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En conclusion, en pacientes pediatricos portadores de
valvulas ventriculo-peritoneales la presencia de hidrocele,
hernia inguinal y/o migracion escrotal nos debe hacer
sospechar una complicacion inguino-escrotal del sistema
de derivacion que frecuentemente se acompana de malfun-
cién valvular.
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Tumor miofibroblastico, infeccion
por Mycobacterium avium y deficiencia
via interferéon-gamma

Myofibroblastic tumour, Mycobacterium avium
infection and interferon-gamma pathway

Sr. Editor:

He leido con gran interés el articulo titulado «Tumor
miofibroblastico en la edad pediatrica. A propésito de 3
casos» por Oscoz Lizarbe et al'. Los autores hacen una
excelente aportacion al conocimiento de las presentaciones
del tumor miofibroblastico en pediatria. En el paciente
nlimero tres se evidencia la asociacion de Mycobacterium
avium como causa subyacente o concomitante al tumor. Es de
destacar que la presencia de infeccion pulmonar por
micobacterias no tuberculosas es altamente sugestivo de
deficiencia en la via interferon-gamma y sus receptores (1y 2),
ademas de los receptores para la IL-12 e IL-23. Constituyen
el (grupo de alteraciones también conocidas como suscepti-
bilidad mendeliana a la infeccién por micobacterias)?. Los
pacientes que presentan deficiencia de interferon-gamma o
receptores (1 y 2) tienen predisposicion a la infeccion por
micobacterias, mientras que aquellos con deficiencia en la
via de la IL-12 frecuentemente presentan asociada infeccion

sistémica por Salmonella (no typhi). Estos trastornos son
genéticamente distintos pero presentan caracteristicas
inmunoldgicas y clinicas similares, ya que la inmunidad
dependiente del interferon-gamma es el mecanismo pato-
génico comun, y explica la susceptibilidad a la infeccion por
micobacterias en todos los pacientes®. Existen ensayos
funcionales con estimulacion in vitro con diversas sustancias
como IL-12 o IP-10 para evaluar la capacidad de produccion
de interferon-gamma en los macréfagos de estos pacientes.
El cuadro presentado por los autores, dada la edad del
paciente podria corresponder a una deficiencia parcial al
presentarse pasados los 2 primeros anos de vida. Estos
pacientes pueden beneficiarse del tratamiento con interferdn,
tuberculostaticos y trasplante alogénico de médula o6sea si
dicha deficiencia se confirma®.

Por tanto recomiendo la evaluacion de aquellos pacientes
con infeccion pulmonar por micobacterias no tuberculosas
de la via del interferdén por las implicaciones terapéuticas
que supone.
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Crisis asmatica con hipercapnia nocturna
resistente al tratamiento

Asthmatic crisis with treatment resistant
nocturnal hypercapnia

Sr. Editor:

La crisis asmatica grave es motivo frecuente de ingreso
hospitalario. Su evolucion suele ser favorable con respuesta
adecuada al tratamiento los primeros dias de ingreso.
Presentamos el caso de una paciente en la que la evolucion
torpida de la crisis asmatica conduce al diagnostico de una
enfermedad basal desconocida previamente.

Nifa de 7 anos que acude a urgencias por cuadro de tos,
dificultad respiratoria de dos semanas de evolucion y pico
febril 38°C. Antecedentes perinatologicos no relevantes.
Retraso psicomotor y madurativo (minusvalia 33%). Obesidad.
Roncadora habitual y respiracion bucal. Adenoidectomizada
hace 2 anos por sospecha clinica de SAHS sin control posterior.
Asma episddica ocasional sin tratamiento de base. No refieren
antecedentes patologicos familiares de interés.

E. fisica: peso 56kg (p>97), FC 135 l[pm (p>95), TA
109/70, SatO, 82% con FiO, 21%. Fenotipo con filtrum largo,
facies animica, implantacion baja del pelo, estrabismo y
obesidad morbida. Aceptable estado general, normohidra-
tada, palidez cutanea y retracciones subcostales modera-
das. Auscultacion cardiaca normal. Auscultacion respiratoria
con hipoventilacion generalizada moderada, sibilantes
espiratorios finos y roncus dispersos. Tono, fuerza y reflejos
osteotendinosos normales. Babinsky negativo. No fascicula-
ciones. Resto normal.

