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Resumen

Fundamento: el padecimiento de una enfermedad rara
produce dificultades para su diagndstico oportuno. Su
pronéstico ensombrece cuando se asocia a desnutricién.
Objetivo: caracterizar a nifios y adolescentes con
enfermedades raras y desnutricién, atendidos en
consulta provincial de nutricién en Cienfuegos.
Métodos: se realizé un estudio descriptivo,
retrospectivo y transversal cuyo universo lo
constituyeron los 13 nifios y adolescentes con
enfermedades raras y desnutricién de gravedad
variable que acudieron ese periodo a consulta en el
Hospital Pediatrico de Cienfuegos en el entre enero y
junio del 2017. Los datos fueron obtenidos de la revision
de la historia clinica, la entrevista médica, valoracién
clinica y nutricional. Las variables analizadas fueron:
edad, sexo, tipo de desnutricién, peso al nacer, habitos
alimentarios y alteraciones en aparatos y sistemas.
Resultados: hubo predominio del sexo masculino con
9 (69,2 %) y del grupo mayor de 15 afios, con 5 (38,4
%). La desnutricién moderada fue la que mas se
manifiesté con 6 (46,1 %). Es representativo que 8
pacientes exhibieron un peso al nacer de mas de 3 000
gramos, para un 61,5 %, mientras que los habitos
alimentarios adecuados se presentaron con mas
frecuencia, resaltan los pacientes evaluados como
desnutridos moderados dentro del grupo. El 100 % de
los pacientes presentan alteracién musculo-esquelética.
La baja talla fue la mas frecuente de las afectaciones
del crecimiento y desarrollo, con un 46,1 %. Los
pacientes con las formas severas de desnutricién
presentan una mayor expresividad de la sintomatologia.
Conclusion: predominé como el mas afectado, el grupo
de mas de 15 afios, el sexo masculino, el peso normal al
nacer y los habitos alimentarios adecuados. Fueron las
alteraciones musculo-esqueléticas representativas en
todos los casos.

Palabras clave: enfermedades raras, nifo,
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Abstract

Foundation: suffering an uncommon disease causes
difficulties for its timely diagnosis. Their prognosis
overshadows when associated with malnutrition.
Objective: to characterize children and adolescents
with uncommon diseases and malnutrition, assisted in
provincial nutritional consultation in Cienfuegos.
Methods: a descriptive, retrospective and
cross-sectional study whose universe consisted of 13
children and adolescents with uncommon diseases and
malnutrition of variable severity who attended the
Pediatric Hospital consultation of Cienfuegos. Data were
obtained from clinical history review, medical interview
and clinical and nutritional assessment. The following
variables were analyzed: age, sex, type of malnutrition,
birth weight, eating habits and alterations in apparatus
and systems. The results were taken to a database for
statistical processing by the SPSS program version 15,0.
The results were presented in frequency and ratio
tables of variables expressed in frequency number and
in percentages.

Results: there was predominance of the male sex with
9 (69,2 %) and of the group over 15 years old, with 5
(38,4 %). Moderate malnutrition was the frequent with 6
(46,1 %). It is representative that 8 patients exhibited a
birth weight of more than 3,000 grams, for 61,5 %,
while adequate eating habits occurred more frequently,
highlighting the patients evaluated as moderate
malnourished within the group. All of the patients have
musculoskeletal disorders. The short stature was the
most frequent of growth and development affectations,
with 46,1 %. Patients with severe forms of malnutrition
present a greater symptomatology expressivity.
Conclusion: the most affected group was male sex
over 15 years old, the normal weight at birth and the
adequate eating habits prevailed. There were the
representative musculoskeletal alterations in all cases.
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INTRODUCCION

El concepto de enfermedades raras aparecié en
Estados Unidos de Norteamérica en la década de
1980. La mayoria aparece en edad pedidtrica,
dada la mayor frecuencia de enfermedades
genéticas, como los errores congénitos del
metabolismo, muchas inmunodeficiencias
primarias y malformaciones congénitas multiples.
Las enfermedades raras son generalmente
multisistémicas, crénicas, a menudos
degenerativas y con alto riesgo de discapacidad
y muerte.”

