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Tabla 1 Resultados de investigacion de G. intestinalis y Cryptosporidium spp. segin la edad de la poblacion

Procedencia, edad (anos) Giardia Cryptosporidium Total

Positivo Negativo Positivo Negativo
Mujer Varén Mujer Varén Mujer Varén Mujer Varén

Guarderia < 6 2@ 1 31 26 7° 1 26 26 60
Familiares 6 a 16 2° 0 5 0 0 4 5 9
Trabajadores > 16 0 0 4 2 0 0 4 2 6
Total 4 1 37 33 7 1 34 33 75

@ Solo se detectaron mediante antigenos.
b Solo se detectd antigeno en un caso.

gran rentabilidad clinica la basqueda adicional de Giardia
y Cryptosporidium mediante coproantigenos en nifos con
GEA, junto a bacterias y virus. Estos métodos pueden ser
muy utiles en el caso de brotes producidos por alguno de
estos 2 parasitos, ya que es una forma muy rapida, sencilla
y econdémica de analizar un elevado nimero de muestras.
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Colestasis y pancreatitis como
forma de presentacion de
quiste de colédoco forma
frustra

@ CrossMark

A forme fruste choledochal cyst presenting as
cholestasis and pancreatitis

Sr. Editor:

Los quistes de colédoco son malformaciones del sistema
biliar que engloban todas aquellas dilataciones quisticas
presentes en la via biliar intra y extrahepatica. Su etio-
logia permanece desconocida. Existen numerosas hipotesis
patogénicas. La controversia principal se establece entre el
origen congénito o adquirido de los mismos. Su incidencia

es baja, en la poblacion occidental oscila entre 1/100.000-
150.000 casos y existe un claro predominio en el sexo
femenino'. La clasificacién de Todani distingue 5 tipos segin
la localizacion, la morfologia y la extension de las lesiones?.
En los ultimos afos, se ha descrito una nueva forma, infre-
cuente, catalogada como frustra. La forma de presentacion
clinica es muy variable segln la edad y el tipo de quiste.
Un pequeio porcentaje desarrolla la triada clasica de icte-
ricia, dolor abdominal y masa en el hipocondrio derecho.
En lactantes, es frecuente la presencia de ictericia colesta-
tica y en ocasiones asocian fallo de medro. Por encima de
los 2 anos, son tipicas las lesiones fusiformes y segmenta-
rias, y el principal sintoma en estos pacientes es el dolor
abdominal®4.

Se presenta el caso de una nina de 3 anos remitida por
acolia, coluria y astenia de 10 dias de evolucion, que aso-
ciaba dolor abdominal difuso no irradiado, exacerbado con
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la ingesta y prurito generalizado de 3 dias de evolucion.
No habia antecedentes personales ni familiares de interés.
Presentaba ictericia mucocutanea, lesiones excoriativas en
extremidades compatibles con rascado y abdominalgia a la
palpacion en la region periumbilical. Se evidencié hiper-
transaminasemia (GOT 67 U/l, GPT 86 U/l, GGT 124 U/l
ALP 958 U/l); hiperbilirrubinemia directa (total: 3,6 mg/dl,
conjugada 2,94 mg/dl) y elevacion importante de enzimas
pancreaticas (lipasa 2.512 U/l y amilasa 1.817 U/ml). La
ecografia abdominal mostré dilatacion segmentaria de con-
ductos hepaticos con aumento del tamafo vesicular sin
presencia de calculos, no identificAndose la entrada del
colédoco en la papila. Los estudios infecciosos (cultivos y
serologias) resultaron negativos. La colangio-RM visualizoé la
presencia de 2 calculos en colédoco distal y barro biliar
con dilatacion de la via biliar intra y extrahepatica (cali-
bre maximo 9mm) y la presencia de un conducto cistico
dilatado, con una longitud superior a la normal (3,5cm),
junto a un canal biliopancreatico comdn (figs. 1y 2). No se
observaron otras anomalias a nivel pancreatico. Se realizd
valoracion quirtrgica y se completo el estudio con CPRE,
diagnosticandose de quiste de colédoco forma frustra con
dilatacion intrahepatica asociada. Se realizd reseccion de
via biliar con reconstruccion bilioentérica en Y de Roux.
Ha sido reevaluada posteriormente, mostrando buena evo-
lucion, estando asintomatica y sin alteraciones analiticas.
La clasificacion de los quistes de colédoco mas aceptada
es la realizada por Todani en 1978, que incluye 5 tipos®. Los
quistes tipo 1, con dilatacion quistica o fusiforme del colé-
doco o del conducto hepatico comln, son los mas frecuentes
(75-80%)". En las ultimas décadas, gracias al uso extendido
de la colangio-RM, surgen nuevas clasificaciones. Se habla
de forma frustra de quiste de colédoco ante la presencia de
una dilatacion leve (< 10 mm) del colédoco asociada a una
mala unién biliopancreatica®°. Nuestro caso presenta estos
hallazgos junto con una dilatacion de la via biliar intrahe-

Figura 1 Colangio RM. Corte transversal. A) Dilatacion del
conducto hepatocolédoco. B) Conducto cistico dilatado y largo.
C) Litiasis en colédoco distal y conducto biliopancreatico
comun.

