Volumen 26, NUmero 2 ® pp 138-158

Recibido: 18 de septiembre de 2011
Aceptacion: 30 de septiembre de 2011

52 Reunidn de I nvestigacion Pediatrica,

22 Reunion de I nvestigacion en Enfermeria Pediatrica.

| nstituto Nacional de Perinatologia | sidro Espinosa de los Reyes
Viernes 30 de septiembre de 2011

CATEGORIA

INVESTIGACION CLiNIcA DR. SiLVESTRE FRENK FREUND

Primer Lugar

210 Factoresasociados a la presencia de nddulos tir oideos en pacientes pediatricos con
tiroiditis de Hashimoto
Vaenzuela-Montoya Julio César,t Medina-Bravo Patricia,® Valadez-Reyes Maria Teresa,?
Klunder-Klinder Miguel ;3 Garcia-Morales L eticiat
IHospital Infantil de México Federico Gémez. Departamentos de Endocrinologia, ?Radiologia, 3Investigacion
en Salud Comunitaria

Segundo Lugar

331 Creacién de neovagina mediante ingenieria de tejidos par a pacientes con sindrome de
Mayer-Rokitansky-K uster-Hauser, primer reporte mundial
Raya-Rivera Atlantida Margarita, Esquiliano-Renddn Diego Ricardo, L épez-Bayghen Esther, Ordorica-Flores
Ricardo Manuel, Vaencia-Mayora Pedro
Hospital Infantil de México Federico Gémez. Laboratorio de Ingenieria de Tejidos

Tercer Lugar

215 El reto alergénico incrementala expresion deHIF1 BGF CCL2y CXCL 12 en pacientes
asmaticos

Guillermina Baay-Guzman,* Rogelio Hernandez-Pando,? Oliver Hankinson,® Don Tashkin,*
Marc Riedl,* Michelle Zeidler,* Eric Kleerup,* Sara Huerta-Y epez?
1Unidad de Investigacion en Enfermedades Oncol dgicas, Hospital Infantil de México “ Federico Gomez’ ,
2Dpto. de Patologia Experimental, Instituto Nacional de Ciencias Médicasy de la Nutricién “ Dr. Salvador
Zubiran” , Departments of Pathology and Laboratory Medicine and Molecular Toxicology I nter departmental
Program, David Geffen School of Medicine at UCLA. USA, “Pulmonary and Critical Care Medicine, David
Geffen School of Medicine, UCLA. USA

Este articulo puede ser consultado en versién completa en http://www.medigraphic.com/inper



ResUmenes de Trabajos Libres Perinatol Reprod Hum 2012; 26 (2): 138-158 139

CATEGORIA

INVESTIGACION BiomEDICA DR. JESUus KuMATE RODRIGUEZ

Primer Lugar

326 Determinacion dela actividad antimicrobiana de productos liberados por plaquetas

humanas estimuladas con trombina
Calderon-Jaimes Ernesto,* Sanchez-Carrillo Adrian,! Castarién-Alonso Sandra,!
Santos-Segura Araceli,! Hernandez-Ochoa Beatriz,! Vézquez-Martinez Alfredo,?
Rojas-Escudero Elba,2 Escal ante-Garcia Jaime?
1L aboratorio de Inmunoguimica, Hospital Infantil de México Federico Gomez.
2Facultad de Quimica, Universidad Nacional Auténoma de México. 3Facultad de Ciencias. Universidad
Autonoma del Estado de Morelos

Segundo Lugar

212 HIF1 Alfainduce un fenotipo deresistencia ala quimioterapia a través dela regulacion de
BCLXL en unalinea celular del Linfoma no Hodgkin
Hernandez-LunaMA, Diaz de Ledn-Ortega R, Luria-Pérez R, Huerta-Yepez S
Unidad de Investigacion en Enfermedades Oncol dgicas. Hospital Infantil de México.
Federico Gémez

Tercer Lugar

213 Laapoptosisno esel principal proceso morfogenético en el desarrollo de las camarasde

salida ventriculares
Sanchez-Gomez Concepcidn,! Lazzarini-Lechuga Roberto,* 2 Ortega-Espinosa Paola,? Fierro Reyna,?
Contreras-Ramos Alejandrat
1L aboratorio de Investigacion en Biologia del Desarrollo y Teratogénesis Experimental, HIMFG,
2Universidad Autonoma Metropolitana, 3Universidad Tecnol 6gica de Tecamac. HIM2010/008, * CoNaCyT
233312

236 Expresion del receptor de prolactina en distintos estadios de maduracién de linfocitos b
Flores-Fernandez Rocio, Blanco-Favela Francisco, Legorreta-Hague Victoria, Arriaga-Pizano Lourdes,
Montoya-Diaz Eduardo, Chavez-Sanchez Luis, Chavez-Rueda Karina
Centro Médico Nacional Siglo XXI



140 Perinatol Reprod Hum 2012; 26 (2): 138-158 Resumenes de Trabajos Libres

CATEGORIA

INVESTIGACION EN ENFERMERIA

Primer Lugar

116 Evaluacion dela calidad de atencion pediétrica desde la per spectiva de género
Mtra. Alicia Hernandez-Cantoral
Instituto Nacional de Pediatria

Segundo Lugar

114 Relevancia del plan de alta de enfermeria en un paciente con sindrome de Dificultad
Respiratoria
Delgado-Rubio Margarita, Sanchez-Angeles Sofia, Tamariz-Velazquez Flor Elizabeth
Instituto Nacional de Perinatologia. Isidro Espinosa de los Reyes

Tercer Lugar

117 Nivel de competencia delasenfermeras para el cuidado del paciente sometido a trasplante
hepatico en el Hospital I nfantil de M éxico
Vallgjo-Ventura Armando Antonio,! Ponce Gomez-Gandhy,? Serrano-Diosdado José Juan,*
Ruiz-Arteaga Jaquelinet
Hospital Infantil de México Federico Gomez,! Escuela Nacional de Enfermeriay Obstetricia®

115 Apego alatécnica decuracion del sitio de insercion de catéter venoso central por el

personal de enfermeria dela UCIN en el Hospital de Pediatria CMN SXXI
Arroyo-Orozco Margarita
Centro Médico Nacional Sglo XXI



ResUmenes de Trabajos Libres Perinatol Reprod Hum 2012; 26 (2): 138-158 141

CATEGORIA

INVESTIGACION EN EPIDEMIOLOGIA

Primer Lugar

114 Evaluacién del impacto de la capacitacion sobre HIGIENE DE MANOS en salas deriesgo
elevado del I nstituto Nacional de Pediatria 2011
Ascarrunz-Camacho L eticia, Gonzél ez-Saldafia Napoledn, Castafieda-Narvaez José L uis,
Hernandez-Orozco Hilda Guadal upe
Instituto Nacional de Pediatria

Segundo Lugar

303 Funcionamiento familiar y estilos de afrontamiento para superar la adversidad en familias
de pacientes con enfermedad cr6nica pediétrica
Toledano-Toledano Filiberto,* Aguiar-Andrade Enrique A?
Hospital Infantil de México Federico Gomez, Secretaria de Salud, 2Facultad de Psicologia, UNAM, *Escuela
Nacional de Trabajo Social, UNAM, “Instituto Nacional para &l Desarrollo Humano y Social, A.C.

Tercer Lugar

333 Epidemiologia del embarazo gemelar doble en € Instituto Nacional de Perinatologia
Delgado-Becerra A, Morales-Barquet D
Instituto Nacional de Perinatologia. Isidro Espinosa de los Reyes



142 Perinatol Reprod Hum 2012; 26 (2): 138-158

301 Exposicion a plomo, temperamento y desarrollo
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Lourdes
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Introduccion: El objetivo de este trabajo fue estimar la
asociacion entre el temperamento del nifio y su desarrollo
cognitivo. En caso de existir una asociacién, determinar si
ésta es independiente del efecto de las concentraciones de
plomo en sangre sobre su desarrollo cognitivo. Material
y métodos: Muestra de 148 nifios (48.7% mujeres). A los
24 meses de edad se evalu6 su temperamento a través de
la escala de temperamento de Fullard, McDevitt y Carey,
que define nueve caracteristicas temperamentales. A
partir de estas categorias se definen tres constelaciones
temperamentales: facil, dificil y lento para aclimatarse. El
desarrollo cognitivo se valoré de manera semestral de los 36
alos 60 meses de edad con la escala de McCarthy. Se ajust6
un modelo lineal de efectos mixtos utilizando como variable
dependiente el IGC del nifio a los 36, 42, 48, 54 y 60 meses y
como covariables fijas, el sexo, peso al nacer, cociente inte-
lectual materno, nivel socioeconémico, la media geométrica
de las concentraciones de plomo de los primeros tres anos
de vida (LnPb6_36), las caracteristicas temperamentales
que habian mostrado una asociacién significativa con el
IGC del nifio y como variables fijas y aleatorias se incluy6
al sujeto, el plomo concurrente y la edad de evaluacion del
neurodesarrollo. Resultados y conclusiones: E116.2% de
los nifios evaluados presentaron un temperamento dificil.
Cuatro de las caracteristicas temperamentales que con-
forman el diagnéstico de temperamento dificil resultaron
predictoras del desarrollo cognitivo. La exposicién prenatal
al plomo se asocié a un mayor riesgo de que el nifio tenga
un temperamento dificil a los dos anos de edad. Los resul-
tados indican que las caracteristicas temperamentales y
el plomo postnatal contribuyen de manera independiente
a la explicacién del IGC del nino. El efecto del LnPb6_36
sobre el desempeno del nifo es independiente del efecto
ocasionado por su temperamento.

302 El potencial negativo con latencia de 400 milise-
gundos (N400) relacionado con eventos linguisticos
semanticosy el trastorno por déficit de atencién con
hiperactividad (TDAH). Estudio preliminar
Castro-Sierra Eduardo, Barragan-Pérez Eduardo,
Rizzoli-Cérdoba Antonio, Guzméan-Vazquez José,
Flores-Ordonez Héctor

Hospital Infantil de México Federico Gémez (HIMFG).
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Introduccidén: Mediante tareas de fluidez verbal que eva-
laan el funcionamiento del 16bulo frontal, se ha sugerido
que los ninos con TDAH presentan déficit en el lenguaje
que se desencadenaria cuando se provocara un incremento
en la demanda de la atencién en estos ninos (Grodzinsky
GM, Diamond R. Dev Neuropsychol 1992; 8: 427-445). En
el HIMFG, se ha iniciado un proyecto de investigacién de
la actividad de N400 en nifios con TDAH y un promedio de
edad de 9:4 (al presente, N = 4). Los datos obtenidos en los
pacientes se comparan con los obtenidos en sus hermanos
no afectados y con un promedio de edad de 11:11 (al pre-
sente, N = 3). Material y métodos: Se usa un aparato
de electroencefalografia con 256 electrodos (Laboratorio de
electroencefalografia de alta densidad. Departamento de
Neurologia del HIMFG). El sujeto de estudio esté sentado,
con la red de electrodos en su cabeza, frente a una pantalla
de computadora y un dispositivo con teclas. Se le indica al
sujeto que observara en la pantalla pares de palabras que
podran o no estar relacionadas semanticamente. Al sujeto
se le pide responda oprimiendo la tecla 1 cuando haya una
relacion semantica (Automoévil ambulancia), y la tecla 2
cuando no la haya (Automovil armario). Resultados y
conclusiones: Los ninos con TDAH no presentaban un
incremento en la latencia de N400 respecto a los contro-
les en distintas areas cerebrales. Los primeros tendian a
presentar una disminucién de la amplitud de la respuesta
respecto a los controles en areas centrales relacionadas
con la atencion. La amplitud de N400 en ambos grupos
era mayor en areas frontales y temporales del hemisferio
izquierdo relacionadas con el lenguaje. Asi, las areas cere-
brales lingiiisticas en el TDAH podrian no estar afectadas;
mas bien, el déficit en las areas de atencién se observaria
como un aparente déficit lingiistico.

303 Funcionamiento familiar y estilos de afrontamien-
to parasuperar laadversidad en familias de pacientes
con enfermedad crdénica pediatrica
Filiberto Toledano-Toledano,* Enrique A. Aguiar-
Andrade?

IHospital Infantil de México Federico Gdmez, Secretaria
de Salud, 2Facultad de Psicologia, UNAM, 3Escuela
Nacional de Trabajo Social, UNAM, 4Instituto Nacional
para el Desarrollo Humano y Social, A.C.

Introduccion: Existe evidencia de que la enfermedad
crénica de un hijo compromete la calidad de vida y el funcio-
namiento familiar, con efectos fisicos, psicolégicos, socioeco-
némicos y espirituales en el cuidador (Kim & Given, 2008;
Herzer, Hommel, & Driscoll, 2010; Toledano-Toledano,
2010). Los estilos de afrontamiento son los esfuerzos cog-
nitivos y conductuales para manejar las demandas externas
y/o internas que surgen de la adversidad para responder
al estrés familiar. Objetivo: Describir las dimensiones
del funcionamiento familiar y su relacién en los estilos de
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afrontamiento, en padres mexicanos cuyos hijos padecen
una enfermedad crénica pediatrica. Material y métodos:
Se realizé un estudio transversal, descriptivo y compara-
tivo, en el cual participaron 166 padres de familia cuyos
hijos son pacientes cronicos pediatricos de un Hospital de
Tercer Nivel de Atencidn a la Salud, quienes respondieron
dos instrumentos de autorreporte, la escala de funciona-
miento familiar (Garcia-Méndez et al, 2006) y estilos de
afrontamiento (Zavala et al, 2008). Resultados: La prueba
tde Student reporté que un estilo de afrontamiento evasivo
se asocié negativamente a un ambiente familiar positivo.
Los analisis de varianza simple ANOVA indican diferencias
entre los factores de funcionamiento familiar y los estilos
de afrontamiento segin el tipo diagnéstico; se observé que
en el grupo de los ninos con diagnéstico de VIH los padres
reportan un menor ambiente familiar positivo y un mayor
estilo evasivo para enfrentar la enfermedad; a diferencia de
quienes tienen hijos con otros padecimientos como cirugia
general o cancer, donde la cohesion y el ambiente familiar
es favorable. Las comparaciones multiples describen di-
ferencias entre las variables sociodemograficas como la
estructura familiar y el estado civil de los padres. Se observé
un mejor ambiente familiar en las familias con estructura
nuclear biparental y cuando los padres estan casados.
Conclusiones: Los hallazgos de este estudio permitiran
un mayor conocimiento para la intervencion con familias
en situacion de adversidad significativa relacionada con la
salud y la enfermedad. Los hallazgos son consistentes con
la literatura cientifica reportada en investigaciones previas
y con la evidencia empirica.

