracion de células de Langerhans y la presencia por
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inmunohistoquimica CD 1 de las lesiones biopsiadas.

Tabia 1. Etiologla de la fiebre de origen sesconocido

INFECCIOSAS

AUTOINMUNES

Artritis idiopaica rvenillupus 1
t2ji50 conectivs, panariertis nogosa, ememenas e Kawasaki, enfermesad
inflamatoria infestinal, sarcoidos's, febre reumatica, sindromes autoinflamatorios.

NEGPLASIAS

Fiebre tiebre de ong fiebre factica,

P-126. Bocio multinodular como forma de presentacion del sindrome de DICER1:
reporte de 5 casos

Zubimendi EM, Marini E®, Chiesa A®, Papendieck PY), Arcari AJ®V), Scaglia P, Elias EC).

(MServicio de Endocrinologia Infantil, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autonoma de Buenos
Aires, Buenos Aires. @Unidad de Investigacion Traslacional, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad
Auténoma de Buenos Aires, Argentina. ®)Servicio de Cirugia Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad
Auténoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: El Sindrome DICER1 es un trastorno hereditario raro autosémico dominante de predis-
posicion a diferentes tumores benignos y malignos a lo largo de la vida causado por variantes germinales
en el gen DICER1, esencial en la via de procesamiento de microARN/expresion génica. El raro blastoma
pleuropulmonar es el tumor mas caracteristico y de presentacion mas temprana. En la glandula tiroides
se describe bocio multinodular (BMN) y carcinoma tiroideo. Materiales y métodos: Se revisaron re-
trospectivamente las historias clinicas de 5 nifias (rango de edad: 10-13 afios) que consultaron por
BMN y que resultaron portadoras de variantes en el gen DICER1. Resultados: Cuatro pacientes tenian
antecedentes familiares de BMN y/o carcinoma papilar de tiroides (CPT). Una paciente tenia ademas
antecedente materno y de tia materna de quiste de ovario. La Unica paciente sin historia familiar de
BMN habia sido ooforectomizada a los 12 afios por un tumor de células de la granulosa. En todas las
pacientes se constatd funcidn tiroidea normal con anticuerpos antitiroideos negativos y BMN por eco-
grafia. El resultado de la puncién aspirativa con aguja fina (PAAF) del/de los nddulos sospechosos de
malignidad fue benigna (Bethesda II) en 4/5 pacientes y no diagnostica en 1. Luego de un periodo de
vigilancia clinica-ecografica (8-24 meses) se indico tiroidectomia total (a 2 pacientes por crecimiento
nodular, 2 por acuerdo médico-padres-paciente y la restante por persistencia nodular). La histologia
confirmd una hiperplasia difusa nodular en 3/5 (1 asociada a un adenoma folicular atipico) y CPT en
2/5. El estudio del gen DICER1 detectd variantes patogénicas en 2/5 y probablemente patogénicas en
3/5 pacientes. Luego del diagndstico, se solicitd ecografia ginecoldgica a 4/5 pacientes, hallandose en
2 un tumor ovarico benigno (1 tumor de células de Sertoli/Leydig moderadamente diferenciado y 1
cistoadenoma mucinoso bien diferenciado) que fueron extirpados. Conclusiones: Una historia personal
y/o familiar de BMN o tumor ginecoldgico asociado a BMN debe hacer sospechar el Sindrome DI-
CER1. La identificacién oportuna de este trastorno permite el consejo genético de las familias afectadas
y planear la vigilancia para la deteccién temprana de la patologia tumoral asociada.

P-169. Baja talla desproporcionada y acantosis nigricans no metabdlica

Troncoso Pimienta D), Scaglia PA(?), Esnaola Ascoiti M(32), Keselman A®), Bergada I) Ropelato,
MG, Armando R®), Arcari AW, Braslavsky DG,
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(M Centro de Investigaciones Endocrinoldgicas “Dr. César Bergada” (CEDIE), CONICET — FEI — Division
de Endocrinologia, Hospital de Ninos Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autdonoma de Buenos Aires, Argentina.
(@ Unidad de Medicina Traslacional, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos
Aires, Argentina. ) Servicio de Genética, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de.
Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: El receptor del factor de crecimiento fibroblastico de tipo 3 (FGFR3) regula negativa-
mente la osificacion endocondral cumpliendo un rol fundamental en el crecimiento longitudinal. La ac-
tivacion constitutiva FGFR3 genera retardo de crecimiento de distinta magnitud, asociado a un amplio
espectro fenotipico en funcidn de la variante génica. Objetivo: Presentacion de un caso clinico atipico
de talla baja sindromica. Desarrollo: Nina de 4 afios, nacida de término con antropometria adecuada
para su edad gestacional. Evoluciona con desaceleracion de la velocidad de crecimiento y acantosis
nigricans de distribucion generalizada a partir de los 2 afios. Desarrollo neuromadurativo acorde a edad.
Padres sanos no consanguineos, talla materna 165 cm vy talla paterna 175 cm. Al examen fisico: talla
93,3 cm (-2,28 DE), desproporcion corporal (Pc >97), indice de masa corporal 20,1 kg/m? (+3,7 DE),
macrocefalia absoluta (perimetro cefalico 55 cm, >2 DE). Frente prominente, hipoplasia mediofacial,
acantosis nigricans generalizada acentuada en pliegues y lordosis. Manos pequefas, sin signos de tri-
dente. Radiologia: sin evidencia de signos caracteristicos de acondroplasia. Evaluacion bioquimica del
metabolismo hidrocarbonado normal (insulina 4,60 pU/ml, glucemia 76 mg/dl e indice HOMA 0,86). Se
sospecha hipocondroplasia. El estudio por secuenciacion masiva con el panel de genes HNRG_v1 (Twist)
permitid detectar una variante en FGFR3 (NP_000133.1:p.Lys650GIn), clasificada como patogénica se-
gun criterios de la ACMG, de novo. Posteriormente, el abordaje clinico se adapta a la patologia de base.
Discusion: La caracterizacion fenotipica de la paciente permitié orientar el estudio genético. La va-
riante activante hallada en FGFR3 explica el cuadro de hipocondroplasia asociada a acantosis nigricans
no metabodlica. La talla baja desproporcionada y la acantosis de causa genética se explican por la acti-
vacion de la sefializacién inducida por FGFR3 a nivel del cartilago de crecimiento y de los queratinocitos,
respectivamente. Conclusion: La hipocondroplasia constituye una entidad a ser considerada entre los
diagndsticos diferenciales de los nifios con talla baja desproporcionada. El diagndstico etioldgico de esta
entidad aporta diversos beneficios entre los que se destacan el asesoramiento familiar y el abordaje
clinico individualizado.

