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HISTORIAS PEDIATRICAS

Afecciones que dejan mal al pediatra

Dr. FERNANDO MARE GARZON

Existen afecciones y también anomalias congénitas,
cuando no genéticamente determinadas, que son diag-
nosticadas por el médico de adultos.

La perspicacia hara posible en el futuro que ellas sean
cada vez menos y se establezca un diagndstico tempra-
no, el que sin duda siempre es beneficioso, y aunque no
sean susceptibles hoy de un tratamiento eficaz siempre
es mejor saber antes que saber después.

Entre las anomalias o aberraciones del comportamien-
to, la primera es la homosexualidad. ;A qué edad pode-
mos concretar el diagndstico? Para los que estamos con-
vencidos de que es una variante del comportamiento ge-
néticamente determinada, como ha sido ya muchas ve-
ces postulado y hoy cada vez mas admitido, sus prime-
ras manifestaciones se pueden consignar muy tempra-
namente. ;Son los gestos, los gustos, la relacion inter-
dependiente con la madre, la voz o los juegos lo que en
forma més primaria lo revelan? '

La otra afeccion que raramente diagnostica el pediatra,
y que tedricamente le corresponderia hacerlo, es el sin-
drome de Klinefelter. Como es sabido, esta entidad esta
basada en una expresion anatomoclinica: biotipo espe-
cial, estatura elevada, habitos eunucoides, adiposidad
en caderas, facies redondeadas, genitales externos hipo-
plasicos con testiculos muy pequefios. La biopsia testi-
cular muestra una hialinosis de los tibulos seminiferos
con conservacion de las células de Sertoli y de Leydig.
A ello se agrega, desde 1951, la presencia de corpuscu-
los de Barr en la mayoria de sus células y el cariotipo
muestra una formula 47,xxy.

Pero volviendo al diagnéstico clinico, tal como lo he-
mos esbozado so6lo se hace evidente al inicio de la puber-

tad, en la adolescencia, y el testiculo se reconoce chico
en el curso de ella o algo después.

La frecuencia de este sindrome es de 1:800-1:1.000,
es decir que todos los pediatras hemos en alguna de
nuestras consultas asistido a mas de uno de ellos, cuando
aun no se vislumbraba esa posibilidad. Son recién naci-
dos normales, infantes normales, rorros normales, esco-
lares normales, con testiculos de buen tamafio.

En estudios de cariotipo por screening en recién naci-
dos se encontrd, como era obvio, la proporcion esperada
de esta aberracion cromosdmica. Seguidos estos sujetos
mostraron un perfil biotipologico especial aunque no ca-
racteristico ni constante: cierto grado de obesidad, hi-
perlasitud musculotendinoarticular, torpeza motora
(torpes con la bicicleta), mediocres deportistas y dificul-
tad en la lectoescritura.

(Como resolver esta situacion? Solicitar a todo sospe-
choso con esas caracteristicas funcionales (discreta obe-
sidad, torpeza y retardo en la maduracion) un cariotipo o
al menos una cromatina sexual.

No creo poder atin resolver el dilema. Muchas veces
he sospechado este diagnostico, pero atin no he podido
diagnosticar ningtin caso de Klinefelter antes de la pu-
bertad. Pese a que establecido el diagnostico no tiene
implicancias terapéuticas a ninguna edad, un diagndsti-
co temprano nunca es de despreciar. Sabiéndose que el
retardo madurativo forma parte de un factor organico
puede conducir seguramente a especializar el tratamien-
to psicopedagodgico hacia las areas de madurez particu-
larmente afectadas.

W

Una tarde, en 1973, la siempre recordada telefonista del
Sanatorio Larghero, Gladys, donde yo tenia mi consul-
ta, me trajo a su hijo de 12 afios muy preocupada: “Doc-
tor”, me dijo, “jRicardo tiene 180/150 de presion arte-
rial”. Era un nifio totalmente normal y, sin mas ni mas,
un buen dia al salir del liceo pasa a buscar a su madre y
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1. Ulrich, jurisconsulto aleman y homosexual, fue el primero que definié en términos objetivos la anomalia: anima mulieribus in corpore virile inclu-
sa, 1812 (Marafiéon G, Los estados intersexuales en la especie humana. Madrid, 1927: 127.) La DSM (Diagnostic and Stadistical Manual, Mental
Disorders) en su Ultima edicién DMIII (1980), ha eliminado la homosexualidad de la lista de las enfermedades mentales).
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le dice que quiere que le tomen la presion. Bueno, dijo
Gladys, y le pidié a una compaiiera que se la tomara:
i210/160! “Esta muy nervioso, vino corriendo, hace
frio, esta mal tomada”. Poco caso. Al dia siguiente se la
hace tomar nuevamente y jzas!: 180/150.

Yo lo veo, lo acuesto y le busco los pulsos femorales:
ausencia absoluta (como si la ausencia no fuera siempre
absoluta) y tranquilizo a la madre diciéndole que Ricar-
do tiene una afeccion perfectamente curable, una coarta-
cion de la aorta. Rapidamente fue estudiado, a las pocas
semanas fue operado por un equipo del Hospital Italiano
y se recuperd totalmente. Hoy es un distinguido mar-
chand de arte.