304 Medicion y evaluacién de la resiliencia familiar:
Anélisis factorial y construccién de un instrumento
de medida
Filiberto Toledano-Toledano,"* Enrique A. Aguiar-
Andrade?

IHospital Infantil de México Federico Gomez, 2Facultad
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Social, UNAM, 4Instituto Nacional para el Desarrollo
Humano y Social, A.C.

Introduccioén: Existe evidencia de que la enfermedad
crénica infantil representa un acontecimiento vital que
trasciende la vida individual, familiar y sociocultural,
con cambios normativos y no normativos en las familias
(Toledano-Toledano, 2010). Factores que intervienen en el
funcionamiento familiar y en los patrones de adaptabilidad
familiar ante los retos que implican adversidad, factores que
intervienen en los procesos de resiliencia, definidos como un
conjunto de recursos y estrategias familiares que permiten
resistir la perturbacién, enfrentar y sobreponerse (Walsh,
2003), permitiendo a las familias adaptarse positivamente
a la adversidad (Luthar, 2006). Objetivo: Disenar y cons-
truir una escala de resiliencia familiar ante la enfermedad.
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Material y métodos: Se utiliz6 la técnica de grupos focales
para recolectar informacién descriptiva (Krueger, 1998;
Aigneren, 2002; Lewis, 2004; Vaughn, Shay y Sinagub,
1996) que permiti6 explicar y entender las dimensiones del
constructo de resiliencia, mismas que se eligieron a partir
de lo que la literatura reporta, posterior a un analisis de
contenido y con las respuestas distribuidas por frecuencias
cualitativas se disenaron 120 reactivos, el instrumento ini-
cial fue aplicado a 692 cuidadores primarios con pacientes
cronicos en Institutos Nacionales y Hospitales de Tercer
Nivel. Resultados: Con los datos obtenidos se realizé un
andlisis de frecuencias, se aplic6 la prueba t de Student,
sesgo, y se obtuvo la correlaciéon de cada reactivo respecto
a la escala global de 120 reactivos. A los reactivos se les
aplicé un analisis factorial de componentes principales con
rotacién ortogonal. Se eligieron los reactivos con cargas
factoriales mayores a 0.40 con valores Eigen mayores a: 1.
El analisis factorial derivé en 47 reactivos, distribuidos en
12 factores que explican el 62% de la varianza con un Alfa
de Cronbach global de 0.8644. Discusion: La escala de
resiliencia familiar ante la enfermedad (Toledano-Toledano,
2011) permitira explicar la variabilidad del constructo en
poblacién mexicana, con un instrumento valido, confiable
y culturalmente relevante.

305 Analisis protedmico por geles 2D-DIGE de liquido
amnioético de embarazos aneuploides
Leda C Torres-Maldonado, Bertha Molina-Alvarez, Juan
I Castrillo-Diez, Renata Feret, David Sosa-Sanchez, Ka-
thryn Lilley, Steve Oliver, José L. Castrillo-Diez, Silvia
Avila-Flores, Sara Frias-Vazquez

Laboratorio de Citogenética, Instituto Nacional de
Pediatria. Instituto de Investigaciones Biomédicas
UNAM. México, Departamento de Bioquimica,
Universidad de Cambridge, Reino Unido, Genetadi
Biotech. Bilbao, Espafia.

Introducciodn: La aneuploidia es una alteracién cromo-
sémica frecuente en seres humanos; aproximadamente
el 5% de los embarazos reconocibles son trisémicos o
monosdémicos; la mayoria de éstos se abortan y algunos
de ellos llegan a nacer y representan un grupo de alta
morbimortalidad en la infancia, por lo que la deteccién de
biomarcadores que pudieran indicar la presencia de fetos
aneuploides es de gran importancia para el diagnéstico
prenatal. Objetivo: Detectar biomarcadores protéicos
especificos para las aneuploidias trisomia 21, trisomia
18 y monosomia X en muestras de liquido amniético.
Material y métodos: Se obtuvieron las proteinas
totales de 10 muestras de liquido amniético, tomadas a
las 14 semanas de gestacion. Para el analisis proteémico
se prepararon geles de dos dimensiones (2D-DIGE) de
un total de nueve muestras: trisomia 21 (tres casos);
trisomia 18 (dos casos), un caso de monosomia X y tres
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muestras de embarazos con fetos cromosémicamente
normales. Se realizé el analisis de muestras individuales
contra un control interno que se preparé con la cantidad/
proporcién equivalente de las diferentes muestras, la
marca fluorescente de la muestra fue Cy3 y la del control
interno Cyb5. La primera dimensidn se realiz6 en tiras de
isoelectroenfoque de pH 3 a 10, la segunda dimensiéon
se realizé en geles de acrilamida al 12%. Las imagenes
de los geles se obtuvieron en el equipo Typhoon 9400
para fluorescencia. Resultados y conclusiones: En las
trisomias 18 y 21 se identificaron 5y 4 picos (candidatos
protéicos) respectivamente, con niveles de expresion
elevados con respecto a los normales y en la monosomia
X se encontraron 3 picos de intensidad menor. Se realiz6
el andlisis: Biological Variance Analysis (BVA), se aplicé
una prueba de t y se encontré que las muestras con T18
y con T21 comparten un marcador que esta hasta cuatro
veces mas elevado respecto a los normales. Se encontra-
ron también marcadores especificos: uno de T21 y dos
de T18. Apoyo: proyecto FONCICYT 95419.

306 Deteccion de translocaciones cripticas en cromo-
somas acrocéntricos en familias con productos aneu-
ploides
Castro-Ayala Oscar R,! Ramos-Angeles Sandra E,!
Molina-Alvarez Bertha,! Angeles Marta,! Gonzalez-del
Angel Ariadna,! Alcantara-Ortigoza Miguel Angel,!
Grether-Gonzalez Patricia,2 Mayén-Molina Dora Gilda,?
Frias-Vazquez Saral*

LInstituto Nacional de Pediatria, 2Instituto Nacional de
Perinatologia, 3Hospital Angeles-Lomas, “Instituto de
Investigaciones Biomédicas UNAM

Introduccion: La aneuploidia es la principal causa ge-
nética de aborto espontdneo; aproximadamente el 90%
de los casos perecen in utero, y en nacidos vivos produce
anomalias congénitas. Se conoce poco acerca de la etiologia
de la aneuploidia, aunque el principal mecanismo es la
no disyuncién meiética, especialmente en la ovogénesis
de mujeres en edad avanzada. Recientemente se detect6
un tipo de rearreglo cromosémico estructural que podria
generar aneuploidias: translocaciones cripticas de cro-
mosomas acrocéntricos (T'CA), las cuales se sugiere que
pueden condicionar apareamientos anormales en la meiosis
y producir no disyuncion, lo que genera concepciones aneu-
ploides. El objetivo fue determinar la frecuencia de TCA
en parejas con abortos con aneuploidias de cromosomas
acrocéntricos. Material y métodos: Se incluyeron cinco
parejas (menores de 35 anos) con al menos un aborto con
aneuploidias de cromosomas acrocéntricos, 39 muestras
de abortos y 45 parejas sanas sin antecedentes de abortos
espontédneos. Todas las parejas aceptaron y firmaron carta
de consentimiento informado. A las muestras se les realiz6
bandas GTG y FISH con sondas centroméricas para los cro-

Restmenes de Trabajos Libres

mosomas 13/21, 14/22 y 15, se revisaron al menos 15 células
de cada muestra. Resultados y conclusiones: Por medio
de FISH se encontr6 una frecuencia de TCA del 30% (3/10)
de las muestras de las parejas con abortos, 7.6% (3/39) en
los productos de abortos y del 15.5% (14/90) en los indivi-
duos de las parejas sanas. La translocacion que se present6
con mayor frecuencia en las poblaciones estudiadas fue la
t (13;15), seguida de la t (14;15). Los resultados sugieren
que las TCA pudieran intervenir en el apareamiento de
cromosomas y producir errores en disyuncién favorecien-
do concepciones aneuploides. Sin embargo, es necesario
ampliar el estudio en las poblaciones mencionadas para
determinar si las TCA estén relacionadas con la generacion
de aneuploidias. Este proyecto recibié financiamiento de
CONACYT-Salud 87583.

307 Mosaicismo cromosomico como factor de leta-
lidad en nacidos vivos y abortos con las principales
aneuploidias. Estudio clinico y citogenético
Sevilla-Montoya Rosalba,! Medina-Castro Daniela,?
Martinez-Salazar Maria Guadalupe,! Palencia-Céspedes
David,! Velazquez-Herrera Berenice Abigail,! Segundo-
Juan Manuela,! Zavaleta-Abreu Maria de Jests,! Frias-
Vazquez Sara,? Grether-Gonzélez Patricial

1 Instituto Nacional de Perinatologia, 2Instituto
Nacional de Pediatria. Proyecto FONCICYT No. 95419

Introduccién: Las aneuploidias en general son letales,
pero algunas permiten la sobrevivencia como las triso-
mias 13, 18, 21 y la monosomia X. Los mecanismos que
permiten sobrevivir a algunos fetos mientras que otros
con la misma aneuploidia mueren se desconocen; tam-
poco se sabe de qué depende la variacién clinica entre
los individuos. Material y métodos: Se realiz6 cario-
tipo y en algunos casos FISH a los casos de material de
aborto, 6bitos, muertes neonatales y nacidos vivos con
las principales aneuploidias y a los padres que aceptaron
participar. Resultados y conclusiones: Se estudiaron
31 familias divididas en dos grupos de acuerdo con la
gravedad de las manifestaciones clinicas. Grupo uno:
muerte pre y perinatal y malformaciones congénitas
mayores en T-21 (16 casos). Grupo dos: sobrevivencia
neonatal y sin malformaciones congénitas en T-21, (15
casos). La frecuencia de mosaicismo fue del 40% en T-21,
lo cual es mayor que lo descrito en la literatura (2 a 3%).
Se encontré una linea celular normal en cinco de los casos
menos afectados y en cinco de nueve casos graves tam-
bién hubo una linea celular normal que aparentemente
no logré tener un efecto “protector”; esto sugiere otros
mecanismos de letalidad involucrados. En 10 de los 53
padres y madres estudiados, se identificé el hallazgo de
célula Gnica de aneuploidia relacionada con el cromoso-
ma involucrado en el propositus. Esto abre la puerta a
la investigacion extensa de mosaicismos hereditarios.
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308 Busqueda de mosaicismo en nacidos vivos y
abortos espontaneos con trisomias 13, 18, 21 y mo-
nosomia X
Sanchez-Sandoval Silvia,! Grether Patricia,2 Mayén
Dora G,3 Molina Bertha,! Ma. de Jests Zavaleta,2 Rodri-
guez Adrian,! Dominguez Julieta,! Meléndez Ricardo,?
Garduno Luz Maria,? Frias Saral*

ILab. de Citogenética, INPed, ?Dpto. Genética, INPer,
SHA Lomas, “I11B UNAM

Introduccién: Mas del 90% de los embarazos aneuploidias
se pierden como abortos tempranos, 5.8% como 6bitos y sélo
el 4% llegan a nacer vivos, lo cual coloca a estos Gltimos como
una excepcion. Las aneuploidias que logran sobrevivir son las
trisomias 13, 18 y 21 asi como 45,X, y son la principal causa
de anomalias congénitas y retraso mental en nacidos vivos.
éPor qué un feto con trisomia o monosomia llega a nacer?
Labusqueda de células aneuploides en abortos esponténeos
(AE) refleja la importancia de la aneuploidia en la letalidad
embrionaria; sin embargo, hay que buscar intencionada-
mente si existe una linea celular normal, tanto en nacidos
vivos (NV) como en AE con aneuploidia, para determinar
si el mosaicismo es un factor que permite sobrevivir hasta
el nacimiento. Objetivo: Determinar si existen diferencias
en la presencia o de mosaicismo y el porcentaje de células
disémicas entre los individuos nacidos vivos vs abortos es-
pontaneos con trisomia 13, 18 y 21 y monosomia X. Material
y métodos: Sangre periférica de NV y tejidos de AE con las
aneuploidias antes mencionadas. Basqueda de linea celular
disémica mediante hibridacion in situ con fluorescencia
(FISH) con sondas especificas. Se analizaron 1,000 células
en interfase por tejido. Resultados: 34 muestras de NV con
aneuploidias: tres con trisomia 13, una con trisomia 18, 20
con trisomia 21 y 11 con monosomia X; tejidos de AE: tres
con trisomia 13, dos de ellos se analizaron en vellosidades
coridnicas (VC) y uno en membrana amniética (MA); y cinco
con cariotipo 45,X, uno se analiz6 en MA y VCy el resto sélo
en VC. En NV aneuploides se encontré mosaico celular en el
Unico caso hasta el momento con trisomia 18 y en dos casos
con monosomia 45,X; en uno de estos ultimos con bandas
G se encontro cariotipo 46,X+mar[14]/45,X[11]. En tejido
de aborto 3/5 abortos con 45,X y 1/3 abortos con trisomia 13
fueron mosaicos con células disémicas por arriba del 10%;
el caso con trisomia 13 presenté mosaicismo en dos tejidos:
VC y MA. 4/8 abortos espontaneos (el 50%) mostraron mo-
saicismo con linea disémica, la mayoria estudiados sé6lo en
VC, por lo cual podria tratarse de mosaico en el embrién o
sélo confinado a este tejido. Proyecto financiado por FON-
CICYT No. 95419.