P-024. Deteccion de casos de infeccion aguda por virus Chikungunya en el Hospital
de Niiios Ricardo Gutiérrez en el periodo 2023-2024

Alvarez Lépez MC™), Gonzalez MY, Luna O, Barquez R, Alexay S®M, Mistchenko A(-2),
(M) Laboratorio de Virologia, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos Aires,
Argentina. ® Comision de Investigaciones Cientificas (CIC). Provincia de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: El virus Chikungunya (CHIKV) se detectd por primera vez en el continente americano
en 2013. Entre 2014 y 2016 nuestro laboratorio confirmd 21 casos en viajeros. Luego, CHIKV reaparecio
en Argentina en 2023, con un aumento significativo y paralelamente a la fuerte epidemia observada en
Paraguay. Adicionalmente detectamos por primera vez casos de CHIKV autdctono en pacientes con
domicilio en el area metropolitana de Buenos Aires (AMBA). En este trabajo se muestran las principales
caracteristicas de los brotes estudiados en 2023-2024. Materiales y Métodos: En 2023 se estudiaron
para CHIKV 316 muestras de pacientes con sospecha de infeccion aguda, mediante RT-gPCR singleplex
(CDC), y que habian sido previamente descartados para dengue. En 2024 se analizaron 1813 muestras
mediante RT-qPCR Trioplex (CDC) para la deteccion conjunta de los virus Zika, CHIKV y Dengue. Re-
sultados: De las 316 muestras estudiadas en 2023, 40 (12%) fueron detectables para CHIKV, con un
pico de casos en la semana epidemioldgica 12 y mediana de edad de 32 afios. El 50% (n=20)
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presentaron antecedente de viaje a Paraguay, 20% (n=8) fueron no viajeros y 30% (n=12) sin datos
consignados en los sistemas de vigilancia. En el aio 2024 se detectaron 4 casos de CHIKV de las 1813
muestras estudiadas (0,2%), correspondiendo a 2 pacientes no viajeros y 2 pacientes sin datos consig-
nados. La geolocalizacion de los casos correspondientes a no viajeros los ubica principalmente en la
region sanitaria VI del AMBA. Conclusiones: CHIKV constituye una situacion de especial atencion sa-
nitaria en nuestro medio, debido a la elevada morbilidad asociada a la infeccion y al incremento del
numero de casos en nuestro pais. El 2023 mostro el pico histérico de deteccién de CHIKV en nuestro
laboratorio, utilizando para el estudio un algoritmo secuencial que descartaba en primer lugar virus
Dengue, el mas prevalente en la region. En 2024 se detectaron significativamente menos positivos de
CHIKV (4 casos), sin embargo, fuimos capaces de realizar una mayor vigilancia, casi quintuplicando la
cantidad de muestras analizadas respecto al afio anterior, debido a la implementacion de un método de
screening mediante RT-qPCR Trioplex, lo que constituye una herramienta valiosa para continuar en los
afhos futuros.

P-090. Sospecha de déficit de proteina del surfactante, reporte de un caso

Maidana A®), Dominguez Moncla M@, Barbuto AW, Slaifstein C™"), Rubino N, Torrez Herazo MA®),
Mamani Flores G, Maffey AF(),
(MUnidad 3, Hospital de Nifios Dr. Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autdonoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: El déficit de surfactante pulmonar (DSP) es una entidad rara que afecta la estabilidad
alveolar y la funcion respiratoria. Forma parte de las enfermedades pulmonares intersticiales difusas
(EPID) y suele presentarse con sintomas inespecificos que se confunden con asma, infecciones respira-
torias recurrentes y reflujo gastroesofagico. Las mutaciones genéticas que afectan a proteinas como
SP-B, SP-C y ABCA3, o factores reguladores como NKX2.1, pueden causar esta enfermedad. Un diag-
nostico temprano es complejo pero crucial en estos casos y requiere sospecha clinica alta y pruebas
avanzadas, incluidas genéticas. Objetivos: Describir el caso de un paciente de dos afios con sospecha
de déficit de surfactante. Desarrollo: Paciente de 2 afios con taquipnea persistente fue derivado para
estudio. Sin antecedentes perinatoldgicos de relevancia, presento taquipnea continua desde los 14 me-
ses asociando episodios de tos, cianosis peribucal, dificultad respiratoria y detenciéon del progreso pon-
deral. Al ingreso se lo valord taquicardico, taquipneico sin signos clinicos de hipoxemia cronica. Se
realizd oximetria nocturna la cual fue patoldgica iniciando oxigenoterapia con mejoria de signos vitales.
En tomografia axial computada (TAC) de térax con angioTAC (ver imagen 1) se evidenciaron incremento
difuso de la atenuacion parenquimatosa pulmonar y multiples imagenes quisticas bilaterales, compati-
bles con intersticiopatia pulmonar. Se tramitaron estudios para descartar diagndsticos diferenciales (ver
tabla 1). Se instaurd tratamiento con oxigenoterapia continua, omeprazol 2 mg/kg/dia y adecuacion
nutricional adicionando alimentacion enteral y suplementos vitaminicos y minerales con posterior mejo-
ria de la clinica respiratoria y del progreso ponderal. Descartadas otras patologias, considerando la TAC
pulmonar, la hipoxemia y buena respuesta a oxigenoterapia se asumid DSP. Se decidid no realizar
biopsia pulmonar por ser un método invasivo y disponer del estudio genético el cual se encuentra
pendiente. Conclusidn: El diagndstico de EPID en pediatria es complejo debido a su baja incidencia y
la necesidad de un alto indice de sospecha, lo que retrasa su tratamiento y empeora su pronostico.
Frente a la sospecha clara, en pacientes clinicamente estables, pueden evitarse procedimientos invasi-
vos. La coordinacion con los servicios de salud locales es esencial para asegurar la continuidad del
tratamiento y seguimiento adecuado.
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Déficit de proteinas del Estudio genético pendiente
surfactante