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) define
como enfermedades raras, huérfanas o de baja
prevalencia a aquellas que se presentan con una
frecuencia igual o menor a 1 caso cada 10,000, y
engloba 7000 enfermedades, que afectan el 7%
de la poblacién. Sin embargo, la legislacién de
cada pais establece ese limite con amplias
variaciones.

En Europa se considera como tal, cuando afecta
a 1 en 2000 habitantes. Comienzan
habitualmente desde el nacimiento o en la
infancia, aunque aproximadamente el 50%
pueden presentarse en la edad adulta. Estan
sujetas a variabilidad geografica, social y
temporal y representan gran dificultad para su
diagndstico oportuno. La mayoria es de origen
genético, alrededor del 75%, correspondiendo el
3 a4 % a mutaciones genéticas de nueva
aparicién, que se manifiestan en la edad
pediatrica.Para dar una magnitud del problema,
la Organizacién Mundial de la Salud sefiala que el
7% de la poblacién padece una enfermedad rara;
lo cual solamente para Europa representa 30
millones de personas. De este total, para Espafia
corresponden tres millones de pacientes con
alguna de estas enfermedades.*?

A pesar de tener recursos financieros limitados,
Cuba ha priorizado la realizacién del derecho de
cada nifio al disfrute del mas alto nivel posible de
salud y ha logrado mejorar de manera
importante la supervivencia infantil en las
Gltimas décadas. El indice de supervivencia
infantil subraya que el 99,4 % de los nifios
cubanos alcanza los primeros cinco afios de vida.”

Las enfermedades raras pueden asociarse en
muchos casos a retardo del desarrollo
pondoestatural, a baja talla armdnica
(enfermedades crénicas: trastornos genéticos, la
talla baja familiar, el retraso constitucional del
crecimiento y el desarrollo y enfermedades

endocrinas por insuficiencias hormonales) y
disarménicas o desproporcionadas
(frecuentemente por alteraciones esqueléticas,
entre las que las displasias esqueléticas (DE) o
displasias éseas son una de las causas mas
frecuentes) o a alta talla ( variantes normales:
alta talla familiar y por causas nutricionales,
genéticas y hormonales).>®

En Cuba se han presentado trabajos de casos
clinicos de nifios con enfermedades raras a los
cuales se le han realizado intervenciones
nutricionales para mejorar su calidad de vida, asi
como se han publicado revisiones del tema
donde se incluye la dieta adecuada para cada
una de estas patologias descritas.™”

El objetivo de este trabajo es caracterizar a nifios
y adolescentes con enfermedades raras
asociadas a algun grado de desnutricién,
atendidos en consulta provincial de nutricién en
Cienfuegos lo que nos permitié elaborar
estrategias multidisciplinarias de atencién a
favor de mejorar la calidad de vida de estos
pacientes

METODOS

Se realizé un estudio descriptivo, retrospectivo y
transversal en la consulta de nutricién provincial
en el Hospital Pediatrico Universitario Paquito
Gonzdlez Cueto de Cienfuegos, durante el
periodo comprendido entre 1 enero a 30 junio del
2017.

El universo lo constituyeron todos los nifios y
adolescentes que acudieron con enfermedades
raras durante ese periodo a la consulta de
nutricién provincial.Se incluyeron en el estudio
los nifios y adolescentes de ambos sexos con
enfermedades raras cuya valoracion clinica y
nutricional se correspondia con desnutriciéon de
gravedad variable.

En el periodo que se analizé fueron atendidos
154 nifios y adolescentes en consulta provincial
de nutricion de los cuales 13 presentaron
enfermedades raras y cumplieron con los
criterios de inclusion.

Se analizaron en el estudio las siguientes
variables: edad, sexo, tipo de desnutricién, peso
al nacer (-2500 gramos, 2500 gramos-2999
gramos, + 3000 gramos), habitos alimentarios
(correcto, incorrecto, segln las guifas
alimentarias para nifias y nifilos cubanos menores
de 2 afios y mayores de 2 afios)y alteraciones en
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aparatos y sistemas.

Para la obtencién del dato primario se
confeccioné una encuesta donde quedd recogida
la informacion después de revisar las historias
clinicas, realizar el interrogatorio y la valoracién
clinica y nutricional de los pacientes.

