Anales de Pediatria 102 (2025) 503736

pediatria

www.analesdepediatria.org

IMAGENES EN PEDIATRIA

Inflamacién gastrointestinal en defecto

de la glicosilacion Ib™*

Check for
updates

Gastrointestinal inflammation in glycosylation defect Ib

Amaia Salinas Uhalte®*, Ruth Garcia Romero?, Ignacio Ros Arnal?

y Sandra Vicente Arregui®

@ Gastroenterologia y Hepatologia Pedidtrica, Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza, Espafia

b Anatomia Patolégica, Hospital Miguel Servet, Zaragoza, Espafa

Disponible en Internet el 19 de diciembre de 2024

Nifo de 9 anos que presenta diarrea cronica, estanca-
miento ponderoestatural y hepatomegalia, calprotectina
>500 mg/kg, marcadores de inflamacion levemente altera-
dos y funcion hepatica normal. Presenta signos ecograficos
de hepatopatia crénica con biopsia compatible con fibro-
sis hepatica congénita (fig. 1). En la endoscopia destaca
lesion polipoidea en curvatura menor de estémago (fig. 2)
y a 20-30cm del margen anal con Ulceras aisladas en

1{( .

Figura 1

resto de colon (fig. 3), compatible con hiperplasia foveolar
polipoide gastrica y colitis inespecifica. El exoma identi-
fica dos mutaciones en el gen manosa-fosfato-isomerasa
(MPI1), asociado al trastorno de la glicosilacion tipo Ib
(CDG), por lo que inicia tratamiento con manosa oral. A
los 6 meses se normaliza el ritmo deposicional y cifras
de calprotectina con resolucion de las lesiones endoscopi-
cas.

Tricromico de Masson. Técnica que permite visualizar en azul las fibras de colageno. Se observa fibrosis de los espacios

porta sin formacion de puentes fibrosos portoportales (flechas). Grado de fibrosis METAVIR: F1.

* Presentacion como caso clinico endoscopico en el XXIX Congreso

de la SEGHNP celebrado en Cordoba del 20/04/2023 al 22/04/2023.
* Autor para correspondencia.
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Figura 2

Estomago. Pérdida de patrdén vascular y mucoso con zonas eritematosas, mucosa en empedrado a nivel de curvatura

menor de estomago y antro. Lesion edematosa y congestiva de 1-2cm compatible con polipo sésil multilobulado (flecha). Minima

lesion residual tras tratamiento con manosa oral (*).

Figura 3

Colon. Mucosa de aspecto edematoso con fibrina asociada, sugestivo de polipo sésil (flecha) con aftas aisladas alternando

con mucosa de aspecto normal (*). Normalizacion de lesiones endoscopicas tras el inicio de manosa oral.

La presentacion del CDG Ib es fundamentalmente hepa-
tica y gastrointestinal, incluyendo vomitos, enteropatia
pierde proteina y fallo de medro, sin manifestaciones
neuroldgicas'~>. En ocasiones, la fibrosis hepatica congénita
es la Unica forma de presentacion’. En la escasa bibliogra-
fia, los hallazgos endoscopicos mas caracteristicos son la
atrofia vellositaria y la inflamacion linfoplasmocitaria®. Se
presenta este caso dada la rareza de las lesiones endoscopi-
cas, la similitud con la enfermedad inflamatoria intestinal y
la mejoria tras el tratamiento con manosa.
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