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RESUMEN

El sindrome poliglandular autoinmune (SPA) es un raro desorden caracterizado por
la coexistencia de por lo menos dos insuficiencias glandulares mediado por
mecanismos inmunitarios, conjuntamente con ello otras enfermedades no
endocrinoldgicas. El objetivo de esta investigacion es describir la presentacion
clinica y las falencias en el sistema de salud que dificultan el tratamiento oportuno de
estos pacientes, el presente caso se trata de una paciente femenina adolescente de 17
afios de edad con antecedente de insuficiencia suprarrenal primaria e hipotiroidismo
primario diagnosticado desde los 7 afios, que ha requerido varias hospitalizaciones,
debido a descompensacion de su patologia de base; como antecedentes familiares
tiene consanguineidad de padres (primos en primer grado), abuela materna con
diabetes; hermana gemela con diagnostico de insuficiencia suprarrenal y epilepsia,
quien fallece a los 7 afios de edad por su patologia; antecedentes ginecoldgicos
menarquia a los 11 afios con ciclos menstruales irregulares cada 3-5 meses,
amenorrea desde los 16 afios. Como medicacion habitual consume prednisona 5mg
QD, levotiroxina 100 ug QD, al ingreso el familiar refiriere que presenta hormigueo
de brazos, dolor de miembros inferiores y convulsion generalizadas 24 horas antes,
se observa movimientos involuntarios de miembros superiores e inferiores con
desviacion de la mirada hacia la derecha, sin relajacion de esfinteres, se recupera

espontaneamente, y queda con parestesias en miembros superiores, dolor muscular
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de miembros inferiores con contractura muscular espasmodica que impide extension
completa; en hospitalizacion se observa nuevo cuadro convulsivo tonico clonico de
aproximadamente 5 minutos de duracion, sin relajacion de esfinteres con
recuperacion espontanea. Ademas en el examen fisico se encontré Signo de
Chevostek positivo, miembros superiores, signo de Trossseau positivo, miembros
inferiores fuerza muscular 1VV/V, Babinsky negativo; con esta sintomatologia la
paciente pasa del servicio de emergencia al Servicio de Medicina Interna del
Hospital IESS de Latacunga, donde se realiza varios examenes complementarios
evidenciando alteracion en valores de electrolitos, se realiza varios estudios
imagenldgicos tras lo cual se cataloga al conjunto de enfermedades que presenta
desde la infancia hasta la actualidad como Sindrome Poliglandular Autoinmune tipo

I, instaurandose tratamiento compensador de sus desordenes endocrinoldgicos.

PALABRAS CLAVES: SINDROME, AUTOINMUNE, CONVULSIONES,
PARESTESIAS, POLIGLANDULAR.
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SUMMARY

Polyglandular autoimmune syndrome (SPA) is a rare disorder characterized by the
coexistence of at least two glandular insufficiencies mediated immune mechanisms,
together with other diseases not endocrinological it. The objective of this research is
to describe the clinical presentation and the flaws in the health system that impede
the timely treatment of these patients, this case is a teenage female patient 17 years
old with a history of primary adrenal insufficiency and hypothyroidism primary
diagnosed since age 7, which required several hospitalizations due to
decompensation of the underlying pathology; as family history has consanguinity of
parents (first cousins), maternal grandmother with diabetes; twin sister diagnosed
with adrenal insufficiency and epilepsy, who dies at age 7 by their condition;
gynecological history menarche at age 11 with irregular menstrual cycles every 3-5
months, amenorrhea over 16 years. As usual medication consume prednisone 5 mg
QD, levothyroxine 100 ug QD, income family relates my having tingling in the arms,
lower limb pain and seizure generalized 24 hours earlier, involuntary movements of
upper and lower limbs is observed deviation glance the right, relaxation of
sphincters, recover spontaneously, and left with paresthesias in upper limbs, lower
limbs muscle pain with spasmodic muscular contraction that prevents full extension;

hospitalization tonic clonic seizure new box about 5 minutes, without relaxation of
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sphincters with spontaneous recovery is observed. In addition to the physical
examination Chevostek positive sign, upper limbs, Trossseau positive sign, lower
limb muscle strength IV / V, negative Babinsky was found; with these symptoms the
patient goes emergency service to Internal Medicine Hospital IESS of Latacunga,
where several complementary tests showing change in values electrolyte is
conducted, several imagenlogicos studies performed after which the group of
diseases presenting is cataloged from childhood to today as autoimmune
polyglandular syndrome type |, restoring itself compensator treatment of their
endocrinological disorders.

KEYWORDS: SYNDROME, AUTOIMMUNE, CONVULSIONS,
PARESTHESIA, POLIGLANDULAR.
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1. INTRODUCCION

1.1. SINDROME POLIGLANDULAR AUTOINMUNE

1.1.1. Concepto

Los sindromes pluriglandulares o poliglandulares autoinmunes (SPA) son un grupo
de enfermedades heterogéneas condicionadas por una alteracion en genes que actian
sobre la inmunidad, lo que hace que, junto con factores ambientales no bien
conocidos, se produzcan anomalias en la tolerancia inmunitaria, con produccion
paulatina e incontrolada de autoanticuerpos, que van a dafiar diferentes drganos de la
economia. Se considera que un paciente tiene un SPA cuando a lo largo de su vida

presenta al menos 2 enfermedades de origen autoinmune. ©

El sindrome poliglandular (poliendocrino) autoinmune (SPA) se caracteriza por la
insuficiencia de varios Organos endocrinos en presencia de una enfermedad
autoinmune, la cual se genera por pérdida de la tolerancia, central o periférica, de los
linfocitos T y B. En condiciones normales la tolerancia central se realiza mediante
seleccion positiva 0 negativa dependiendo si los linfocitos presentan mucha o poca
afinidad a los autoantigenos; ésta es llevada a cabo en el timo (LT) o médula ésea
(LB). @

La tolerancia periférica es dada para los linfocitos T mediante 5 mecanismos: pérdida
clonal (apoptosis), anergia (ausencia de la segunda sefial coestimulante), supresion
activa (LT CD8+), desviacion inmunitaria (predominio de respuesta Th2 frente a Thl
aumentando asi IL4 y disminuyendo el INF gamma), e ignorancia (nunca hay
encuentro con el auto antigeno). La tolerancia periférica para los linfocitos B es dada
en los tejidos periféricos en ausencia de células T; los linfocitos B pierden la
capacidad de responder a los autoantigenos (anergia), son incapaces de activar tirosin
quinasas como la Syk, y mantener un aumento sostenido del Ca++ intracelular
cuando es expuesto al antigeno. Ademas, estas células pierden la capacidad de
migrar a los foliculos linfoides cuando son expuestas al autoantigeno y por tanto no
son activadas y tampoco producen anticuerpos contra el mismo. Cuando los
anteriores mecanismos fracasan debido a una mutacién en los genes reguladores, se

presentan los sindromes poliendocrinos autoinmunes. @



1.1.2. Epidemiologia

Las enfermedades autoinmunes afectan al 5 a 10% de la poblacion y un gran
porcentaje de éstas compromete una glandula endocrina. Cualquier glandula
endocrina puede ser objeto del sistema inmune y frecuentemente pueden ser
maltiples los érganos comprometidos en un mismo individuo, pudiendo conformar

sindromes poliglandulares autoinmunes. 2

1.1.3. Historia de autoinmunidad en drganos endocrinos

En 1855 Thomas Addison describié por primera vez los signos y sintomas de “un
estado caracterizado por anemia, debilidad, pulso débil, irritabilidad estomacal y un
cambio peculiar en el color de la piel que ocurre en relacion a un trastorno de la
capsula suprarrenal”. En las autopsias de sus pacientes encontrd en orden decreciente
las siguientes causas: tuberculosis, neoplasia, hemorragia adrenal y un caso de
fibrosis suprarrenal de origen desconocido, la que describié como ocasionada por
una inflamacion que habia destruido la glandula hasta su atrofia. Esta fue la primera
descripcion de adrenalitis autoinmune en la literatura. EI Dr. Addison observo
ademas que el paciente presentaba lesiones en la piel compatibles con lo que hoy
Illamamos vitiligo. Posteriormente el vitiligo ha sido reconocido como una
enfermedad autoinmune que nos debe hacer sospechar de otras patologias

inmunolégicas en nuestros pacientes. ©

En 1926 Schmidt describi6 dos pacientes que presentaban asociacion de Enfermedad
de Addison no tuberculosa con tiroiditis linfocitica cronica llamada posteriormente
Sindrome de Schmidt. En 1964 Carpenter et al, reportaron un caso de Sindrome de
Schmidt asociado a diabetes mellitus tipo 1. Y asi sucesivamente se ha descrito
asociacion entre patologia autoinmune como enfermedad de Addison, enfermedad
tiroidea, gastritis cronica atrofica, diabetes mellitus tipo 1, hipoparatiroidismo,
hipogonadismo, vitiligo, alopecia, enfermedad celia, anemia perniciosa, esclerosis
multiple, enfermedad inflamatoria intestinal, sindrome de Sjogren, hepatitis cronica e
hipofisitis linfocitaria. Esta asociacion entre patologia autoinmune endocrina y no

endocrina se ha clasificado en lo que Ilamamos sindromes poliglandulares, los cuales



presentan de base, trastornos genéticos muy diferentes entre ellos. En 1980 Neufeld y

Blizzard clasifican en cuatro tipos a estos sindromes. ©

1.1.4. Clasificacion

TABLA 1. CLASIFICACION

SPG 1 Candidiasis Cronica, Hipoparatiroidismo Crénico,
Insuficiencia Suprarrenal Autoinmune.
(al menos dos presentes).

SPG 2 Insuficiencia Suprarrenal Autoinmune, Enfermedad
Tiroidea Autoinmune y/o Diabetes Mellitus 1.
(insuficiencia suprarrenal debe estar siempre
presente).

SPG 3 Enfermedad Tiroidea Autoinmune y otras
enfermedades autoinmunes.
(excluye insuficiencia suprarrenal)

SPG 4 Dos o mas enfermedades autoinmunes que no
clasifiquen en los otros tipos.

Fuente: Revista Médica. Clinica-Condes Unidad de
Endocrinologia, Departamento de Medicina Interna-
2013; (784-789).

1.1.5. Diagnoéstico

El diagnostico del sindrome poliglandular autoinmune, tanto del paciente como de

sus familiares, se realiza con:

e Determinaciones de glucemia en casos de diabetes.

e Prueba de estimulacién de cosintropina en insuficiencia suprarrenal.

e Determinacion de TSH, de hormona luteinizante y foliculoestimulante.

e Concentraciones de testosterona en varones.

e Si el diagndstico en la familia es de un probable tipo I, debemos afiadir la

deteccion de calcio y fosforo. 2



1.1.6. Tratamiento

El tratamiento se basa en abordar cada una de las patologias endocrinas que
aparezcan. Se han ensayado terapias inmunosupresoras con buenos resultados en

algunos casos. ©

1.2. SINDROME POLIGLANDULAR TIPO 1 (SPG 1)

También conocido como sindrome de poliendocrinopatia autoinmune-candidiasis-
distrofia ectodérmica (APECED, por sus siglas en inglés), es definida como la
asociacion de por lo menos dos de los tres componentes principales. ¢%)

Componentes principales: candidiasis cronica, hipoparatiroidismo e insuficiencia
suprarrenal autoinmune. Para clasificar como SPG 1 deben estar presente al menos
dos de los componentes principales. En el 50% de los casos, la presentacion clinica
tiene un orden cronologico, primero aparece la candidiasis, luego el
hipoparatiroidismo y la insuficiencia suprarrenal. En el otro 50% se presentan todas

juntas. @

1.2.1. Etiopatogenia

El SPG 1 es la primera enfermedad autoinmune que ha demostrado ser causada por
la mutacion de un sélo gen, es decir, es una enfermedad monogeénica. En 1994 se
encontré el gen responsable de este sindrome, localizado en el brazo largo del
cromosoma 21. Este gen llamado AIRE (autoinmune regulator gene), consiste en 14
exones y codifica para una proteina de 545 aminoacidos, la cual tiene un rol
regulador de transcripcion nuclear. Esta proteina se expresa en células estromales de
los tejidos linfoides, incluyendo a las células epiteliales timicas. EI gen AIRE regula
la transcripcion de antigenos restringidos a ciertos tejidos y se ha relacionado con la
tolerancia inmune central y periférica. Se han descrito mas de 40 mutaciones en el
gen AIRE y cuando estas mutaciones estan presentes se pierde la tolerancia a
multiples antigenos propios. Los pacientes con SPG 1 tienen autoanticuerpos
dirigidos a tejidos especificos y a enzimas clave en su funcién, tal como en la
insuficiencia suprarrenal donde los anticuerpos estan dirigidos contra la 21

hidroxilasa, enzima clave en la sintesis de glucocorticoides. Evidencia reciente



sugiere que la autoinmunidad y la inmunodeficiencia pueden estar estrictamente
asociadas. Uno de los mecanismos esté relacionado con la habilidad disminuida del
sistema inmune para eliminar las infecciones en pacientes con inmunodeficiencia lo
que causa activacion inmunoldgica perpetua y con esto, autoinmunidad. La
autoinmunidad se debe a una combinacion de multiples variedades genéticas,
infecciones y factores inmunoreguladores que junto con un fenotipo autoinmune
puede incrementar la susceptibilidad a infecciones. En el caso de SPG 1 se evidencia

claramente esta combinacion. ©

1.2.2. Frecuencia

Es muy rara a nivel global, siendo mas habitual en determinadas poblaciones, la
frecuencia se ha estimado en un caso cada 9.000 a 25.000 sujetos. Afecta por igual a
ambos sexos y aunque lo normal es que se inicie en los primeros afios de la infancia,

a veces se retrasa su aparicion hasta la tercera década de la vida.

1.2.3. Componentes del Cuadro Clinico de SPG 1

1.2.3.1. Candidiasis Cronica.

Acontece entre el 50 y el 100% de ellos. Afecta principalmente ufas, piel, lengua,
mucosas y en las comisuras labiales (queilosis angular). Generalmente ocurre antes
de los cinco afios y es una expresion de deficiencia inmunologica selectiva de las
células T a Candida Albicans, combinada con una respuesta normal de células B
frente a los antigenos de Candida, lo que previene el desarrollo de candidiasis
sistémica. Existe el riesgo de desarrollo de carcinoma de la mucosa oral como
consecuencia de la candidiasis cronica. Su presencia obliga a realizar el diagnostico
diferencial de inmunodeficiencias congénitas y adquiridas. Se debe usar terapia
antifdngica en estos pacientes, pero no siempre se obtiene buenos resultados,

especialmente en cuanto al compromiso de mucosas.