Cardiopatia congénita Ecocardiograma y angioTAC normales

Sindrome aspirativo Seriada esofagogastroducdenal mostraron reflujo

(ERGE) supracarinal de rapido aclaramiento; videodeglucién normal
Inmunodeficiencia Analisis inmunologicos: hemograma sin linfopenia ni

neutropenia, dosaje de IgG 1gA IgM IgE, poblaciones
linfocitarias, C3, C4, ANA, ANCA sin hallazgos
significativos

Fibrosis quistica Test de sudor normal

Imagen de corte de TAC realizada al paciente durante internacién
Tabla 1. Diagndsticos diferenciales y estudios complementarios solicitados

P-096. Estenosis supravalvular adrtica, experiencia quirurgica de los Gltimos cinco
aios en un hospital pediatrico de tercer nivel

Cambiaso C®, Garrido MY, Kreutzer G®, Olivos Sanchez L®"), Molteni Morales W®), Rosso A, Conejeros
Parodi W,

(Cirugia cardiovascular pediatrica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autdnoma de Buenos
Aires, Argentina.

Introduccion: La estenosis supravalvular adrtica (ESA) es una cardiopatia
congénita muy poco frecuente que se caracteriza por hipertrofia de la capa
muscular adrtica al nivel sinotubular, generando estrechez supravalvular con
gradientes medios mayores a 30 mmHg e hipertrofia ventricular izquierda.
Las técnicas quirirgicas utilizadas en nuestro servicio son las de Doty y Brom.
Descripcion: Mediante revision de historias clinicas de los pacientes someti-
dos a cirugias cardiovasculares en el Servicio de Cirugia Cardiovascular, entre
enero 2019 y enero 2024 se identificaron 1028 procedimientos, 3 de ellos
correspondieron a ESA (0,3%). Presentaron ecocardiograma preoperatorio
con gradiente medio en unidn sinotubular: 46 a 93 mmHg; angor y clase
funcional tipo II y III. En dos de ellos se realizd técnica de Brom y en otro de Doty. La media de estadia
en terapia intensiva fue 2,3 dias, la total 13,3 dias. Requirieron 3,3 dias de inotropicos (VIS en postope-
ratorio inmediato medio de 13,8 y a las 24 h de 8); y media de 5,6 dias de drenaje. Requirieron menos
de 12 h de ventilacion mecanica. Ninguno requirié reoperaciones, uso de marcapasos ni presento inter-
currencias infecciosas en los 30 dias posteriores a la cirugia, presentando todos clase funcional Iy con
media de seguimiento de gradiente adrtico de 15 mmHg. Conclusiones: La ESA es una patologia poco
frecuente, con severas repercusiones clinicas y en la funcion cardiaca. La plastica de la raiz adrtica
mediante las técnicas utilizadas es un método eficaz, que no conlleva mayores complicaciones y permite
recuperacion de la funcion miocardica.

P-141. Encefalopatia posterior reversible secundaria a la infusion de metotrexato
intratecal. A propdsito de un caso

de Mateo MM®), Cosentino B, Rshaid MN®), Pace, S
(MResidente de cuarto afio de Clinica Pediatrica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Auténoma
de Buenos Aires, Argentina.
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Introduccion: El metotrexato (MTX) es un farmaco utilizado como quimioterapia en la leucemia linfo-
blastica aguda, de administracion sistémica e intratecal. Presenta mdltiples efectos adversos con alto
riesgo de neurotoxicidad. El sindrome de encefalopatia posterior reversible (PRES) es una complicacion
infrecuente de la infusion intratecal de metotrexato. Objetivos: Describir el caso de un paciente con
encefalopatia posterior reversible secundaria a la infusién de metotrexato intratecal. Caso clinico: Pa-
ciente masculino de 11 afios con diagndstico de leucemia linfoblastica aguda tipo B comun de riesgo
intermedio, en fase de induccion de quimioterapia segin protocolo ALLIC BFM 2022. A las 48h de recibir
MTX intratecal presenta status convulsivo tonico-clénico generalizado asociado a registros de hiperten-
sion arterial, que resuelve tras la impregnacion con difenilhidantoina. La tomografia computada de SNC
evidencia lesiones hipodensas en sustancia blanca subcortical en region parieto-occipital y frontal iz-
quierda, y parietal derecha. A los 7 dias pre-
senta otro status convulsivo con deterioro
agudo del sensorio con requerimiento de im-
pregnacién con levetiracetam y asistencia res-
piratoria mecanica por 24 h. La resonancia
magnética (RMN) del Sistema Nervioso Central
(SNC) evidencia lesiones parcheadas hipoin-
tensas en la sustancia blanca subcortical bila-
teral y signos de edema vasogénico a nivel pa-
rietooccipital izquierdo. Recuperado su nivel de
conciencia presenta alucinaciones, delirio per-
secutorio, risa no intencionada e insomnio. A
los 20 dias del inicio del cuadro, se valora me-
joria clinica progresiva impresionando reversi-
bilidad de la encefalopatia. Al mes del primer evento se repite RMN de SNC con lesiones en resolucion.
Conclusion: El PRES es una entidad clinico-radioldgica caracterizada por convulsiones, cefalea, altera-
cion del estado de conciencia y trastornos visuales. La hipertension arterial suele estar asociada. Se
correlaciona con edema vasogénico de la sustancia blanca en la regidn parieto-occipital del cerebro,
evidenciable en la RMN. Se desarrolla entre 5 y 14 dias después de la administracion de MTX intratecal
y generalmente resuelve ad integrum a los 7 dias. Sin embargo, puede no ser reversible, tener otra
localizacién y comprometer a la sustancia gris. Debido a su sintomatologia inespecifica y a las comorbi-
lidades que suelen presentar los pacientes con enfermedad oncohematoldgica, resulta esencial conocer
las formas de presentacion para un diagndstico precoz y oportuno.