Pero lo mas jocoso, si asi se puede decir, es que su mé-
dico pediatra, quien lo habia asistido desde que nacid,
me vino a ver asombrado y desesperado por lo que se ha-
bia “comido”. No fue facil conformarlo, pero jDios libre
y guarde! jTomemos hoy a todos los nifios los pulsos fe-
morales!

V

Cuando una nifia no crece y no tiene ninguna causa evi-
dente, no hay que conformarse con consultas faciles:
busquemos los estigmas de un sindrome de Turner: cue-
llo en esfinge, mandibula fuerte, pecho en escudo, cubi-
to valgus, cuarto y quinto metacarpiano cortos, y sin
mas hagamos un cariotipo.

En libros de pediatria y de endocrinologia se deberia
sustituir o al menos acompafiar la descripcion del sin-
drome de Turner de fotografias de un caso con todas las
caracteristicas de su inconfundible fenotipo, y de otro en
el que sélo se aprecia la baja estatura con o sin alguno de
los signos menores que ya nombramos.

Se sigue diagnosticando esta tan compleja como fas-
cinante entidad cuando se consulta al médico de adultos
o0 al endocrindlogo de adultos por retardo de pubertad o
amenorrea, tomandose su talla baja y estigmas dismorfi-
cos como caracteres particulares o constitucionales sin
valor patologico.

Una consideracion aparte merece el diagnostico de la
disgenesia gonadal en el recién nacido. En ese momento
de la vida, la presencia de edemas de miembros inferio-
res debe hacer pensar siempre en la posibilidad de un
sindrome de Turner. Es quizas mas facil sospechar a esta
edad que en edades posteriores, en las que la estatura
muchas veces es el unico hilo conductor al diagnostico.
Ya lo hemos hecho en numerosas ocasiones.

Siempre decimos que el sindrome de Turner no es una
enfermedad endocrinolégica sino pediatrica, y en todo
caso mas cardioldgica o psiquiatrica. Desencadenar la
pubertad y mantener la feminizacion y el ciclo mens-
trual no es todo. Se trata de una mujer que debe aceptar

su condicion particular, es en realidad un hombre que ha
perdido el cromosoma Y. La afeccion esta sujeta a una
patologia especial propia y que debe preverse y tratarse.
En primer término, es necesario que la nifia conozca y
acepte su situacion de infertilidad. Ello implica una
adaptacion psicopedagogica especial que la conduzca a
una vida gratificante pero no basada en la fertilidad. En
segundo lugar, debe conocer que si bien su feminizacion
es farmacologica es la que naturalmente hubiera tenido
de poseer ovarios. Como la afeccion radica en un defec-
to inicial del sistema linfatico, de ahi los edemas del re-
cién nacido, afecta el aparato cardiovascular producien-
do diferentes trastornos, en particular estenosis y oclu-
siones vasculares que son causa frecuente de afecciones
graves. Estas pacientes mueren en general por estas ma-
nifestaciones cardiovasculares. Siempre decimos, y ello
nos ha conducido al diagnostico muchas veces, que la
coartacion de la aorta en una nifia debe hacer sospechar
el sindrome de Turner pues esa afeccion es excepcional
en la mujer XX.

A este respecto s6lo relataré uno de los casos. Virgi-
nia B. era una nifia de siete afios que nos fue enviada por
hipocrecimiento. Era una hermosa nifia. Antes de proce-
der a estudios especiales, el examen clinico fue normal
pero no le palpamos pulsos femorales, comprobandose
una coartacion de la aorta. Aunque la falla de crecimien-
tono es un hecho frecuente en esa vasculopatia, mis asis-
tentes se entusiasmaron mucho en ello. Fue operada con
excelente resultado, pero no recuper6 crecimiento, no
hizo el catch up caracteristico cuando una interferencia
calérica causa la falla de crecimiento. Cuando yo la exa-
miné observé algunos estigmas turnianos: cuello algo
corto, pecho en escudo, cubito valgus. El cariotipo defi-
nid rapidamente la situacion: 46,X0.

VI

Otra posibilidad es el tumor abdominal. Mas de 80%
de los tumores retroperitoneales, principalmente el tu-
mor de Wilms, es diagnosticado por la madre al bafiar
al nifo. Es cierto que la mayor incidencia de este tumor
maligno se da entre los dos y cuatro afios, edades don-
de los nifios son mucho menos examinados por los mé-
dicos. Pero hemos visto también que en los exdmenes
de rutina no se palpa bien al pequefio nifio, que las mas
de las veces se resiste. Por ello siempre digo que la ma-
niobra semioldgica mas importante que debe realizar
un pediatra en el nifio que ya camina es palparle el ab-
domen y la mejor manera de hacerlo es parado, entre
nuestras piernas, como si lo acariciaramos. Ello me ha
permitido mas de una vez palpar una tumoracion aun
de pequeilo tamafio y ofrecer por ende un tratamiento
temprano.
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VII

Una ligera mencion merece el diagnostico de la luxa-
cion congénita de cadera. Son conocidas las manio-
bras de induccion y flexion, el signo del resalto de
Ortolani o la simple limitacién de dicha abduccion.
Sin embargo, en algunos casos puede no ser suficien-

te para descartarla. Por lo que siempre esta indicada
la exploracion imagenologica, ya sea radiologica o
ecografica. La exploracion de los sentidos es siempre
oportuno realizarla con la mayor dedicacion: la fija-
cion y perseguimiento ocular, la sensibilidad auditi-
va, en fin.
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