Al ingreso se realizé6 hemograma con discreta leucocitosis,
bioquimica normal y gasometria capilar: pH 7,31, PCO, 52,
3 mmHg, PO,54,7 mmHg, HCO;26 mmol/l y Rx de térax: normal.

Se instaura tratamiento con salbutamol, bromuro de
ipatropio inhalados y corticoides endovenosos. Precisa FiO,
inicial de 1 para mantener SatO, > 92%.

Presenta evolucion lenta y respuesta parcial al trata-
miento. Tras los primeros dias de ingreso persisten necesi-
dades de oxigenoterapia elevadas (FiO,~0,5) durante el
suefio. En controles de gasometria destaca hipercapnia
nocturna (PCO, 56,3 mmHg). La evolucion torpida obliga a
nuevo planteamiento diagnostico y realizacion de pruebas
complementarias.

Se realiza despistaje de inmunodeficiencias. Prick a
neumoalérgenos y a Aspergillus fumigatus negativos. Prue-
bas de funcion pulmonar no valorables por falta de

colaboracion y estudio endocrinolégico normal. TC pulmonar
donde se observa un patron peribronquiovascular grosero.
Fibrobroncoscopia sin observarse anomalias estructurales,
en la celularidad del lavado broncoalveolar se observan
inflamacion inespecifica y se aisla >100.000 colonias de
Haemophilus influenzae. Ademas se realiza gammagrafia de
perfusion, test del sudor normal, ecocardiografia Doppler y
electrocardiograma normales. Se instaura tratamiento con
ceftriaxona segln antibiograma.

Presenta mejoria clinica de la crisis asmatica y la
infeccion respiratoria pero dada la hipoxemia nocturna
persistente se realiza estudio de polisomnografia nocturna
en la que no se observan pausas de apnea ni hipopnea pero
se objetiva hipoxemia con SatO, <90% el 70% del tiempo.
Estos hallazgos son compatibles con hipoventilacion de
origen central. En este momento se rehistoria a la familia
descubriéndose miembros afectos de distrofia miotonica de
Steiner (tipo 1) (abuela materna y tio materno). Se solicita
una electromiografia donde se observan descargas mioto-
nicas en tibial anterior. El fondo de ojo es normal. El
diagnostico de distrofia miotonica se confirma con estudio
genético molecular, identificandose region (CTG)n inestable
del gen 19q13.3 causante de la enfermedad. Se completa el
estudio familiar diagnosticando también a la madre.

Tras relacionar la hipoventilacion nocturna con enferme-
dad de Steiner se instaura tratamiento con ventilacion
mecanica no invasiva tipo BIPAP nasal nocturna. La paciente
presenta una SatO, adecuada durante toda la noche sin
oxigenoterapia y desaparece la hipercapnia. Es dada de alta
en tratamiento con corticoides inhalados y BIPAP nocturna
domiciliaria y con diagnosticos de crisis asmatica severa,
distrofia mioténica de Steiner e infeccion pulmonar por
H. influenzae.

La distrofia miotdnica de Steiner tiene una prevalencia
de 35/100.000 habitantes e incidencia 1/8.000" (en nuestro
pais se sitia la incidencia en 26,5/100.000%). Trastorno
multisistémico que se caracteriza principalmente por
miotonia, debilidad muscular, cataratas, cardiomiopatia
con defectos de conduccion, endocrinopatias multiples
y cociente intelectual bajo. El diagnostico se realiza
mediante estudio genético molecular y el tratamiento es
sintomatico.

La asociacion de esta enfermedad con hipoventilacion
alveolar nocturna de origen central esta descrita, especial-
mente en el subgrupo de obesos®. En nuestro caso la
debilidad muscular propia de esta enfermedad y la obesidad
morbida agravaban la crisis asmatica acentuando la hipo-
ventilacion sobre todo durante la noche. La hipercapnia
asociada a una crisis asmatica es signo de gravedad y en
nuestro caso existia una disociacion entre la mejoria de la
crisis y la persistencia de la hipercapnia sobretodo nocturna
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