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Como comentarios finales el síndrome de Frey es una enti-
dad rara en pediatría. Dado que su diagnóstico es exclusiva-
mente clínico, es importante reconocerla para evitar exploracio-
nes innecesarias y tratamientos inapropiados. En pacientes
pediátricos se aconseja una conducta expectante, aunque en
caso de plantearse un tratamiento la administración de toxina
botulínica sería la mejor opción terapéutica.
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Errores congénitos 
del metabolismo: 
una carrera de obstáculos

Sr. Editor:
En los últimos 2 años, en nuestra unidad, nos hemos tenido

que enfrentar con el manejo de varios recién nacidos con sos-
pecha y posteriormente confirmación de estar afectados de un

error congénito del metabolismo (ECM). El motivo de la pre-
sente carta es dar a conocer la experiencia vivida (con seguridad
compartida por otros colegas), los problemas con los que nos
hemos encontrado y la solución que hemos tratado de darle,
sin olvidar cuáles serían las acciones que creemos se deberían
realizar en este campo.

Algunos ECM tienen su expresión inicial durante el período
neonatal1-6. La sintomatología de estos niños es muy inespecífi-
ca, con hipotonía, succión débil, escasa actividad, deterioro neu-
rológico progresivo, convulsiones, solapándose en muchas oca-
siones con la que presentan otras patologías del recién nacido
como las infecciones o hemorragia intracraneal. Estas son más
frecuentes y conocidas por lo que normalmente siempre se tien-
de a pensar más en ellas, con el consiguiente retraso en el diag-
nóstico del ECM.

En el momento en que se llega a la sospecha, lo cual suele
pasar durante la guardia (y a horas intempestivas) es difícil que
el neonatólogo esté familiarizado con las pruebas complemen-
tarias de carácter urgente que se deben solicitar y mucho me-
nos qué muestras, cuánto volumen y cómo conservarlas para
hacer estudios más detallados con posterioridad.

Los fármacos indicados en estos procesos en muchas ocasio-
nes no se encuentran en las farmacias de hospitales que no sean
de referencia en este tipo de patología; ni que decir tiene que
frecuentemente no se conocen bien las dosis, intervalos y vías
de administración y se pierde gran cantidad de tiempo en su
búsqueda en textos especializados.

En el mejor de los casos, se llega a una sospecha diagnóstica,
se consiguen las muestras adecuadas y se instaura un tratamien-
to. Llega el momento de remitir las muestras al centro donde se
realizan las pruebas necesarias, que con relativa frecuencia están
en otra localidad e incluso en otra Comunidad Autónoma. En es-
tos laboratorios, suelen demandar antes de realizar las pruebas
una autorización de gasto por parte de la dirección del centro
remitente, salvo que, como ocurre en la mayoría de ocasiones,
lo hagan como un favor personal. Además, se depende de los
servicios de mensajería, lo que produce un inevitable desaso-
siego hasta que se recibe la confirmación de que las muestras
han llegado en buenas condiciones.

Hay que pensar también en los padres, que no entienden el
retraso en el diagnóstico de su hijo debido a todos los pasos
que hay que dar; a ello se le añade que pueden ser niños en
estado crítico, con asistencia intensiva y que pueden fallecer
en cualquier momento, por lo que tener un diagnóstico con ra-
pidez es vital para poder aconsejar a los padres en futuros em-
barazos.

Posiblemente la situación que se ha relatado en las anteriores
líneas sea extrema, pero no creemos que esté alejada de la rea-
lidad. Tras vivir situaciones muy parecidas, en nuestro centro se
ha elaborado un protocolo ante la sospecha de un ECM en la
época neonatal, con las pruebas urgentes que hay que solicitar
y las muestras para guardar, así como las medicaciones a ins-
taurar, con sus dosis, intervalos y rutas claramente especificadas;
en ese sentido hay que agradecer la colaboración del Servicio de
Farmacia, que se ha preocupado de disponer de las medicacio-
nes que con más frecuencia hay que utilizar en estos casos, sa-
biendo que algunas se deben solicitar como medicamento ex-
tranjero y no es fácil su obtención.