309 Espectro mutacional en unamuestrade pacientes
mexicanos con sindrome de Hunter (MPSII): Reporte
preliminar
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Gonzalez-del Angel Ariadna,! Alcantara-Ortigoza Mi-
guel Angel,?2 Fernandez-Hernandez Liliana,3 Garcia-
de-Teresa Benilde?

Departamento de Genética Humana, Subdireccion
de Investigacion Médica, 2Laboratorio de Biologia
Molecular, Departamento de Genética Humana, 3Médico
Residente del 3er afio de la Especialidad de Genética
Médica; Instituto Nacional de Pediatria

Introduccién: La MPSII es una enfermedad por atesora-
miento lisosomal que se hereda de forma recesiva ligada
al cromosoma X. La incidencia es de 1 afectado por cada
100,000 rnv varones. Se han descrito > 300 mutaciones
en el gen IDS (Xq28) responsables de MPSII. El espectro
mutacional en pacientes mexicanos con sindrome de Hun-
ter ain se desconoce. Material y métodos: La muestras
de DNA de siete pacientes no relacionados con diagnéstico
clinico y enzimatico de MPSII (dos familiares y cinco casos
Gnicos) y sus madres, se analizaron por un ensayo de PCR-
RFLP para identificar a la inversiéon génica IDS/IDSP1 y/o
por secuenciacion automatizada del gen IDS. Resultados
y conclusiones: Se identificé a la mutacién responsable
de MPSII en seis de los siete pacientes: p.His335Tyr,
p-Asp45His, ¢.508-1G>C, la inversiéon IDS/IDSP1, una
delecion completa de IDS que se extiende a IDSP1 y a
FMR2 y un rearreglo complejo del gen IDS parcialmente
caracterizado con una delecién de los exones 4 al 7. El
estado de portadora para este rearreglo complejo y para
la mutacién p.His335Tyr, fue confirmado en dos madres
gestantes a quienes se les realizé diagnéstico prenatal
(DP). Aunque no se puede establecer una correlaciéon
genotipo-fenotipo definitiva, observamos que los tres
pacientes con los rearreglos complejos de IDS presentan
el fenotipo clasico. Estos rearreglos explican el 10% de
los casos MPSII, aunque en este estudio representan el
42% (3/7), lo cual puede deberse al tamano reducido de
la muestra. Las deleciones que eliminan a IDS/IDSP1 y
a FMR-2 conducen a un fenotipo modificado con crisis
convulsivas y ptosis; sin embargo, estos datos clinicos
no se observaron en nuestro paciente. Las mutaciones
puntuales identificadas no han sido reportadas. La dispo-
nibilidad del diagnéstico molecular de MPSII en México
abre la posibilidad del DP e instauraciéon temprana de la
terapia de reemplazo enzimatico.

310 Estudio de asociacién de 19 polimorfismos en
genes candidatos y labio paladar hendido aislado en
una muestra de poblacion mestizo-mexicana
Velazquez-Aragén José A,! Alcantara-Ortigoza Miguel
A,! Reyna-Fabian Miriam E,! Estandia-Ortega Berna-
dette,! Villagémez-Martinez Sandra,? Cruz-Fuentes
Carlos,3 Diaz-Morales Mario,! Gonzélez-del Angel
Ariadnal
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1Laboratorio Biologia Molecular, Instituto Nacional de
Pediatria, 2Unidad de Investigacion Clinica Instituto
Nacional de Pediatria, 3Laboratorio de Biologia
Molecular Instituto Nacional de Psiquiatria

Introduccion: Ellabio paladar hendido aislado (LPHA)
tiene una etiologia multifactorial y en México presenta
una incidencia de 1/1,000 rnv. Variantes en los genes
TGFA, MSX1, PVRL1, MTHFR, IRF6, TGFB3 y la
region 8q24, han sido asociadas al desarrollo de LPHA,
sin embargo estas asociaciones atin son contradictorias.
Material y métodos: Estudio de asociacién de casos
y controles entre SNP en genes candidatos y consumo
de acido félico (AF) periconcepcional con LPHA. Se
captaron 132 casos con LPHA y 370 controles sanos re-
sidentes de la ciudad de México. Se analizaron variantes
de TGFA (Bam HI, Rsal, Taql), TGFB3 (rs11466419),
MSX1 (P147Q, 1170G>A, X1.3), PVRL1 (W185X),
MTHFR (677C>T, 1298A>C), IRF6 (V2741, rs2235375)
y 8q24 (rs987525, rs17241253, rs10956463, rs759944,
rs16903635, rs7843646). Mediante prueba de x? (pro-
grama DeFinetti) se analizaron diferencias significativas
entre casos y controles. Se estudiaron 10 AIM’s con el
Programa Structure para descartar falsas asociaciones
por estratificacion, analisis no contemplado en otros
estudios. Resultados y conclusiones: El consumo de
AF periconcepcional fue de 1.5% en casos y de 13% en
controles (OR = 0.29 p < 0.0001 para LPHA), hallazgo
que apoya el efecto protector descrito del AF en LPHA.
El anélisis de ascendencia no mostré estratificacion ( =
6.56). MTHFR 677C>T (OR = 0.64 p = 0.001) e IRF6
V2741 (OR = 0.60, p = 0.003) mostraron asociacién sig-
nificativa con LPHA. MTHFR 677C>T. En la mayoria de
los estudios no se asocia con LPHA, aunque en nuestro
estudio y en poblacién francesa, el alelo T disminuye
el riesgo a LPHA, probablemente por condicionar una
menor incorporacién de uracilo al DNA o sélo funge
como marcador genético sin efecto funcional. El efecto
protector del alelo isoleucina de V2741 se ha replicado en
otras series. La region 8q24 se ha asociado a LPHA en
poblaciones caucésicas; sin embargo, en hispanos de EUA
y en nuestro estudio esta regién no muestra asociacion.

311BuUsqueday caracterizacion demutacionesenelgen
JAG1portécnicade DHPLC en pacientes con sindrome
de Alagille
Vézquez-Martinez Edgar Ricardo,'2 Varela-Fasscineto
Gustavo,? Garcia-Delgado Constanza,! Cerbén-Cervan-
tes Marco Antonio,? Valencia-Mayoral Pedro,* Heller-
Roussant Solange,? Worona-Diebner Liliana,® Consuelo
Sanchez-Alejandra,® Sanchez-Rodriguez Elly Natty,?
Rodriguez-Espino Benjamin Antonio,! Sdnchez-Boiso
Adriana,! Zenteno-Ruiz Juan Carlos,® Pelcastre-Luna
Erika Lisselly,® Moran-Barroso Verénica Fabiolal
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Departamentos de 1Genética, 2Departamento de
Biologia, Facultad de Quimica, UNAM, 3Cirugia de
Trasplantes, “Patologia y °Gastroenterologia, Hospital
Infantil de México Federico Gomez. 8Genética, Unidad
de Investigacion, Instituto de Oftalmologia “Conde de
Valenciana”. México, D.F.

Introduccioén: El sindrome de Alagille (SA) (OMIM
ALGS1#118450) es un padecimiento multisistémico con
un patrén de herencia autosémico dominante y una de
las principales formas de enfermedad crénica hepatica
de la infancia; tiene una incidencia de 1 por cada 100,000
RNV. Mutaciones en el gen JAG1 pueden ocasionar el SA
en el 89% de los casos. El objetivo del presente trabajo
es mostrar la experiencia en la busqueda de mutaciones
en JAG1 en pacientes con SA, establecer la relacién ge-
notipo/fenotipo. Material y métodos: Se han incluido
14 pacientes con diagnéstico clinico de SA, a quienes
con autorizacién institucional (HIM/2007/013) y firma
de consentimiento informado, se tomé6 una muestra de
sangre periférica para extraer DNA gendémico, se am-
plificaron por PCR los 26 exones del gen JAGL1 para ser
analizados en el equipo para dHPLC (Transgenomic®),
y aquellos fragmentos con un patrén de cambio se ana-
lizaron por secuenciaciéon directa (Secuenciador ABI
310®). Resultados y conclusiones: El anélisis preli-
minar de los 26 exones del gen JAG1 en 11 pacientes,
ha permitido establecer la presencia de dos mutaciones
en dos pacientes distintos, una de las cuales no ha sido
reportada previamente.

312 Defectos del eje radial y su asociacion a enfer-
medades genéticas
Sevilla-Montoya Rosalba,! Martinez-Judrez Alejan-
dro,! Molina-Alvarez Bertha,? Frias-Vasquez Sara,?
Quintana-Palma Ménica,! Grether-Gonzalez Patricia,’
Aguinaga-Rios Moénical

lInstituto Nacional de Perinatologia, 2Instituto Nacional
de Pediatria

Introduccioén: El eje radial origina el primer metacar-
piano, las dos falanges del pulgar y el radio. Los defectos a
este nivel tienen una frecuencia aproximada de 1: 30,000
nacimientos. Un defecto radial debe considerarse aislado
unicamente hasta que se haya realizado una adecuada
investigacién en la que se descarten otras alteraciones, ya
que existe una gran cantidad de enfermedades genéticas
asociadas. Material y métodos: Se analizaron todos
los casos con algin defecto del eje radial del Instituto
Nacional de Perinatologia de enero de 2010 a junio de
2011. Los defectos fueron clasificados como aislados o
multiples. Resultados y conclusiones: Se identifica-
ron 12 pacientes con defectos radiales. En seis casos la
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alteracion fue detectada de forma prenatal. A todos los
pacientes se les realiz6 cariotipo, ecocardiograma y estu-
dio radioldgico. En dos pacientes el defecto se presenté
de forma aislada, el primero presenté polisindactilia
preaxial izquierda y el segundo hipoplasia de pulgar de-
recho. Diez pacientes presentaron alteracion unilateral
o bilateral del eje radial con defectos asociados de los
cuales: cinco pacientes fueron ébitos, en estos casos se
realizé el diagndstico clinico de: Trisomia 18, sindrome
de Roberts, sindrome de Townes Brocks, embriopatia
diabética y Asociacion VACTERL. Cuatro pacientes pre-
sentaron: anomalias craneofaciales (n = 2), cardiopatia
compleja (n = 2), atresia esofagica (n = 2) e hidrocefalia
(n = 1). Un paciente presenté apéndices preauriculares
y polidactilia preaxial de forma unilateral. En cuatro
pacientes se realiz6 el diagndstico de anemia de Fanco-
ni. Este estudio resalta la importancia de la valoracion
integral en los pacientes con defectos de eje radial; llama
la atencidn la alta prevalencia de anemia de Fanconi.

313 Analisis molecular del gen PAX8 en una muestra
de pacientes mexicanos con hipotiroidismo congéni-
to primario: Identificacién de la mutacién recurrente
p.Arg31His
Alcantara-Ortigoza Miguel Angel,! Gonzalez-del Angel
Ariadna,! Martinez-Cruz Victor,! Vela-Amieva Marcela,?
Sanchez-Pérez Carmen,? Moreno-Rojas Rosario,? Estan-
dia-Ortega Bernardette,! Herndndez-Martinez Nancy!
ILaboratorio de Biologia Molecular, Departamento de
Genética Humana, 2Laboratorio de Errores Innatos del
Metabolismo y Tamiz, 3Laboratorio de Seguimiento del
Neurodesarrollo. Instituto Nacional de Pediatria

Introduccion: La poblacién mexicana presenta una de
las mas altas incidencias mundiales para hipotiroidismo
congénito (HC) primario permanente: 1 afectado en 1,124-
2,426 recién nacidos vivos. El 94% de los casos se deben a
una disgenesia tiroidea (DT) cuya etiologia se desconoce,
aunque se postula un componente genético apoyado por la
identificacion de mutaciones en NKX2-1, FOXE1, NKX2-
5, TSHR y PAX8 en el 1-3% de los pacientes con HC-DT.
Se ignora si mutaciones en estos genes contribuyen a la
alta incidencia de HC en México. Material y métodos:
El DNA de 100 pacientes esporadicos, no relacionados
con HC, fue obtenido a partir de muestras de tamiz neo-
natal positivas para HC (n = 71) y de leucocitos totales
de pacientes en seguimiento del neurodesarrollo por HC
(n = 29). En 96 pacientes, el diagnéstico de DT fue por
gammagrafia tiroidea. Se analiz6 el gen PAX8 mediante
anélisis conformacional de cadena sencilla y secuenciacién
automatizada. Las variaciones no reportadas encontradas
en los casos con HC, se analizaron con el programa ESE-
finder ver. 3 y se buscaron dirigidamente en 200 controles
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sanos. Resultados y conclusiones: Se identificaron ocho
variantes en estado heterocigoto en los casos con HC; cuatro
de ellas silentes y no reportadas: ¢.885C>T, ¢.1050C>T,
¢.1143C>T y ¢.1242C>'T. Sélo la ¢.1050C>T no presentd
una frecuencia alélica > 1% en controles sanos, pero el
programa ESEfinder no predijo alteracién en los enhan-
cers exo6nicos de splicing. Se identific6 a una paciente con
HC por hipoplasia tiroidea y un estado heterocigoto para
la mutacion patogénica c.92C>T (p.Arg31His) originada
de novo y previamente reportada. Las mutaciones del gen
PAX8 podrian explicar el ~1% de los casos mexicanos con
HC por DT, cifra acorde con la baja prevalencia de mutacio-
nes en PAX8 descrita en otras poblaciones (< 3%). No hay
evidencia para sustentar que las variantes no reportadas,
participen en la etiologia de HC por DT.

