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La foliculitis pustulosa eosinofilica del lactante es una rara en-
fermedad de etiologia desconocida descrita en 1984 por Lucky
como una variante infantil del proceso que 14 anos antes descri-
biera Ofuji en adultos japoneses. Cursa con pdpulas y pustulas
perifoliculares pruriginosas que predominan en cuero cabelludo
y cara, aunque también pueden afectar a otras localizaciones.
Tras varios brotes de lesiones, evoluciona a la resolucion espon-
tinea en meses o anos. El diagnédstico diferencial debe hacerse
con otras dermatosis pustulosas neonatales estériles transitorias,
fundamentalmente el eritema toxico neonatal, la melanosis pus-
tulosa neonatal transitoria y la acropustulosis infantil. El diagnds-
tico definitivo se obtiene por la correlacion clinicopatolégica y su
curso autoinvolutivo, por lo que el tratamiento es sintomatico.
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Neumotorax recidivante:
su relacion con el déficit
de a;-antitripsina

Sr. Editor:

El déficit de a;-antitripsina (A1AT) asociado a enfermedad
pulmonar ha sido relacionado con diferentes sintomas clinicos,
entre ellos, el neumotorax recurrente!. Sin embargo, dentro del
espectro de la enfermedad, el genotipo Pi SS ha sido excepcio-
nalmente relacionado con esta patologia pulmonar. Por ello nos
ha parecido de interés aportar un nuevo caso que hemos teni-
do la oportunidad de diagnosticar.

Se trata de un adolescente varén de 16 anos que consulté en el
servicio de urgencias por dolor subito en el hemitérax izquierdo,
de intensidad creciente, no relacionado con ejercicio ni traumatismo,
y que aumentaba con la inspiracion profunda. No se acompanaba
de fiebre, tos ni otra sintomatologia. En los dias previos habia refe-
rido un episodio similar, que habia cedido espontineamente. Tanto
al paciente como a su madre les diagnosticaron asma alérgica a p6-
lenes y gramineas. No era fumador ni referfa ninguna otra patologia
previa o de agregacion familiar.

El diagnostico radiologico fue neumotorax apical izquierdo de pe-
queno tamano, que se resolvid espontineamente.

Once meses después, presenté nuevamente un neumotorax, esta
vez del lado derecho y de un volumen del 30%. En esta ocasion se
indicé toracoscopia, en la que se resecaron dos ampollas apicales
derechas.

Entre los estudios complementarios realizados destacaba en el
proteinograma una disminucion de la banda de las a-globulinas; las
concentraciones séricas de A1AT, analizadas mediante inmunoanali-
sis, mostraron en dos ocasiones valores inferiores a 80 mg/dl (con-
siderados protectores?): 67,8 y 72,1 mg/dl, respectivamente. Me-
diante PCR del gen de la A1AT se demostré la mutacion S en
homocigosis (Pi SS), responsable de la sustitucion GLU264VAL?.
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La AIAT es un miembro de la familia de los inhibidores de
las proteasas séricas (Pi). El desequilibrio entre los valores de
AlAT y los de las proteasas séricas, con predominio de estas ul-
timas, da lugar a la destruccion de tejidos. El alelo mas frecuen-
te del sistema inhibidor de la proteasa (P es el M y el genotipo
normal es el Pi MM. Se han descrito alrededor de 100 mutacio-
nes de la ATAT (unas 30 de las cuales pueden tener repercusio-
nes patoldgicas), que pueden ser de tres tipos: las que producen
déficit de enzima, las llamadas nulas y las que dan lugar a una
funcion alterada?.

El déficit de A1AT es uno de los trastornos genéticos mas pre-
valentes en la raza blanca, en la que afecta a 1 de cada
2.000-5.000 individuos?, y se hereda de forma autosémica rece-
siva como una serie de alelos codominantes localizados en el
cromosoma 14q322.

Este trastorno genético se ha asociado tanto con patologia
pulmonar! (enfisema, bronquiectasias, hiperreactividad bron-
quial, tos cronica, neumotérax recurrente, asma’) como hepati-
ca* (colestasis neonatal, hepatitis, cirrosis y hepatocarcinoma) y
de otro tipo (paniculitis, vasculitis)?. No todos los individuos
portadores del déficit de AIAT desarrollan enfermedad clinica
significativa. En este sentido, se ha descrito que el principal fac-
tor determinante para la expresion de patologia pulmonar es el
habito tabaquico’.

