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CARTAS CIENTIFICAS

serie de criterios quirdrgicos para los TNE pancreaticos en
VHL: que no haya evidencia de metastasis, tumor mayor de
3cm en cuerpo o cola o mayor de 2cm en cabeza y aque-
llos pacientes que se someten a una laparotomia por otras
lesiones. En estos casos, se debe intentar una reseccion eco-
noémica, realizando enucleacion de las lesiones siempre que
sea posible. Aun asi, en numerosas ocasiones la asociacion
de numerosos quistes en toda la glandula y la sospecha de
malignidad obliga a la radicalidad en las resecciones.

Como conclusion, el seguimiento de las lesiones pancrea-
ticas en los enfermos con enfermedad de VHL adquiere gran
importancia ya que puede condicionar el pronostico de los
pacientes.
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Varéon de 16 afos con pancreatitis aguda
recurrente: alteraciones del gen regulador
de la conductabilidad transmembrana de
la fibrosis quistica

Male 16 years old with recurrent acute
pancreatitis: anormal conductance regulator
gen for cystic fibrosis transmembrane
regulator

Sr. Director:

La pancreatitis aguda recurrente (PAR) es una entidad infre-
cuente en la infancia y en la adolescencia, catalogandose
como idiopaticos un alto porcentaje de los casos. Los
avances en el estudio genético han permitido identificar
mutaciones en determinados genes que predisponen al des-
arrollo de la PAR.

Varén de 16 anos estudiado en el servicio de aparato
digestivo por PAR. Desde los 14 anos presenta entre 1y
4 episodios/ano, con elevacion de la amilasa sanguinea

(700-1.500 U/1), perfil hepatico normal y sin evidencia de
enfermedad biliopancreatica en la ecografia abdominal.
No refiere habitos toxicos, ni antecedentes médicos per-
sonales o familiares de interés. En su Ultimo ingreso el
estudio con ecografia abdominal y resonancia magnética
(RM) mas colangiorresonancia (CRMN) muestra un pancreas
de ecoestructura hiperecoica en cabeza y cola, dilatacion
del conducto pancreatico principal, compatible con PC,
siendo la vesicula y las vias biliares normales. Tras la reso-
lucion del episodio agudo el estudio con ecoendoscopia
(USE) confirma la existencia de una PC con calcificaciones
(fig. 1a y b). El resto del estudio etiologico fue normal:
analitica con perfil lipidico y tiroideo, anticuerpos anti-
nucleares, antimUsculo liso, antimicrosomales hepaticos,
antimitocondriales, antilactoferrina, ceruloplasmina, factor
reumatoide, inmunoglobulinas (incluida IgG,), y serologia
viral y de Micoplasma y Salmonella. El paciente realiza tra-
tamiento empirico con 40 mg de prednisona, volviendo a
presentar 2 nuevos episodios durante su administracion, por
lo que fue suspendido. Finalmente se investiga el gen CFTR
que revela la presencia del alelo 7 T del gen en homocigosis,
completando el estudio de la FQ con el test del sudor que
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Figura 1

a) Cabeza pancreatica aumentada de tamano, de ecogenicidad heterogénea, con imagenes lineales hiperecogénicas

superpuestas «en hojaldre». b) Conducto pancreatico principal dilatado en todo el recorrido (diametro de 51 mm) sin litiasis en su

interior.

resulta bordeline (40 mEq/l), junto con un espermiograma
y estudio funcional respiratorio normales.

La prevalencia de la PAR en la infancia y la adolescencia,
en torno al 10-20%, es muy inferior a la hallada en la edad
adulta y sus causas difieren entre ambos grupos'. El alcohol y
la colelitiasis provocan la mayoria de PAR y/o PC en adultos,
mientras que en menores de 18 afnos predominan las altera-
ciones anatomicas, traumatismos, trastornos metabolicos y
toxicidad farmacolégica®. En nuestro paciente, tras un estu-
dio etiologico completo, el Unico factor predisponente para
la PAR identificado fue la homocigosis para el alelo 7T del
gen CFTR. El estudio autoinmune resulto negativo, y aunque
existe una forma de PAI 1IgG4 negativa (PAIl tipo 2), la ausen-
cia de respuesta a los corticoides hicieron poco probable su
diagnostico.

Hasta un 40% de las PAR en la infancia son catalogadas
de idiopaticas’. Sin embargo, las investigaciones recientes
apuntan a una causa genética en un alto porcentaje de
estas’3. En una serie de 78 pacientes en edad pediatrica,
el 42,3% presentaban una predisposicion genética a PAR
y/0 una historia familiar positiva o prueba del sudor positivo
o en valores bordeline®.

El gen CFTR codifica la proteina reguladora de la conduc-
tabilidad transmembrana situada en la membrana apical de
las células epiteliales secretoras y absortivas de distintos
organos, y su alteracion es responsable de las manifes-
taciones de la fibrosis quistica (FQ). Las mutaciones del
CFTR determinan una menor fluidez de las secreciones
pancreaticas y una reduccion en la secrecion de bicarbo-
nato, provocando la activacion de la cascada enzimatica
y el dafio pancreatico®®. Se han identificado unas 1.800
mutaciones con diferencias en su expresion y funcién pro-
teica, desconociendo aun el significado del 40%. El nuevo
sistema de clasificacion de las mutaciones del gen CFTR
(score de prevalencia de insuficiencia pancreatica [PIP])
cataloga las mutaciones en leves (< 0,25) confiriendo cierta
funcion residual del gen, o severas (> 0,25) con consecuen-
cias funcionales mas graves’. En nuestro paciente, la Unica
alteracion genética detectada fue la homocigosis para el
alelo 7T del gen CFTR, previamente descrita en heteroci-
gosis con el alelo 5T en 3 pacientes con PAR, pero no en
homocigosis®.