314 Caracterizacion estructural y funcional de las va-
riantes de glucosa 6 fosfato deshidrogenasa presen-
tes en la poblacién mexicana causantes de anemia
hemolitica
Satl Gémez-Manzo, Gloria Hernandez-Alcantara, Itzhel
Garcia-Torres, Sara Méndez-Ortiz, Adriana Castillo-
Villanueva, Sergio Enriquez-Flores, Ignacio De la Mora-
De la Mora, Torres-Arroyo Angélica, Gabriel Lopez-
Velazquez, Horacio Reyes-Vivas, Jestis Oria-Hernandez
Laboratorio de Bioquimica Genética, Instituto Nacional
de Pediatria

La deficiencia de glucosa 6 fosfato deshidrogenasa (G6PD)
es la enzimopatia mas frecuente en el humano con una pre-
valencia global del 4.9% y mas de 400 millones de personas
afectadas en el mundo. En nuestro pais, la frecuencia de
esta patologia se ha estimado en 0.75% pero varia depen-
diendo de la regién; la mayor prevalencia se encuentra en
mestizos de la costa del Pacifico (Guerrero, 4.09%) y de la
costa del Golfo de México (Tabasco, 3.75%), mientras que
es menos frecuente en mestizos del noreste (0.66%) o del
noroeste de México (0.39%). A nivel mundial se han repor-
tado hasta la fecha alrededor de 160 mutaciones causantes
de esta enfermedad, de las cuales 18 se han encontrado en
nuestro pais; algunas de estas variantes fueron reportadas
por primera vez o han sido descritas s6lo en México. La
G6PD desempena un papel fundamental en el equilibrio
redox celular, especialmente en los eritrocitos en condicio-
nes de estrés oxidativo, en donde los hematies deficientes
de la actividad enzimatica de esta proteina sufren danos
irreversibles que condicionan su destruccion a nivel esplé-
nico. Esta destruccion acelerada explica el espectro de las
manifestaciones clinicas de esta enfermedad que van desde
laictericia neonatal que presenta sintomas clinicos entre las
48y 72 horas posteriores al nacimiento a episodios de ane-
mia hemolitica aguda o anemia hemolitica no esferocitica
cronica. El presente trabajo contempla la caracterizaciéon
estructural y funcional por medios bioquimicos y biofisicos
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de la enzima G6PD silvestre y dos variantes clase I y II
asociadas a la deficiencia de G6PD y descritas en la pobla-
cién mexicana (Yucatdn y Valladolid). E1 cDNA de la G6PD
se obtuvo mediante la técnica de RT-PCR y se cloné en el
vector de sobre-expresion pET3a-HISTEV. Los ensayos
de sobre-expresion realizados en células BL21DE3pLysS
demuestran que la mejor expresién de G6PD fue obtenida
en medio minimo M9 con IPTG 0.25 mM durante dos horas
de induccién. Las dos variantes (Yucatan y Valladolid) fue-
ron obtenidas por medio de mutagénesis sitio dirigida. Las
variantes tienen una mayor predisposicion a distribuirse
en la fraccién insoluble con respecto a la enzima silvestre.
La enzima G6PD silvestre y las variantes fueron purifica-
das por cromatografia de afinidad y por cromatografia de
intercambio aniénico con una pureza superior al 95%. Los
parametros cinéticos determinados para la G6PD silvestre
corresponden a los previamente reportados (Wang et al.
2005); sin embargo, se observa una clara disminucién en
la eficiencia catalitica de las variantes Yucatan y Valla-
dolid respecto a la enzima G6PD WT. Los pardmetros de
estabilidad térmica nos indican que las variantes son mas
susceptibles a la desnaturalizacion por urea, calor y diges-
tién con proteasa respecto a la GBPD WT. Los espectros de
dicroismo circular y de fluorescencia de la GEGPD WT y las
variantes recién purificadas no muestran cambios signifi-
cativos en su estructura secundaria y terciaria; lo que nos
indica que el compromiso de la inestabilidad de las variantes
de G6PD Yucatan y Valladolid son las responsables de la
manifestacion clinica (anemia hemolitica) presentes en la
poblacién mexicana asociada a la deficiencia de la G6PD.

315 Deteccion de alteraciones cromosomicas por
ARRAY-CGH en pacientes que cursan con malfor-
maciones congénitas y retraso psicomotor o mental
idiopéaticos
Yokoyama Emiy,! Del Castillo Victoria,! Molina Bertha,?
Castrillo José Luis,3 Avila Silvia, Gonzélez Del Angel
Ariadna,! Lieberman Esther,! Villarroel Camilo,! Ramos
Sandra,? Sanchez Silvia,? Frias Sara?

1Departamento de Investigacion en Genética Humana,
INP, 2Laboratorio de Citogenética, INP, 3Laboratorio
GENETADI, Bilbao, Espafia.

Introduccion: Las malformaciones congénitas (MC) son
anomalias morfolégicas que se originan antes de nacer;
ocurren en 3% de neonatos. Frecuentemente, estos pa-
cientes cursan con retraso psicomotor o retraso mental
(RPM/RM) sin formar parte de un diagndstico especifico,
sino mas bien un sintoma. Generalmente son de origen
multifactorial; sin embargo, hasta un 40% se quedan como
idiopéticos. El cariotipo convencional tiene una resolucién
de 10Mb y consideramos que al utilizar la nueva técnica
de arraysCGH (resoluciéon < 1Mb) contribuird de manera
importante al diagnéstico y al asesoramiento genético
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de certeza en estos pacientes. Material y métodos: Se
analizaron 59 pacientes con MC y RPM/RM idiopéticos.
Una vez realizado el abordaje integral, se tomé muestra
de sangre a pacientes y a sus padres para la realizacion
de los arraysCGH. Resultados y conclusiones: De las
59 familias se encontraron tres duplicaciones [dup(6)
(q13q14.3), dup (4)(q32.1), dup(16(p12.3p13.2)], ocho de-
leciones [del(7)(q11.21), del(7)(q22.2q31.1), del(6)(q25.2),
del(12)(q23.3q24.2), del(3)(p14.1), del(X)(p22.31), del(14)
(gq21.1), del(3)(p12.3)] y una delecién/duplicaciéon [del(5)
(p15.2pter)/dup(10)((p13pter)]. Los genes involucrados
en estas regiones relacionados con retraso mental son
CTNND2, NPRAP(5p), AKR1C2 (10p), AUTS1, AP4M1,
AUTS9, FOXP2 (7q), IGF1, PKU1 (12q), SEP (3p), MRX2,
MRX49, MRX29 (Xp). Se demuestra la eficiencia de los
arraysCGH para detecciéon de desbalances cromosémicos,
incluso en translocaciones que involucran bandas claras o
poco identificables con citogenética convencional. Hasta
la fecha contamos con el 18.6% de deteccién, porcentaje
similar al reportado por Krepischi-Santos AC et al. La in-
terpretacion de estos resultados debe ser cuidadosamente
realizada, debido a que los polimorfismos varian entre los
diferentes grupos étnicos y en el nuestro atin no estan bien
definidos, por lo que es obligado descartar un polimorfismo
en base al genoma de los padres. Actualmente, la tecnolo-
gia de citogenética de alta resolucion para el diagnéstico
no se puede realizar en todos los pacientes y este tipo de
estudios contribuira a la seleccién de pacientes candidato
para esta tecnologia. Proyecto financiado por CONACYT
[CONACYT-SALUD 87792].

316 Asociacion del polimorfismo 677CT del gen
MTHFR en madres de pacientes con cardiopatia con-
génita compleja en poblacion mexicana
Séanchez-Urbina Rocio,! Vizcaino-Alarcén Alfredo,?
Sierra-Ramirez José Alfredo,3* Klunder-Klunder Mi-
guel,® Garcia-Hernandez Normand,® Garcia-Hernandez
Gabriela,® Noriega-Zapata Penelope,®” Landin-Robles
Rafael,2 Sanchez-Boiso Adriana,? Balderrabano-Saucedo
Norma?

1Laboratorio de Investigacion en Biologia del Desarrollo
y Teratogénesis Experimental del Hospital Infantil de
México Federico Gomez (HIMFG), 2Departamento de
Cardiologia HIMFG, 3Escuela Superior de Medicina IPN,
4Instituto Nacional de Perinatologia, °Departamento de
Investigacion en Salud Comunitaria HIMF, ®Laboratorio
de Genética del Hospital de Pediatria del Centro Médico
Nacional Siglo XXI, IMSS, “Clinica de Especialidades
de la Mujer, SEDENA, 8Departamento de Genética
HIMFG

Introduccion: Las cardiopatias congénitas (CC) se presen-
tan en 3-8 de cada 1,000 recién nacidos vivos. En México
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constituyen la tercera causa de muerte en nifilos menores
de un ano. En nuestro pais existe una prevalencia elevada
del polimorfismo 677CT del gen de la enzima metilente-
trahidrofolato reductasa, el cual altera el metabolismo de la
homocisteina dependiente de acido félico. Algunos estudios
han demostrado que tanto el estado homocigoto 677T/T
del gen MTHFR como la deficiencia en la ingesta de acido
félico, se asocian a la presencia de CC. Material y méto-
dos: Se analizaron los genotipos de 31 madres de ninos
con CC compleja y de 62 madres de ninos sanos mediante
PCR-RFLP y digestion con enzima de restriccion Hinf1. Por
medio de cuestionario se investigd sobre la suplementacion
con acido félico pregestacional o gestacional en ambos
grupos. Se llevo a cabo un anélisis de regresion logistica
multivariada para evaluar el riesgo de presentar CC en
presencia del polimorfismo. Resultados: Las frecuencias
genotipicas para el grupo de casos fueron: CC 22.6%, CT
38.7% y TT de 38.7%; las frecuencias alélicas: C 41.93% y
T 58.07%. En el grupo control las frecuencias genotipicas
fueron: CC 38.71%, CT 50% y T'T 11.29%, las frecuencias
alélicas: C 63.71% y T 36.29%. Ambas poblaciones se en-
cuentran en equilibrio HW. El riesgo de presentar CC fue
de OR = 5.87, p = 0.008 (IC 95% 1.67-20.63) para el geno-
tipo T'T. Asimismo, el 87.9 y 90.3% de los casos y controles
respectivamente tuvieron suplementacién de acido félico
(p > 0.05) pero sélo el 16.12 y 19.64% respectivamente
recibieron dicha suplementacién en etapa pre-gestacional
(p > 0.05). Conclusiones: Las frecuencias alélicas para
C y T concuerdan con las reportadas en nuestro pais. Se
encontré asociacion del genotipo T'T en las madres de
pacientes con la presencia de CC compleja. No existieron
diferencias significativas en la ingesta de acido félico en
los grupos de estudio.

317 Significado de NRG1 y Nkx2.5 en el desarrollo
temprano de los cojines endocardicos atrioventricu-
lares
Villavicencio-Guzmén Laura,! Valencia-Pérez Naella
Sandivel,? Valencia-Mayoral Pedro,! Sadowinski-Pine
Stanislaw,! Sanchez-Gémez Concepcién!

IHospital Infantil de México Federico Gémez,
2Universidad Tecnoldgica de TecAmac, México D.F.
HI1M/2009/014

Introduccion: Las cardiopatias congénitas valvulares
atrioventriculares (AV) resultan del desarrollo anémalo de
los cojines endocardicos AV, cuya embriogénesis tiene cuatro
fases: activacion, transformaciéon endocardio-mesénquima,
migracion e histodiferenciacién. Las redes moleculares que
las regulan se desconocen. Nkx2.5 y MEF2c¢ son proteinas
nucleares de especificacién miocardiocitica que funcionan
sinérgicamente y mediante embriones transgénicos han
sido relacionadas con alteraciones valvulares AV; se sos-
pecha que el factor de crecimiento epidermal neuregulina
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1 (NRG1) y sus receptores ErbB2/3 las promueven. Obje-
tivo: Determinar por inmunofluorescencia y microscopia
confocal la correlacién de los patrones espaciotemporales
de NRG1, ErbB2/3 y Nkx2.5 en los cojines AV durante
los estadios 17-28HH, empleando el embrién de pollo.
Material y métodos: Cortes frontales de corazones de
embrion de pollo (5 um) fueron sometidos a técnicas de
inmunofluorescencia con los anticuerpos anti-NRG1, anti-
Erbb2, anti-Erbb3 y anti-Nkx2.5 (1:50). Resultados y
conclusiones: Estadios 18-22HH. ErbB 3 escaso, Erbb2,
Nkx2.5 y NRG1 incrementan, 24-26HH Erbb2 se mantie-
ne en los niveles alcanzados previamente, después decae
paulatinamente; Nkx2.5 sigue incrementando. NRG1 se
mantiene relativamente constante. 28HH Erbb3 escaso,
Erbb2 se iguala con Erbb3; Nkx2.5 contintia incremen-
tando. El patrén espaciotemporal de las cuatro proteinas
sugiere un proceso inductivo de NRG1, ErbB2 y ErbB3 en
homodimeros ErbB2/B2 o heterodimeros ErbB2/B3, para
la sintesis Nkx2.5 durante la formacién de los cojines AV
que inicia desde la transformacién epitelio mesénquima
(18-22HH) y migracién mesenquimal (24-26HH). El incre-
mento en la cantidad de células expresando Nkx2.5 entre
los estadios 24-26HH indica su importancia en el proceso
de migracién mesenquimal.