1.2.3.2. Hipoparatiroidismo Cronico.
El 75% de estos pacientes la presenta. Normalmente, aparece meses 0 afios después
de la candidiasis y, generalmente, antes del fracaso suprarrenal. En un tercio de los

casos antes de los 5 afios de edad y en 2 tercios antes de los 10 afios. ES mas



frecuente en mujeres. Del déficit de hormona paratiroidea resulta la hipocalcemia.
Un estudio reciente identificd un autoantigeno paratiroideo, llamado NALP 5 cuyos
anticuerpos estan presentes solo en los pacientes con SPG1l que tienen
hipoparatiroidismo, no en el resto de los SPG1 ni en otros trastornos endocrinos. El
hipoparatiroidismo se desarrolla generalmente después de los 10 afios de edad,
apareciendo después de la candidiasis. Si aparece en el periodo neonatal se debe
hacer un diagnéstico diferencial, especialmente con el Sindrome de Di George
(hipoparatiroidismo y ausencia de timo por defecto de linea media). La presencia de

anticuerpos anti paratiroideos o antimitocondriales es muy variable en la literatura. @

Se presenta con los signos clasicos de hiperexcitabilidad celular condicionada por la
hipocalcemia, como crisis convulsivas, espasmos carpopedales, laringoespasmo y los
signos de tetania latente que se objetivan por las pruebas de Chvostek y Trousseau.
El electrocardiograma muestra un alargamiento del espacio QT. Desde un punto de
vista analitico, encontraremos hipocalcemia, hipomagnesemia, hiperfosforemia y

tasas de parathormona (PTH) bajas. ©

1.2.3.3. Insuficiencia Suprarrenal.

Se documenta en el 60% de los pacientes. Generalmente aparece después de los 15
afios de edad y en la mayoria de los casos existen anticuerpos anti corteza suprarrenal
(ACA) y anti 21 hidroxilasa (AC 210H) desde mucho antes de que se manifieste la

clinica. @

Normalmente, es un fallo total y primario que afecta a la produccion de mineral y
glucocorticoides, pero a veces se desarrolla de manera parcial, completandose el
fracaso global y total en unos 3 afios. La expresion clinica se produce gradualmente
con signos sutiles, como fatiga, cansancio, hipotension ortostatica, anorexia, vomitos,
diarrea e intolerancia al frio, astenia, avidez por la sal, hiperpigmentacion cutanea,
etc. A veces se inicia stbitamente con un cuadro de inestabilidad cardiocirculatoria,
deshidratacion y un sindrome pierde-sal. En la analitica hay hiponatremia,
hiperpotasemia, hipoglucemia e hipernatriuria. Desde un punto de vista hormonal,
existen niveles de cortisol y aldosterona bajos, y elevados de renina y hormona

adrenocorticotropa (ACTH). Se debe diferenciar de fracasos suprarrenales aislados



de origen autoinmunitario, de otra indole, o de los debidos a hipoplasias

suprarrenales. ®

1.2.3.4. Otros trastornos asociados:

Otras endocrinopatias, como hipogonadismo, hipogonadotrdpico, tiroiditis cronica,
diabetes mellitus 1, hipdfisitis autoinmune. Enfermedades gastrointestinales
autoinmune tales como enfermedad celiaca y anemia perniciosa. Alopecia, vitiligo,
enfermedad reumatica, sindrome de Sjogren, distrofia ectodérmica. SPG 1 es el
sindrome autoinmune que tiene la mayor combinacion de enfermedades autoinmunes

y de autoanticuerpos en forma simultanea en un mismo individuo. ©
1.2.4. Protocolos diagndsticos

La presencia de 2 de las 3 afecciones mas importantes sigue siendo valida, para
diagnosticar un SPA tipo I, pero con ellos se corre el riesgo de no identificar a
pacientes en los cuales las manifestaciones clinicas precoces son de entidades menos
frecuentes del sindrome, ya que un 11% no tiene como componentes iniciales
ninguna de las 3 principales enfermedades. La deteccion de autoanticuerpos contra el
interferon Q y a2, antisuprarrenales o contra NALP5 (NACHT, proteina 5 con
repeticion abundante de leucina), descarboxilasa de los L-aminoacidos aromaticos
(AADC), hidroxilasa del triptofano (TPH) o hidroxilasa de la tirosina (TH) puede
facilitar el diagnostico precoz. En la préactica totalidad de los pacientes se han
detectado anticuerpos antiinterferén Q, mientras los antiparatiroideos como los anti-
CASR y anti-PTH, entre el 10 y el 50%. EIl analisis de anticuerpos anti-NALP5 ha
demostrado su utilidad para predecir un futuro hipoparatiroidismo. También se
pueden analizar anticuerpos antisuprarrenales contra la enzima 21-OH-hidroxilasa y
17 hidroxilasa, etc., para diagnosticar precozmente un fracaso suprarrenal. En caso
de positividad de los anticuerpos o de tener clinica especifica de alguna afeccion
glandular concreta, se realizaran pruebas para valorar su funcién. Para evaluar la de
las paratiroides se determinaran periddicamente niveles plasmaticos de calcio,
fosforo, PTH y de la corteza suprarrenal, de cortisol, aldosterona, ACTH vy renina.
Como lo normal es que lo primero que aparezca es la candidiasis mucocutanea

crénica, o cuando existan familiares afectados, se puede realizar el estudio del gen



AIRE. Si se encontrara una mutacion, el diagndstico estaria hecho y con mayor razon

deberian realizarse las pruebas comentadas anteriormente.

GRAFICO 1. DIAGNOSTICO

Diagnéstico seguro

Uno de los siguientes aspectos

1. Presencia de al menos 2 de las siguientes
enfermedades:

Candidiasis

Hipoparatiroidismo

Insuficiencia suprarrenal crénica
2. Presencia de una Gnica enfermedad si un
familiar tiene un SPA tipo |
3. Una sola enfermedad si se demuestra
mutacién de ambos alelos del gen AIRE

Diagnéstico probables

Todos los aspectos siguientes de manera
conjunta
1. Presencia de al menos una de las siguientes
enfermedades:
Candidiasis
Hipoparatiroidismo
Insuficiencia suprarrenal crénica iniciada
antes de los 30 afios
2. Presencia de al menos ofro componente del
sindrome
Diarrea crénica
Queratitis
Exantema periédico con fiebre
Estrefimiento severo
Hepatitis autoinmune
Alopecia
Hipoplasia del esmalte dentario
3. Anticuerpos antiinterferén o u Q
4. Anticuerpos anti-NALP5, AADC, TPH o TH

AADC: decarboxilasa de los l-aminoacidos aromaticos;
NALP5: NACHT, proteina 5 con repeticién abundante de
leucina; TH: hidroxilasa de la tirosina; TPH: hidroxilasa del
triptéfano.

Fuente: Actualizacion del Sindrome Poliglandular
Autoinmune Rev. Médica 2013. Pag. 135



1.2.5. Tratamiento
Los aspectos clave para tratar estas entidades es anticiparse a su aparicion para
diagnosticarlas lo més precozmente posible y evitar su morbimortalidad. ©

1.2.5.1. Candidiasis mucocutanea.

La mucositis oral debe tratarse rigurosamente para prevenir el futuro desarrollo de
neoplasias bucales. Se emplean soluciones por via oral de nistatina o anfotericina B
durante semanas. Otros tratamientos se basan en azoles sistémicos ciclicos
administrados de forma oral. Los mas utilizados son el fluconazol a las dosis de 3-12
mg/kg/dia y el itraconazol a 3-10 mg/kg/dia, una vez al dia durante periodos

variables de semanas o meses. ®

1.2.5.2, Hipoparatiroidismo.

En caso de hipocalcemia grave que produzca una crisis de tetania o convulsiones, se
administrara gluconato calcico por via intravenosa en 30 min a razén de 2 mg/kg o 2
ml/kg solucion al 10% diluida a la mitad en glucosado al 5%, seguida de una
perfusion igual durante 24 h. Para el tratamiento de la hipocalcemia crénica se daran
diferentes formas de vitamina D administradas oralmente. Se puede usar el
dihidrotaquisterol a 20 pg/kg/dia o el 1-25 dihidrocolecalciferol (calcitriol), a 0,02-
0,04 mg/kg/dia repartido en 2 dosis. En hipocalcemias leves, es suficiente la
administracion de suplementos por via oral de calcio (dosis: 0,5-1 g de calcio
elemento al dia), en forma de carbonato, gluconato o lactato, en dosis fraccionadas
administradas con las comidas para mejorar su absorcion. En hipocalcemias
moderadas, ademas de suplementos de calcio, se pautara tratamiento con las pautas

de vitamina D ya comentadas. ©

1.2.5.3. Fracaso suprarrenal.

El tratamiento se hara con glucocorticoides y mineralcorticoides orales. En pediatria,
los mas empleados son la hidrocortisona a dosis de 9-12 mg/kg/dia en 2 0 3 tomas
diarias, y la 9 alfa-fluorhidrocortisona en dosis Unica de 0,05 a 0,1 mg/ dia. En
situaciones de estrés o enfermedad, las dosis de glucocorticoides se duplican o

triplican. Los nifios, adolescentes deben llevar una placa de identificacion donde diga



que presentan una insuficiencia suprarrenal crénica. En caso de fracaso suprarrenal
agudo, se hara una reposicion de liquidos y electrolitos por via intravenosa, mediante
expansion con suero salino fisioldgico (CINa al 0,9%) a raz6n de 20 ml/kg. Si existe
hipoglucemia se afiadira glucosa a dosis de 0,25-0,5 g/kg. El tratamiento hormonal se
hard con hidrocortisona por via intravenosa con un bolo inicial de 75-100 mg, se
continua a dosis de 100 mg IV cada 6 horas en 24 horas. Una vez estable 50 mg IV
cada 6 horas. Posteriormente, reducir 1/3 de la dosis cada 24 horas. Hasta llegar a la

sustitucion equivalente de 20 mg de hidrocortisona o 10 mg c/12 horas. ®
1.3. SINDROME POLIGLANDULAR TIPO 2 (SPG 2)

La principal caracteristica que define a este cuadro es la presencia de 2 0 mas
glandulopatias autoinmunes, de las cuales las mas frecuentes son una adrenalitis
asociada a una tiroiditis y/o una diabetes mellitus tipo 1. Otras que pueden aparecer
son el hipogonadismo primario, la miastenia gravis y la enfermedad celiaca. También
se le denomina sindrome de Schmidt cuando lo que se asocia es la afeccion
suprarrenal y la tiroidea, y de Carpenter cuando lo hacen la adrenalitis, la enfermedad
tiroidea y la diabetes mellitus. La aparicion de las diferentes afecciones puede

diferirse hasta 20 afios o0 mas. @

A diferencia del SPA tipo I, en este cuadro no existe candidiasis mucocutanea

cronica. @
1.3.1. Etiopatogenia

El SPG 2 generalmente se presenta en varias generaciones de una misma familia. Es
una enfermedad autosémica dominante, pero con penetrancia incompleta, es decir, se
ha encontrado una frecuencia aumentada de enfermedad autoinmunes en familiares
de primer grado de pacientes con SPG 2. Es una enfermedad poligénica, no como el
SPG1 cuya alteracion esta en un solo gen, es decir, es una enfermedad monogénica.
De los modelos animales en enfermedad autoinmune, se ha podido deducir que los
genes que se ocupan del complejo mayor de histocompatibilidad, en particular los de
respuesta inmune tales como los HLA-DQ Y HLA DR, son esenciales en gatillar la
enfermedad. Dentro de estos destacan los genes del antigeno leucocitario humano

(HLA) en el cromosoma 6 y el gen del antigeno linfocitario citotéxico T (CTLA-4)
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en el cromosoma 2 (2g33) que comprende 4 exones y codifica para una proteina que
acttia como moduladora de la activacion de la activacion de células T. ©

Muchos SPG 2 se asocian con una frecuencia aumentada de los haplotipos HLA Al,
B8, DR3, DQA1*0501, DQB1*0201. La Enfermedad de Addison se asocia
fuertemente a DR3 y DRA4.

Dado que es multifactorial no se recomienda realizar estudio genético en SPG 2,

salvo que sea con fines cientificos. ©

1.3.2. Patogenia

Modelos animales sobre la patogenia del SPG 2 son compatibles con la teoria de una
infeccion viral que desencadena una enfermedad autoinmune. El [llamado
“mimetismo molecular” se caracteriza por una respuesta inmune a un agente del
ambiente que tiene una reaccidn cruzada con un antigeno del huésped, lo que resulta

en enfermedad.

También se la ha atribuido un rol a una desregulacion de la via apoptética. Una
disfuncién de la via apoptotica Fas o la produccion de factores solubles incluyendo
Fas solubles y Fas ligandos, puede tener relacion con la patogenia de la enfermedad
endocrina autoinmune. En el caso de la diabetes mellitus tipo 1 se ha postulado una
susceptibilidad aumentada de las células & de los islotes de Langerhans a la induccion

de apoptosis por linfocitos T citotoxicos. ©

1.3.3. Frecuencia

Es el mas frecuente de todos los SPA; sin embargo, se diagnostica poco en pediatria,
ya que las enfermedades glandulares se suelen desarrollar a partir de la tercera
década de la vida. No obstante, las enfermedades méas precoces pueden verse en la
adolescencia. Las mujeres se afectan en una proporcién 3:1 respecto a los varones.
Afecta a todas las razas por igual y su prevalencia se ha estimado en 1,4-2 por
100.000 habitantes. ()
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1.3.4. Aspectos clinicos

El aspecto clave para diagnosticar este proceso es la presencia de una adrenalitis
autoinmune que se presente en cualquier época de la vida, ya que suele ser la primera
glandulopatia en aparecer. Se ha cifrado que el 50% de los pacientes con
insuficiencia suprarrenal de origen autoinmune desarrollaran otra enfermedad de esa
naturaleza en el futuro. Por otra parte, entre el 40 y el 50% de los pacientes con SPA
tipo 1l presentan en algin momento insuficiencia suprarrenal. Alrededor del 50 al
60% de los pacientes con SPA tipo Il presentan diabetes mellitus tipo 1, a veces
también como primera manifestacion del cuadro. Se estima que hasta el 25% de ellos
pueden desarrollar posteriormente otras enfermedades autoinmunes. La afectacion
tiroidea autoinmune como hecho aislado es muy frecuente en la poblacion general,
pero las posibilidades de asociacion entre una tiroiditis que aparece primero y una
adrenalitis se han estimado en solo el 1% de esos pacientes. La tiroiditis autoinmune
se da en el 50 a 75% de estos pacientes. Las principales asociaciones son diabetes
mellitus y tiroiditis en el 40% de los pacientes, tiroiditis y adrenalitis en el 15%, y
tiroiditis, diabetes y adrenalitis en el 3%. Otras asociaciones, como diabetes mellitus

y vitiligo, o tiroiditis y vitiligo, se han cifrado en el 10%. "

1.3.4.1. El fracaso suprarrenal.

La expresion clinica se comenta en el texto del SPA tipo I.

1.3.4.2. La diabetes mellitus tipo 1

Se presenta con los clasicos sintomas cardinales, como son poliuria, polidipsia
polifagia, pérdida de peso, etc.; encontraremos cifras de glucosa en sangre elevadas y
glucosuria; también puede presentarse como una cetoacidosis diabética, con un
cuadro clinico de deshidratacién, respiracion de Kussmaul, etc.; en la analitica
encontraremos hiperglucemia y cetosis, con una acidosis metabdlica con hiato

anionico elevado. ®
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1.3.4.3. La tiroiditis.

De manera aislada o en el seno de un SPA, puede cursar con normofuncion tiroidea,
con hipotiroidismo o con hipertiroidismo. El hallazgo clinico que se encuentra con
mas frecuencia es un bocio, que se suele detectar en una exploracion fisica rutinaria.
La hipofuncion tiroidea se presenta con sintomas sutiles como intolerancia al frio,
retraso de crecimiento, estrefiimiento, piel seca y alteracion del rendimiento escolar.
En caso de hipertiroidismo, encontraremos sintomas cardiocirculatorios, como
taquicardia e hipercinesia circulatoria; alteraciones del sistema nervioso central y
periférico, como trastornos vasomotores, labilidad emocional, irritabilidad, llanto
inmotivado, distraccion, mal rendimiento escolar, y trastornos del suefio, temblor e
intolerancia al calor, etc. Otros signos y sintomas son exoftalmos y diarrea, pérdida

de peso, etc. Las tormentas tiroideas son excepcionales en pediatria.