P-172. Aplicacion de circulacion mediante membrana extracorporea de oxigena-

cion en pediatria: resultados en una unidad polivalente

Olivieri J®, Meneces Rojas A, Teran E®, Castel Y, Gattari A,
(MTerapia Intensiva, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autdnoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion y objetivos: La circulacién extracorpérea mediante membrana de oxigenacién (ECMO)
ha demostrado ser una terapia de sostén que disminuye la mortalidad de los pacientes ingresados en
unidades de cuidados intensivos pediatricos (UCIP), en quienes han fallado otros métodos convencio-
nales de sostén cardiorrespiratorio. El objetivo de esta presentacion es describir los resultados obtenidos
en una serie de pacientes que requirieron ECMO por causa no relacionada con cirugia cardiovascular.
Materiales y métodos: Estudio retrospectivo, descriptivo y transversal. Se incluyeron todos los pa-
cientes ingresados a ECMO desde 1-11-2015 a 31-12-2023 en una UCIP polivalente. Se utiliza estadistica
descriptiva para caracterizar la poblaciéon (mediana y rango intercuartilo RIC; frecuencias y porcentajes
para variables continuas y categdricas respectivamente) Resultados: Durante el periodo analizado

a. Médica pediatra. Médica de planta U5, HNRG. Comité Editorial Revista del Hospital de Nifios
b. Psicdloga de guardia, Depto. de Urgencia, HNRG. Comité Editorial Revista del Hospital de Nifos
c. Médica pediatra. Médica de planta UTI, HNRG. Comité Editorial Revista del Hospital de Nifios
221



REVISTA DEL
I‘ HOSPITAL niros
% % ww DEBUENOS AIRES

Eventos Rev. Hosp. Nifios (B. Aires) 2025;67 (297):190-227

ingresaron en ECMO 7 pacientes. Edad mediana: 57 meses (RIC 39-104). El 85% (6/7) por insuficiencia
respiratoria requiriendo modalidad ECMO veno-venoso. En todos los casos, previo al ingreso al circuito
se intentaron otras estrategias de rescate (Ventilacion de Alta Frecuencia 42%, n=3/7, Oxido Nitrico
71%, n=5/7, Prono 57%, n=4/7). Un paciente ingresd por causa cardiaca (shock cardiogénico post
paro cardiorespiratorio) y utilizd modo veno-arterial. El tiempo entre el ingreso a la UCIP y el ingreso a
ECMO fue de 1 dia (mediana) entre 0-29 dias (rango). La mediana de duracién de la terapia fue de 11
dias (RIC 10-12). La sobrevida fue 71.4%

(n=5) y la mortalidad del 28.6% (n=2). Las Relacion tiempo de ingreso a UTIP/ingreso a ECMO
complicaciones observadas en relacion con

esta terapéutica fueron: hemorragias (pul- 25

monar, sitio de puncién) 42% (n=3/7), bac- >

teriemia relacionada a catéter (1/7; 14%) y 15

trombosis venosa profunda 14% (n=1). Un !

solo paciente de los sobrevivientes requirio . .
la realizacion de tragueostomia. Conclusio- ¢ w s
nes: La sobrevida de los pacientes que re-
cibieron ECMO en nuestro centro fue
71,4%, equiparable a reportes internacionales (ELSO). La frecuencia de complicaciones también fue
equiparable a experiencias de otros centros. A partir de estos resultados consideramos que la técnica
es una alternativa viable como rescate en nifios en que hayan fallado otros métodos de soporte cardio-
rrespiratorio.

mVivo M Fallecido

P-175. Malformacion linfatica palpebral complicada en paciente con diagndstico de
celulitis preseptal. A propoésito de un caso

Bauza Mutilba M®), Melo Malheiros De Souza B™, Guenzatti C"), Hary Beccar Varela )V, Astorquizaga
L™, Asencio MW, Fortini Cabarcos N,
(MClinica Pediatrica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autdnoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: Las malformaciones linfaticas son el segundo tipo de malformacion vascular mas fre-
cuente en pediatria. Se caracterizan por ser malformaciones de bajo flujo que estan presentes desde el
nacimiento y pueden o no manifestarse clinicamente. Se clasifican segun el tamaiio de los vasos linfa-
ticos en macroquistico (>2 cm), microquistico o mixto y pueden manifestarse como tumoraciones pal-
pables, de consistencia blanda, con temperatura similar al resto de la piel. El aumento repentino de
volumen puede deberse a una infeccion o a una hemorragia intraquistica. Objetivos: Describir el caso
de un paciente de 9 afios con diagndstico de malformacién linfatica complicada en parpado superior
derecho con extension a orbita, entidad poco frecuente en pediatria. Desarrollo: Paciente de 9 aios,
previamente sano, que ingresa a internacion con diagndstico de celulitis preseptal derecha secundaria
a sinusitis ipsilateral por lo cual recibié tratamiento con ceftriaxona, clindamicina y dexametasona. Luego
de 10 dias de tratamiento antibidtico endovenoso, presenta regular evolucion clinica con persistencia
de edema palpebral, afebril, por lo que a fin de descartar posibles complicaciones se realiza ecografia
de piel, partes blandas y érbita, la cual informa imagen liquida, con contenido particulado heterogéneo,
movil, de bordes bien delimitados, ubicada en parpado superior que se extiende hasta la 6rbita, sin
vascularizacion, siendo sugestiva de una malformacion linfatica complicada. El paciente es evaluado por
especialistas en anormalidades vasculares, y en conjunto se solicita Resonancia Magnética Nuclear de
orbita con y sin contraste, en la cual se evidencia lesion en topografia de parpado superior derecho con
extension a orbita compatible con malformacién vascular linfatica. Se decide suspender antibioticotera-
pia luego de 12 dias de tratamiento, con evolucién favorable y mejoria de edema palpebral. Conclu-
siones: Destacamos la importancia de descartar otras patologias asociadas, ante la persistencia de
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sintomas en una celulitis preseptal luego de tratamiento antibidtico adecuado, como malformaciones
vasculares en particular malformacién linfatica complicada.