318 Caracterizacion de las mutaciones en el gen
de la tirosina cinasa de Bruton (Btk) en pacientes
con agammaglobulinemia ligada al cromosoma X
(XLA)
Alexander Vargas-Hernandez,! Gabriela Lépez-He-
rrera,? José L. Maravillas-Montero,! Felipe Vences-
Catalan,! Arturo Rojo-Dominguez,3 Dolores Mogica-
Martinez,? Francisco J, Espinosa-Rosales,? Leopoldo
Santos-Argumedo®-*

IDepartamento de Biomedicina Molecular, CINVESTAV-
IPN, Universidad Auténoma Metropolitana,
Unidad Cuajimalpa, 2Unidad de Investigacion en
Inmunodeficiencias, INP-SSA; 3Servicio de Alergia e
Inmunologia Clinica, CMN “La Raza”, IMSS

Introduccion: La XLA es una inmunodeficiencia de an-
ticuerpos en la que los pacientes carecen de células B en
sangre periférica, esto debido a un defecto de maduracién
en médula ésea. El defecto genético son mutaciones en el
gen de Btk. La caracterizacién de las mutaciones en este
gen, ademas de ayudar al diagnéstico de los casos, tam-
bién ofrece la oportunidad de identificar los aminoéacidos
relevantes para la correcta funcién de Btk. Este estudio
comprende una caracterizaciéon genética y funcional de
algunos casos de XLA. Material y métodos: Se separaron
células mononucleares a partir de sangre periférica de los
pacientes participantes en este proyecto y de donadores
sanos. Se utiliz6 un millén de estas células para determinar
por citometria de flujo la expresién de Btk en monocitos.
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Se obtuvo RNA y se sintetizé ¢cDNA, el cual se utilizé
para amplificar Btk por PCR con la finalidad de realizar
la secuenciacién automatizada. Se amplific6 ademas Btk
de dos pacientes con las mutaciones puntuales L111P y
E605G. Los amplificados se utilizaron para clonarlos en el
vector the pcDNAS.1 el cual se transfect6 en células DT40
deficientes de Btk. Las células DT40 transfectadas se uti-
lizaron para realizar ensayos funcionales. Resultados y
conclusiones: En este estudio se determinaron diferentes
mutaciones en los pacientes con XLA; estas mutaciones
comprenden mutaciones puntuales y mutaciones en sitios
de splicing. Ademas, las dos mutaciones estudiadas en los
ensayos funcionales mostraron una senalizacién defectuo-
sa, haciendo notoria la importancia de los residuos L111 y
E605 para la correcta funcién de Btk. El estudio genético de
los casos con XLA es de suma importancia para realizar un
diagnéstico apropiado de los casos. Ademas, la realizacion
de estudios funcionales en los casos de XLA es importante
para determinar si las mutaciones encontradas son las
responsables del fenotipo observado en los pacientes.

319 Caracteristicas fenotipicas en una pareja de
hermanos con trisomia parcial 2p y monosomia par-
cial 12qg resultantes de una translocacion materna
balanceada 2;12(p22;q24.31)
Quintana-Palma Ménica, Martinez-Juarez Alejandro,
Razo-Aguilera Guadalupe, Grether-Gonzalez Patricia,’
Nieto-Martinez Karem,? Uribe-Figueroa Laura I3
lInstituto Nacional de Perinatologia, 2Hospital General
de México, 3SINMEGEN

Introduccion: La duplicacién parcial de 2p presenta una
amplia variedad de caracteristicas fenotipicas, defectos del
tubo neural, malformaciones craneofaciales y musculoes-
queléticas, cardiopatia congénita, neuroblastoma, retraso
mental y del crecimiento. Se puede asociar con monosomia
parcial de otro segmento cromosémico como resultado de
alguna translocacién balanceada en alguno de los progeni-
tores. Las deleciones terminales de 12q muestran diversos
fenotipos desde retraso mental leve, hiperfagia y obesidad
en casos con deleciones subteloméricas, hasta la presencia
de maltiples defectos estructurales con pérdidas de mayor
tamano. Material y métodos: El propésito: recién nacido
masculino, gesta 2 de padres jévenes, no consanguineos, y
sanos. Madre con diagnéstico de translocaciéon balanceada
2;12 (p23.2;q24.2), referida al INPer para seguimiento
prenatal. Al nacimiento, el paciente present6 dismorfia
facial, otros defectos menores y agenesia renal unilateral.
Hermana de cinco afos presentaba caracteristicas feno-
tipicas externas similares a las del propésito sin defectos
congénitos internos. Resultados y conclusiones: El
estudio citogenético con bandas G del propésito mostré un
complemento 46, XY, der(12), t(2;12) (p24.2:q24.31)mat y
de la hermana fue 46, XX, der(12), t(2;12) (p24.2:q24.31)
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mat. El analisis de CGH convencional y en microarreglos
permitié determinar con mayor precisiéon los sitios de
ruptura. El recién nacido resulté con trisomia parcial
2p(2p24.2-->pter) y monosomia parcial 12q (12q24.31--
>qter). Ambos fueron la consecuencia de una segregacion
adyacente 1; es de notar las diferencias de defectos internos
con respecto a sus caracteristicas fenotipicas externas. Se
muestra un andlisis clinico y de citogenética molecular
comparativa entre ambos casos y los reportes previos con
desbalances cromosémicos similares.

320 Contaminacion bacteriana experimental de bilis e
higado en perros criollos. Tratamiento alternativo con
un nuevo antimicrobiano, hibrido de la cefalosporina
y fluoroquinolona (cefalona)
Carmona-Mancilla Arturo,! Villegas-Alvarez Fernan-
do,! Sumano-Lépez Héctor,2 Ocampo-Camberos Luis,?
Pérez-Guillé Beatriz Eugenia,! Gonzélez-Zamora José
Francisco,! Coria-Jiménez Rafael,! Soriano-Rosales
Rosa Eugenia,! Jiménez-Bravo Luna Miguel Angel,’
Gonzéalez-Maciel Angélical

lInstituto Nacional de Pediatria, Laboratorio de Cirugia
Experimental, México. Universidad Nacional Auténoma
de México, ?Departamento de Farmacologia, México

Introduccioén: La contaminacién bacteriana de bilis e
higado secundaria a una derivacién bilioentérica (DBE) en
ninos con atresia de vias biliares es comtn. Los gérmenes
habituales adquieren frecuentemente resistencia a los an-
tibiéticos convencionales, por lo que el objetivo fue evaluar
un nuevo antimicrobiano hibrido de la cefalosporina con
fluoroquinolona denominado cefalona, en sujetos expues-
tos a contaminacién experimental. Material y métodos:
Estudio longitudinal, aleatorio, ciego simple. Cuatro
grupos de perros criollos fueron operados en tres tiempos
consecutivos. Durante la primera intervencion se hicieron
cultivos de bilis e higado, seguidos de ligadura del colédoco
y DBE en los grupos A, By C; el D se utiliz6 como control.
Diez dias después se repitieron los cultivos. Comprobada
la contaminacién en la bilis e higado, el grupo A recibi6
ampicilina/gentamicina y los grupos B y C, cefalona a dos
esquemas de dosis distintas durante 10 dias. Finalmente
se repitieron los cultivos y se realizaron biopsias hepaticas.
Resultados y conclusiones: Todas las muestras de bilis
y mas de la mitad de las de higado fueron positivos para
diversos gérmenes. Después de los tratamientos no hubo
desarrollo de gérmenes en higado. Mas de la mitad de los
cultivos en bilis fueron negativos o mostraron una dismi-
nucién significativa en el nimero de bacterias (p = 0.002).
No se demostraron lesiones hepaticas. La combinacién de
ampicilina/gentamicina o la administracién de cefalona
a las dosis empleadas mostraron una eficacia similar a
corto plazo, por lo que la cefalona podria considerarse
una alternativa para prevenir y/o tratar la contaminacién
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biliohepatica en pacientes con DBE. Se requieren estudios
adicionales para evaluar su impacto a largo plazo.

321 Efectos adversos a corto plazo del uso de
dexametasona a dosis bajas para facilitar la ex-
tubacidn
Yllescas-Medrano E, Léopez-Valle B

Instituto Nacional de Perinatologia Isidro Espinosa de
los Reyes

Introduccioén: El uso de esteroides postnatales en el
tratamiento en pacientes dependientes de la ventilacion
es controversial. La dexametasona ha demostrado facilitar
la extubacién, pero se conocen sus efectos adversos a corto
y largo plazo tales como: la hiperglucemia, hipertension
arterial, hemorragia gastrointestinal, perforacién gastro-
intestinal y disminucion del crecimiento cerebral. Obje-
tivos: Describir los efectos a corto plazo del tratamiento
con esquema de dexametasona a dosis bajas. Hipotesis: Los
efectos colaterales tempranos seran hasta un 20% menores
con el esquema de esteroides en dosis bajas actualmente
usado, que lo reportado en la literatura para dosis mayores.
Material y métodos: Estudio retrospectivo descriptivo de
pacientes ingresados a la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales durante el periodo de enero 2005 a diciembre
del 2010 que se mantuvieron con intubacién endotraqueal
por mas de diez dias, por lo que se les administro esteroides
de acuerdo con el esquema intermedio, pero utilizando dosis
bajas en relacion a estudios previos. El esquema fue: recién
nacidos con peso < 1,500 g dosis de 0.15 mg/kg/dia y con
peso = 1,501 g dosis de 0.25 mg/kg/dia; realizando reduccion
del 50% cada tercer dia, hasta completar nueve y 12 dias
con fines de extubacién. Se analizaron los efectos adversos
a corto plazo. Resultados y conclusiones: 29 pacientes
recibieron esteroides posnatales con fines de extubacion;
22 pacientes se extubaron en los primeros 15 dias (75.8%)
y siete pacientes con falla de extubacién (24.2%). De los
efectos adversos a corto plazo se encontré hiperglicemia en
12 pacientes que corresponde a 41.3%, en ambos grupos.
De acuerdo al peso en ninos de < 1,500 g de 33.3% y en
los de = 1,501 g de 66.6%, no se reporté hipertensiéon ni
perforacién gastrica.

322 Compuestos con actividad antiprotozoariay an-
timicobacteriana aislados del rizomade Aristolochia
elegans
Adelina Jiménez-Arellanes,! Julieta Luna-Herrera,?
Lilidn Yepéz-Mulia®

1UIM Farmacologia de Productos Naturales, Hospital de
Pediatria, CMNS XXI, IMSS. México, D.F, 2Laboratorio
de Inmunoquimica 11, Dpto. de Inmunologia, ENCB,
IPN, México, D.F, 3UIM Enfermedades Infecciosas y
Parasitarias, Hospital de Pediatria, CMNS XXI, IMSS.
México, D.F.
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Introduccién: La Aristolochia elegans (Aristolochiaceae)
es usado como antitusivo, antimicrobiano y antidiarreico
en la medicina tradicional de México. La especie biosinte-
tiza lignanos, neolignanos, alcaloides, tetralonas, sesqui-
terpenos y otros compuestos. Una evaluaciéon preliminar
del extracto hexanico y metandlico de las hojas, semillas
y rizoma permitié demostrar que el extracto hexanico del
rizoma inhibe el crecimiento de Mycobacterium tuberculosis
H37Rv (CMI = 100 ug/mL). Objetivo: Evaluar la actividad
antimicobacteriana y antiprotozoaria del extracto hexanico
del rizoma de A. elegans, aislar e identificar los compuestos
activos. Material y métodos: El extracto se preparé via
maceracion y el aislamiento de los compuestos se realizé
por fraccionamiento quimico. La identificacion de los com-
puestos se realizé por anélisis de sus datos espectroscépicos
y espectrométricos. La actividad antimicobacteriana se
determiné por el ensayo MABA contra 7 cepas de micobac-
terias. La actividad antiprotozoaria se determiné contra
Entamoeba histolytica y Giardia lamblia. Resultados: Se
aislaron tres compuestos del extracto hexanico, los cuales
fueron identificados como eupomatenoide-1, fargesina y
(8R,8’R,9R)-cubebina. La (8R,8°R,9R)-cubebina y fargesina
fueron activos contra M. tuberculosis H37Rv (CMI = 50
wg/mL) y la fargesina fue activa contra tres cepas de M. tu-
berculosis monorresistentes y contra M. tuberculosis SIN4
(CMI < 50 pug/mL). El extracto hexanico y la (8R,8'R,9R)-
cubebina fueron activos contra M. tuberculosis MDR (CMI
= 50 ug/mL). Por otro lado, el extracto hexanico y el eupo-
matenoide-1 resultaron muy activos contra E. histolyticay
G. lamblia mostrando una CI; < 0.624 ug/mL; la fargesina
y (8R,8’R,9R)-cubebina fueron moderadamente activos
(CI;, < 275 pg/mL). Conclusién: El extracto hexénico
de A. elegans biosintetiza compuestos como la fargesina
y (8R,8°R,9R)-cubebina con actividad antimicobacteriana.
Ademas, el extracto hexanico y el eupomatenoide-1 mos-
traron importante actividad antiprotozoaria y la fagesina
y (8R,8’R,9R)-cubebina moderada actividad.