1.3.5. Protocolos diagnosticos

Se realizaran determinaciones periddicas de autoanticuerpos; los antisuprarrenales ya
han sido comentados; los antitiroideos como los antimicrosomales, antitiroglobulina,
etc., y para la diabetes mellitus tipo 1, los antidecarboxilasa del acido glutamico
(GAD), antiinsulina, anticélulas de Langerhans (ICA), etc... En caso de positividad
de ellos o de tener clinica especifica de alguna afeccion glandular, se realizaran
pruebas para valorar su funcion. Para analizar la funcion tiroidea se determinaran los
niveles de TSH, T4-L, etc. En caso de sospechar diabetes mellitus, niveles de
glucemia en sangre y fraccion 1c de la hemoglobina glucosilada (HbAlc). La
valoracion de la funcion suprarrenal. Por otra parte, se pueden realizar estudios
genéticos en relacion con haplotipos del sistema mayor de histocompatibilidad. Otros
sindromes relacionados Son muy infrecuentes, como el IPEX, que cursa con
enteropatia y poliendocrinopatia ligado al cromosoma X; el POEMS, que tiene una
polineuropatia y endocrinopatias diversas; el DIDMOAD con atrofia Optica vy
diabetes mellitus tipo 1, diabetes insipida y sordera, y el KEARNS-SAYRE, que

asocia oftalmoplejia, retinitis pigmentaria y cardiomiopatia. ©®
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1.3.6. Tratamiento

Las situaciones que cursen con normofuncion tiroidea solo precisardn monitorizacion
periddica. Se trataran los casos con hipofuncion tiroidea o con hipertiroidismo. En el
primer caso se administrara levotiroxina oral a dosis 1-3 pg/kg/dia para conseguir
restaurar la funcion tiroidea. En el segundo caso existen 3 posibilidades terapéuticas:
los farmacos antitiroideos por via oral, el radioyodo y la cirugia. De las primeras, las
mas utilizadas son el propiltiouracilo a razén de, 5-10 mg/kg/dia y el metimazol o el

carbimazol a 0,5-1 mg/kg/dia. ®

El tratamiento de la diabetes mellitus consiste en pautas de autocontrol, ejercicio

fisico, actuaciones dietéticas y administracion de insulina subcutanea. ©®

1.4. SINDROME POLIGLANDULAR TIPO 3 (SPG 3)

Los limites entre el SPA tipo Il y I1l no estan bien delimitados desde un punto de
vista clinico y en relacion con la etiopatogenia. Lo que les diferencia es la ausencia
de una insuficiencia suprarrenal del SPA tipo Ill. Asocia también 2 enfermedades de
origen autoinmunitario. Lo mas frecuente es presentar una enfermedad tiroidea
autoinmune y alguna otra. La frecuencia de este sindrome es desconocida. Afecta a
todas las razas, es similar en ambos sexos y normalmente afecta a adultos, aunque se
han descrito casos infantiles; los mas jovenes han sido un nifio de 12 afios con
vitiligo, alopecia y tiroiditis autoinmune, y otro de 8 afios que asociaba deficiencia de
hormona de crecimiento (GH), hipertiroidismo y diabetes mellitus. La naturaleza
autoinmunitaria de esta enfermedad estd condicionada genéticamente e influida por
factores ambientales, como infecciones virales, introduccion precoz de la leche de
vaca 0 administracion de interferon-a para tratar la hepatitis C. Parece heredarse de
manera autosdmica dominante con penetrancia incompleta. Se ha asociado con los
mismos genes relatados en el caso del SPA tipo Il y con otros exclusivos, como el
denominado forkhead box P3 en el cromosoma X, y el receptor alfa CD25 de la
interleucina 2 en el cromosoma 1041. También se ha detectado la presencia de
autoanticuerpos relacionados con la tiroiditis, la diabetes mellitus y otras

enfermedades autoinmunitarias. ©
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Se ha descrito asociacion entre enfermedad autoinmune tiroidea como Tiroiditis de
Hashimoto, mixedema idiopatico, Enfermedad de Graves y Oftalmopatia de Graves
con Sindrome de Hirata, Diabetes mellitus tipo 1, hipofisitis linfocitaria, falla ovérica
prematura, gastritis cronica atréfica con o sin anemia perniciosa, enfermedad celiaca,
enfermedad inflamatoria intestinal, hepatitis autoinmune, cirrosis biliar primaria,
vitiligo, alopecia, miastenia gravis, esclerosis multiple, lupus, artritis reumatoide,
sindrome de Sjogren, vasculitis, sindrome antifosfolipidos, esclerosis sistémica entre

otros. ®

1.5.  SINDROME POLIGLANDULAR TIPO 4 (SPG 4)

Se refiere a la combinacion de dos o mas enfermedades autoinmunes que no
clasifiquen en las categorias anteriores. Por ejemplo, Enfermedad de Addison mas
hipogonadismo. (8)

1.6. PRONOSTICO

Los problemas incluyen astenia de etiologia incierta. Infecciones recurrentes
oportunistas que, surgen a causa de una deficiencia subyacente de los linfocitos T
Hepatitis cronica activa (una de las causas mas comunes de mortalidad en SPA-1).
La orofaringe o carcinoma gastrico, que puede ser mortal sino se diagnostica a

tiempo. Y

En pacientes con SPA-1 la mortalidad suele ocurrir entre el final de la segunda o la
tercera década. En estos pacientes es importante determinar en forma periodica la
presencia de autoanticuerpos drgano-especificos que servirdn para alertar sobre
futuras manifestaciones clinicas, lo cual contribuira al diagnostico y tratamiento
temprano de las enfermedades asociadas, ayudando a mejorar los resultados en salud

y sobrevida de los mismos.

Aun con tratamiento de reemplazo adecuado, la calidad de vida es suboptima en los
pacientes, segun algunos autores, se reportan falta de energia, depresion y

alteraciones en la libido. La tasa de supervivencia en estos pacientes se desconoce,
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pero se ha reportado que aun con tratamiento de reemplazo tienen un riesgo de
muerte mayor al doble comparados con la poblacion general. La tasa de mortalidad
elevada se atribuye a enfermedades cardiovasculares, neoplasias e infecciones,
probablemente secundarias a dosis inadecuadas del tratamiento de reemplazo

(insuficientes o excesivas). ©

En éstos casos la funcion del equipo de atencion de salud es ayudar a los pacientes,
ademas de brindar apoyo emocional tanto al paciente como a sus familiares,
asimismo es importante brindar informacion adecuada de la patologia.

El tratamiento de las patologias poco comunes requiere de un equipo
multidisciplinario donde pueden intervenir un endocrindlogo, meédico internista,

psicologo, trabajador social e incluso psiquiatra.

Asimismo, los pacientes y sus familiares deben tener conocimiento de que hoy en dia
se dispone de recursos para ayudar a las personas que padecen de Sindrome

Poliglandular Autoinmune y sus complicaciones, a llevar un mejor estilo de vida.

Por tal motivo considero relevante la investigacion del presente caso clinico ya que,
pese a los avances cientificos en materia de diagndstico y tratamiento de dicha
patologia seguimos dejando pasar pacientes con esta patologia, ya sea por falta de
pericia en el diagnostico oportuno en las primeras valoraciones médicas, tardanza en
la referencia hacia un nivel de mayor complejidad, o por la falta de auxiliares de
diagndstico que nos permitan llegar a un diagnostico de manera rapida y oportuna,
hoy en el Ecuador el Sistema de Salud tiene un modelo establecido, el mismo que
estd basado en Atencion Primaria de Salud, en cumplimiento de lo cual la
promocion, la prevencion y la busqueda activa de personas con signos o sintomas de
patologias graves debe ser cumplida lo que permitiria un diagnostico oportuno,
manejo adecuado, para hacer que el Sistema de Salud sea maés eficiente y se dé

continuidad a todo episodio de enfermedad.
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2. OBJETIVOS

2.1.  Objetivo General
e Establecer la relacion etiologica del Sindrome Poliglandular Autoinmune como

causa de Crisis Convulsivas.

2.2.  Objetivos Especificos

e Determinar las caracteristicas clinicas de las Crisis Convulsivas asociadas a

Sindrome Poliglandular Autoinmune.

e ldentificar las caracteristicas clinicas predominantes en los diferentes tipos de

Sindrome Poliglandular Autoinmune.

e Determinar la pertinencia del tratamiento prescrito y las posibles complicaciones

de un tratamiento tardio.

e ldentificar factores asociados con el desarrollo y evolucion de la enfermedad.
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DESCRIPCION DE LAS FUENTES DE INFORMACION UTILIZADAS

Historia clinica del paciente: de la cual se obtuvieron la mayor parte de datos
del presente caso clinico, desde su atencion en el servicio de Emergencia,
condicion clinica de ingreso al Hospital IESS Latacunga y evolucion subsecuente
del paciente, asi como tratamiento administrado, interconsultas realizadas y
resultados de pruebas de exdmenes auxiliares de diagndstico solicitados, datos
que fueron obtenidos del sistema AS400 utilizado en la Institucion.

Entrevista con un familiar del paciente: entrevistas a padre y abuela muy atil
en la recopilacion completa de los datos y consentimiento para el seguimiento y

presentacion del presente caso.

Guias de practica clinica y articulos de revision bibliogréafica, las mismas que
sintetizan y valoran todas las evidencias con el objetivo de ayudar a los médicos
a escoger la mejor estrategia de diagndstico y manejo para el tratamiento de un
paciente, a través de la cual se obtuvieron definiciones, protocolos

estandarizados, y medidas terapeuticas.

Revisiones Bibliograficas, Linkografia, y Base de Datos de la Universidad
Técnica de Ambato, para la actualizacion teorica de la patologia presentada en el

paciente.
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4. DESARROLLO
4.1. Presentacion del caso
4.1.1. Anamnesis

4.1.1.1. Datos de filiacion de la paciente

El caso que se presenta a continuacién describe a un paciente de sexo femenino de
17 afios de edad, raza mestiza, condicion socioecondmica baja, nacida y residente
en Latacunga, estudiante de tercer afio de Bachillerato, diestra, catdlica, GS: ORH+

4.1.1.2. Datos de filiacion del padre

e Edad: 42 afos

e Residencia: Latacunga

e Ocupacion: taxista

e Instruccion: secundaria completa
e Estado civil: unidn libre

e Religion: catolico

e GS: desconoce

4.1.1.3. Datos de filiacion de la madre
Desconoce la hija ya que desde los 9 meses de edad no convive con la madre (el

padre no desea dar informacion de la madre)

4.1.1.4. Antecedentes prenatales

e Controles prenatales: 3 (segun informacion del padre)

e Ecos: 1 sin patologia aparente

e Administracion de vitaminas mas hierro: desconoce la fuente de informacion

e Inmunizacion con antitetanica: desconoce

41.1.5. Antecedentes natales

Producto de la tercera gesta pretérmino tardio (36.4 semanas) producto de pareja
consanguinea que nace por parto por normal; gemelar (monocoridnico,

biamnidtico) siendo la segunda en salir por canal de parto, llanto inmediato, buen
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reflejo de succidn, sin complicaciones. Se desconoce APGAR y medidas

antropométricas.

4.1.1.6. Antecedentes postnatales

Alojamiento conjunto

Seno materno: no lacta debido a que madre no tiene produccion de leche
materna y no abastece para las gemelas ademéas abandona madre a los 9 meses
por lo que es alimentada hasta los 6 meses con leche maternizada y luego con
coladas y papillas de frutas.

Inmunizaciones incompletas para la edad; no presenta carnet de vacunacion

Desarrollo psicomotor: adecuado

4.1.1.7. Antecedentes patologicos personales

Neumonia hospitalizada a los 2 meses, 5 meses y 7 afios

Insuficiencia Suprarrenal e Hipotiroidismo hospitalizada y diagnosticada a los 7
afios y a los 11 afos de edad reingresa por descompensacion en tratamiento con
prednisona 5 mg al dia y levotiroxina 100 ug al dia.

Candidiasis Cutanea Recurrente (lechos ungueales y piel)

Trastorno depresivo diagnosticado a los 14 afios (superado).

Hospitalizada a los 14 afios por Miopatia descartada por examenes
complementarios (SD. CONVERSIVO) (EMG (NORMAL), CPK,
ALDOLASA NORMAL).

4.1.1.8. Habitos

Alimentacion: 4 veces al dia
Miccidén: 6 veces al dia
Defecatorio: cada 2 a 3 dias con tendencia al estrefiimiento

Suefio: 12 horas

Alergias: no refiere.
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4.1.1.9. Antecedentes Gineco-Obstétricos
e Menarquia: 11 afios

e Ciclos Menstruales: irregulares cada 3-5 meses, amenorrea desde los 16 afios de
edad.

e Fecha de Gltima menstruacion: desconoce
e Telarquia: 11 afios
e Pubarquia: 12 afios

e Escala de Tanner: Etapa 3

4.1.1.10. Antecedentes patologicos familiares
e Padres: consanguinidad (primos en primer grado)
e Abuela materna: diabetes

e Hermana gemela: con diagnostico de insuficiencia suprarrenal con epilepsia

fallece a los 7 afios de edad.

41.1.11. Condiciones socioecondmicas

Casa propia de cemento con ingresos economicos bajos, en compariia de sus abuelos
paternos, tia, un primo, con todos los Servicios Basicos, agua, luz, alcantarillado y
teléfono, madre abandona a la hija a los 9 meses de edad, relacion con el padre

regular.

4.1.1.12. Motivo de consulta
e Crisis Convulsiva
e Astenia
e Hormigueo de miembros superiores

e Dolor en extremidades inferiores

4.1.1.13. Enfermedad actual

Familiar de la paciente refiere que hace 2 dias anteriores a su ingreso (19/01/2016)

presenta astenia generalizada impidiendo sus actividades diarias sin causa aparente
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posterior a lo cual hace 24 horas aproximadamente presenta cuadro de movimientos

involuntarios de miembros superiores e inferiores con desviacion de la mirada hacia

la derecha, sin relajacion de esfinteres con recuperacién espontanea y estado postictal

dejando con cuadro de parestesias de miembros superiores, dolor de miembros

inferiores de tipo punzante sin irradiacion que impide la extension de extremidades

dificultando la deambulacion no se automedica por lo que acude a Emergencias del

Hospital IESS de Latacunga.

4.1.1.14. Revision de Aparatos y Sistemas

Fatiga — Debilidad: hace 3 afios como fecha real y 2 dias como fecha aparente
aumenta intensidad.

Cambios en la pigmentacion de la piel: Hiperpigmentacion de piel en
dorso de las manos, pies.

Caida y Fragilidad del cabello: Hace aproximadamente 3 afios como fecha real
Sistema Cardiaco:

Palpitaciones: refiere que hace aproximadamente 2 meses tiene sensacion de

palpitaciones por varias ocasiones al dia especialmente al esfuerzo fisico.

Tracto Gastrointestinal:
Anorexia — hiporexia: hace aproximadamente 2 semanas
Habito Intestinal: heces de consistencia dura color café de moderada cantidad con

tendencia a la constipacion realiza cada 2 a 3 dias.

Sistema Oseo — Muscular-Articular
Mialgias y Artralgias: hace aproximadamente 3 afios como fecha real y 2 dias
como fecha aparente presenta dolor poliarticular y muscular de moderada

intensidad tipo continuo que aumenta a la deambulacion.

Rigidez Muscular: hace 2 dias presenta rigidez en miembros inferiores que

aumenta con el transcurso de las horas.

Calambres Musculares: si hace aproximadamente 2 meses como fecha real en
ocasiones y 2 dias como fecha aparente presenta calambres en miembros

inferiores de moderada intensidad por varias ocasiones al dia (3-4 veces).
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4.1.2. Examen fisico

4.1.2.1. General

Paciente consciente orientada en tiempo espacio y persona; biotipo aparentemente

normosémico.