P-016. Neurotuberculosis: serie de casos atendidos en un hospital pediatrico de
tercer nivel

Goncalves Neiva Novo MC, Cardona M®, Duque Camargo L), Pena Amaya P®), Squassi IRdV®),
(MSeccion Tisiologia, @Servicio de Infectologia, ) Seccion Bacteriologia, Hospital de Nifios Ricardo Gu-
tiérrez, Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: La neurotuberculosis (NTB) corresponde al 1% de las tuberculosis. Es una de las pre-
sentaciones mas graves y de peor prondstico. El retraso en el diagnostico y tratamiento se asocia con
mayores secuelas y alta tasa de mortalidad, por lo cual es fundamental instaurar un tratamiento precoz.
Objetivo: Describir las caracteristicas clinico-epidemioldgicas de los casos NTB atendidos en un centro
pediatrico de 3¢ nivel. Material y métodos: Estudio retrospectivo, descriptivo, observacional, revision
de historias clinicas de pacientes con NTB atendidos entre julio 2015 y mayo 2023. Resultados: Se
incluyeron 31 pacientes con diagndstico de NTB. Varones: 54.9%. Edad media de presentacion: 64
meses (rango: 1-180). BCG constatada: 87%. Se hall6 foco de contagio en 22 casos (alto riesgo 42%).
Sin comorbilidad 81%. PPD: 20/31 pacientes, el 10% fue positiva. Sintomas: fiebre (70%), convulsiones
(48%), sindrome meningeo (48%), alteracion de la conciencia (45.1%) y paralisis de pares craneales
(25%). Tiempo de evolucion: media 22.6 dias (rango: 0-100). Los pacientes asintomaticos fueron es-
tudiados por enfermedad miliar o perinatal. El liquido cefaloraquideo (LCR)orienta al diagndstico. Cito-
quimico patoldgico en 86.2% (25/29 pacientes), elementos: media 113(rango: 0-1000), predominio
mononuclear (75.6%) 22/29, proteinas: media 81,4(rango: 16-274), glucosa: media 47,7 (rango: 5-
103). 7 pacientes (24%) se diagnosticaron por la presencia de imagenes patoldgicas en sistema nervioso
central (SNC). El cultivo de LCR fue positivo en 10 pacientes (32%), y de muestra respiratoria 7 (4 solo
tuvieron aislamiento respiratorio). Las neuroimagenes son una herramienta importante. Hallazgos: me-
ningitis basal (77.4%), hidrocefalia (32%), vasculitis (29%), tuberculomas (19%), y abscesos (3%). 3
pacientes presentaron meningitis y tuberculoma. 30 pacientes iniciaron tratamiento con isoniacida, ri-
fampicina, pirazinamida y etambutol de los cuales 24 completaron 12 meses, 2 abandonaron, 2 se
derivaron, 3 fallecieron (uno por TBC previo al inicio del tratamiento, uno por complicaciones neurolé-
gicas y otro por su enfermedad de base). El 75 % recibio corticoides. El efecto adverso mas comun fue
hepatitis (29 %). El 48% presento secuelas a corto plazo, la mas frecuente fue el retraso neuromadu-
rativo 22% (7 pacientes). Conclusiones: La evolucion prolongada, la presencia de foco bacilifero, el
LCR a predominio mononuclear, con alta tasa de proteinas deben orientarnos al diagnéstico. Los hallaz-
gos caracteristicos de las neuroimagenes fueron importantes en nuestra serie. Ante la sospecha de esta
NTB, aun sin rescate bacterioldgico, se debe iniciar precozmente el tratamiento para disminuir las se-
cuelas.

P-050. Sindromes de sobrecrecimiento, la importancia de la nutricion. A propdésito
de dos casos

Bocco FM, Puma C, Arias L™, Araujo CV, Gaete L), Varone E@, Blanco M®, Roussos A,
(MNutricion y Diabetes, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos Aires (CABA),
Argentina,® Traumatologia Infantil, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, CABA, Argentina.