Los déficits graves y moderados de A1AT, ligados a los geno-
tipos Pi ZZ, SZ y MZ, son mas frecuentes en las zonas costeras
del noroeste de Europa, con una maxima incidencia en Escandi-
navia (1/6.000). Se les atribuye un riesgo mayor de enfisema
(hasta del 80-100% en los ZZ o del 20-50% en los SZ) y de en-
fermedad hepdtica (10-20% de los nifios con genotipo ZZ). Los
déficits leves, como es el caso del genotipo Pi SS, tienen un ni-
vel de A1AT en torno al 60-70% de los valores normales, y son
mas frecuentes en Espafia y Portugal. Se asocian a bajo riesgo de
enfermedad clinica®.

El caso presentado sugiere una asociacion fortuita entre el dé-
ficit leve de A1AT y el neumotorax recurrente, pero plantea la
conveniencia de realizar estudio de concentraciones de A1AT en
los pacientes pediatricos con esta patologia pulmonar con el fin
de investigar una probable relacion en la patogenia. Esto per-
mitirfa detectar precozmente formas leves de la enfermedad que
de otra manera quedarian sin diagnosticar, para asi poder reco-
mendar medidas preventivas (como evitar el tabaquismo) en
estos pacientes de riesgo’.
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Deficiencia del transportador
de glucosa tipo I: una
enfermedad neurometabdlica
tratable

Sr. Editor:

El sindrome de deficiencia del transportador de glucosa tipo 1
(Glut 1) es un defecto genético causado por mutaciones en el
gen SLC2A1 (1p35-p31.3)L. Se caracteriza por hipoglucorraquia y

TRANSAXIAL

Figura 1. PET cerebral.

disminucion del cociente de glucosa en el liquido cefalorraqui-
deo (LCR)/glucosa en sangre, y generalmente se manifiesta
como una encefalopatia epiléptica de comienzo precoz refrac-
taria al tratamiento con firmacos antiepilépticos (FAES). Con fre-
cuencia el diagnostico se demora, lo que puede conllevar se-
cuelas neuroldgicas graves.

Presentamos el caso de una nina de 33 dias de vida que ingresa
por crisis convulsivas. Es la segunda hija de padres no consangui-
neos. Amenaza de aborto en el primer trimestre. Parto y periodo
neonatal sin incidencias. En las horas previas presenta episodios de
hipotonia generalizada, cianosis facial y desconexion ambiental de
una duracion aproximada de 1 min. A su llegada al hospital, la ex-
ploracion fisica no revela anomalias. Durante el primer dia se repi-
ten las crisis en dos ocasiones y se inicia tratamiento con fenobarbi-
tal. El hemograma, bioquimica sanguinea y una ecografia cerebral
no demostraron anomalias. El LCR en dos ocasiones mostr6 una glu-
corraquia de 15 mg/dl, sin aumento de proteinas ni celularidad. Las
cifras de lactato en el LCR se encontraban en el rango bajo de la nor-
malidad. La glucemia antes de la puncién lumbar fue de 93 mg/dl,
con un cociente glucorraquia/glucemia de 0,16. Una resonancia
magnética cerebral mostré una pequena lesion bilateral, en la cap-
sula externa hipointensa en T1 e hiperintensa en T2. En el surco
central parietal se observa una pequena zona de hipersenal. La to-
mografia por emision de positrones (PET) a nivel cerebral con fluo-
rodesoxiglucosa (fig. 1) revel6 una corteza cerebral con captacion
de glucosa globalmente disminuida, con un predominio aparente de
la senal en los ganglios de la base e hipocaptacion en los tdlamos,
sin lesion capsular acompanante detectable, junto con una disminu-
cion de la senal cerebelosa. Ante la sospecha de una deficiencia de
Glut 1, se retir6 el fenobarbital y se inici6 dieta cetogénica con un
aporte de grasas del 60%. El electroencefalograma (EEG) evidencio
elementos agudos alternantes de predominio izquierdo. Tras la reti-
rada del fenobarbital, no se observaron cambios significativos en la
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