TABLA 2. SIGNOS VITALES

TENSION ARTERIAL 90/60
FRECUENCIA CARDIACA 86 I/m
FRECUENCIA RESPIRATORIA 22 r/m
TEMPERATURA AXILAR 36.5°C
SATURACION DE OXIGENO 86 %

TABLA 3. MEDIDAS ANTROPOMETRICAS

PESO 46 Kg

TALLA 1.56 cm

IMC 18.1
4.1.2.2. Regional

Piel: Palidez en piel de palma de manos, cara y térax, a nivel de piel de
pliegues de articulaciones interfaldngicas, codos, rodillas existe
hiperpigmentacion. Signo de Chvostek positivo.

Cabeza: Normocefalica

Ojos: Pupilas isocoricas y reactivas a la luz; anictérica; conjuntiva palpebral
ligeramente palidas. Campo visual por confrontacién normal.

Boca: Mucosa oral semihmedas y con hiperpigmentacion en bordes y
comisuras labiales; orofaringe no congestiva.

Oido: Conducto auditivo externo permeable.

Cuello: No se palpan adenopatias. No se auscultan soplos carotideos.

Torax: Caja toracica sin alteraciones. Axilas sin adenopatias.



e Pulmones: Expansion pulmonar normal; sonoridad normal a la percusion;
vibraciones vocales se palpan normales; murmullo pulmonar presente, sin
ruidos agregados.

e Corazdn: Ritmo regular, en dos tiempos, no soplos.

e Abdomen: Blando, depresible, no doloroso, no se palpan masas, ruidos
intestinales normales.

e Columna: Curvaturas de la columna vertebral normales. Extremidades, tono
disminuido.

e Extremidades:

Superiores: Fuerza Muscular V/V. Neurovascular distal conservada. Signo de
Trosseau: positivo

Inferiores: Fuerza Muscular 1V/V. Pierna derecha con aparente rigidez muscular
en flexion que impide la extension completa de extremidad. Signo de Babinsky:

negativo

Examen neuroldgico:

e Concienciay estado mental: Paciente consciente orientada en las tres esferas

e Pares craneanos: No se encuentran alteraciones.

e Examen motor: No se observan movimientos anormales durante Ila
examinacion.

e Examen sensitivo: Sensibilidad fina y al dolor conservada. Sensibilidad
propioceptiva normal.

e Sin signos meningeos.
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4.1.3. Agrupacion Sindrémica

TABLA 4. AGRUPACION SINDROMICA

Convulsion Producto de embarazo gemelar
Astenia APGAR desconocido
Parestesias Padres con consanguinidad

Dolor en miembros inferiores Hermana gemela fallece con Insuficiencia

suprarrenal
Rigidez Muscular Familia disfuncional
Signo de Trosseau positivo APP de Insuficiencia Suprarrenal
Estrefiimiento APP de Hipotiroidismo
Palpitaciones APP de Candidiasis Cutanea Recurrente

Mialgias Artralgias
Hiporexia
Calambres musculares

Signo de Chevostek positivo

TABLA 5. INSUFICIENCIA SUPRARRENAL

Debilidad, cansancio, fatiga
Anorexia
Nausea

Vomito

X X X X X

Constipacion

Dolor Abdominal
Deseo de sal
Mialgias y Artralgias
Pérdida de peso

Hiperpigmentacion X
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Hipotension menos de 110 mmHg X

Vitiligo

Calcificacién Articular

TABLA 6. EPILEPSIA MIOCLONICA

Adolescente X

Convulsiones X

TABLA 7. HIPOPARATIROIDISMO

Irritabilidad Neuromuscular

Parestesias

Hiperirritabilidad

X X X X

Fatiga
Ansiedad

X

Cambio de humor

Convulsion X

Disfonia

Disnea

Espasmos Musculares X

Diaforesis

Colicos Biliares




TABLA 8. HIPOTIROIDISMO

Intolerancia al frio

Fatiga X
Estrefiimiento X
Sequedad de la piel X
Disfonia

Bradicardia

Tendencia al suefio
Bradipsiquia
Bradiquinesia

Dificultad para la concentracion X

TABLA 9. NEUROPATIA PERIFERICA

e e

Debilidad Muscular X

Atrofia Muscular

Pérdida de la sensibilidad X
Parestesias X
Disestesias

Dolor X

Ataxia sensorial

Hipotension Postural

Analisis. -

Se establece que los diagndsticos de esta paciente se deben a la afeccion de maltiples
glandulas endocrinas; Insuficiencia Suprarrenal, Hipotiroidismo ademas en esta casa
de Salud se afiade el Diagndstico de Hipoparatiroidismo, causada por trastornos

inmunes con destruccion de los tejidos constituyendo asi el Diagnéstico de Sindrome
27



Poliglandular Autoinmune tipo 1. El diagnostico es fundamentalmente clinico,
comprobado por la determinacion de los niveles hormonales y las pruebas de

inmunidad.

Ingresa con las siguientes indicaciones 20/01/2016:

Ingreso a Medicina Interna Endocrinologia.

Dieta Blanda géastrica

CSV C8H

Solucion Salina 0.9% 1000 cc IV C12H

Levotiroxina 100mcg 1 tableta 1 hora antes del desayuno
Prednisona 5mg 10:00 y 16:00

Solicitar electrolitos, biometria hematica, EMO

N o gk~ w Dh e

Analisis. - Nos damos cuenta que hay sintomas y signos de fracaso suprarrenal
agudo como: hipotension, hiporexia, debilidad; ademas a pesar de que no refiere
pérdida de peso esta en el limite inferior del indice de masa corporal. Por tanto, se
deberia tratar como tal y administrar suplemento hormonal por via parenteral; sugiere
la literatura que se podria utilizar hidrocortisona en bolo por via parenteral y luego de

mantenimiento hasta la compensacion del cuadro sintomatolégico de la paciente.

4.1.4. Evolucion Hospitalaria

Dia1l

Paciente mientras se encuentra en el Servicio de Medicina Interna presenta un
episodio de crisis convulsiva ténico clénico con desviacion de la mirada a la derecha

sin relajacion de esfinteres y con estado postictal.

Al examen fisico signos vitales dentro de pardmetros normales desorientada, piel
palida, Signo de Chvostek positivo, Boca: en lengua lesion eritematosa;
Extremidades Superiores: Signo de Trosseau positivo Extremidades Inferiores:
Fuerza Muscular 1V/V. Pierna derecha con aparente rigidez muscular en flexion que

impide la extensién completa de extremidad. Signo de Babinsky: negativo

Se reciben resultados de examenes de laboratorio los mismos que reportan:
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TABLA 10. EXAMENES

ELECTROLITOS
Sodio 131,5 mEq/I
Potasio 4,29 mEqg/I
Cloro 102,3 mEq/I

Calcio l6nico 0.79 mg/dl
QUIMICA SANGUINEA

Glucosa 62.80 mg/dl
Nitrégeno 27.4 mg/dI
Ureico (BUN)
Creatinina 0.71mg/dl
Acido Urico 39 mg/dl
BIOMETRIA HEMATICA
Leucocitos 9.30
Hematocrito 45.0
Hemoglobina 15.1
Monocitos 5.6
Eosinofilos 0.4
Linfocitos 51.2
Neutroéfilos 42.0
Plaquetas 514
UROANALISIS

No infeccioso

Analisis. - Paciente con antecedente de Insuficiencia Suprarrenal e Hipotiroidismo
ingresada en el servicio para compensacion de desequilibrio de sus enfermedades de
base. Al momento con episodio postictal luego de convulsion evidenciada se envian
a realizar examenes complementarios en donde se constata hiponatremia,
hipocalcemia, hipoglicemia que confirmaria el diagndstico de insuficiencia
suprarrenal aguda; segun indicaciones de ingreso de la paciente no se corrige de
forma adecuada esta descompensacion ya que considero que la paciente necesitaria
Dextrosa en Solucion Salina para poder compensar desequilibrio hidroelectrolitico y

niveles bajos de glucosa.
Indicaciones.

1. Calcio (500 miligramos) 2 tabletas cada 12 horas

2. Repetir electrolitos calcio idnico y calcio total a las 12 horas.
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Dia 2

Paciente refiere mejoria de los movimientos activos de las extremidades, ademas
refiere parestesias en menor intensidad y menor nimero de veces al dia; sin presencia

de convulsiones el dia de hoy.

Al examen fisico signos vitales dentro de parametros normales, Signo Chvostek
ligeramente positivo, Signo de Trosseau con minima modificacion de la posicion de

la mano a diferencia de lo realizado inicialmente; resto de examen fisico normal.
Se reciben resultados de exdmenes los mismos que reportan:

TABLA 11. ELECTROLITOS

ELECTROLITOS
Calcio lonico 1.16 mg/dI VN: 1.16-1.32

Calcio Total 7.78 mg/dl VN: 8.8-10
Sodio 129.6 mEqg/l VN:135-148
Potasio 5.8 mEq/I VN: 5-5.3

Analisis: Se realizan electrolitos los que se encuentran hiponatremia e hipocalcemia,
se reajusto tratamiento desde ayer, se indica el dia de hoy calcitriol y paracetamol

ademas gluconato de calcio y se corrige segun la férmula la hiponatremia.
Indicaciones:

Reposo

Dieta 1800 kcalorias.

Control de signos vitales cada 8 horas.

Solucion Salina al 0.9%+ 20 mililitros de sodio pasar intravenoso cada 12 horas
Gluconato de Calcio al 10% pasar 1 ampolla intravenosa en este momento.
Levotiroxina(100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (5 mg) 3 tabletas via oral 10am y 1 tableta a las 16 horas.

Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.
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Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral a las 10am.
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10. Paracetamol (500 mg)1 tableta cada 8 horas.
11. Vigilar Convulsiones
12. Realizar control de electrolitos 6 horas luego de administrar gluconato de calcio

Se recibe resultados de laboratorio los mismos que reportan:

TABLA 12. ELECTROLITOS

Sodio 134.5 mEq/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 4.29 mEq/I VN 3.5-5.3 mEq/I
Cloro 102 mEqg/I VN 98-107 mEq/I

Andlisis: se corrige la hiponatremia y se indica

1. Solucién Salina al 0.9%+ 20 mililitros de sodio pasar intravenoso cada dia.

2. Novedades
Dia 3

Paciente refiere encontrarse en mejor condicién clinica al momento con dolor en
region lumbar de leve intensidad de tipo continuo no se modifica con decubitos.

No refiere cuadros convulsivos.

Al examen fisico signos vitales Saturacion de Oxigeno 90% Tension Arterial
110/90 mmHg, Frecuencia Cardiaca: 90 Ipm Frecuencia Respiratoria 20 rpm
Temperatura: 36 grados centigrados. Paciente consciente orientada en tiempo
espacio y persona. Piel: palidez en piel de palma de manos, cara y térax, a nivel
de piel de pliegues de articulaciones interfalangicas, codos, rodillas existe
hiperpigmentacion. Signo de Chvostek ligeramente positivo. Cabeza:
Normocefalica no lesiones evidentes. Ojos: Pupilas isocéricas y reactivas a la luz;
anictérica; conjuntiva palpebral ligeramente palida. Campo visual por
confrontacion normal. Boca: Mucosa oral semihimeda y rosada; orofaringe no
congestiva. Oido: Conducto auditivo externo permeable. Cuello: No se palpan
adenopatias. No se auscultan soplos carotideos. Torax: Caja toracica sin

alteraciones. Axilas sin adenopatias. Pulmones: Expansion pulmonar normal;
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sonoridad normal a la percusion; vibraciones vocales se palpan normales;
murmullo pulmonar presente, sin ruidos agregados. Corazén: Ritmo regular, en
dos tiempos, no soplos. Abdomen: Blando, depresible, no doloroso, no se palpan
masas, ruidos intestinales normales. Columna: Curvaturas de la columna
vertebral normales, dolor a la digitopresion en apdfisis espinosas. Extremidades:
tono disminuido. Superiores: Signo de Trosseau: negativo Inferiores: Fuerza
Muscular 1V/V. Signo de Babinsky: negativo; control neurovascular distal

conservado.

Se recibe resultados de exdmenes de laboratorio los mismos que reportan:

TABLA 13. ELECTROLITOS

Sodio 130.66 mEg/l VN 135-148 mEq/I
Potasio 4.64 mEeqg/I VN 3.5-5.3 mEqg/I
Cloro 96.01 mEqg/I VN 98-107 mEq/I
Calcio l6nico 0.75 mg/dl VN1.16-1.32 mg/di

Analisis: No coincide clinica con valor de calcio i6nico. Se evidencia que
nuevamente desciende cifras de sodio y calcio; no se pide fosforo, magnesio para
confirmar criterio diagndstico de hipoparatiroidismo. Se piensa en Sindrome

Poliglandular Autoinmune se solicita examenes complementarios.

1. Reposo

2. Dieta 1800 kcalorias.

3. Control de signos vitales cada 8 horas.

4. Solucion Salina al 0.9%+ 20 mililitros de sodio pasar intravenoso cada 12
horas

Gluconato de Calcio al 10% pasar 1 ampolla intravenosa en este momento.
Levotiroxina (100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (5 mg) 3 tabletas via oral 10am y 1 tableta a las 16 horas.

© N o O

Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.
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9. Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral a las 10am.

10. Paracetamol (500 mg)1 tableta cada 8 horas.

11. Vigilar Convulsiones

12. Realizar control de electrolitos cada dia.

13. Realizar estudios hormonales TSH, FT3, FT4 PTH, ANTI TPO Y TG ACTH,
CORTISOL.

14. Realizar Eco Tiroideo.

Dia 4

Paciente refiere dolor abdominal en hipogastrio tipo célico de moderada
intensidad, sin irradiacion acompafiado de disuria.

Al examen fisico signos vitales dentro de parametros normales. Paciente
consciente orientada afebril hidratada algica. Piel: Signos de Chvostek
ligeramente positivo Ojos: pupilas isocoricas, conjuntivas palidas. Abdomen:
suave, depresible, doloroso a la palpacién en flancos y fosa iliaca derecha puntos
ureterales superiores y medios bilaterales positivos, pufio percusién derecha
positiva. Extremidades superiores Signo de Trosseau: ligeramente positivo.
Extremidades inferiores fuerza muscular conservada, no edemas, neurovascular

distal conservada.

TABLA 14. ELECTROLITOS

Sodio 134 mEq/I VN:135-148 mEq/I
Potasio 3.94 mEq/I VN:3.5-5.3 mEq/I
Cloro 98.85 mEq/I VN:98-107 mEq/I
Calcio lénico 0.91 mmmol/l  VN:1.16-1.32 mg/dI

Analisis: Paciente con sintomatologia compatible de VU por lo que se solita
EMO; pendiente resultados hormonales y de ECO tiroideo. El resultado de

electrolitos revela hipocalcemia.
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Permanece con las siguientes indicaciones:

1. Reposo Relativo

2. Dieta 1800 kcalorias.

3. Control de signos vitales cada 8 horas.

4. DISH

5. Levotiroxina(100 mcg) 1 tableta viaoral 1 hora antes del desayuno.

6. Prednisona (5 mg) 3 tabletas via oral 10am y 1 tableta a las 16 horas.

7. Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.

8. Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral a las 10am.

9. Paracetamol (500 mg)1 tableta cada 8 horas.

10. Vigilar Convulsiones

11. Realizar control de electrolitos cada dia.

12. Realizar Elemental y Microscopico de orina.

13. Solicitar Urocultivo

14. Pendiente resultados hormonales TSH, FT3, FT4 PTH, ANTI TPO Y TG
ACTH, CORTISOL.

15. Pendiente realizar Eco Tiroideo 26 de enero del 2016.

Dia5

Paciente refiere cefalea holocraneana de moderada intensidad tipo punzante

ademas refiere leve disurea y polaquiurea no refiere convulsiones disminuyen

parestesias.

