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El valor del reporte de casos clinicos de aspectos geneéticos
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Sir William Osler, brillante médico canadiense y
profesor fundador del Johns Hopkins Hospital, fue el
creador del primer programa de residencias médicas y
acostumbraba expresar a los futuros médicos: “Siempre
anote y registre lo inusual, y no olvide almacenar y
comparar sus observaciones”. Asimismo, les recomen-
daba: “publique notas breves sobre lo que es llamativo
0 nuevo, ya que tales comunicaciones son siempre de
valor”. En sintesis, Osler ensefiaba el acto de observar,
recopilar, clasificar y publicar.!

El reporte de caso —definido como la documenta-
ci6n descriptiva y detallada de una observacion clinica,
Unica o multiple, en la literatura cientifica— pareciera
que ha perdido brillo con el advenimiento de la medi-
cina basada en evidencias y con la “fiebre” del factor
de impacto de una revista. Sin embargo, siempre se ha
reconocido su utilidad, no solamente por el descubri-
miento de nuevas entidades nosolédgicas, la descripcion
de manifestaciones clinicas inusuales de una condicion
especifica o el informe de reacciones farmacolégicas
adversas, sino también por su importancia en la gene-
raciéon de hipétesis basadas en observaciones, a fin de
realizar nuevos estudios de investigacion.

Otro argumento sélido a favor de la publicacion de
casos clinicos es su alto valor educativo entre estudian-
tes de medicina, residentes y profesionales de la salud,
dado que pueden potenciar la capacidad de facilitar
el diagnoéstico de enfermedades muy poco frecuentes
(quiza subdiagnosticadas por la misma carencia de
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reportes) y clarificar aspectos etiolégicos de un pade-
cimiento definido.>3

Desde mi punto de vista, la Revista Mexicana de
Pediatria, con la publicacién frecuente de casos cli-
nicos relacionados con alguna anomalia morfoldgica
congénita o enfermedad de origen genético en espe-
cifico, nos muestra su genuino interés de generalizar
el conocimiento médico en México y Latinoamérica en
esta area en particular. Lo expreso asi porque al con-
tinuar la publicacion de este tipo de casos clinicos, se
impregna en la mente de los médicos la necesidad de
comprender las bases del funcionamiento del cuerpo
humano a través de los genes que recibimos de nues-
tros padres y, como su interaccioén con el entorno en el
que habitamos, nos predispone al desarrollo de alguna
condicion patolbgica.

En la medicina que se ha ensefiado y practicado a
lo largo de los afios en nuestras universidades y hospi-
tales, estamos acostumbrados a escuchar el nombre de
una bacteria y asociarlo con una enfermedad especifica,
para después asignar un tratamiento antibiético de
ultima generacion, capaz de erradicar hasta la Gltima
colonia de dicho microorganismo. De esta misma forma,
con la publicacién (y, por supuesto, la lectura) de casos
clinicos que tienen en comun la genética, se busca que al
escuchar o leer el nombre de un gen especifico, el lector
sea capaz de relacionar al producto funcional para el
que codifica y establecer si una variante patogénica
(antes conocida como mutacion) puede explicar una
enfermedad o sindrome en particular. Se debe recor-
dar que una gran proporciéon de condiciones llamadas
“idiopaticas” a lo largo de la historia, realmente no lo
fueron al descubrir que la causa era alguna anomalia
genética.

La publicacién de casos clinicos relacionados con la
genética tiene también como propdsito lograr la fami-
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liarizacién de conceptos y hacer cotidiano el ejercicio de
vincular las consecuencias fenotipicas de un paciente
con alguna alteracién monogénica, cromosémica (nu-
mérica o estructural)* o bien, multifactorial. De esta
forma, el especialista en pediatria puede comprender
con profundidad el impacto que tiene el padecimiento
sobre la funcionalidad del nifio y su calidad de vida.
Ademas, este conocimiento le permite colaborar de una
forma practica y sencilla con el médico genetista en la
busqueda del origen de cada entidad nosolégica, con
las herramientas clinicas y moleculares disponibles
hasta el momento. Asi, cuando se enfrente con un
paciente cuya enfermedad tenga una causa genética,
lograra otorgar a él/ella y a su familia asesoramiento
genético integral.?

Para concluir este editorial de opinién, me gustaria
expresar que, producto de la generalizacién del conoci-
miento médico en genética, a través de la escritura y
publicacién de los reportes de casos, deseamos motivar
a nuestros lectores a afrontar nuevos retos. Dichos
retos consisten en aplicar lo aprendido en la lectura
del reporte de caso en la practica diaria; para lo cual se
invita a que ante cada paciente con alguna anomalia
morfolégica congénita,® el lector sea, primero, capaz
de establecer una correcta categorizacién de la misma.
Es decir, debera hacer un ejercicio para definir si se
trata de una malformacién, deformacién, disrupcién
o displasia, ademéas de determinar si esta condicién
coadyuva para establecer un sindrome, secuencia o
asociacion. La segunda parte del reto es que al enfren-
tarse con cada nifio o nifia con alguna malformacion
congénita o trastorno del neurodesarrollo, siempre se
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pregunte si dicha condicién tiene forma de presen-
tacion aislada o es parte de un sindrome, y a su vez,
considere el posible origen monogénico, cromosémico
o multifactorial.

Lograr la sistematizacion de este ejercicio clinico
mediante la practica diaria, tomando como base el
conocimiento generado y transmitido a través de los
reportes de casos, representa un pequenio avance en la
universalidad del conocimiento médico, principalmente
en la pediatria, donde pretendemos entregar amor y
ciencia al servicio de la nifiez, lema de la Sociedad
Mexicana de Pediatria.”
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