323 Determinacién de la ventana terapéutica del A91
con glutation monoetil éster y su posible potencia-
cién al adicionar film en ratas con lesiéon en lamédula
espinal
Garrido-Ortega M,%? Silva Garcia R,! Garcia-Vences
E,?>4 Martin6n-Gutiérrez S,2 Francisco Blanco,! Ibarra
Arias A34

lUnidad de Investigacion Médica en Inmunologia,
Hospital de Pediatria, CMN-SXXI; IMSS, 2Postgrado
en Inmunologia, ENCB, IPN, 3Universidad Anahuac;
Meéxico Norte, “Proyecto Camina, México D.F.

Introduccion: La lesién traumatica de la médula espinal
(LTME) ocasiona alteraciones estructurales y funcionales,
desencadenando una serie de mecanismos que originan
una destrucciéon del parénquima medular y un proceso
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neurodegenerativo cronico. Uno de los eventos que causan
mayor dano después de una LTME es la lipoperoxidacion,
fenémeno originado por la extensa liberacion de especies
reactivas, principalmente derivadas de la respuesta in-
flamatoria. Actualmente se estan desarrollado diferentes
estrategias terapéuticas utilizando péptidos inmunomo-
duladores y/o con actividad antioxidante, entre los que
se encuentran: un péptido neural modificado (A91) y el
glutatiéon monoetil ester (GME); este tltimo, intenta im-
pedir el avance de los mecanismos destructores y el factor
inhibidor de la locomocién de monocitos (FILM) que posee
efectos biolégicos antiinflamatorios demostrados in vivo e
in vitro. Objetivo: Determinar la ventana terapéutica del
efecto de los péptidos: neural modificado A91, glutation
monoetil ester (GME) y el factor inhibidor de la locomo-
cién de monocitos (FILM) en ratas con lesién en la médula
espinal. Material y métodos: Seis grupos con ocho ratas
de la cepa Sprage-Dawley fueron sometidos a una LTME
moderada mediante un impactador calibrado a nivel de
la 92 vértebra expuesta mediante una laminectomia. Los
animales fueron inmunizados posteriores a la lesiéon con
los péptidos: a) A91 + GME a los 20 min, 24 h, 3y 5 dias;
b) A91 + GME + FILM a los 20 min ¢) PBS usado como
control. La evaluacion motora se realiz6 cada semana en un
lapso de 60 dias mediante la prueba “BBB” de locomociéon
motora en campo abierto y la evaluacion morfoldgica se
realizé mediante el marcaje y conteo de neuronas de niicleo
rojo. Resultados: Se observé una recuperacion clinica con
el uso de los péptidos entre los 20 min, tres dias comparada
con el control (PBS), siendo maés eficaz la inmunizacion a los
tres dias postlesion. El nimero de neuronas de niicleo rojo
marcadas es mayor en la inmunizacién entre el tratamiento
inmediato y a los tres dias postlesion. En el tratamiento
con los péptidos A91 + GME y A91 + GME + FILM a los
20 min postlesion se observé una diferencia significativa.
Conclusion: La ventana terapéutica del tratamiento con
los péptidos es entre los 20 min y tres dias postlesion, siendo
mas eficaz a los tres dias.

324 Frecuenciade sobrepeso y obesidad en pacientes
bajo tratamiento con leuprolide
Diaz-Rodriguez I, Zurita-Cruz J, Guardado-Estrada M,
Nishimura-Meguro

Hospital de Pediatria, Centro Médico SXXI, IMSS

Introduccion: Los analogos de la hormona liberadora
de gonadotropina (GnRHa) son el tratamiento de eleccién
para la pubertad precoz central. Un efecto no deseado de
estos medicamentos es el aumento de apetito y conse-
cuentemente ganancia de peso, mecanismo relacionado
con la regulacion de la leptina. Objetivo: Identificar la
frecuencia de sobrepeso y obesidad en pacientes femeninos
en tratamiento con acetato de leuprolide, y el aumento
de peso durante la administraciéon de este medicamento.
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Material y métodos: Se incluyeron todas las ninas ma-
nejadas en el Hospital de Pediatria del CM SXXI con el
diagnostico de pubertad precoz central idiopatica mane-
jadas con leuprolide, con criterios clinicos y bioquimicos
de supresion y sin otra enfermedad concomitante en el
periodo comprendido de marzo del 2005 a junio del 2010.
Se recabaron peso, talla e IMC al inicio del tratamiento,
a los seis y 12 meses posteriores. Resultados: Se incluy6
un total de 91 casos que al diagnéstico tuvieron una edad
de 6.6 = 2.2 anos y IMC al inicio, seis y 12 meses del
tratamiento de + 0.92 = 1.15,1.15 = 1.02y 1.40 = 0.85
respectivamente. Con respecto a la frecuencia de sobre-
peso y obesidad al diagndstico, seis y 12 meses de trata-
miento fueron de 24%/33%, 29.7/39.6% y de 23.1%/53.8%
respectivamente. Tanto el incremento en IMC como el de
sobrepeso y obesidad a través del tiempo fue significativo
(p < 0.003) con la prueba de Cochran-Armitage. Conclu-
sion: El incremento de peso fue similar a lo reportado
en la literatura, pero ya que la poblacién estudiada tuvo
mayor IMC al diagndstico se observé mayor porcentaje de
sobrepeso y obesidad a los seis y 12 meses de tratamiento,
por lo que es necesario vigilar e implementar medidas
dietéticas a las pacientes bajo tratamiento con GnRHa
desde el diagnéstico.

325 Estabilidad, uniformidad de contenido y eficacia
terapéutica de dosis individualizadas de sildenafil
para uso pediétrico
Rivera-Espinosa Liliana, Alem6n-Medina Radamés,
Ramirez-Mendiola Blanca, Chavez-Pacheco Juan,
Garcia-Alvarez Raquel, Flores-Pérez Carmen, Flores-
Pérez Janett, Juarez-Olguin Hugo

Laboratorio de Farmacologia, Instituto Nacional de
Pediatria

Introduccion: La falta de una formulacién pediatrica
de sildenafil ha impulsado la necesidad de elaborar dosis
unitarias para el tratamiento de la hipertensién arterial
pulmonar (HAP) y otras alteraciones hemodinamicas. En
consecuencia, se decidié preparar dosis individualizadas
de sildenafil, valorar su uniformidad de contenido, esta-
bilidad a diferentes temperaturas de almacenamiento y
eficacia terapéutica. Material y métodos: El polvo de
sildenafil (5 mg), obtenido por molienda de comprimidos
de tres marcas comerciales (innovador y dos copias auto-
rizadas) se colocé en una cdpsula de gelatina (32 cdpsulas
de cada marca). La uniformidad de contenido y la esta-
bilidad del farmaco a 25 y 40 °C se evaluaron por HPLC.
La eficacia terapéutica de dosis unitarias del innovador
se evalu6 en 25 pacientes del Servicio de Cardiologia (14
nifios y 11 nifas), mediante indicadores clinicos, como dis-
nea, cianosis y presion sistélica arterial pulmonar (PSAP),
antes y después de tomar el medicamento. Resultados
y conclusiones: Las dosis unitarias preparadas a partir



ResUmenes de Trabajos Libres

de las tres marcas comerciales mostraron uniformidad de
contenido y estabilidad por 30 dias de almacenamiento a
las temperaturas probadas. La PSAP disminuyé hasta
niveles normales en ejercicio en el 64% de los pacientes;
la disnea disminuyé de frecuencia en el 85% de quienes la
tuvieron (11/13) y la cianosis despareci6 en seis de nueve
pacientes (67%). En dos ninos (8%) no hubo la respuesta
terapéutica esperada. Por tanto, la elaboracién de dosis
individualizadas de sildenafil es una alternativa terapéu-
tica adecuada de apoyo farmacolégico al tratamiento de
la HAP en la poblacion pediatrica.

326 Determinacién de la actividad antimicrobiana de
productos liberados por plaquetas humanas estimu-
ladas con trombina HIM/2003/SSa 565
Calderén-Jaimes Ernesto,! Sanchez-Carrillo Adrian,!
Castanén-Alonso Sandra,! Santos-Segura Araceli,!
Hernandez-Ochoa Beatriz,! Vazquez-Martinez Alfredo,?
Rojas-Escudero Elba,? Escalante-Garcia Jaime?®
ILaboratorio de Inmunoquimica, Hospital Infantil
de México Federico Gomez, 2Facultad de Quimica,
Universidad Nacional Auténoma de México, 3Facultad
de Ciencias. Universidad Auténoma del Estado de
Morelos

Material y métodos: Un concentrado de productos endé-
genos celulares obtenido por la estimulaciéon de plaquetas
humanas con trombina fue purificado por cromatografia
en un equipo de HPLC mediante un sistema de elucién en
fase inversa acetonitrilo-agua para determinar la cantidad
de componentes presentes en la mezcla. El anélisis de cada
producto como inhibidor del crecimiento bacteriano iden-
tificé al compuesto con mayor actividad. La determinacién
y composicién de su estructura peptidica se llevé a cabo
por un anélisis de espectroscopia de masas en un equipo
MALDI-TOF confirmando la secuencia del producto como
NH,-Ala-Leu-Tyr-Lys-Arg-Leu-Phe-Lys-Lys-Leu-Lys-Lys-
Phe-CO,H. La cantidad obtenida del compuesto bioactivo
(= 2 mg) generado de 500 mL de plaquetas conllevé a la
preparacion del producto, mediante el disefio de una ruta de
sintesis eficiente en solucién de una manera convergente,
empleando técnicas convencionales para las reacciones
de acoplamiento. La utilizaciéon de los correspondientes
aminoécidos protegidos con grupos protectores ortogonales
fue fundamental para la preparacién de las dos cadenas de
péptidos conformadas por seis y siete aminoécidos respecti-
vamente, los cuales fueron acoplados entre si para formar
el tridecapéptido. La desproteccién selectiva mediante una
hidrogenacién catalitica y la purificacién del residuo en un
HPLC condujo a la obtencién de 250 mg del péptido en su
forma libre. El tridecapéptido y todos los intermediarios
fueron caracterizados por espectroscopia: IR, EM, RMN'H,
RMN1C. Resultados y conclusiones: Los resultados
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de la actividad antimicrobiana presentaron una mayor
actividad bactericida en contra de bacterias Gram positi-
vas: Staphylococcus aureus ATCC 29,213 y Enterococcus
faecalis ATCC 29,212 tuvieron valores de MIC de 1.0y 2.0
wug/mL. En contraste, para bacterias Gram negativas, el
tridecapéptido resulté menos eficiente: Escherichia coli
ATCC 32,218 y Pseudomona auriginosa ATCC 27,853 tu-
vieron valores MIC = 60 ug/mL. Estos resultados colocan
a estos compuestos peptidicos de naturaleza endégena
como una posible alternativa futura para el combate de
enfermedades infecciosas causadas por patégenos comunes
de interés clinico.

327 Efectividad de propranolol como manejo pre-
quirargico en pacientes pediatricos con angiodis-
plasia
Irving Partida-Justo, José Ratl Vazquez-Langle, Miguel
Angel Villasis-Keever

Servicio de Cirugia y Ul en Epidemiologia Clinica.
Ambos de UMAE HP CMN SXXI, IMSS

Objetivo: Determinar la efectividad y seguridad del pro-
pranolol como tratamiento (neoadyuvante) prequirirgico
en pacientes pediatricos con angiodisplasias. Material
y métodos: Se realiz6 un estudio observacional, longi-
tudinal, comparativo y retrospectivo: Evaluacién de dos
cohortes retrospectivas no concurrentes. Se analizaron 69
expedientes de pacientes con diagnédstico de malformacion
vascular (angiodisplasia) que ameritaron tratamiento qui-
rurgico. Se recabaron y registraron las caracteristicas ge-
nerales de ambas cohortes, asi como todas las relacionadas
con las caracteristicas de las malformaciones vasculares. De
igual forma, los efectos relacionados al uso de propranolol
y como influyé en el periodo pre, trans y postquirargico en
las angiodisplasias, y en el reporte histopatolégico de las
lesiones. El anélisis de los datos se realizé mediante estadis-
tica descriptiva e inferencial. Resultados: 69 pacientes inte-
graron dos cohortes no concurrentes, una del 2008 al 2009,
la cual se traté solamente a través de cirugia (Grupo 1) y la
otra del 2010 al 2011, a la cual se le administr6 propranolol
prequirdrgico (Grupo 2). En cuanto a las caracteristicas ge-
nerales no hubo diferencias entre ambos grupos. La mediana
de tamano de las lesiones mostraron diferencia al momento
de decidir la cirugia, con tamano mucho menor en el Grupo
2 (p = 0.03). Las complicaciones transquirirgicas asi como
el sangrado transquirargico fueron mayores en el Grupo 1 (p
= 0.016y 0.009, respectivamente). Las recidivas estuvieron
presentes en el Grupo 1 (p = 0.047). En cuanto al tipo his-
tolégico de angiodisplasias no hubo diferencia entre grupos
(p = 0.76) y el efecto del medicamento no vari6 respecto a
estas variedades histolégicas. Conclusién: El propranolol
como terapia prequirdrgica en pacientes pediatricos con
malformaciones vasculares disminuye el sangrado, asegura
la reseccién total y disminuye el riesgo de recidiva. En ge-



154 Perinatol Reprod Hum 2012; 26 (2): 138-158

neral, su uso es seguro y no hay diferencia en los efectos del
propranolol en relacién a la histologia de la angiodisplasia.