Al examen fisico paciente consciente, hidratada, afebril, con signos vitales dentro
de parametros normales. Piel: palida Signo de Chvostek: ligeramente positivo.
Ojos: conjuntivas palidas. Boca: mucosas orales semihumedas, Abdomen: Suave
depresible, no doloroso a la palpacién, puntos ureterales superiores y medios

bilaterales: positivos, pufio percusion derecha: positiva, Extremidades: Superiores:

Signo de Trosseau: ligeramente positivo.

Se recibe resultados de laboratorio los mismos que reportan:
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TABLA 15. EXAMENES DE CONTROL

UROANALISIS
Color Amarillo
Aspecto Lig. Turbio
Densidad 1.015
Ph 8
Leucocitos +
Proteinas Negativo
Glucosa Normal
Cetonas Negativo
Urobilinogeno Normal
Sangre Trazas
Nitritos Negativo
Piocitos 14 - 20 por campo
Bacterias 83.7
Hematies 1-2
Moco 0.00
Cilindros granulosos 0-1
Cristales 0.0
Esporas de hongos 0.0

ELECTROLITOS
Sodio 131.87
Potasio 3.80
Calcio Iénico 0.89

Analisis: Paciente con examen de orina dentro de limites normales, examen de

electrolitos continua con hipocalcemia
Indicaciones.

1. Continuar con las mismas indicaciones.

2. Pendiente resultado de urocultivo.
Dia 6

Paciente refiere sentirse en mejor condicion clinica, no ha tenido convulsiones, no

parestesias.

Al examen fisico signos vitales dentro de parametros normales., Paciente consciente
orientada afebril hidratada. Signo de Chvostek ligeramente positivo. Abdomen:
suave depresible no doloroso a la palpacién superficial y profunda signos ureterales

superiores: positivos medios: negativos. Extremidades Superiores: signo de
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Trosseau: ligeramente positivo. Extremidades Inferiores: fuerza muscular conservada

no edema neurovascular distal conservado.
Se recibe resultados de examenes:

TABLA 16. EXAMENES HORMONALES

TSH 0,658 0,27- 4,2 uU/ml

FT3 2.17 2.3-5

FT4 1.96 0.9-1.7

Cortisol AM 0,971 ug/dL Mafiana 6,2 -19,4 ug/dL

Estradiol 5,0 pg/ml Fase folicular ~ 12,5- 166 pg/mi

Fase ovulatoria 85,8 — 498 pg/ml
Fase luteinica 43,8 — 211 pg/ml

Postmenopausia < 5,0 pg/ml

Progesterona 0,029 ng/ml Fase folicular 0,2- 1,5 ng/ml

Fase ovultaroria 0,8- 3,0 ng/ml

Fase luteinica 1,7- 27 ng/ml

Paratohormona 8,38 Adultos sanos 10-69 pg/ml
ACTH 5 pg/mi 0- 46,0 pg/ml
Prolactina 51,42 ng/ml Mujeres 3,4 — 24,1 ng/ml
Anti TPO 5,0 Ul/ml 0,00 — 34 Ul/ml
Tiroglobulina 15.36 0.73-84

ELECTROLITOS
Calcio Total 9.4 VN: 8.8- 10.6
Calcio l6nico 0.83 VN: 1.05- 1.35

Analisis: Niveles hormonales alterados FT3 bajos FT4 bajos a pesar de medicacion.
Cortisol, estradiol, progesterona, parathormona dentro de niveles bajos. Prolactina se
encuentra en niveles sobre lo normal. Persiste calcio idnico bajo, calcio total normal,

a pesar de estar recibiendo 2 gramos de calcio al dia, se decide aumentar la dosis de
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calcitriol; por lo que segun estos niveles hormonales, antecedentes y clinica de la
paciente nos hace pensar en el diagnostico de Sindrome Poliglandular Autoinmune
tipo 1 debido a que tiene Insuficiencia Suprarrenal, Hipotiroidismo e
Hipoparatiroidismo ademas tiene como antecedente Candidiasis cutanea Crénica por
lo que se presume en el diagnostico antes mencionado aunque para confirmarlo se
deben hacer estudios genéticos donde se evidencien mutaciones del gen Regulador
Autoinmune (AIRE) para que el diagndstico sea confirmado conjuntamente con
pruebas inmunogenicas. Ademas, niveles de prolactina se encuentra sobre los niveles
normales; considero que se requiere de otros estudios complementarios que no son
solicitados como FSH, LH para determinar la causa de su amenorrea secundaria y ser
tratada de forma oportuna.

Indicaciones

Reposo

Dieta 1800 kcalorias.

Control de signos vitales cada 8 horas+ Saturacion de Oxigeno.

DISH

Levotiroxina (100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (20 mg) 1 tabletas via oral 10amy 1 tableta a las 16 horas.
Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.

Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada 12 horas.

© 0 N o g b~ wbhPE

Paracetamol (500 mg)1 tableta via oral cada 8 horas.

[EEN
o

. Vigilar Convulsiones

[EEN
[EEN

. Realizar control calcio idnico y calcio total cada 24 horas

[EEN
N

. Pendiente realizar Eco Tiroideo 26 de enero del 2016.

13. Pendiente resultado de urocultivo.
Dia 7

Paciente refiere dolor en region cervical y dorsal de moderada intensidad de tipo
continuo que aumenta con el decubito ventral; no presenta convulsiones ni

parestesias.

37



Al examen fisico signos vitales dentro de parametros normales. Paciente consciente
orientada afebril, hidratada. Signo de Chvostek: negativo Cuello: contractura
muscular cervical y dorsal dolor a la digitopresién. Abdomen: suave depresible no
doloroso a la palpacién superficial ni profunda puntos ureterales negativas, pufio

percusion negativa, no edemas, fuerza muscular y control neurovascular conservado.

Se recibe resultados de laboratorio:

TABLA 17. ELECTROLITOS

Calcio i6nico 1.18 mg/dl VN: 1.16-1.32
Calcio Total 10.28 mg/dl  VN: 8.8-10.28

Analisis: Niveles de calcio dentro de parametros normales
Indicacion

Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada dia.
Interconsulta a Fisiatria y Psicologia.

Compresas Calientes en region cervical posterior

> 0D P

Novedades
Dia 8

Paciente refiere no realizar la deposicion hace mas de 24 horas ademas refiere

disurea. No convulsiones. No parestesias

Al examen fisico paciente consciente orientada en tiempo, espacio y persona; signos
vitales dentro de parametros normales. Boca: Mucosas orales semihumedas. Cuello:
Contractura muscular cervical y dorsal ademas dolor a la digitopresién. Abdomen:
suave depresible no doloroso a la palpacion en mesogastrio e hipocondrio RHA

ligeramente aumentados en intensidad. Punto ureteral medio derecho: positivo.
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Interconsulta con Psicologia

Paciente cordial y con predisposicion al dialogo, manifiesta que hace 3 afios se
diagnosticd de depresion pero que tras medicacion actualmente se encuentra mejor,

sin embargo, con labilidad emocional se dara seguimiento por consulta externa.
Interconsulta con Fisiatria

Paciente al examen fisico en regidén cervical: no tumoraciones no limitacion al
movimiento del cuello, dolor a la palpacién en los masculos paravertebrales dorsales
bilaterales e interescapulares, tono aumentado; ademéas dolor en las apofisis

espinosas C5- C7

En region dorsal: No tumoraciones, dolor en los musculos paravertebrales dorsales
bilaterales e interescapulares, tono aumentado; dolor a la palpacion de las apofisis
espinosas de T5y T9. IDG: Cervicalgia y Dorsalgia Postraumatica

GRAFICO 2. REPORTE DE ECO TIROIDEO

Lébulos tiroideos disminuidos de volumen, paréngquimas
sin lesiones con efectos de masas
Lobulo derecho: 6.1 x 7.9 x 20.8 mm
Lobulo izquierdo: 5.7 x 6.6 x 20.3 mm
Itsmo: 1.2 mm

IDG: Hipotiroidismo

TABLA 18. ELECTROLITOS

Sodio 132.9 mEg/l VN 135-148 mEq/I
Potasio 3.3 mEqg/I VN 3.5-5.3 mEqg/I
Cloro 94.9 mEg/l VN 98-107 mEq/I
Calcio i6nico 1 mEq/I VN1.16-1.32 mg/dl
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Andlisis. - Se evidencia hiponatremia, hipokalemia, no ha bajado niveles de calcio se
mantiene con sintomas de descompensacidn endocrinoldgica a pesar de medicacion

por lo que se indica:

Indicaciones:

1. Reposo Relativo

2. Dieta 1800 kcalorias.

3. Control de signos vitales cada 8 horas+ Saturacion de Oxigeno.

4. Solucion Salina 0.9% 1000 cc intravenoso + 10 mililitros de potasio pasar en 24

horas

Levotiroxina (100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (20 mg) 1 tabletas via oral 10am y (10 mg)1/2 tableta a las 16 horas.
Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.

Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada dia.

© o N o O

Paracetamol (500 mg)1 tableta via oral cada 8 horas.
10. Vigilar Convulsiones

11. Realizar electrolitos de control en 24 horas

12. Lactulosa 15 mililitros via oral una vez al dia.

13. Pendiente urocultivo.
Dia 9-10

Paciente refiere haber realizado una deposicion de caracteristicas normales ademas
presenta cefalea de leve intensidad holocraneana de tipo continuo; sensacion de

punzadas en torax anterior y dolor en poliarticular.

Al examen fisico signos de parametros normales, consciente orientada hidratada,
afebril, algica. Piel: Palida signo de Chvostek: negativo Cabeza: Normocefalica no
lesiones evidentes. Ojos: Pupilas isocéricas y reactivas a la luz; anictérica;
conjuntiva palpebral palida. Campo visual por confrontacion normal. Boca: Mucosa
oral semihimeda y rosada; orofaringe no congestiva. Oido: Conducto auditivo
externo permeable. Cuello: No se palpan adenopatias. No se auscultan soplos
carotideos. Tdérax: Caja toracica dolor a la digitopresion en espacios intercostales.

Axilas sin adenopatias. Pulmones: Expansion pulmonar normal; sonoridad normal a
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la percusion; vibraciones vocales se palpan normales; murmullo pulmonar presente,
sin ruidos agregados. Corazon: Ritmo regular, en dos tiempos, no soplos.
Abdomen: Blando, depresible, no doloroso, no se palpan masas, ruidos intestinales
normales. Columna: Curvaturas de la columna vertebral normales. Extremidades,
tono disminuido. Superiores: Signo de Trosseau: negativo Inferiores: Fuerza

Muscular 1VV/V. Signo de Babinsky: negativo, control neurovascular conservado.

Se reciben resultados de laboratorio los mismos que reportan:

TABLA 19. ELECTROLITOS

Sodio 132.33 VN 135-148 mEq/I
Potasio 3.7 VN 3.5-5.3 mEq/I
Cloro 97.44 VN 98-107 mEq/I
Calcio ibnico 1 VN1.16-1.32 mg/dl

Analisis. - Se evidencia hiponatremia, hipokalemia, no ha bajado niveles de calcio
se mantiene con sintomas de hipotiroidismo a pesar de medicacion por lo que se

indica:
Indicaciones

Reposo Relativo
Dieta 1800 kcalorias.

Control de signos vitales cada 8 horas+ Saturacion de Oxigeno.

M w0 D P

Solucién Salina 0.9% 1000 cc intravenoso + 10 mililitros de potasio pasar en
24 horas

Levotiroxina(100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.

o

6. Prednisona (20 mg) 1 tabletas via oral 10am y (10 mg)1/2 tableta a las 16
horas.
7. Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.

8. Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada dia.
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9. Paracetamol (500 mg)1 tableta via oral cada 8 horas.

10. Ketorolaco 30 miligramos intravenoso en este momento.
11. Vigilar Convulsiones

12. Realizar electrolitos de control en 24 horas

13. Lactulosa 10 mililitros via oral una vez al dia

14. Pendiente resultado de urocultivo

Dia 11-12-13
Paciente refiere mejoria clinica. No convulsiones, no parestesias.

Al examen fisico signos vitales dentro de parametros normales, Torax: Caja
torécica sin alteraciones. Cardiopulmonar: Normal. Abdomen: suave depresible
no doloroso a la palpacion superficial ni profunda, puntos ureterales: negativos,

pufio percusion: negativa.

Se reciben resultados de examenes los que reportan:

TABLA 20. ELECTROLITOS
ELECTROLITOS

Sodio 132.6 mEq/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 4.2 meqg/I VN 3.5-5.3 mEqg/I
Cloro 93.3 mEq/I VN 98-107 mEqg/I
Calcio iénico 1,2 mEqg/I VN1.16-1.32 mg/dl

Analisis. - se evidencia que continua con alteracion de electrolitos, hiponatremia.

Valores de calcio dentro de pardmetros normales
Indicaciones

1. Reposo Relativo
2. Dieta 1800 kcalorias.

3. Control de signos vitales cada 8 horas+ Saturacion de Oxigeno.
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9.

10.
11.
12.
13.
14.
15.
16.

Solucién Salina 0.9% 1000 cc intravenoso cada 12 horas
Levotiroxina (100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (20 mg) 1 tableta via oral 10am y (10 mg)1/2 tableta a las 16
horas.

Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.

Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada 12 horas.

Paracetamol (500 mg)1 tableta via oral cada 8 horas.

Lactulosa 10 mililitros via oral una vez al dia

Vigilar Convulsiones

Realizar electrolitos de control en 24 horas

Realizar cortisol en sangre, cortisol en orina, prolactina
Interconsulta a Neurocirugia

Realizar RM de hipofisis y TAC de suprarrenales

Pendiente resultado de urocultivo.

Dia 14-15-16

Paciente refiere mantenerse asintomatica

Al examen fisico signos vitales TA: 90/60 FC: 70 Ipm FR: 20 rpm Sat.02: 90% a

aire ambiente. Paciente consciente orientada afebril hidratada, resto de examen

fisico normal. Signo de Trosseau y Chvostek negativos

Se recibe resultados de laboratorio los mismos que reportan:

TABLA 21. EXAMENES DE CONTROL
ELECTROLITOS

Sodio 130.9 mEqg/I VN 135-148 mEq/I

Potasio 4.71 mEeqg/I VN 3.5-5.3 mEqg/I

Cloro 97.3 mEqg/I VN 98-107 mEq/I

Calcio i6énico 1,25 mg/dl VN1.16-1.32 mg/dl
HORMONAS

Cortisol 0.822 VN: 6.2-19.4

Prolactina 51.42 VN: 3.4-24.1
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Anélisis. — Paciente estable se mantiene con hiponatremia a pesar de solucién salina

al 0.9% consideramos afectaciéon de mineralocorticoides; se decide iniciar con

fludrocortisona se inicia reajuste de esteroide.

Indicaciones

© 0 N o g bk~ wbdhPE
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Reposo Relativo

Dieta 1800 kcalorias.

Control de signos vitales cada 8 horas+ Saturacion de Oxigeno.

Solucion Salina 0.9% 1000 cc intravenoso cada 12 horas

Levotiroxina (100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (5 mg) 2 tabletas via oral 10am y (5 mg) 1 tableta a las 16 horas.
Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.

Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada dia.

Fludrocortisona (0.1 mg) media tableta a las 8: 00 AM

. Paracetamol (500 mg)1 tableta via oral cada 8 horas.

. Lactulosa 10 mililitros via oral una vez al dia

. Vigilar Convulsiones

. Realizar electrolitos de control en 24 horas

. Interconsulta a Neurocirugia

. Pendiente realizar RMN de hipo6fisis y RMN de suprarrenales
16.

Pendiente resultado de urocultivo.

Dia 17-18-19-20

Paciente refiere cefalea holocraneana de leve intensidad de tipo punzante. No

convulsiones. No parestesias.

Al examen fisico paciente con signos vitales TA: 110/60 FC: 96 Ipm FR 18 rpm Sat

02. 91% resto de examen fisico dentro de parametros normales.