Introduccion: Los sindromes de sobrecrecimiento relacionados con la PIK3CA (PROS) comprenden el
crecimiento exagerado de algin segmento corporal, debido a mutaciones con ganancia de funcion de
la PIK3CA durante la embriogénesis. La estimacion de su prevalencia es dificil por la gran variabilidad
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fenotipica. Clasicamente recibieron tratamiento conservador, pero actualmente existen farmacos inhibi-
dores de la PIK3CA plausibles de uso compasivo. Objetivo: Describir dos pacientes con sospecha de
PROS vy resaltar la importancia de realizar un adecuado abordaje nutricional. Casos clinicos: Paciente
1: Vardn, 4 afos, supuesto PROS, recién nacido pretérmino con peso acorde a edad gestacional (RNPT/
PEG). Hipertrofia asimétrica de miembros superiores a predominio derecho con sindactilia bilateral del
tercer dedo, desde el nacimiento. Traumatologia realiza descompresion del tinel carpiano y toma de
biopsia que informa neoplasia benigna de adipocitos maduros en Idbulos y tractos fibrosos delgados.
Evoluciona con aumento progresivo de miembros superiores (MMSS), requiriendo cirugia de sindactilia
y citorreduccion en mano derecha. Disminucion del Tejido Celular Subcutaneo (TCS) en el resto del
cuerpo, evidencia de eminencias oseas y musculos. Precisa asistencia para alimentarse, poco apetito y
escasa aceptacion de verduras y carnes. Consume ultraprocesados (UP). Peso: 15,600kg (DS +1,31),
Talla: 95,5 cm (DS -2,2), indice de masa corporal (IMC): 17,4 (DS +1,48), PSE: 2 mm (De <-3). Anemia
microcitica e hipocromica tratada con hierro. Paciente 2: Varén, 7 anos, supuesto PROS, RNPT/BPEG.
Hipertrofia de MMSS con macrodactilia en 1¢7, 2% y 3¢" dedo en ambas manos, desde el nacimiento.
Resonancia Magnética Nuclear: hipercrecimiento a expensas de tejido graso con normalidad de otros
tejidos. Aumento progresivo del tamafio de MMSS. Disminucion del TCS en el resto del cuerpo, evidencia
de eminencias dseas y musculos. Buen apetito y actitud alimentaria, dieta variada. Peso: 21,800kg (DS
-0,8), Talla: 110 cm (DS -2,7), IMC: 18 (DS +1,39). PSE: 2.6 cm (DS <-3).

Estrategia nutricional: alimentacion saludable hipercalérica, suplemento dietario y vitaminico. Mejoraron
la actitud y la variedad alimentaria, redujeron el consumo de UP. Aumentaron en peso y talla, a expensas
del tamafno de MMSS. Conclusion: Los PROS son infrecuentes y no cuentan con pautas de abordaje,
tratarlos constituye un desafio. El adecuado soporte disminuye el riesgo de deficiencias nutricionales a
largo plazo. El diagndstico genético permitiria utilizar farmacos especificos para la involucién de las
areas comprometidas.

P-052. Seguimiento nutricional de pacientes con distrofia muscular de Duchenne
integrado al grupo multidisciplinario de enfermedades neuromusculares del Hos-
pital de Nifios Ricardo Gutiérrez

Puma C%, Cianis J, Bocco F®), Lacquaniti A®), Arias L), Araujo C), Romero A, Gaete L, Miari F(),
Palenque P, Roussos A(),
() Seccion Nutricion, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez. Ciudad Autdnoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la enfermedad neuromuscular (ENM) he-
reditaria mas comun; recesiva ligada al cromosoma X (locus Xp21), con una incidencia de 1:5000 varo-
nes. Se caracteriza por debilidad progresiva, afectacion cognitiva, hipertrofia de pantorrillas y prolifera-
cion del tejido conjuntivo en el musculo. Requieren cuidado pediatrico integral con énfasis en el creci-
miento y desarrollo, alimentacion, vacunacidn y prevencion de accidentes, a cargo de un equipo inter-
disciplinario. Los pacientes con DMD presentan afectacion de la talla, sobrepeso u obesidad inicial y
desnutricion grave en etapas avanzadas. Son factores contribuyentes la sustitucion del mudsculo por
grasa, corticoterapia e inmovilidad. Objetivos: Evaluar la evolucion antropométrica en pacientes con
DMD dentro del grupo multidisciplinario de ENM del hospital. Materiales y métodos: Entre diciem-
bre/2020 y junio/2024 valoramos pacientes con DMD con y sin tratamiento previo con corticoides (GC).
Variables evaluadas al ingreso y a los seis meses: edad al diagndstico y en las consultas posteriores;
peso, talla, z score talla, Indice de Masa Corporal (IMC), z score IMC. Intervencion: consejeria en ali-
mentacion saludable con distribucion adecuada de macronutrientes, sin carbohidratos de absorcion ra-
pida, hiposoddica y con suficiente calcio. Resultados: n: 18. Promedio edad al ingreso: 6,8 afios (rango
4.16-11.2) y media de edad al diagndstico 5,3 (rango 2-11). En la tabla se exponen los datos recabados
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en la primera consulta. A los 6 meses, los 6 pacientes que habian ingresado ya tratados con GC dismi-
nuyeron su z score IMC promedio (1,8 £1,1 vs 1,5 £1,2 p NS) y mantuvieron el promedio del z score
talla (-1,02 = 1,03 vs-1,03 £1,1). De los 12 pacientes que ingresaron sin tratamiento con GC, 1 continud
sin GC. Los restantes 11/12 recibieron GC durante este periodo, presentando mejora del promedio z
score de IMC (0,39 £1,3 vs 0,23 +1,3) y promedio z score de talla (-1,48 £1,4 vs -0,86 +1,3 p NS).
Conclusiones: Observamos una mejora de sus parametros antropométricos, evitando tanto la progre-
sion del aumento de peso como el deterioro de talla. La intervencidon nutricional precoz debe ser pilar
del tratamiento ya que el exceso de peso perjudica la deambulacion, aumenta las limitaciones y agrava
la enfermedad de base.