328 Efecto de la administracion de pirimetamina
sobre la proliferacién celular en el testiculo de ratas
neonatas
Durand-Montafo Carlos,! Vigueras-Villasefior Rosa
Maria,! Rojas-Castaneda Julio,! Chavez-Saldana Mar-
garita,! Oscar Gutiérrez-Pérez!

ILaboratorio de Biologia de la Reproduccidon, Instituto
Nacional de Pediatria

Introduccion: La pirimetamina (PYR) es un farmaco am-
pliamente utilizado contra la toxoplasmosis congénita, pues
interfiere con el metabolismo de los folatos del parasito,
aunque también disminuye su disponibilidad en el huésped.
Se sabe que la PYR afecta de manera transitoria los indices
de fertilidad en ratas adultas, pero se desconoce el grado de
afeccion en organismos juveniles. Material y métodos: Por
lo anterior, se formaron cuatro grupos de ratas al nacimiento:
a) con administracién de PYR, b) PYR mas acido fdlico, c)
acido félico y d) control vehiculo. El dia 14 de edad se aplico
eutanasia y se valoraron mediante cortes histolégicos, la
maduracion testicular y las posibles alteraciones en cordones
seminiferos. El indice de proliferacién celular se obtuvo por
RT-PCR de la expresién del antigeno PCNA. El indice apopté-
tico se valoré por TUNEL. Resultados y conclusiones: La
administracién de PYR durante los primeros 14 dias de vida en
larata no provocé diferencias significativas (p > 0.05) del peso
testicular y corporal entre los diferentes grupos. Sin embargo,
redujo significativamente (p < 0.05) el area de los cordones
seminiferos del grupo PYR en relacién al control. La induccion
de apoptosis fue significativamente mayor en el grupo PYR
comparado con el grupo control (30.86 + 3.06 vs 18.68 + 2.32).
La expresién de PCNA mostré una disminucién cualitativa en
el grupo PYR. La administraciéon de PYR en ratas neonatas
retrasa la maduracién de los cordones seminiferos, y deprime
la proliferacién celular como una probable consecuencia de
la disminucién en la disponibilidad de folatos, lo cual pudo
interferir con la sintesis de purinas y pirimidinas necesarias
para la replicaciéon celular. Ademas, parece comprometer a
un mayor numero de células hacia la apoptosis. Este es el
primer reporte de la induccién de apoptosis a nivel testicular
por la administracién de PYR. El retraso en la maduracién
de los cordones espermaticos, el incremento de apoptosis y
la disminucién de la expresién del PCNA en una ventana
critica del establecimiento de la funcionalidad testicular puede
comprometer la fertilidad futura.

329 Dafio endotelial en nifios operados de corazén
sometidos a derivacién cardiopulmonar
Gonzalez-Cabello HdJ, Lopez-Reyes CS, Rivera-Rebolledo
JC, Paniagua-Medina ME

CMN Siglo XXI

Restmenes de Trabajos Libres

Introduccion: Las células endoteliales adultas, llamadas
células endoteliales circulantes (CEC), son parte de una fa-
milia de células de origen endotelial derivadas de la médula
Osea que incluyen a las células endoteliales progenitoras
(CEP). Las CEC estan programadas para destruirse tras su
desprendimiento. No ocurre asi con las CEP, que mantie-
nen la capacidad de circulacién y anidamiento a distancia.
Existe evidencia que sugiere que las CEP derivadas de la
médula ésea circulan en la sangre y juegan un importante
papel en la neoformacién de vasos sanguineos ademas de
mantener la integridad y funcién del endotelio vascular;
se han descrito como biomarcadores de eventos coronarios
agudos en series de adultos, lo cual abre la posibilidad
de que se encuentren alteradas en el paciente pediatrico
sometido a DCP, con su posible utilidad subsecuente en la
estratificacion de riesgo de este tipo de pacientes, como
nuevo biomarcador de disfuncién endotelial ain no descrito
en la literatura. Objetivo general: Identificar mediante
la medicién de CEC y ultrasonido Doppler, el grado de al-
teracion en que se afecta la funcién endotelial en los nifos
postoperados de corazén, sometidos a derivacion cardiopul-
monar. Disefio del estudio: Observacional, prospectivo,
longitudinal y comparativo (antes y después de cirugia).
Material y métodos: Poblacién de estudio: ninos posto-
perados de corazon sometidos a derivacion cardiopulmonar,
ingresados a la UTIP. Se realiz6 una toma de muestra san-
guinea a ninos con cardiopatia congénita programados para
cirugia correctiva o paliativa con DCP 24 horas antes del
procedimiento quirtrgico como muestra basal. La segunda
muestra se tom6 después de las primeras 48 h del procedi-
miento quirargico y la DCP. Simultaneamente se realizaria
medicién del didmetro de la arteria branquial por USG,
por un solo observador. Resultados: El estudio se llevé
a cabo en 20 pacientes sometidos a cirugia cardiovascular
bajo DCP: 11 masculinos (55%) y 9 femeninos (45%), con
una mediana de edad de 3.6 meses. El estado nutricional
en el que se ubico nuestra poblacién predominantemente
fue desnutrido en sus diversos grados (50%); eutro6fico
(35%) y el resto con sobrepeso y obesidad (15%). El tipo
de cardiopatia mas frecuente fue defecto septal (45%) y la
tetralogia de Fallot (45%). Los dias de ventilacién mecénica
en la mayoria de los pacientes se situaron por debajo de
tres (60%) y el resto con ventilacién asistida por mas de
tres dias. El tiempo de permanencia en Terapia Intensiva
Pediatrica fue en su mayoria de cinco a 10 dias (75%), el
tiempo de derivacién extracorpérea tuvo una media de 113
minutos; la mortalidad se present6 en un 15%.

Al analizar el grado de distensibilidad, factor determi-
nante del dano endotelial, se obtuvo con la prueba de
Wilcoxon una p significativa < 0.001; posteriormente, al
realizar la determinacién en el postquirtrgico, la p fue
de < 0.0001. Al comparar las tomas de distensibilidad
endotelial en el pre y postquirtrgico la p fue de < 0.006.
Conclusiones: Las células endoteliales circulantes
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son un marcador 1til y especifico de dano endotelial. El
ultrasonido Doppler para medir la distensibilidad endo-
telial es util para la determinaciéon de dano endotelial,
ademas de tener la ventaja de no ser un método invasivo.
Ambos pueden ser marcadores prondsticos para definir
el dano endotelial.

330 Efecto de la administracién enteral del acido
docosahexaenoico sobre el desarrollo de fallas or-
ganicas de neonatos sometidos a cirugia
Bernabe-Garcia Mariela,! Villegas-Silva Ratl,? Lagunes-
Salazar Sandra,® Lépez-Alarcén Mardia,! Madrigal-
Muniz Olivia,® Mancilla-Ramirez Javier*

lUnidad de Investigaciéon Médica en Nutricion,
2Division de Pediatria Médica, 2Unidad de Cuidados
Intensivos Neonatales del Hospital de Pediatria, CMN
Siglo XXI, IMSS, “Direccion del Instituto Nacional de
Perinatologia. México, D.F.

Introduccidén: Una intervencién quirtrgica puede desen-
cadenar una respuesta inflamatoria sistémica que involucra
mediadores como las citocinas inflamatorias y antiinflama-
torias. Si no se alcanza el equilibrio entre éstas, se puede
favorecer el desarrollo de la falla de uno o varios 6rganos,
lo cual aumenta el riesgo de muerte en un 40 a 80%.

La administraciéon de acidos grasos omega 3, como el
docosahexaenoico (DHA) ha mostrado efectos inmunomo-
duladores benéficos como la atenuacion de las citocinas
inflamatorias circulantes y menos fallas organicas en
adultos sometidos a cirugia. Un estudio de nuestro grupo
de trabajo mostr6 menores concentraciones de citocinas
proinflamatorias en neonatos sépticos que recibieron DHA
comparados con los controles. En nuestro conocimiento,
no se ha estudiado el efecto del DHA sobre el desarrollo de
fallas organicas en el neonato sometido a cirugia. Material
y métodos: Ensayo clinico controlado, doble ciego. Se
captaron neonatos programados a cirugia cardiovascular,
quienes recibieron aleatoriamente por via enteral 75 mg
de DHA/kg/dia (grupo DHA) o aceite de girasol (grupo AG)
como placebo, uno-dos dias antes de la cirugia y durante
seis dias postcirugia. Se determiné su efecto sobre el desa-
rrollo de sepsis (como factor detonante de falla organica) y
de fallas organicas: como niim./grupo y como nim. de pa-
cientes/grupo que presentaron al menos una falla organica
(cardiovascular, respiratoria, hematolégica, renal o hepa-
tica) durante su estancia en la UCIN. Se utilizé la prueba
exacta de Fisher y el riesgo relativo (RR) con su intervalo
de confianza (IC) al 95%. Resultados: Se estudiaron 33
neonatos, 15 en el grupo DHA y 18 en el grupo AG. El grupo
DHA tendi6 a mostrar una menor frecuencia de sepsis (3/15
vs 9/18, p = 0.077) comparado con el grupo AG. El nimero
de fallas organicas fue menor en el grupo DHA comparado
con el grupo AG (2 vs 17, p < 0.001), asi como el nimero
de pacientes que desarrollaron al menos una falla organica
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(1vs 11, p = 0.001). E1 RR del grupo DHA fue de 0.4 (IC
95%, 0.23-0.76), mientras que para el grupo AG fue RR =
9.2 (IC 95%, 1.33-63.10). Las fallas organicas en orden de
frecuencia fueron: respiratoria, cardiovascular, hematol6-
gica, renal y hepatica. Conclusiones: Los datos sugieren
que la administracion enteral de DHA puede disminuir el
desarrollo de falla orgdnica en neonatos que se someten a
un procedimiento quirtrgico.

331 Creaciéon de neovagina mediante ingenieria
de tejidos para pacientes con sindrome de Mayer-
Rokitansky-Kuster-Hauser. Primer reporte mundial
HIM/2004/017
Raya-Rivera Atlantida Margarita, Esquiliano-Rendén
Diego Ricardo, Lopez-Bayghen Esther, Ordorica-Flores
Ricardo Manuel, Valencia-Mayoral Pedro

Laboratorio de Ingenieria de Tejidos, Hospital Infantil
de México Federico Gdmez

Introduccioén: El tratamiento quirdargico de la atresia
de vagina en pediatria constituye un reto técnico im-
portante, ya que el resultado afecta a la salud fisica y
psicosocial del paciente. La ingenieria de tejidos es una
nueva tecnologia que puede utilizarse para reparar o
regenerar casi cualquier tipo de tejido. En este estudio
se evaluaron los resultados de la reconstrucciéon vaginal
en humanos mediante la creacién de neovagina a partir
de una biopsia de tejido autélogo. Material y métodos:
El estudio incluy6 a cinco pacientes con diagnéstico
de sindrome de Mayer-Rokitansy-Kiister-Hauser que
requirieron de reconstruccién vaginal. Un biomaterial
fue sembrado con células epiteliales y musculares, y
esta construccién se implanté quirdrgicamente por
abordaje perineal. Las células fueron caracterizadas con
inmunohistoquimica y la viabilidad celular mediante
la técnica de MTT. Se tomaron biopsias para el estudio
histopatolégico de control y RM posterior a la cirugia.
Resultados: En todos los pacientes se formé con éxito
una neovagina con propiedades funcionales y estéticas
adecuadas y sin signos de rechazo. Después de tres meses,
el examen histolégico mostré epitelizacién completa y
haces musculares. Fueron corroborados una adecua-
da distensibilidad y aspecto normal por los repetidos
exdmenes fisicos. La regeneracion de tejido epitelial y
muscular se complet6 a los 6 y 12 meses, sin signos de
inflamaci6n. La resonancia magnética confirmé la plena
integracion de la nueva vagina. Conclusiones: En este
estudio demostramos que una neovagina construida
mediante ingenieria tisular fue capaz de reemplazar la
vagina humana normal. Esto sugiere que la medicina
regenerativa puede ser una alternativa muy util para los
casos de atresia vaginal obteniéndose buenos resultados
tanto estética y estructural, como funcionalmente.
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332 Alteraciones morfoldgicas inducidas por la expo-
sicion aguda neonatal aglutamato monosdédico sobre
el marcapaso circadico
Rojas-Castaneda Julio César, Vigueras-Villasenor Rosa
Maria, Gutiérrez-Pérez Oscar, Chavez-Saldana Mar-
garita

Laboratorio de Biologia de la Reproduccién, Instituto
Nacional de Pediatria

Introduccion. El glutamato es el neurotransmisor exci-
tatorio méas abundante en el sistema nervioso central. Es
empleado frecuentemente en soluciones de aminoacidos
para la nutricién parenteral durante el cuidado intensivo
y en la cirugia pediatrica. También se utiliza como poten-
ciador del sabor en alimentos. La exposicién postnatal de
roedores a glutamato induce alteraciones sobre los ritmos
circadicos que son regulados por el niicleo supraquiasmaético
(NSQ) del hipotalamo anterior, considerado el marcapaso
circadico. Objetivo: Determinar si la exposicion postnatal
temprana a glutamato induce alteraciones morfolégicas so-
bre el NSQ de la rata. Material y métodos: Se utilizaron
10 ratas macho (Wistar) de 11 dias de edad y 10 machos de
90 dias de edad, con exposicién aguda al glutamato (3-10
dias de edad, 3.5 mg/g de peso corporal de glutamato mo-
nosédico al dia, i.p.) y ratas-control (solucién salina) (cinco
ratas por grupo para cada edad). En las ratas de 11 dias
de edad se realiz6 la técnica de TUNEL para determinar
apoptosis. En las ratas de 90 dias de edad, se determiné la
densidad celular, el area del soma, los diAmetros mayor y
menor y la densidad 6ptica de las células inmunorreactivas
al péptido intestinal vasoactivo (VIP) y la vasopresina (VP)
en secciones mediales del NSQ. Resultados y conclusio-
nes: La exposicion postnatal temprana al glutamato induce
apoptosis, un decremento significativo en la densidad ce-
lular de las células VIP y VP, un incremento en el area del
soma, en el eje mayor de las células VIP y en la densidad
optica celular de las células positivas a VP. Estos resulta-
dos sugieren efectos diferenciales en estas dos poblaciones
celulares y podrian ser el sustrato anatémico de las alte-
raciones circadicas reportadas en roedores con exposicién
postnatal aguda temprana al glutamato. Financiado por
Recurso Federal 27/2008.