Se recibe resultados de exdmenes los mismos que se reportan:
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TABLA 22. ELECTROLITOS DE CONTROL

Sodio 126.6 mEq/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 4.9 meq/l VN 3.5-5.3 mEq/I
Cloro 89.7 mEq/I VN 98-107 mEq/I
Calcio l6nico 1.3 mg/dI VN1.16-1.32 mg/dI
ELECTROLITOS DIA 19
Sodio 130 mEq/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 4.8 meq/I VN 3.5-5.3 mEq/I
Cloro 91.7 mEq/I VN 98-107 mEq/I
Calcio l6nico 1.2 mg/dl VN1.16-1.32 mg/di

Andlisis. - Se evidencia que continua con cifras de sodio bajas; no se dispone de la

medicacion (fludrocortisona) por lo que se mantiene con reposicién con Solucién

Sa

lina y soletroles de Na; en espera de estudios de imagenes.

Indicaciones

© o N o g bk~ wbhPE

10.
11.
12.
13.
14.
15.

Reposo Relativo

Dieta 1800 kcalorias.

Control de signos vitales cada 8 horas+ Saturacion de Oxigeno.

Solucion Salina 0.9% 1000 cc+ 20 mililitros de sodio intravenoso cada dia.
Levotiroxina (100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (5 mg) 2 tabletas via oral 10am y (5 mg) 1 tableta a las 16 horas.
Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 12 horas.

Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada dia.

Fludrocortisona (0.1 mg) media tableta a las 8: 00 AM (no se dispone en el
hospital)

Paracetamol (500 mg)1 tableta via oral cada 8 horas.

Lactulosa 10 mililitros via oral una vez al dia

Pendiente interconsulta a Neurologia.

Vigilar Convulsiones

Realizar electrolitos de control en 24 horas

Realizar cortisol urinario, FSH, LH y prolactina
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16. Pendiente informe de RMN de hip6fisis y RMN de suprarrenales.

17. Pendiente resultado de urocultivo.
DIA 21-22-23-24-25-26-27
Paciente refiere sentirse asintomatica, sin convulsiones, sin parestesias

Al examen fisico paciente con signos vitales TA: 100/60 FC: 94 Ipm FR 16 rpm Sat
02. 93% resto de examen fisico dentro de pardmetros normales.

Se recibe resultados de exdmenes los mismos que se reportan:

TABLA 23. ELECTROLITOS
ELECTROLITOS

Sodio 127 mEq/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 5.54 mEq/I VN 3.5-5.3 mEq/I
Calcio I6nico 1.25 mg/dl VN1.16-1.32 mg/dl

GRAFICO 3. RMN GLANDULAS SUPRARRENALES

INFORME DE RMN DE SUPRARRENALES

Se realizan cortes sagitales, axiales y coronales. Observandose:

Higado de tamafio normal, con bordes lisos. estructura interna normal. sin alteraciones
cinscunscritas de la sefial. no se evidencia dilatacion de vias biliares intra o extra
hepaticas. Vesicula biliar alitiasica. Bazo de tamafio normal, con contorno exterior liso
y estructuras interna homogeénea. Pancreas de bordes regulares sin alteraciones en la
intensidad de sefial.  a nivel de retroperitoneo sin crecimiento ganglionar. Rifiones de
forma, tamario y situacién normales, sin patologia evidente al examen a nivel de
suprerrenales se observa glandulas de forma, tamafio y topografia habitual, no se
observa nddulos solidos o quisticos, ni areas con densidades grasas

Conclusion: estudio de suprarrenales normal
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GRAFICO 4. RMN CEREBRAL

Informe de RMN Cerebral

Silla turca situada y configurada correctamente, de tamafio normal con delimitacion lisa y
nitida del suelo y paredes.

Posicion, forma y tamafio de la hipéfisis dentro de parametros de la normalidad el tejido
hipofisario emite sefial normal, sin y con la administracion de contraste paramagnético. No
existen alteraciones circunscritas de la sefial.

Representacion correcta del quiasma 6ptico y de los espacios supraselares de LCR.

Imagen normal del seno cavernoso y de las componentes representadas de la arteria cardtida
interna en la zona del sifon-

Analisis. - Se evidencia en lo antes mencionado que electrolitos continda con
deficiencia de sodio que no se compensa por alteracion o deficiencia de secrecion
mineralocorticoidea se trata de conseguir medicacion por trabajo social la cual no se

ha conseguido hasta el momento. Examenes de imagen dentro de lo normal.
Indicaciones

Continuar mismas indicaciones

Dia 28-29-20-31-32-33-34-35-36-37-38-39-40-41-42-43-44-45-46-47

Paciente que en el transcurso de estos dias en la estancia hospitalaria vuelve a
presentar periodos de estrefiimiento que cede con medicacidn, no presenta parestesias

ni convulsiones.
Al examen fisico paciente consciente hidratada

Tension Arterial: 90/50 Frecuencia Cardiaca: 72 lpm Frecuencia Respiratoria: 20
rpm Saturacién de Oxigeno: 90%. Paciente consciente orientada hidratada, afebril,
algica. Piel: Palidez en piel de palma de manos, cara y térax, a nivel de piel de
pliegues de articulaciones interfalangicas, codos, rodillas existe hiperpigmentacion.

Signo de Chvostek: negativo Cabeza: Normocefalica no lesiones evidentes. Ojos:
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Pupilas isocdricas y reactivas a la luz; anictérica; conjuntiva palpebral ligermente
palida. Campo visual por confrontacion normal. Boca: Mucosa oral semihimedas y
con hiperpigmenatcion en bordes y comisuras labiales; orofaringe no congestiva.
Oido: Conducto auditivo externo permeable. Cuello: No se palpan adenopatias. No
se auscultan soplos carotideos. Tdrax: Caja toracica dolor a la digitopresion en
espacios intercostales. Axilas sin adenopatias. Pulmones: Expansion pulmonar
normal; sonoridad normal a la percusion; vibraciones vocales se palpan normales;
murmullo pulmonar presente, sin ruidos agregados. Corazén: Ritmo regular, en dos
tiempos, no soplos. Abdomen: Blando, depresible, no doloroso, no se palpan masas,
ruidos intestinales normales. Columna: Curvaturas de la columna vertebral
normales. Extremidades, tono conservado. Superiores: Signo de Trosseau: negativo
Inferiores: Fuerza Muscular V/V. Signo de Babinsky: negativo, control

neurovascular conservado.

Interconsulta a Neurocirugia (ya que no se dispone en hospital de especialista de
neurologia)

Estamos con una paciente en estudio con diagnostico presuntivo de cuadro
poliglandular, que ha hecho con frecuencia periodos de hipocalcemia e hiponatremia
y que desde que debutd con la enfermedad, ha presentado esporadicamente cuadros
convulsivos que coinciden con los niveles de calcio los cuales al sustituirse hacen
gue se mantengan sin crisis, ha presentado por lo menos dos crisis al afio de éste tipo.
Al examen fisico consciente orientada lenguaje claro y coherente, pupilas isocoricas
reactivas a la luz; no focalidad motora, no signos meningeos RMN CEREBRAL

normal. La paciente desde el ingreso no presenta mas crisis convulsivas.
Idg

e Insuficiencia Suprarrenal

e Epilepsia

Indicacion

1.- Mapeo Cerebral
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Mapeo Cerebral
Signos irritativos meningeos en region occipital derecha.

Nota: A pesar del informe del mapeo cerebral no se agrega medicacion
anticonvulsivante y se realizara seguimiento continuo por con consulta externa en

caso de aumentar crisis convulsivas se agregara tratamiento medicamentoso.
Se reciben resultados de laboratorio los mismos que reportan:

TABLA 24. EXAMENES DE CONTROL
ELECTROLITOS DIA 33

Sodio 123.2 mEq/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 4.3 mEeq/l VN 3.5-5.3 mEq/I
Cloro 91.8 mEq/I VN 98-107 mEq/I
Calcio Ionico 1.0 mg/di VN1.16-1.32 mg/di
ELECTROLITOS DIA 35
Sodio 130.51 mEqg/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 3.75 mEq/I VN 3.5-5.3 mEqg/I
Cloro 97.86 mEq/I VN 98-107 mEq/I
Calcio lénico 1.14 mg/dl VN1.16-1.32 mg/dl
ELECTROLITOS DIA 45
Sodio 132.3 mEq/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 3.5 mEqg/I VN 3.5-5.3 mEqg/I
Cloro 97.1 mEqg/I VN 98-107 mEq/I
Calcio Iénico 1.2 mg/dl VN1.16-1.32 mg/dl
ELECTROLITOS DIA 47
Sodio 136 mEqg/I VN 135-148 mEq/I
Potasio 3.8 mEqg/I VN 3.5-5.3 mEqg/I
Cloro 102 mEqg/I VN 98-107 mEq/I
Calcio lénico 1.3 mg/dl VN1.16-1.32 mg/dl
HORMONAS
Cortisol Urinario 1194 Menor a 56 ug/24 horas
Prolactina 60.23 Mujeres 3,4 —24,1 ng/ml

49



Cultivo de Orina
Sin desarrollo bacteriana hasta las 48 horas de incubacién.

Andlisis. — Paciente que durante el tiempo de hospitalizacion presenta signos de
descompensacion endocrinoldgica y alteracion electrolitica estando numerosos dias
hospitalizada en esta casa de Salud yéndose compensando de forma paulatina
Ilegando valores de electrolitos a los niveles que se consideran normales, el cortisol
urinario esta por encima de lo normal una de las principales causas para que éste
valor esté por encima de lo normal es la Enfermedad de Cushing (en la cual la
hipofisis o la glandula suprarrenal produce demasiado cortisol) se piensa que este
valor no es el correcto porque en la Insuficiencia Suprarrenal los niveles de cortisol
urinario tendrian que ser por debajo de lo normal ya que las glandulas suprarrenales
no producen suficiente cortisol; ademas el reporte del urocultivo revela ser negativo

a pesar de signos y sintomas urinarios durante el tiempo de estancia hospitalaria.
Indicaciones

Reposo Relativo

Dieta 1800 kcalorias.

Control de signos vitales cada 8 horas+ Saturacion de Oxigeno.
DISH

Levotiroxina (100 mcg) 1 tableta via oral 1 hora antes del desayuno.
Prednisona (5 mg) 1 tableta via oral 8 AM

Calcio (500 mg) 2 tabletas via oral cada 8 horas.

Calcitriol (0,5mg) 1 tableta via oral cada dia.

© oo N o g B~ w e

Fludrocortisona (0.1 mg) media tableta a las 8: 00 AM (no se dispone en el
hospital)

10. Paracetamol (500 mg)1 tableta via oral cada 8 horas.

11. Lactulosa 10 mililitros via oral una vez al dia por razones necesarias

12. Vigilar Convulsiones
Dia 48

Paciente es dada de alta en condicion estable sin signos ni sintomas de alteracion
endocrinoldgica con el diagndstico de Sindrome Poliglandular Autoinmune tipo 1
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(INSUFICIENCIA SUPRARRENAL, HIPOPARATIROIDISMO, CANDIDIASIS
CUTANEA) ademas paciente presenta hipotiroidismo e hiperprolactinemia, se
realiza exdmenes complementarios al alcance del Hospital en los que se evidencia
que paciente por sus factores de riesgo asociados presenta déficit de maultiples
glandulas enddcrinas que se mantiene varios dias para ajuste de dosis de medicacién
ademas para compensar alteracion electrolitica; no se dispone de la medicacién de la

que requiere paciente.

Se da el alta a paciente explicando a padre de situacion clinica y de la afiliacién de la
paciente ya que cumple los 18 afios de edad y no podra seguir con los controles en
casa de salud del IESS.

Se decide dar el alta con las siguientes indicaciones

Cita a Neurocirugia
Cita a Psicologia

Cita a Endocrinologia

© N o o

Medicacion:

e Levotiroxina 100 mcg 1 tableta diaria
e Calcio 500 mg 2 tabletas cada

e Prednisona 5 mg 1 tableta 8 AM

e Calcitriol 0.5 mg 1 tableta 10 AM

e Omeprazol 1 tableta en almuerzo y merienda

Lactulosa 10 ml por razones necesarias

Acude a control por Endocrinologia en la que paciente refiere encontrarse
asintomatica, no ha presentado mas convulsiones solo calambres de forma esporadica

en miembros inferiores.
Al examen fisico paciente consciente afebril hidratada

TA: 90/50 mmHg FC: 100 Ipm FR: 18 rpm  SATO2: 90%
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Piel: palido, signo de Chvostek: negativo Cabeza: Normoceféalica no lesiones
evidentes. Ojos: Pupilas isocdricas y reactivas a la luz; anictérica; conjuntiva
palpebral pélida. Campo visual por confrontacion normal. Boca: Mucosa oral
semihumeda y rosada; orofaringe no congestiva. Oido: Conducto auditivo externo
permeable. Cuello: No se palpan adenopatias. No se auscultan soplos carotideos.
Torax: Caja tordcica sin alteraciones Axilas sin adenopatias. Pulmones: Expansion
pulmonar normal; sonoridad normal a la percusion; vibraciones vocales se palpan
normales; murmullo pulmonar presente, sin ruidos agregados. Corazon: Ritmo
regular, en dos tiempos, no soplos. Abdomen: Blando, depresible, no doloroso, no se
palpan masas, ruidos intestinales normales. Columna: Curvaturas de la columna
vertebral normales. Extremidades, tono disminuido. Superiores: Signo de Trosseau:
negativo Inferiores: Fuerza Muscular V/V. Signo de Babinsky: negativo, control

neurovascular conservado.
Indicaciones

1. Continuar indicaciones de alta
2. Control en 1 mes

3. Novedades

Paciente no acude a consultas debido a que pierde derecho de afiliacion continta
tomando mismas dosis de medicamentos sin presentar sintomatologia alguna.
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5. DESCRIPCION DE FACTORES DE RIESGO

51. BIOLOGIA HUMANA

Al comparar con la literatura se halla factores de riesgo bioldgicos relevantes como
la consanguineidad entre sus progenitores y el producto de parto gemelar la hermana
muere con la misma enfermedad que posee paciente “Insuficiencia Suprarrenal”, este

sindrome es una patologia genética autosdémica recesiva.