CON GC previos SIN GC previos

en 1°cons DS en 1° cons Ds
n 6 12
x edad 7.211,7(51-9,9) 6,624 (4,1-11,2)
x IMC 19,7 3,3 16,05 1,5|P<0,05
x Z IMC 1.8 1,12 0,2 1,3|P<0,05
x TALLA 116,8 6,9 12,4 14|p ns
X Z TALLA -1,02 1,03 -1,5 1,4|P NS
SPy
obesidad 83,30% 16,60% P 0,02

Tabla 1: comparacion entre pacientes con DMD en primera consulta en el servicio de Nutricion con y
sin tratamiento previo con glucocorticoides

P-066. Miastenia gravis juvenil diagnosticada inicialmente como sindrome depre-
sivo: a proposito de un caso

Colombini LW, Cano FCA®, Segura MA(Y, Salas Victoria MM®), Diaz Pumara EM,
(™ Clinica Médica. Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Autonoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: La miastenia gravis juvenil (MGJ) es una enfermedad autoinmune poco comun que
afecta a personas menores de 18 afios y se caracteriza por debilidad muscular fluctuante que empeora
durante el dia y mejora con el descanso. Esta condicién esta asociada a trastornos del estado de animo,
los cuales representan la comorbilidad neuroldgica mas frecuente, afectando aproximadamente al 40%
de los pacientes, y es posible que conduzcan a diagnodsticos erroneos en el 20% de los casos, lo que
puede retrasar el tratamiento adecuado y tener consecuencias fatales. Objetivo: Describir un caso de
MGJ de diagndstico tardio en contexto de asuncion inicial de trastorno depresivo. Caso clinico: paciente
masculino de 17 anos que consulté por disfagia a sélidos. Durante cuatro afios, habia experimentado
debilidad muscular generalizada que se intensificaba a lo largo del dia, junto con adinamia y anhedonia,
lo que llevé inicialmente a un diagndstico erroneo de depresion y el inicio de un tratamiento con anti-
depresivos, sin mejoria. En el Gltimo afio, el paciente desarrolld ptosis palpebral bilateral y un aumento
de la debilidad muscular, que requeria asistencia para actividades diarias, ademas de disartria y disfagia.
El examen neuroldgico reveld disminucion de la fuerza y marchas inestables, con ptosis y otros reflejos
abolidos. Los examenes de laboratorio y la resonancia magnética no mostraron anomalias, pero la
prueba de neostigmina resultd positiva, indicando una mejora en la fuerza muscular. Ademas, se de-
tectaron anticuerpos anti-receptores de acetilcolina positivos, confirmando el diagndstico de MGJ gene-
ralizada con afectacion bulbar. El tratamiento comenzd con gammaglobulina endovenosa y posterior-
mente se prescribio piridostigmina, lo que llevd a una mejoria clinica, aunque el paciente ain presentaba
debilidad muscular persistente. Conclusidn: Este caso resalta la importancia de considerar la MGJ en
jovenes con sintomas neuroldgicos y psiquiatricos.

a. Médica pediatra. Médica de planta U5, HNRG. Comité Editorial Revista del Hospital de Nifios
b. Psicdloga de guardia, Depto. de Urgencia, HNRG. Comité Editorial Revista del Hospital de Nifos
c. Médica pediatra. Médica de planta UTI, HNRG. Comité Editorial Revista del Hospital de Nifios
225



REVISTA DEL
I‘ HOSPITAL niros
» % ww DEBUENOSAIRES

Eventos Rev. Hosp. Nifios (B. Aires) 2025;67 (297):190-227

P-107. Correccion anatomica uno y medio en paciente con Levotransposicion de las
grandes arterias + estenosis pulmonar con técnica de Hemi-Mustard Glenn + Ras-
telli

Kreutzer GV,Conejeros WX, Rosso AL, Molteni W, Olivos L, Cambiaso C1), Garrido MX
(MCirugia Cardiovascular Pediatrica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez,Ciudad Autbnoma de Buenos
Aires, Argentina.

El procedimiento de Hemi-Mustard con Glenn bidireccional combinados con cirugia de Rastelli ha sido
utilizado en seleccionados casos para la correccion anatdmica de la transposicion congénitamente co-
rregida de los grandes vasos como correccion ventricular de tipo uno y medio. Reportamos el caso de
un paciente de 7 afios con diagndstico de levotransposicion de las grandes arterias (LTGA) + comuni-
cacion interventricular (CIV)+ Estenosis Pulmonar (EP) con antecedente de colocacion de ASPIen etapa
neonatal. El mismo se presenta hemodinamicamente estable con cianosis severa y clase funcional 3. Al
ecocardiograma presenta EP severa, insuficiencia leve de valvula Auriculo Ventricular derecha, CIV mus-
cular grande, estenosis de RPI y funcidn sistélica de Ventriculo Izquierdo preservada. Al realizar angio-
tomografia se evidencia arco adrtico derecho con Asa L-Loop y coronaria (nica que emerge de seno
anterior derecho y da origen a las ramas Coronaria Izquierda y Coronaria Derecha, esta Ultima con
trayecto preadrtico junto con hiperdominancia derecha. Ramas pulmonares confluentes con severa es-
tenosis de RPI por traccionamiento de ASPI, la cual esta Ultima se encuentra ocluida. El mismo fue
sometido a correccion anatdmica uno y medio con técnica de Hemi-Mustard Glenn + Rastelli con colo-
cacion de Homoinjerto + Plastica de ramas pulmonares + Atresia Pulmonar quirtrgica de manera exi-
tosa.

P-122. Pancitopenia por déficit de vitamina B12 en lactante, a propdsito de un caso

Garcia EA®), Aubone F®), Cos C1V), Perea F(), Smith F(!)
() Residencia Clinica Pediatrica, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez,Ciudad Auténoma de Buenos Aires,
Argentina.