Figura 2  Colangio-RM. Corte coronal: dilatacion de via biliar
intrahepatica.

patica, lo que puede ocurrir hasta en un 60% de los casos.
Ademas, se encuentran litiasis o barro biliar intrahepatico
casi en 10% de las ocasiones®.

Existen posibles complicaciones secundarias a estas lesio-
nes, como la presencia de pancreatitis aguda, litiasis,
colangitis y en pacientes adultos la posibilidad de carci-
noma y cirrosis biliar secundaria. El hallazgo de pancreatitis
es infrecuente en el global de lesiones, encontrandose solo
un 10-20% de casos al diagndstico’. En cambio, en los nifios
con forma frustra, el diagnostico de la lesion suele asociarse
con pancreatitis con elevada frecuencia, como sucede en la
paciente. En adultos, el hallazgo se suele producir de forma
incidental, durante el estudio de otras afecciones’.

La ecografia abdominal puede indicar el diagnostico. La
colangio-RM demuestra con precision los segmentos dila-
tados de la via biliar e identifica alteraciones de la unién
biliopancreatica en mas del 75% de casos. Los estudios inva-
sivos, como la CPRE, estan indicados en pacientes en los
cuales no se ha logrado visualizar la totalidad de la via
biliar preoperatoriamente®. El tratamiento de eleccion es
la quistectomia y colecistectomia con derivacién bilioenté-
rica en Y de Roux, a excepcion del tipo m o coledococele
donde se practica una esfinterotomia endoscopica. El motivo
principal de esta cirugia es el aumento de riesgo de colangio-
carcinoma que presentan este tipo de lesiones incluso tras
la intervencion®. Por este motivo, son necesarios controles
periddicos posteriores a la intervencion.
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Sindrome de Fraser: nueva
mutacion en el gen FREM2

@ CrossMark

Fraser syndrome caused by a new mutation
in the FREM2 gene

Sr. Editor:

El sindrome de Fraser (SF; OMIM 219000) es una enfer-
medad poco frecuente, de herencia autosomica recesiva,
caracterizada por una expresion variable de multiples
malformaciones congénitas, como criptoftalmos (parpados
fusionados o ausentes), sindactilia cutanea, genitales ambi-
guos, labio leporino, fisura palatina, agenesia renal, hernias
umbilicales y malformaciones anorrectales, cardiacas o
esqueléticas.

Presentamos a un neonato, fruto de una séptima gesta-
cion, de una madre de 26 anos y un padre de 40 aios, ambos
de origen marroqui, primos hermanos. Los 6 embarazos
anteriores en Marruecos terminaron con 3 abortos esponta-
neos, 2 mortinatos malformados y una nifia normal, sin que
fuera posible disponer de mas datos. Las ecografias desde la
semana 20 de gestacion mostraron oligoamnios, pulmones
ecogénicos, hernia umbilical y genitales ambiguos. Las
ecografias cardiaca y renal fueron normales. Nacié una
nifa prematura tardia con cariotipo 46XX, de 34 semanas,
1.930¢g, con multiples malformaciones, como criptoftalmos
bilateral, labio leporino, fisura palatina (fig. 1), sindactilias
en manos y pies, genitales ambiguos (fig. 2) e imperforacion
anal, que falleci6 a los 10 min de vida. Los padres no
permitieron la autopsia pero si la toma de muestras. Ante
la sospecha de SF, se realizo estudio genético completo del
gen FRAS1, siendo normal, y de los exones e intrones 1,3-4,
9,12 y 16-24 del gen FREM2 (GenBank nimero de acceso:
NM_207361.4) usando el analizador Applied Biosystems 3500
OX (Foster City, California, EE. UU.), encontrandose una
delecion en homocigosis c.4733de1A (p.H1578LfsX20) en
el exon 1 del gen FREM2, apareciendo un codoén de termi-
nacion prematuro formandose una proteina truncada con

Figura 1  Criptoftalmos, fisura palatina y labio leporino.

Figura 2

Genitales ambiguos e imperforacion anal.
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