El Sindrome Poliglandular Autoinmune tipo 1, en la actualidad es la Unica
enfermedad autoinmune 6rgano-especifica monogénica descrita en humanos. ©

Se establece en estudios que es relativamente comun este Sindrome en el norte de
Italia y en Suiza, y en general en poblaciones caracterizadas por alto grado de
consanguinidad o descendientes de pequefios grupos de poblaciones. ©

Existen numerosas patologias que se ven asociadas en el sindrome poliglandular
autoimune como son: Enfermedad celiaca, Sindrome de Crohn, colitis ulcerosa, HIV,

patologias reumatologicas, anemia perniciosa, asma bronquial e incluso periodontitis
©)

En 1997 dos grupos de trabajo identificaron simultaneamente el gen responsable de
esta enfermedad: el gen Regulador Autoinmune (AIRE). Desde entonces se han

descripto maltiples mutaciones de este gen, mas de 80 hasta la actualidad. ()

El gen AIRE se encuentra localizado en el brazo largo del cromosoma 21 (21922.3),
estd compuesto por 14 exones abarcando 11,9 kb de ADN gendmico y codifica para
una proteina de 545 aminoédcidos que presenta un peso molecular de
aproximadamente 58 kDa. Varias caracteristicas estructurales de la proteina AIRE
sugieren que ésta posee un rol en la transcripcion nuclear. Contiene una sefial de
localizacion nuclear (NLS) que estaria involucrada en el transporte de la proteina
AIRE dentro del nicleo a través de poros nucleares. Posee cuatro dominios de union
a receptores nucleares ricos en leucina LXXLL (codigo de aminoacido, donde X
denota cualquier aminoacido). Estos dominios se encuentran en proteinas

coactivadoras que se unen a receptores nucleares, e influenciarian 5 los procesos de

53



transcripcion génica. Posee una region rica en prolina (PRR, con 19 prolinas entre los
aminoacidos 350-430), que también es compatible con un rol en la transcripcion de
genes. Se presume que las PRR mediarian la union de coactivadores a factores de

transcripcion. ©

Ademas, la proteina AIRE muestra un dominio HSR (Homogeneously Staining
Regions), que tendria un rol en la dimerizacion de las proteinas. Posee también un
dominio SAND (Sp100, AIRE-1, NucP41/75 y DEAF-1) el cual es importante para
la capacidad de transactivacion y distribucion subcelular de la proteina. Sin embargo,
al dominio SAND que se encuentra en la proteina AIRE, le falta la secuencia
fundamental de aminoacidos KDWK esencial para la union al ADN, la cual si esta
presente en otras proteinas que poseen este dominio. En realidad, el papel funcional
de este dominio aun no ha sido totalmente determinado. Por ultimo, en la proteina
AIRE se identifican dos dominios PHD (PHD1 entre aminoacidos 299-340 y PHD?2
entre aminoacidos 434-475). Se sabe que éstos determinan una estructura
comunmente denominada en la literatura como “dedos de zinc”, los cuales se
postulan que serian dominios de union al ADN. También se cree que los dominios
PHD tendrian una funcion en la interaccion proteina-proteina, lo cual estaria

relacionado en la formacion de complejos multiproteicos.

El gen AIRE se expresa mayoritariamente en el timo, ganglios linfaticos e higado
fetal, lo que denota el importante papel que tiene en el correcto funcionamiento del
sistema inmune. Es importante destacar que la proteina del gen AIRE es
generalmente indetectable en los 6rganos afectados de pacientes que padecen el
SPA-1. La localizacion subcelular de la proteina AIRE, segun se ha observado,
consiste en un modelo de distribucion dual. En el citoplasma de las células
transfectadas forma un patron que se asemeja a filamentos intermedios o a
microttbulos. Y en el nicleo, se ha informado que exhibe un patron de tincion
nuclear que se asemeja a los cuerpos nucleares de la proteina de la leucemia

promielocitica, también conocidos como puntos nucleares. ®

54



Sobre la base de sus caracteristicas estructurales y la localizacion subcelular en el
nlcleo, AIRE actuaria como un fuerte activador transcripcional y estaria involucrado

en procesos de tolerancia inmunoldgica central y periférica. ©)

GRAFICO 5. REPRESENTACION DE GEN AIRE
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Existe un punto de controversia en cuanto a si es posible establecer alguna relacion
entre el genotipo y fenotipo de estos pacientes. El estudio publicado por Halonen et
al16 parece encontrar un aumento de candidiasis mucocutanea en los pacientes con la
mutacion R275X15. Sin embargo, otros autores defienden la idea de que una
mutacion en el gen AIRE junto con otros factores, genéticos o ambientales,

determinan la expresion de un fenotipo concreto y no otro.

Asi se ha publicado el caso de 2 hermanos con la misma mutacién en el gen AIRE e
idéntico antigeno de histocompatibilidad (HLA) que expresaron formas distintas de
SPA-1. La asociacion del SPA-1 a determinadas moléculas HLA es otro punto en

discusién. ()

Aunque es un sindrome raro se han reportado mayor prevalencia entre poblaciones

con alto grado de consanguineidad. La prevalencia varia entre distintas regiones,
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siendo las més afectas los judios iranies (1:6 500 a 9 000), en la region de Cerdefia
Italia (1: 14 400) y Finlandia (1:25 000). (8)

La relacion entre mujer/hombre también varia de 0.8/1 a 2.4/1 segun distintas series.

(5)
No se encuentran estudios de casos registrados en nuestro pais.

5.1.1. Medio Ambiente

Al analizar el entorno del paciente, la condiciéon socioecondmica es un factor de
riesgo, aplicando la encuesta de CSE encontrd que el nivel socioeconémico de este
hogar es de 361 puntos el cual indica que pertenece al grupo C- (medio bajo) y la
literatura médica manifiesta que la diferencia socioeconomica entre paises es muy

amplia. Los factores socioecondémicos estan en relacion al:

e Ingreso familiar.
e Laeducacion de los padres.

e Lugar de residencia

El familiar de paciente abuela paterna argumenta que, por el tiempo, por el trabajo,
no acude a la consulta medica de seguimiento, luego de su hospitalizacion,
perjudicando la evolucion de la paciente ademéas no contar con recursos econémicos
suficientes ya que su padre aporta con pocos recursos econémicos porque posee otros

hijos y tiene otro hogar.

Otro factor de riesgo es por condicidn inestable de sus familiares y en especial con
sus padres no convive; esta paciente con su tipo de enfermedad de caracter crénico y

delicado necesita suficiente atencion.

5.1.2. Estilo De Vida

Paciente vive con una familia disfuncional, con sus abuelos, tia y un primo; fue
abandonada por su madre a los 9 meses de vida ademas su padre no convive con su

hija ya que posee diferente hogar; tiene relacion regular con su padre.

Actualmente la paciente estudia en el colegio cursa el tercer afio de bachillerato se
alimenta de acuerdo a los recursos econdmicos que posee su familia.
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Estuvo hospitalizada varias veces durante su vida hasta la actualidad por
descompensacion de patologias endocrinoldgicas.

5.2.  Andlisis De Los Factores Relacionados Con Los Servicios De Salud

5.2.1. Oportunidad De La Consulta

En este punto de analisis acerca de los factores de riesgo se encuentra la
inconformidad y desconfianza de los abuelos para acudir a instituciones del IESS ya
que su progenitor es asegurado por el tiempo de espera para la entrega de turnos o
asignacion de citas en la atencion de los profesionales y ademas por la falta de

entrega de medicacion en la institucion.

La abuela de la paciente manifiesta que acude varias veces al hospital sin obtener
ayuda necesaria le restan importancia a sintomatologia de la paciente por ejemplo
periodos de estrefiimiento y dolores abdominales intensos finalmente cuando
experimenta una convulsion y espasmos musculares intensos deciden familiares
acudir a emergencias del hospital IESS de Latacunga donde no les atienden
inmediatamente luego paciente es atendida e ingresada al servicio de Observacion de
Emergencia donde se envia a realizar examenes complementarios en centros
privados, debido a que no cuenta con los mismos ésta casa de Salud, es valorada por

especialista e ingresada al Servicio de Medicina Interna.

5.2.2. Acceso

En cuanto al acceso geografico a los servicios de salud, no se encontraron
dificultades, ya que la familia de paciente vive en Latacunga, en una parroquia

urbana, sin embargo, el sistema de citas proporciona turnos para periodos largos.

5.2.3. Caracteristicas De La Atencién

EN EL HOSPITAL IESS DE LATACUNGA

La literatura médica manifiesta que: la disponibilidad de un sistema de triaje de
cinco niveles, valido, dtil, relevante, reproducible y de una estructura fisica,
profesional y tecnoldgica en los servicios y centros donde se atienden las urgencias

y emergencias, que permitan hacer el triaje de los pacientes segin un modelo de
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calidad evaluable y continuamente mejorable, es una manera fundamental para
mejorar la eficiencia de los Servicios de Urgencias y Emergencias, proteger a los

pacientes, aumentar la satisfaccion de los usuarios y optimizar recursos.®?

El sistema de triaje estructurado ha de definir un estandar de motivos de consulta a
Urgencias y ha de tener suficiente solidez cientifica para ser aplicado tanto a los
niflos como a los adultos, independientemente del tipo de hospital o servicio de
Urgencias hospitalarias, centro de Urgencias de atencion primaria, servicio de

Emergencias extra hospitalarias y centros de coordinacion de Emergencias. %

El triaje estructurado ha de permitir identificar rdpidamente a los pacientes que
padecen una enfermedad que ponga en peligro la vida, con el objetivo de priorizar

su asistencia, para disminuir su riesgo. @©

Tras ser valorada por Sistema antes mencionado varias veces hace un mes antes del
ingreso se envia a la joven al Servicio de Consulta Externa cabe recalcar que no fue
una de las mejores atenciones puesto que el médico que atendio a la paciente trata a
los sintomas como tal y no como una patologia y menos como Sindrome ya que la
paciente poseia manifestaciones de desequilibrio electroliticos y alteraciones
hormonales las mismas que fueron tratadas de forma ambulatoria; valorada de
forma posterior, un mes aproximadamente cuando paciente tenia hipocalcemia
marcada acompafiada de cuadro sintomatologico critico (convulsiones) con
deterioro continuo ademas no se pone atencion en antecedentes patolégicos de la

paciente ni la medicacidén que ingiere de forma diaria y permanente.

Es decir, no se realiz6 un buen analisis de la historia clinica ni un buen examen fisico
de la paciente para lograr de esta manera un diagndstico preciso, incluso le
explicaron al familiar que las parestesias que presenta son de caracter normal. Pero
hay que estar pendiente a los diagndsticos diferenciales y en antecedentes que

presenta nuestra paciente en estudio.

Luego es valorada e ingresada al Servicio de Hospitalizacion realizada examenes
complementarios con los que se contaba en esta Casa de Salud y los otros examenes

como electrolitos no se cuenta y se le envia a realizar de forma particular ademas los
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examenes de imagenes se le envia a realizar con tramite administrativo; una vez
corregida alteracion de electrolitos y hormonal se diagnostica finalmente como
Sindrome se da tratamiento definitivo, es dada de alta a los 48 dias con tratamiento
con el que dispone esta casa de salud a pesar de que el medicamento que en realidad
necesita no esta disponible en el cuadro basico de medicamentos ya que paciente es
de bajos recursos econdémicos ademas paciente pierde derecho a la afiliacion por
cumplir mayoria de edad por lo que sus proximas consultas no asiste y segun relato
verbal de paciente no acude a controles en Unidades de Salud del Ministerio de
Salud Publico.

5.2.4. Tramites Administrativos

Gracias al Sistema Nacional de Salud, van a interactuar los actores de los sectores
publico y privado, los miembros de la red de servicios de salud y la comunidad para
llevar a cabo las acciones conjuntas que permitan dar soluciones integrales a las
necesidades o problemas de salud de la comunidad contribuyendo de esta manera a
mejorar su calidad de vida, por lo que se logré realizar los exadmenes
complementarios que se requerian, aunque la demora en realizarlos si resulta ser un

problema, debido a los tramites de legalizacion para su realizacion.

5.3. Identificacién De Puntos Criticos

En la atencidn primaria segin el Modelo de Atencidn Integral del Sistema de Salud,
en el nivel de Atencion Primaria se debe realizar la identificacion oportuna de riesgos
y/o dafios en individuos, familias, comunidad y el entorno e implementacioén de
planes de atencion: Visitas domiciliarias para diagndstico y seguimiento de familias
en riesgo a traves de la aplicacion de la ficha familiar y elaboracion del plan de
intervencidn. Estas acciones se desarrollaran con visitas domiciliarias programadas,
no es necesario que todo el personal de los equipos salga a realizar esta actividad.
Deteccidn precoz y atencion integral de problemas de salud: mental, bioldgicos,
deficiencias y discapacidades como fisico motora, intelectual, auditiva, visual; y
sociales en los grupos prioritarios, elaboracion, implementacion, registro y
evaluacion de las intervenciones que no se realiza en el lugar donde habita la familia
de nuestra paciente ademas por ser paciente cronica se deberia tener seguimiento

continuo y sistematizado.
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La atencion en el triaje de emergencia fue inadecuado, mal estructurado y mal

aplicado, no recibi6 atencién oportuna de sus manifestaciones.

Paciente que ingresa por descompensacion de sus enfermedades de base teniendo
como antecedentes familiares y prenatales perjudiciales que predisponen a este
Sindrome. Se diagnostica hipotiroidismo e Insuficiencia Suprarrenal a los 7 afios de
edad hospitalizada varias veces por complicaciones y descompensaciones; en ésta
casa de Salud se agrega el diagndstico de Hipoparatiroidismo, del cual
personalmente considero que se debid realizar otros exdmenes complementarios que
se requieren para confirmar que se trata de ésta patologia como por ejemplo los
niveles de fésforo ni tampoco las cifras de calcio sérico no estan con cifras
francamente alteradas para dar ese diagnodstico, al igual que los niveles de
parathormona aunque la clinica caracterizada principalmente por manifestaciones del
sistema nervioso y muscular, presentandose con espasmos musculares, convulsiones,
signos extrapiramidales y tetania. La bibliografia reporta que las convulsiones
ocurren en 20-25% de los pacientes con hipocalcemia y en 30-70% de los pacientes
con hipoparatiroidismo sintomatico, y pueden ser la Unica manifestacion asociada al
trastorno electrolitico; generalmente son del tipo ténico clonico generalizadas;
ademas de lo mencionado no se realizan pruebas inmunoldgicas y genéticas que

confirmen tal diagnostico.

No se toma en cuenta la amenorrea secundaria de la paciente, no se investiga a fondo
su etiologia para poder tratar de forma oportuna dicha patologia. Ademas, considero
que se pidieron examenes innecesarios (como RMN de glandulas suprarrenales ya
que no tienen valor diagndstico en ésta patologia) y se omitié examenes que se
consideran importantes (FSH, LH, FOSFORO, MAGNESIO, GLUCOSAS DE
FORMA PERIODICA) para definir el diagndstico de la paciente y ser tratada de la

mejor manera.

Otra punto critico que hago referencia es que lo que tuvo en un inicio por su cuadro
sindrémico y desequilibrio electrolitico que muestra la paciente fue un fracaso
suprarrenal agudo; el mismo que no fue tratado de forma oportuna y adecuada ya que
no se utiliza sustitucion mineralocorticoide y glucocorticoide por via parenteral como

es el caso de la hidrocortisona; las dosis de prednisona no son las adecuadas ya que
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la literatutra menciona que las dosis de sustitucion son 7,5 mg, repartido en 5 mg en
la mafana y 2,5 mg en la tarde cabe recalcar que es de pobre accion

mineralocorticoide.

Familiares de paciente no acuden oportunamente a la consulta externa con médico
especialista, tras el alta hospitalaria y debido a que paciente pierde el derecho al
Instituto de Seguridad Social y las citas que expanden en Centros de Salud cercanos

al domicilio son para largo plazo incluso de meses.
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5.4. Caracterizacion De Las Oportunidades De Mejora

TABLA 25. CARACTERIZACION

Oportunidad de mejora Acciones de mejora

Socializar las normas de manejo

Cumplimiento los protocolos de manejo en el primer nivel de atencion. Capacitacion continua del personal

Orientacion a los familiares sobre la importancia de acudir Preparar charlas a familiares en casas de salud para que acudan a la
oportunamente a un servicio de salud en caso de que la adolescente unidad de salud, en caso del que la adolescente presente signos de
presente signos de alarma, controles continuos para identificacion de alarma y enfatizar en el control periédico a pesar de que se

factores de riesgo. encuentre sin ninguna sintomatologia.

Identificacion de los problemas de salud que requieran, una atencion Mejorar el sistema de referencia y contrareferencia.
rapida y efectiva, para evitar demoras. Con el reconocimiento de las Fortalecer la capacidad resolutiva del primer nivel de atencién en
situaciones de emergencia, con un buen diagnostico, o duda, que se salud e impulsar mecanismos de integracion funcional con el Il y
refiera de manera oportuna a un centro de mayor nivel. I1.

Capacitacion para identificar casos que se deban tratar como

emergencia.
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Fortalecimiento la relacion médico- paciente, para un seguimiento

adecuado posterior a la hospitalizacion.