La evaluacién del estado nutricional, en sus
diferentes percentiles estuvo avalado por los
datos clinicos y antropométricos y la edad del
nifo o adolescente encuestado, tomado de su
carnet de identidad. Teniendo en cuenta la
relacién P/E, T/E, P/T, segun las Tablas de
crecimiento cubanas y en el mayor de 5 afios se
incluy6 el IMC, segun la férmula IMC = peso (Kg)
/ altura (m)%. Se clasificd la desnutricion
atendiendo a la gravedad en: leve, moderada o

severa.

Los resultados se llevaron a una base de datos
para su procesamiento estadistico por el
programa SPSS versién 15,0. Los resultados se
presentaron en tablas de frecuencia y de relacién
de variables expresados en nimero de
frecuencia y en por cientos para su analisis y
discusién.

RESULTADOS

Se estudi6 un total de 13 nifios y adolescentes
con enfermedades raras asociadas a algun grado
variable de desnutricién. El sexo predominante
fue el masculino con 9 casos, que represento el
69,2 %. Hubo predominio del grupo mayor de 15
afos con 5 (38,4 %). (Tabla 1).

Tabla 1. Distribucidn de nifios y adolescentes con enfermedades
raras y desnutricion proteico- energética seqin edad y sexo

Grupo de : SEXG.
PR Masculino Femenino Total
MNo. % No. %o MNo. %%
0-4 afos 1 11,1 1 25,0 2 15,4
5-0 afios 0 0,0 3 75,0 3 23,1
10-14 afios 3 33,3 0 0,0 3 23,1
+15 afios 5 55,6 i 0,0 5 38,4
Total ) 69,2 4 30,8 13 100,0

La desnutricién moderada fue predominante con
6 pacientes, representé el 46,1% seguido de las
formas leves de desnutricién con 4 casos
(30,8%). A pesar de existir en algunas de las

afecciones, mas de 1 caso, estas no se
relacionan directamente con la gravedad de
desnutricién y si con el trastorno asociado y las
complicaciones que pueden aparecer en la
evolucion de la enfermedad. (Tabla 2).
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Tabla 2.Relacidn entre enfermedad rara y gravedad de la desnutricidn proteico-

energética
Desnutricion proteico-energética
Enfermedad rara Leve Moderada Severa

MNo. o No. %o No. Yo
Hidrops fetal + displasia a 0,0 1 16,8 0 0.0
bilateral de cadera y luxacidn
congénita de rodilla derecha
Pseudoacondroplasia 1 25,0 1 16,6 ] 0,0
Epidermalisis bullosa 1 25,0 ] 0,0 ] 0,0
Sindrome de Marfan 1 25,0 1 16,6 ] 0,0
Enteropatia lipica ] 0,0 ] 0,0 1 33,3
Sindrome de Meonsn ] 0,0 1 16,6 1 33,3
Hipofosfatasia ] 0,0 1 16,6 ] 0,0
Enfermedad de Halervarden- ] 0,0 ] 0,0 1 33,3
sSpatz
Enfermedad de Sfeiert ] 0,0 1 16,6 ] 0,0
Erfhes i 25,0 1] 0,0 0 0,0
n=13 4 30,8 i) 46,1 3 23,1

En cuanto al peso al nacer, el mayor nimero de
pacientes estuvo representado por los que
nacieron pesando mas de 3 000 gramos, para un
61,5% (8 de 13). Llama la atencién que solo un

caso exhibié bajo peso al nacer, para un 7,7%,
del total de los pacientes estudiados. No
existieron diferencias significativas entre el
grado de desnutricidn y el peso al nacer. (Tabla
3).