333 Epidemiologia del embarazo gemelar doble en
el Instituto Nacional de Perinatologia
Delgado-Becerra A, Morales-Barquet D

Instituto Nacional de Perinatologia Isidro Espinosa de
los Reyes

Introduccioén: El embarazo gemelar se considera una
entidad con alto riesgo de salud perinatal. Durante los
altimos anos suceden mas embarazos multiples en mujeres
de mayor edad, asociado al uso de métodos de reproduccion
asistida e inductores de ovulacion. En nuestra institucion,
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la frecuencia de neonatos vivos productos de embarazos
gemelares dobles varia entre 4.8 y 6.5%. Objetivo: Des-
cribir la morbimortalidad de los productos de embarazo
gemelar y determinar las diferencias de morbilidad entre
el primer y segundo gemelo. Material y métodos: El
estudio se llevé a cabo en el Instituto Nacional de Perinato-
logia, del 1 de enero de 2007 al 31 de diciembre del 2008. Se
incluyeron todos los recién nacidos productos de embarazo
gemelar doble, atendidos en la Unidad Tocoquirtrgica. Se
realizé un andlisis de estadistica descriptiva y la frecuen-
cia de morbilidad entre gemelos. Se analizé con la razén
de posibilidades (OR). Resultados y conclusiones: Se
incluyé un total de 654 expedientes de recién nacidos
productos de embarazo gemelar doble (327 embarazos). La
distribucién por género fue: masculino 44.5% y femenino
48.3%. El peso promedio fue de 2,067 g (490-3,630 g). La
principal morbilidad encontrada fue restriccion del creci-
miento intrauterino en un 55.2%, prematurez en 54.9%,
anomalias congénitas 8.4% y sindrome de transfusion
feto-feto en 5.3%. No se encontraron diferencias signifi-
cativas para ninguna de las patologias estudiadas, entre
el gemelo uno y el gemelo dos. En la morbilidad neonatal
del embarazo gemelar doble, registrada en nuestro estudio
de 84.9%, principalmente en restriccién de crecimiento
intrauterino y prematurez es necesaria la realizaciéon de
medidas preventivas, anticipando los posibles riesgos en
el periodo perinatal.

334 Morbilidad del prematuro tardio -
Romero-Maldonado S, Rodriguez O, Delgado-Franco D
Instituto Nacional de Perinatologia Isidro Espinosa de
los Reyes

Introduccion: En los tltimos cinco anos se ha observado
que con el incremento de nacimientos de recién nacidos
cercanos al término (RNPT) han aumentado los indices de
rehospitalizacién de éstos, en comparacién con los recién
nacidos a término (RNT) y prematuros extremo. Material
y métodos: Investigacién observacional, disefio de cohorte,
longitudinal, mediante dos cohortes comparativas Grupo 1,
casos: Cohorte de RNPT de 34 a 36.6 SDG y Grupo 2, contro-
les: RNT, en quienes se registré la morbilidad del primer mes
de vida. Se calculé una muestra de 59 pacientes por grupo
(P1 = 50% pacientes pretérmino tardio, P2 = 25% pacientes
con menor riesgo a hospitalizaciéon, A = 25%, con un o =
0.05, poder = 0.80). Excluimos pacientes con malformaciones
congénitas, cromosomopatias, gemelares triples y pacientes
con HIV GIII-IV. El anélisis estadistico se realizé con SPSS
17.0; para la descripcién de la poblacién se utilizaron medi-
das de tendencia central y de dispersién como promedio y
desviacién estandar. Para variables cuantitativas continuas
con distribucién normal, para la comparacién entre grupos
se utilizé t de Student con distribucién normal o U de Mann
Whitney para libre distribucién; para las nominales por-
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centajes, para comparar la morbilidad entre grupos riesgo
relativo con el 95% de IC. Resultados y conclusiones: Se
incluyeron 59 casos y 69 controles. De los factores maternos
no hubo diferencia significativa con respecto a la morbilidad
materna. Con relacién a la morbilidad se encontré mayor
riesgo en el grupo de casos para hiperbilirrubinemia con
riesgo estimado de 1.69 (1.08-2.65), para reflujo gastroesofa-
gico de 1.78 (1.10-2.89), y dificultades en la alimentacion de
1.66 (1.14-2.42). Los riesgos de morbilidad encontrados en el
RNPT son aquellos que se pueden presentar por su propia
prematurez. En este trabajo no se encontré morbilidad del
RNPT, secundaria a patologia materna.

335 Epidemiologia de la hemorragia intracraneana
en los recién nacidos pretérmino entre marzo de
2010y marzode 2011
Carlos Alfredo Gonzalez-Anselmo, Gabino Yescas-
Buendia

Instituto Nacional de Perinatologia Isidro Espinosa de
los Reyes

Introduccién: La hemorragia intracraneal (HIC) es una
complicaciéon neurolégica grave que se presenta princi-
palmente en los recién nacidos pretérmino. Su incidencia
estd inversamente relacionada con la edad gestacional y el
peso al nacer. Debido a que esta entidad es una patologia
que acompana al neonato pretérmino, nos obliga a cono-
cer las caracteristicas epidemioldgicas que lo acompanan
y que complican su evolucién neonatal temprana, tardia
y a largo plazo. Objetivo: Determinar las caracteristicas
epidemiolégicas asociadas al desarrollo de HIC en recién
nacidos prematuros asistidos en la Unidad de Cuidados
Intensivos Neonatales (UCIN) y/o en la Unidad de Cuidados
Intermedios Neonatales (UCIREN) de un hospital de tercer
nivel, durante el lapso de un ano. Material y métodos:
Se analizaron los expedientes de 136 bebés pretérmino,
nacidos en el INPer entre marzo del 2010 y marzo del 2011,
y se seleccionaron aquellos expedientes de recién nacidos
mayores de 26 a 36.6 semanas de gestacién asistidos en la
UCIN/UCIREN que durante los primeros diez dias de vida
hubiesen desarrollado una HIC documentada mediante
ultrasonografia transfontanelar realizada a las 24 horas,
72 horas, 7 dias y 10 dias. Resultados y conclusiones:
Se identificaron 17 casos de neonatos pretérmino con
diagnéstico de HIC, los cuales corresponden a hemorragias
intraventriculares. No se reporté otro tipo de HIC. En el
grupo de pretérminos menores de 34 semanas de gestaciéon
se reportaron 16 casos de hemorragia intraventricular. En
el grupo de mayores de 34.1 semanas pero menores de 36.6
semanas de gestacion se presenté un caso de HIC.

336 Construir y validar una encuesta acerca de la
percepcidon materna sobre el cdlico infantil para ser
aplicada a la poblacién mexicana
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Rivera-Becerril Rita Argelia, Rivera-Rueda Maria An-
tonieta

Instituto Nacional de Perinatologia Isidro Espinosa de
los Reyes

Introduccion: El célico del lactante y del recién nacido es un
problema cotidiano, se diagnostica entre 15-40% de los nifos,
ocurre entre la segunda y tercera semana de vida y hasta los
tres meses. Se define como “episodios paroxisticos de llanto e
irritabilidad durante més de tres horas al dia, més de tres dias
a la semana y por mas de tres semanas de duracion” (Wes-
sel). Actualmente no se cuenta con una escala para lograr su
identificacién ya que presenta un cuadro clinico inespecifico.
Material y métodos: Se construy6 un cuestionario con base
en la informacion obtenida de la literatura (constructo), defi-
niéndose las preguntas mas importantes que debe conocer la
madre acerca del colico infantil. Para la validacion se ofreci6 el
cuestionario a tres personas que sabian el propésito del estudio
pidiéndoles su critica respecto a la claridad. Posteriormente
se ofreci6 el cuestionario a 10 madres que se encontraban
en la Sala de Alojamiento Conjunto, a las que no se les dio
ninguna informacién sobre el propdsito de la investigacion,
se les pidi6 la critica y posteriormente se explico el propdsito
de la investigacién. Para el proceso final de validacion se
aplic6 a 30 madres ubicadas en la misma sala. Resultados
y conclusiones: De los cuestionarios aplicados, cinco fueron
eliminados (las madres desconocian el tema) y tres se negaron
a resolverlo. Se evalu6 la opiniéon de las madres acerca de
las preguntas refiriéndose como entendibles, sencillas, con
adecuada relacion entre pregunta y respuestas en un 100%;
solamente en un 6% el item ntmero dos resulté confuso
para ellas, ademas de que la mayoria (88%) resolvieron mal
la pregunta por lo que ésta se modific6. El cuestionario no
resulto tedioso para ellas y finalmente, se logro la realizacién
del constructo y la validacién de la escala, para posteriormente
poder ser aplicada.
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Introduccién: Las patologias ovaricas y suprarrenales
que cursan con hiperandrogenismo crénico en mujeres,
se han relacionado con riesgo incrementado de diabetes
mellitus y de enfermedades cardiovasculares. Las mas
frecuentes son la hiperplasia adrenal congénita (HAC), la
adrenarquia prematura y el sindrome de ovarios poliquis-
ticos (SOP). Objetivo: Estudiar el comportamiento de las
moléculas clave en la via de senalizacién de la insulina en
el tejido muscular cultivado de pacientes con diferentes
estados hiperandrogénicos, con la finalidad de evaluar
alteraciones de la fosforilacion de residuos de Akt y en la
incorporacién de glucosa marcada. Material y métodos:
Se estudiaron pacientes pediatricas con el diagnéstico
de hiperandrogenismo, que acudieron al Servicio de
Endocrinologia del Hospital Infantil de México Federico
Gomez. Se realiz6é una evaluacién metabélica, ultrasoni-
do pélvico, estimulacién con ACTH y estudio molecular
del gen CYP21A. Se tomé de cada paciente biopsia del
musculo vasto externo. Se tom6 muestra de musculo de
controles sanos sin hiperandrogenismo y sin resistencia
a la insulina que por algin motivo iban a ser sometidos
a cirugia del miembro pélvico y que aceptaron donar un
fragmento. Resultados y conclusiones: Se incluyeron
32 pacientes y se clasificaron de la siguiente forma: HAC
(n = 9), SOP (n = 13) e hiperandrogenismo idiopéatico
(n =9). Se evidencié una disminucién en la fosforilacién
del residuo de Treonina 308 de la molécula de Akt en el
grupo SOP (p < 0.05 vs control e HAC). La incorporacién
de glucosa marcada estuvo disminuida en todos los grupos
de hiperandrogenismo cuando se compararon con el grupo
control (< 0.05).

La disminucién de la fosforilacion de Treonina 308 de Akt
en el grupo SOP fue un hallazgo no descrito previamente.
La incorporacién de glucosa marcada en el musculo se
mostré deteriorada en todos los grupos, lo cual refleja un
estado de resistencia a la insulina que esta manifestandose
desde etapas tempranas de la vida.

Restmenes de Trabajos Libres
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Introduccioén: El abordaje médico de la hipotonia neonatal
de origen central es un problema grave en la neuropediatria.
Se caracteriza por la pérdida espontanea de movimientos, con
o sin debilidad muscular, e hipotonia generalizada durante el
periodo neonatal. Esta condicion es heterogénea ya que puede
ser causada por un gran ntimero de procesos patoldgicos en
el sistema nervioso central y periférico, y es causa de enfer-
medades sistémicas graves asi como de complicaciones que
comprometen el desarrollo del nino. Como parte del abordaje
médico del nino hipoténico central, es critico descartar aque-
llas causas de origen sindromatico y genético. Reportes en la
literatura han propuesto que aproximadamente 40% de estos
ninos tienen sindromes genéticos como Prader-Willi, principal
causa de obesidad y sindrome metabdlico de origen genético.
Sin embargo, en nifios menores de dos anos es dificil el diag-
nostico para Prader-Willi o cualquier otra entidad genética.
La participacién del genetista es crucial para poder detectar
aquellos sindromes que cursan con hipotonia central desde el
nacimiento. Material y métodos: Presentamos el abordaje
genético y molecular realizado a 30 pacientes pediatricos con-
secutivos que presentaron como sintoma cardinal, hipotonia
central. Resultados y conclusiones: Los resultados mostra-
ron que aproximadamente el 70% de los casos estudiados en
nuestra serie padecian una enfermedad genética. Concluimos
que la evaluacién y la intervencion genética son cruciales en el
abordaje multidisciplinario del nifo hipoténico, proponemos
que la hipotonia central neonatal debe ser evaluada por un
genetista, y que el diagndstico molecular temprano permite
dar terapéutica oportuna, dirigir la rehabilitacién, y mejorar
las complicaciones y secuelas de estas enfermedades.