Equipamiento de las unidades de salud.

63

Explicar adecuadamente al familiar, que asista a las citas previas e

insistir en la toma de la medicacion.

Dotacién de farmacos para ampliar el cuadro béasico de
medicamentos e implementacion de servicios que puedan
satisfacer necesidades de exdmenes complementarios en Unidades
de Salud.



6. TRATAMIENTO ALTERNATIVO

A este estudio de caso se indica el tratamiento alternativo que pudiese ser aplicado en

nuestra paciente:

En casos que cursan con enfermedad de Addison e hipotiroidismo, se debe
normalizar primero la funcional adrenal y luego la tiroidea, pues de lo contrario,
puede precipitarse una crisis de insuficiencia adrenal aguda. Esto se debe a que el
hipotiroidismo reduce el aclaramiento de cortisol, por lo que el reemplazo de
hormona tiroidea disminuye la disponibilidad del cortisol circulante. Ademas, el
hipotiroidismo crea una reduccion en la tasa de metabolismo basal, produciendo un

menor requerimiento de cortisol. 2

En el caso del hipoparatiroidismo incluye dieta baja en fosforo y sal, uso de
calcitriol, calcio, diuréticos tiazidicos, quelantes de fosforo y actualmente se ha auto

rizado el uso de PTH recombinante.

Las metas que deben de buscarse en el seguimiento a largo plazo son las siguientes:
cifras de calcio ionico en rangos normales bajos o ligeramente bajos, mantener cifras
de fosforo en rangos normales, calcio urinario de 24 horas en cifras menores de 300

mg/dia, mantener el producto calcio-fésforo en menos de 55.

Suplementos de calcio: dentro de las sales de calcio mas habitualmente utilizadas se

encuentra el carbonato de calcio y el citrato de calcio. Y

Es importante mencionar que solo el 40% del carbonato de calcio es calcio elemental
y s6lo 21% del citrato de calcio es calcio elemental (CaE). De esta manera una
tableta de 500 mg de carbonato de calcio s6lo contiene 200 mg de CaE y una tableta
de citrato de calcio de 500 mg, contiene 105 mg de CaE. La cantidad de CaE que
requiere un paciente varia ampliamente, con dosis tan pequefias de 1 gramo/dia o tan

altas como 9 gramos/dia.
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Metabolitos de la vitamina D: se prefiere el uso de la forma activa de la vitamina D,
como lo es el calcitriol, ya que en teoria se encuentra comprometida la conversion de
1-25 dihidroxivitamina D por falta de estimulo sobre la 1o hidroxilasa por ausencia
de PTH. El calcitriol es administrado a dosis que van de los 0.25 - 2 pg/dia via oral,
se deberan realizar ajustes de dosis en un intervalo de 4-6 dias. En dosis moderadas
(0.25-0.75 pg/dia) es administrado en dosis unica, dosis mayores se recomienda

administrarla en dosis divididas.

No es raro que tras el tratamiento via oral con calcio y metabolitos de vitamina D los
pacientes presenten hipercalciuria, ya que ante la ausencia de PTH aumenta la
excrecion de calcio urinario, por lo que no sorprende que la hipercalciuria sea una
complicacion frecuente del tratamiento. Las complicaciones de esta hipercalciuria

incluyen nefrolitiasis, nefrocalcinosis y disfuncion renal. ¢

Diurético tiazidicos: los diuréticos tiazidicos como lo es clorotiazida,
hidroclorotiazida, politiazida y clortalidona mejoran la reabsorcion de calcio a nivel
renal, por lo que disminuye la excrecidn de calcio urinario de 24 hrs. Este efecto se
aprecia después de 3-4 dias de haber iniciado el tratamiento. Se debera de tener

monitoreo ante el riesgo de presentar hipokalemia e hiponatremia. %

Quelantes de fosforo y dieta baja en fosforo: Al perderse el efecto fosfaturico de la
PTH, las cifras de fosforo sérico aumentan, y este aumento de fosforo ser el
responsable de calcificaciones a nivel del sistema nervioso central y cristalino a largo
plazo. Por lo que llevar una dieta baja en fésforo es esencial, en la siguiente tabla se
divide por grupo de alimentos aquellos que se recomiendan y los que se deben de
evitar. En general una dieta occidental contiene de 800 —1200 mg de fosforo por
dia.B. V)

Ademas, se recomienda utilizar dieta estricta para sustituir el déficit de calcio, como

vemos en el siguiente esquema.

65



GRAFICO 6. ALIMENTOS

R ALIMENTOS ALIMENTOS GUE EVITAR
DE ALIMENTO RECOMENDADOS
Granos - Granos refinados Panes, bocadillos y galletas elaboradas
Panes, bocadillos, con granos enteros (trigo integral, avena,
magdalenas y centeno)
galletas elaboradas Panes, bocadillos y galletas que
con harina blanca contengan semillas
Pasta Pastas de granos enteros
Arroz blanco Arroz integral, arroz salvaje
Cuscus Cuscus integral
Cereales refinados Cereal integral, cereal de salvado
(cereal de arroz, Harina de avena
cereal de malz) Galletas, panqueques elaborados con
Crema de trigo polvo de hornear
- Sémola de maiz
Verduras Todas | Ninguna
Frutas Todas | Ninguna
Leche - Mantequilla La mayoria por ejemplo:
Queso crema - Leche
Leche de arroz Yogurth
Crema &cida Quesos duros (queso suizo, Cheddar,
Monterey Jack)
Queso cottage
Helado
) ) Sopas cremosas o
Carnes y Carne de res, Frijoles y guisantes secos (alubias,
frijoles cordero, cerdo, aves, garbanzo, alubias negras, alubias, soya)
pescado y mariscos Semillas y nueces
frescos o congelados Carpa
Huevos (sin la yema) Cangrejo de rio
Higado de ternera y de pollo
Hueva de pescado
Visceras
Ostras
Sardinas
e —
-
Grasas y Todas Ninguna
aceites
Bocadillos, - Caramelos duros de Chocolate
dulces y sabor a fruta Pudin
condimentos - Dulces gelatinosos de - Natillas
sabor a fruta Caramelo
- Sorbete
Bebidas La mayoria de las bebidas Refresco de cola
Leche con chocolate
Cacao caliente
Bebidas elaboradas con leche
Té helado enlatado
Cerveza
Otros Crema en polvo no lactea - Polvo para hornear
- _Levadura de cerveza

Fuente:http://www.hgm.salud.gob.mx/descargas/pdf/area_
medica/endocrino/guias/7_HIPOPARATIROIDISMO.pdf

En caso de no normalizar con la dieta las cifras de fosforo podra usarse quelantes

fosforo (carbonato de calcio, sevelamero).

-PTH recombinante: Recientemente fue autorizado el uso de PTH recombinante para
el control del hipoparatiroidismo. Siendo sus indicaciones en pacientes en los cuales
la hipocalcemia es insuficientemente tratada con suplementos de calcio y vitamina D.

sin embargo su uso esta limitado por su alto costo. t*
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7. CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

Conclusiones

e Se establece la relacion etioldgica del Sindrome Poliglandular Autoinmune como
causa de Crisis Convulsivas ya que las mismas se deben a la Insuficiencia
Adrenal Aguda lo que provoca un desequilibrio electrolitico principalmente
hiponatremia; ademas se asocia a la misma, niveles de calcio bajo de lo normal y

la hipoglicemia que presenta la paciente en estudio.

e Un mayor conocimiento de las patologias de base y sus mecanismos puede
contribuir al diagndstico precoz de las enfermedades; que ayuden a mejorar los

resultados en salud y sobrevida de los pacientes con SPA.

e Se logré relacionar los hallazgos clinicos y exdmenes complementarios con las
bases teoricas revisadas que dan sustento a este sindrome, a pesar de que no se

cuenta con todos los examenes que en las bases tedricas mencionan.

e Al realizar este estudio de caso se llega a la conclusion que los factores de riesgo
asociados a este Sindrome son varios y hay que saber reconocerlos con una buena
anamnesis del paciente ya que este aporta con la mayor parte para realizar un

diagndstico certero y oportuno para compensacion de la patologia.

e Sabiendo la evolucion de pacientes con este Sindrome tenemos que tener en
cuenta para cuando un paciente llegue con este tipo de molestias pensar en
Diagnosticos diferenciales y no tratar simplemente los signos o sintomas que nos

refieran.

e Escasos pacientes poseen los tres pilares fundamentales con los que se
caracterizan este  Sindrome, (Candidiasis mucocutanea, Insuficiencia
Suprarreanal Autoinmune e Hipoparatiroidismo ademas de otros trastornos
hormonales mencionados) como es el caso de nuestra paciente que lo diferencia
de los otros tipos, su diagndstico fue a base de clinica y deficiencias hormonales,

asi como los trastornos electrolitos como consecuencia de su Sindrome.
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El tratamiento con el que se maneja a la paciente es con el que se cuenta en las
Unidades de Salud; a pesar de que paciente necesita de farmaco que no se
dispone en cuadro basico de medicamentos; no hay manera de conseguir bajo
trdmites administrativos con los que se esperaria mejor manejo y evitar

descompensaciones que pongan en riesgo la vida de los pacientes.

Las complicaciones que tienen estos pacientes son multiples por lo que se deberia
tener mejor control y dar seguimiento continuo y permanente que haga que se
reconozca de manera oportuna las diferentes descompensaciones que harian que
disminuya la morbi-mortalidad en esta paciente ya que tienen un mal prondstico

a mediano y largo plazo.

Existen muchas patologias que se encuentran asociadas con los diferentes tipos
de SPA por lo que en niveles de Atencion Primaria se deberia examinar de
manera mas cautelosa y realizar un buen examen fisico para detectar de forma

oportuna los sintomas que llevaran al diagnostico definitivo.

La presencia de afectacion de varias glandulas con alteraciones de otros drganos
0 estructuras del cuerpo humano nos tienen que hacer sospechar en la presencia

de un sindrome poliglandular autoinmune.

Recomendaciones

En la Atencion Primaria, realizar visitas domiciliarias y mejorar el sistema de
turnos, e identificar las situaciones de emergencia, asi como educar a la

poblacion para identificar signos y sintomas de alarma de ésta patologia.

En el Triaje de la Emergencia que haya un médico, quien clasifique a los

pacientes, pues por lo general en el Hospital esta una enfermera.

Realizar un adecuado manejo de los pacientes con Sindrome Poliglandular

Autoinmune, un tratamiento multidisciplinario, que intervenga tanto el
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endocrindlogo, neurdlogo, internista, psicélogo que apoye a la familia y a la
adolescente para que haya un adecuado manejo de la paciente.

El segundo nivel de Atencion deberia dotarse de medicamentos y examenes
complementarios para manejar con mas oportunidad y eficacia a este tipo de

pacientes cronicos.

Se recomienda mantener una adecuada monitorizacion clinica de la terapia de
sustitucién para evitar efectos adversos del reemplazo en dosis suprafisioldgicas
0 crisis addisonianas en casos de enfermedad aguda.

Se recomienda que todos los pacientes con antecedentes de enfermedades
autoinmunes tipo SAP, sus familiares, y pacientes con enfermedad de Addison y
diabetes tipo 1 aislada, sean monitorizados periddicamente. Se recomienda la
monitorizacion en basqueda de hipotiroidismo. En estos pacientes, ademas se

recomienda el tamizaje para autoanticuerpos 21-hidroxilasa y transglutaminasa.
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9. ANEXOS

GRAFICO 7. ESTUDIO MOLECULAR

Secuencia aminoacidos
Secuencia nucleétidos

SUJETO
NORMAL

€.901-902delGT

Ser Gly Arg
Secuencia aminoacidos Cys Ala Val Cys Arg Asp
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Secuenciamiento del exén 8 del gen AIRE

GRAFICO 8. DG. DE ENFERMEDAD DE ADISSON

Determmacion Insuficiencia Primari
ACTH Aumentado
Cortisol Dudoso 3-5 ug/dl
Confirma < 3 ug/dl
Aldosterona Dismmnuido
Renina Aumentado
C.LU. Disminuido
Test de ACTH
Cortisol 60 min < 20ug_g/dl
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TABLA 26. CARACTERISTICAS DEL SPA

]
tipo 1 tipo 2 | pex |
Sexo M M |- *
Privealencia Muy rara Cotnan | Muy rara {
Edad ¥ 13 36 ‘ Infancia ’
dmagnostico (afos) | L 1 |
H* lamiar 5% Addison rara. Otras | no ‘
enfs. A-l fracuentes |

Gendtica Mut. Gen AIRE, AR | HLA DR3.4-5 | FOXPA, ligado X |
Componentis Cangigass | Addison | Enteropatia. diabetes |
Mayores hipoparatirodismo | tiroides A-l, | tipo 1, infecciones

Addison dabetestpo!
Componentes 11-80% o-11%
mencres Fallo gonadal witll- | Fallo gonadal, viti- |

go, slopaca, gasiritis | hgo. alopecia,

atmdlica, A pernicio- | G atrdfica,

sa, celiaca. hepatitis | A, perniciosa, ce- |

C. hpotishis. Saca. hipotsls - |
ACA* yio |
Ac anti 210H 100% 100% ‘
{al comenzo) | Segun las
SICA* yio 62% 30% | manifestaciones
AciTa-OH ylo ‘
Ac cit P4S0
Histopatologia Adrenaiitis Unfocitaria | Adrenalitis  linfoci- | -

tarta

*ACA antic. contra la capsula suprarrenal. *SiCA

Fuente: Actualizacién de Sociedad Espafiola de Endocrinologia Pediatrica 2012.
Pag.121

TABLA 27. ENTIDADES CLINICAS DE LOS SPA

Endocrino No endocrino
SPA 1 Hipoparatiroidismo-82% Candidiasis- 78 %
Addison-67 % Anemia perniciosa 13-15 %
Hipogonadismo 12-17 % Vitiligo 8%
Tiroiditis autoinmune10 % Hepatitis 12 %
Diabetes 1- 2% Alopecia 26-32 %
SPA 2 Addison (100 %) Anemia perniciosa < 1%
Tiroiditis autoinmune 69% Vitiligo 4%
Diabetes 1- 52 % Otros: celiaquia, artritis reumatoide,
Hipogonadismo 3% miastenia gravis.

Fuente: Actualizacion de Sociedad Espafiola de Endocrinologia Pediatrica 2012.
Pag.121
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GRAFICO 9. MANEJO DE HIPOCALCEMIA

] HIPOCALCEMIA [

Repehr caleio sérico y/o ionizado para confirmar

r’\H

Bajo l Normal I | Elevado Bajo Impmpmdamente
Evaluar causas de Evaluar causas de
hipomagnesemia: hiperparatiroidismo
Pérdidas secundarlo
gastrointestinales Malabsorcion
Pérdidas renales Déficit de vitamina D
Alcoholismo . Pseudohipoparatiroidismo
Desnutricion
A 4
Evaluacion de hipoparatiroidismo:
. Antecedentes familiares, antecedente de cirugia de cuello
Examen fisico: cicatrices en cuello, candidiasis, signos de tetania,

cataratas, talla baja retardo mental

- Historia familiar: retardo mental, autoinmunidad , sordera,
anormalidades renales, talasemia, hemocromatosis

. Estudios genéticos (. 10 ivadora de RsCa, Mutacion de

PTH, AIRE, GATA 3)
Estudios de anticuerpos (21-hidroxilasa,, Anti-paratiroideos)
Pruebas de audicion, estudios de imagen renal y de SNC

Fuente:http://www.hgm.salud.gob.mx/descargas/pdf/area_medica/endocrino/guias/7
_HIPOPARATIROIDISMO.pdf

GRAFICO 10. HIPERPIGMENTACION
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GRAFICO 11. RMN CEREBRAL
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