Tabla 2. Relacidn entre el peso al nacer y gravedad de Ia

desnutricidn proteico-energética

Desnutricion proteico-energética

Peso al Nacer Leve Moderada Severa
No %o No %o No %o
;1;33; e 0 0,0 1 16,6 0 0,0
Peso insuficiente 2 50,0 1 16,6 1 33,3
Mas de 30009 2 50,0 4 66,8 2 66,7
n=13 n=4 n=6 n=3

Al relacionar el grado de desnutricién con los
habitos alimentarios, se pudo observar que el
69,2% (9 de 13) presentaron habitos alimentarios
adecuados, mientras que un 30,8% (4 de 13)
eran inadecuados; dentro de los adecuados, el

mayor nimero de pacientes se corresponde con
el grupo de pacientes evaluados
nutricionalmente como desnutridos moderados,
con 4 casos, seguidos de los desnutridos leves
(3). (Tabla 4).
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Tabla 4. Relacidn entre los habitos alimentarios y gravedad de la

desnutricidn proteico-energetica

Desnutricion proteico-energética

Habitos

: y Leve Moderada Severa
alimentarios i ik s i = i
Adecuados 3 75,0 4 66,6 el 60,6
Inadecuados 1 25,0 2 33,4 1 33,4
n=13 n=4 n=6 n=3

Al realizar el andlisis de las manifestaciones
clinicas se pudo observar que el 100% de los
pacientes presentan alguna alteracidn
musculo-esquelética, acompafiada de debilidad
muscular (12 de 13), que representdel 92,3 %;
seguidas de las dismorfias (10 de 13), para un
76,9%. La marcha patoldgica y los trastornos
gastrointestinales se pudieron ver con relativa
frecuencia, con 8 y 7 casos, para un 61, 5% y

53,8%, respectivamente. La baja talla constituyé
la afeccién mas frecuente de afectacién del
crecimiento y desarrollo de estos pacientes con 6
casos, con un 46,1%, sumandosele a esta
alteracion, afectacién del peso para la edad en 5
de estos pacientes, que representd el 83, 3%.
Los pacientes que manifestaron las formas
severas de desnutricién exhiben la mayor
expresividad de la sintomatologia referida. (Tabla
5).

Tabla 5. Relacidn entre las manifestaciones clinicas v gravedad de la

desnutricion proteico-energética

Desnutricion proteico-energética

Manifestaciones

ot Leve Moderada Severa

. MNo %o No %o No %o
Alteraciones
musculo- 4 100,0 & 100,0 3 104,0
esqueléticas
Alteraciones

% 1 25,0 0 0.0 0 0.0

mucocutaneas
Dismarfias 2 50,0 i) 100,0 2 66,0
Dbl 3 75,0 6 1000 3  100,0
muscular
Teenmes 2 50,0 3 50,0 2 66,6
gastrointestinales
Marcha patoldgica 2 50,0 3 50,0 3 100,0
Distonia ] 0,0 ] 0,0 i 33,3
Miotonias 0 0.0 1 16,6 0 0.0
Alta talla 1 25,0 1 16,6 1 33,3
Bajatalla 1 25,0 3 50,0 2 65,0
Afectacidn del
peso vy la talla 1 25,0 2 33,3 2 66,0
parala edad
St 1 25,0 1 16,6 1 33,3
desarrollo sexual
n=13 n=44 n=o6 n=3
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DISCUSION

Las personas que padecen alguna enfermedad
rara se enfrentan a miultiples dificultades, tanto
en el ambito médico (debido a retrasos en el
diagndstico y tratamiento por desconocimiento)
como en el psicosocial ya que representa una
carga para el paciente y su familia, lo que lleva a
la estigmatizacion, rechazo y exclusién que los
vuelve vulnerables social, econédmica vy
psicolégicamente. Por ello, surge la necesidad de
politicas de salud que incluyan estas entidades y
su difusién, porque nadie encuentra lo que no
conoce.

Si a esto se suma la desnutricién que continla
siendo un problema significativo en todo el
mundo, sobre todo en los nifios. Esta es una
condicién patolédgica derivada de la subutilizacion
de los nutrientes esenciales en las células del
cuerpo, donde una de sus causas se debe a
enfermedades que repercuten en el buen estado
nutricional. Seglin el Manual internacional de
clasificacién de enfermedades es una
complicacién médica posible, pero que puede
prevenirse y tiene un impacto muy importante
sobre el resultado de los tratamientos.®®

El predominio de pacientes mayores de 15 afios
y del sexo masculino en este estudio debe estar
en relacién con los cambios que acontecen en la
adolescencia: estiréon puberal, el desarrollo
sexual, el pensar c6mo me veo y el querer
desarrollar una mayor actividad fisica con gran
gasto energético, a pesar de las limitaciones por
su enfermedad. Todos estos factores influyen en
la asistencia a consulta buscando asesoramiento.