Introduccion: La vitamina B12 desempefia funciones esenciales en el crecimiento celular y desarrollo
del sistema nervioso central. Su deficiencia afecta principalmente drganos con recambio celular elevado,
como la médula 6sea vy el sistema nervioso, donde interfiere en la reparacion de axones y sintesis de
mielina. Las manifestaciones clinicas pueden ser variadas, destacando
anemia megaloblastica, falla medular, neuropatia periférica, trastornos 2
neuropsiquiatricos y atrofia optica. La causa mas comun de hipovitami- °

nosis B12 es un bajo aporte dietético, ya que las principales fuentes son % /
las proteinas de origen animal. Objetivos: Describir el caso de un lac-
tante de 10 meses con pancitopenia severa y requerimiento transfusional
secundaria a déficit de vitamina B12. Desarrollo: Paciente de 10 meses Or Pestvaamieno  feso
de edad, nacida de término con peso adecuado, se interna por presentar Valorde neutrofilos
pancitopenia con requerimiento de transfusion de globulos rojos [globu- s000

los blancos 6080/mm?3 (790 neutrdfilos), hemoglobina 5.3 mg/dl y pla-
quetas 75 000/mm?3]. Se encontraba en seguimiento longitudinal con pe- 2000
diatra de cabecera, que por valorar palidez cutaneo mucosa generalizada 1000

solicita laboratorio que evidencia anemia severa. Al ingreso se encon- DL Postustamiento  Egreso
traba en regular estado general, taquicardica, sin visceromegalias, ni otros sintomas acompanantes. En
primera instancia se descartan causas oncohematoldgicas (frotis en sangre periférica sin blastos) e
infectoldgicas (serologias virales negativas). Al interrogatorio la madre refiere selectividad alimentaria

Hemoglobina

Hb (mg/dl)
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con hipoaporte de carnes. Por fuerte sospecha de déficit nutricional se solicita dosaje de vitamina B12,
acido folico y perfil férrico que evidencia hipovitaminosis B12 (valor <83 pg/ml). Inicia tratamiento con
200 mcg intramuscular (IM) trisemanal continuando con dosis de 100 mcg semanal IM. Durante su
internacion, presenta buena evolucion clinica, con mejoria de los valores hematoldgicos, introduciendo
paralelamente proteinas animales en alimentacion complementaria. Se decide su externacion con se-
guimiento ambulatorio. Conclusiones: El déficit de vitamina B12 puede provocar alteraciones hema-
toldgicas, como anemia megaloblastica y pancitopenia severa. Es fundamental sospecharla en lactantes
sanos en los que dicha clinica no puede ser explicada por otras causas. Dado que su principal causa es
la ingesta insuficiente de proteinas de origen animal, destacamos la importancia de investigar la alimen-
tacion materna-infantil durante los controles de salud para prevenir y detectar esta condicion.

P-154. Inmunodeficiencia combinada por deficiencia del dedicator of cytokinesis 8
protein (DOCKS). Clinica inicial de tres pacientes pediatricos

Nufiez MV®Y), Tejada MPW), Riafio Cardozo LR, Caldirola S, Gémez Raccio AW, Di Giovanni D), Mar-
tinez MP®M, Seminario G,
(M Inmunologia, Hospital de Nifios Ricardo Gutiérrez, Ciudad Auténoma de Buenos Aires, Argentina.

Introduccion: La inmunodeficiencia combinada por deficiencia de DOCK8 es un error innato de la
inmunidad poco frecuente, de herencia autosdmica recesiva. Se caracteriza por eccema, infecciones
cutaneas y sinopulmonares recurrentes, alergia, autoinmunidad, inflamacion y predisposicion a neopla-
sias, acompanado de niveles normales o elevados de IgE. Tiene indicacion de trasplante de células
hematopoyéticas como tratamiento curativo. EI gen DOCK8 codifica una proteina implicada en el pro-
ceso de regulacion del citoesqueleto de actina, en el desarrollo, supervivencia y funciones de las células
T/B, en la migracion de células dendriticas y citotoxicidad de células NK. Variantes en este gen producen
la ausencia de esta proteina. Objetivos: Describir la presentacion clinica de tres pacientes con diag-
nostico de deficiencia de DOCK8. Resultados: Pacientes 1 y 2: Hermanos, hijos de padres consangui-
neos. Inician clinica: el Paciente 1 al mes de vida y el 2 a los 18 meses, con dermatitis atdpica severa e
infecciones de piel y partes blandas. Asociaron, Paciente 1 infecciones respiratorias y otitis media aguda
a repeticion, Paciente 2 alergia alimentaria. Laboratorio (Pacientes 1 y 2): eosinofilia severa con IgE
sérica elevada, IgG acorde a edad, IgA aumentada e IgM disminuida. Ver Tabla 1. Paciente 3. Hijo de
padres no consanguineos. Inicia a los 2 meses de vida con infecciones recurrentes neumonias, otitis

media aguda, episodios broncoobstructivos a repeti-

TR —— P pdenter it cién, varicela no complicada (esquema vaccinal com-
Een I;z;;:‘:;;::;:;;“mm s e e pleto) y forunculosis. Sin afeccién cutdnea inicial. Labo-
Pt W E Sl i ratorio: eosinofilia e IgE aumentada con IgG acorde a
T T T B edad, IgA aumentada e IgM disminuida. Ver Tablal. Se
Alergias alimentarias NO Sl (huevo) NO o, . .. T i

Alteaciones p locasles- | NO o o arribd al diagnostico genético de los tres pacientes. Pa-
Eosinofie faio ikl foem T 1a50 ciente 1 a los 7 afios y Paciente 2 a los 4 afios. Paciente
IgE sérica (valor inicial) -Ul/ml- 4304 10689 2434 ~ . B

tge especiica - Igt huevo 3.5 | - 3 alos 13 anos. Conclusiones: Los pacientes con de-
1gG -g/dI- 1151 (VN)* | 1112 (VN) 1017 (VN) L . . .
e T T ficiencia de DOCK8 comenzaron con manifestaciones

*habiendo recibido GGEV

clinicas a edad temprana (<2 anos), de forma insidiosa.
Predominantemente presentaron afeccion cutanea severa e infecciones respiratorias a repeticion. To-
dos presentaron alteracion humoral y celular en el laboratorio. En los tres pacientes se arribo al diag-
nostico genético en nuestro hospital. Si bien las manifestaciones clinicas iniciales no son patognomani-
cas, es importante considerar a los errores innatos de la inmunidad, sobre todo en pacientes con inicio
temprano de sintomatologia y evolucidn térpida.
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