En los últimos tiempos se está haciendo un esfuerzo por dar a
conocer estas patologías, con reuniones periódicas, creación de
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sociedades y algunas publicaciones necesarias7,8 para el cono-
cimiento de estas enfermedades. Además, puede ser muy útil la
creación del Instituto de Investigación de Enfermedades Raras
dependiente del Instituto de Salud Carlos III como centro coor-
dinador y de consulta y que podría elaborar unos programas de
derivación para que en cada lugar de la geografía española se
conociera dónde se deben remitir las muestras de la manera
adecuada. En definitiva, tratar de facilitar el diagnóstico y trata-
miento, y por tanto mejorar el pronóstico de los niños afecta-
dos de estas enfermedades con las cuales los pediatras, en ge-
neral, están tan poco familiarizados.
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Enuresis asociada a crisis 
de ausencia

Sr. Editor:
Aunque la enuresis suele ser una situación benigna, algunos

autores encuentran alteraciones en el electroencefalograma
(EEG) de los niños enuréticos1,2. Las crisis de ausencia o petit

mal constituyen una causa de enuresis poco descrita en la lite-
ratura especializada3-5.

Niño de 12 años remitido al servicio de nefrología por enuresis
secundaria, exclusivamente diurna, de 6 meses de evolución.

Refería aproximadamente dos escapes semanales que los pa-
dres atribuían al hábito retentor (2 micciones/día) y a despistes
mientras jugaba al ordenador. No presentaba poliuria, polidipsia
ni otros síntomas. Controló esfínteres a los 2 años de edad. Sin
antecedentes de interés. Exploración física normal. Se le entrega-
ron hojas de recogida de datos miccionales y se realizaron he-
mograma, bioquímica (sangre y orina), función renal, sedimento
urinario, estudio de proteínas (orina de 24 h), estudio de com-
plemento, urocultivo y ecografías renal y vesical. Todas las prue-
bas resultaron normales.

Un mes después persistían dos escapes semanales en momentos
de máxima concentración. Con las hojas miccionales se objetivó un
hábito muy retentor (2-3 micciones/día) con volumen de orina nor-
mal y se atribuyeron los escapes a este hábito, por lo que se pauta-
ron micciones frecuentes, cada 3-4 h, para conseguir 6 micciones
diarias.

Cuatro meses después de la primera consulta persistían los esca-
pes en momentos en los que estaba muy concentrado, como au-
sente, especialmente delante del ordenador e incluso en presencia
de sus amigos, con vaciamiento completo de la vejiga, por lo que
se solicitó un EEG. En el EEG, sobre una actividad basal normal, se
registraron tres crisis de ausencia con correlato eléctrico de comple-
jos generalizados de punta-onda a 3 Hz de 10-13 s de duración,
uno de ellos desencadenado por la hiperpnea y los otros dos
espontáneos. La estimulación lumínica intensa (ELI) no inducía des-
cargas. Dicho EEG era compatible con episodios de ausencias al ju-
gar con el ordenador (fig. 1). Se pautó tratamiento con ácido val-
proico (500 mg cada 12 h).

Acudió a revisión un mes después de iniciar el tratamiento, no ha-
bían vuelto a aparecer los “episodios de máxima concentración” ni
los escapes y el EEG era normal.

Aunque en la mayoría de las ocasiones la enuresis no res-
ponde a una causa, existen casos en los que ésta podría formar
parte del denominado síndrome enurético o síndrome de ur-
gencia e incontinencia de urgencia. Para orientar el diagnósti-
co es necesario conocer las características del episodio enuréti-
co, la frecuencia, el volumen de orina, la hora del día y la
actividad que realizaba el niño en el momento del escape. Hay
que descartar las causas orgánicas, realizar un estudio básico
de la función renal y asegurar la ausencia de infecciones uri-
narias1.

El hábito retentor del paciente hizo sospechar inicialmente
que fuese ésta la causa de la enuresis6. El hecho de que el va-
ciamiento vesical fuese completo, que los escapes ocurriesen in-
cluso delante de sus amigos y que el niño sólo se diese cuenta
cuándo terminaba de orinar, orientaban en contra de que el ori-
gen fuera exclusivamente dicho hábito. La historia clínica hizo
sospechar que la causa última podían ser ausencias y el diag-
nóstico se confirmó mediante el test de hiperventilación y el
EEG3.

Algunos autores observaron que podía aparecer enuresis en
el curso de distintos tipos de epilepsia, aunque era infrecuente
en las crisis de ausencia. Describieron pacientes en los que el es-
tudio de la enuresis llevó al diagnóstico de crisis de ausencia
mediante la realización de un EEG. Algunos de los pacientes
estudiados presentaban un patrón miccional como el de nuestro
niño, sólo orinaban si la vejiga estaba llena, al final de una au-