La prevalencia y gravedad de la desnutricién es
mucho mayor en los primeros afios de vida,
debido a la vulnerabilidad del nifio a la privacién
nutricional. Las razones para ello son numerosas:
requerimientos elevados para el crecimiento,
depdsitos escasos, inmadurez fisioldgica de los
6rganos y sistemas relacionados con la
alimentacién y falta de autonomia. En el caso de
los nifios con enfermedades crénicas, entre ellas
las enfermedades raras el riesgo de desnutricién
es aun mayor debido a que pueden estar
alterados uno o varios de los mecanismos
implicados en el proceso de la nutricidn. Este
riesgo va a depender no solo de la naturaleza y
las complicaciones de la enfermedad de base
sino también de los tratamientos administrados.*”

El adecuado conocimiento y abordaje de los
pacientes afectados por todas las enfermedades

raras no puede generalizarse, ya que cada una
de ellas tiene su propia idiosincrasia derivada de
las opciones diagndsticas, terapéuticas vy
prondsticas, pero en general puede asimilarse al
clasico método clinico o a la aproximacién
sistematica que se hace desde la genética clinica.™”

En este estudio predominaron las formas leves y
moderadas de la desnutricién. A pesar de existir
en algunas de las entidades, con mas de 1 caso,
la expresion de gravedad de la desnutricién no
fue igual. En el caso de las patologias con
desnutriciéon grave responden a complicaciones
propias de su enfermedad: el paciente con
enteropatia lUpica por cursar con diarrea cronica,
enteropatia perdedora de proteinas, asociarse a
una inmunodeficiencia y a las complicaciones
propias del tratamiento recibido entre ellas, la
alimentacién parenteral. Por otra parte, una de
las pacientes con sindrome de Noonan presenta
un trastorno metabdlico aun sin definir, lo que
empeora aln mas su evolucién y en el caso del
paciente con enfermedad de Hallervorden-Spatz,
las infecciones respiratorias lo llevaron a una
ventilacién prolongada, con dificultades para su
alimentacion. Estos 3 pacientes se les realizé la
evaluacién con los centros de referencia nacional.

La desnutricién que se presenta desde la nifiez,
sobre todo en el menor de cinco afios incrementa
el riesgo de morbimortalidad, inhibe el desarrollo
cognitivo y afecta el estado de salud de por vida.
Atender a este problema es condicidn
indispensable para asegurar el derecho a la
supervivencia y al desarrollo de las nifias y nifios.*?

Segun datos ofrecidos por la OMS y El Fondo de
las Naciones Unidas para la Infancia (UNICEF)
(por sus siglas en inglés) las madres desnutridas
tienen mayor probabilidad de dar a luz nifios con
bajo peso al nacer que las madres nutridas de
manera adecuada. Los partos se producen antes
del término de la gestacién. Se estima que entre
el 60 % y 80% de muertes neonatales ocurren
entre bebes con bajo peso al nacer.™?

El estado nutricional de nifios(as) y adolescentes
gue se encuentran en edades donde se produce
el méaximo desarrollo corporal, también
adquieren los comportamientos sociales que
guiaran sus estilos y habitos de vida, por lo tanto,
su perfil en el estado de salud en la edad
productiva o laboral.*¥

Este trabajo muestra que el bajo peso al nacer no
es un problema para este tipo de enfermedades,
asi como los habitos alimentarios inadecuados.
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No existieron diferencias entre la gravedad de la
desnutricién, el peso al nacer y los habitos
alimentarios.