La pancreatitis sintomatica es poco comin en la FQ,
ocurriendo exclusivamente en pacientes con suficiencia pan-
credtica. El riesgo de desarrollar una pancreatitis asociada

a las mutaciones del gen CFTR varia con el genotipo: asi
los sujetos homocigotos para una mutacion leve (leve/leve)
son los de mayor riesgo, seguidos de los heterocigotos por-
tadores de una mutacion leve (leve/severa), frente a los
homocigotos para una mutacién severa (severa/severa)’:%.
La evaluacion de los pacientes con mutaciones del gen
CFTR incluye la prueba del sudor y el potencial diferen-
cial nasal. Los criterios diagnosticos de FQ se cumplen en el
21% de los casos, presentando el resto grados intermedios
de disfuncion, incluyéndose en el grupo de los trastornos
relacionados con el gen CFTR®. En nuestro caso, la prueba
del sudor arrojo valores en rangos bordeline, como en la
mayoria de estos pacientes. No todos los portadores de
mutaciones leves con suficiencia pancreatica desarrollan
una pancreatitis, reconociéndose la influencia de otros fac-
tores genéticos o medioambientales determinantes de la
heterogeneidad de la enfermedad final en pacientes con
FQ°.

Por todo lo expuesto, se recomienda el cribado genético
del gen CFTR en el estudio de las PAR idiopaticas que acon-
tece durante la infancia o en la edad adulta temprana. Se
requieren mas estudios para conocer el mecanismo molecu-
lar, la correlacion entre el genotipo y el fenotipo, asi como
las interacciones con factores genéticos y medioambientales
del gen CFTR.
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Diseccion de mucosa esofagica iatrégena
por intento de dilatacion de un penfigoide
esofagico

latrogenic dissection of the esophageal
mucous membrane due to attempted
dilatation of esophageal pemphigoid

Sr. Director:

El tratamiento de las estenosis 0 membranas esofagicas del
penfigoide consiste en dilataciones endoscopicas repetidas
junto con tratamiento inmunosupresor para el control de la
enfermedad de base.

Presentamos un caso de diseccion transmural esofagica
como complicacion secundaria a la maniobra de introduc-
cion dificultosa del endoscopio a través de una membrana
alta inmediatamente posterior a boca de Killiam.

Presentamos el caso de un paciente de 71 anos de edad
diagnosticada de penfigoide ocular que presenta disfagia de
largo tiempo de evolucion con episodios de broncoaspiracion
e impactacion alimentaria.

Tras una endoscopia inicial en donde se observa un
esofago con membranas, sinequias y estenosis, y con el diag-
nostico de afectacion esofagica de un penfigoide cicatricial
(fig. 1A y B), se inicia dilatacion endoscépica con baldn
hidrostatico de 3 localizaciones estendticas. El resultado
inicial fue bueno permitiendo el paso a cavidad gastrica y
tolerancia oral normal sin impactaciones.

En revisiones endoscopicas posteriores durante los 3 Ulti-
mos anos se observa una mejoria endoscopica (fig. 2A y B),
aunque tiene que realizarse una dilatacion por estenosis par-
ciales cada 4-5 meses por empeoramiento de la clinica y
reagudizacion de su enfermedad de base. Tampoco puede
seguir un tratamiento médico definido y continuado debido
a intolerancia o efectos secundarios, pasando por una varie-
dad de agentes inmunosupresores: dapsona, metotrexato,
azatioprina, ciclosporina, micofenolato de mofetilo y metil-
prednisolona.

En uno de los Ultimos controles la membrana esofa-
gica alta no permite con seguridad acceder al esofago
y la endoscopia tiene que ser practicada en quiréfano
bajo intubacion orotraqueal. En esta situacion el pequeiio
espacio que queda entre el tubo orotraqueal y la mem-
brana no deja que la intubacion endoscopica sea facil y
se progresa unos 6-8cm sin ver con claridad la luz eso-
fagica. La exploracion se suspende ante la posibilidad
de estar provocando una «falsa via» o diseccion trauma-
tica de la pared esofagica y el riesgo de perforacion. Un
esofagograma realizado posteriormente confirma la pre-
sencia de paso de contraste submucoso hasta el nivel
de la primera vértebra toracica sin perforacion asociada
(fig. 3). La complicacién se resuelve con tratamiento con-
servador y la evolucion clinica es satisfactoria con alta
precoz.

Posteriormente, y debido a la alta localizacion de la
membrana superior, ha seguido dilataciones progresivas con
bujias tipo Savary-Gillead con guia bajo control fluoroscé-
pico sin complicaciones y buen resultado.

Figura 1

A) y B) Eso6fago con membranas.
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