Estas enfermedades producen en algunos casos
discapacidades. Las personas con discapacidad
representan alrededor del 10 % de la poblacién
mundial segin datos de la Organizacién Mundial
de la Salud (OMS). Las consecuencias del retraso
diagndstico, que puede durar incluso décadas,
son devastadoras: falta de consejo genético a la
familia con probable nacimiento de otros nifios
con la misma enfermedad, deterioro en la salud,
invalidez y muerte de los afectados y la pérdida
de confianza en los profesionales médicos y en el
sistema de salud en general. Por ello su atencion
va dirigida a mejorar la calidad de vida de estas
personas, la integracion social de estas y la
prevencién de la discapacidad. Las
enfermedades genéticas y defectos congénitos
representan causas importantes de estas
discapacidades.**

Las enfermedades raras presentan una amplia
diversidad de alteraciones y sintomas que varian
no solo de una patologia a otra, sino también de
un paciente a otro y a lo largo de la vida. Dos
personas pueden sufrir la misma enfermedad con
diferente grado de afectacién y de evolucién. Sin
embargo, los afectados refieren problemas
comunes, hasta dos terceras partes de los
afectados por enfermedades raras tienen
problemas graves e invalidantes.®

Entre ellas las displasias esqueléticas son un
grupo amplio y heterogéneo de patologias,
frecuentemente raras y de base genética, del
metabolismo éseo. Actualmente y segln la
Gltima clasificacidén de estas, existen alrededor
de 400 entidades distintas, y mas de 250 genes
responsables.®

Existen también una linea de patologias, las
cuales, a pesar de su reducida tasa de
prevalencia, presentan un importante y
significativo impacto en las vidas de las personas
que las padecen. Tal es el caso de la denominada
epidermdlisis bullosa, la cual estd enmarcada
usualmente como un grupo heterogéneo de
trastornos de origen genético que afectan la piel
y las mucosas (boca, eséfago, faringe, estémago,
intestino, vias respiratorias y urinarias, parpados
y cérnea) y que pueden presentar deformidades
musculo esqueléticas con anquilosis, atrofia,
entre otras.*’®

La talla baja desproporcionada también puede

ser el signo de una amplia variedad de
condiciones patoldgicas o trastornos hereditarios,
por lo tanto, la fisiopatologia depende de la
causa subyacente ®

Entidades como el sindrome de Noonan pueden
tener el peso y la talla normales, al
nacimiento.La talla en la infancia se sitla en
percentiles bajos de la normalidad y se hace mas
evidente en la adolescencia por la falta de pico
puberal de crecimiento.®®

En esta investigacién cuando se realiza el
analisis de las manifestaciones clinicas se
muestran en su totalidad las alteraciones
musculo-esqueléticas. Enfermedades como la
pseudoacondroplasia y las displasias de cadera,
forman parte de las displasias 6seas que cursan
con estas alteraciones y producen marcha
patoldgica, al igual que la debilidad muscular que
pueden ir acompafiando a esta. Pudo verse
trastornos gastrointestinales con relativa
frecuencia: lesién gastrica e intestinal, trastornos
hidroelectroliticos y acido-bdsicos secundarios a
una diarrea crénica, enteropatia perdedora de
proteinas, son los predominantes. La baja talla
manifestada en el tiempo como afectacién del
crecimiento y desarrollo de estos pacientes es
frecuente.

Las enfermedades raras por su presentacion
tienden a provocar retraso diagndstico. En
ocasiones falla el consejo genético lo que
provoca el nacimiento de otros nifios con igual
enfermedad.

En América Latina ya existen algunas iniciativas
al respecto: en Argentina la Fundacién Geiser; en
Chile, desde el 2005 existe el Centro de Manejo
Integral de Enfermedades Raras (Ceminer) en la
Universidad de Chile, la Fundacién de Pacientes
Lisosomales de Chile (FELCH). La Sociedad
Chilena de Pediatria publicé el libro Pediatria
para NANEAS (nifios y adolescentes con
necesidades especiales de atencién).”

Los resultados indican que las enfermedades
raras en si o cuando se asocian a desnutricién de
gravedad variable se constituye en un problema
a enfrentar por el pediatra y los servicios de
salud. El diagndstico temprano y oportuno,
ayudaria a prevenir o al menos minimizar las
discapacidades. El manejo multidisciplinario de
estas patologias seria ideal cuando se integran
pediatras, ortopédicos, genetistas, fisiatras y las
diferentes especialidades afines. La atencién de
estos pacientes con necesidades especiales
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nutricionales es compleja. La creacién de una
consulta para el manejo integral de los pacientes,
la atencién a sus peculiaridades permitiria
mejorar su calidad de vida y obtener la confianza
de pacientes y familiares para llevar esperanza a
los hogares de estos pacientes y sus familiares.
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