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INTRODUCCIÓN

Cada vez hay más investigaciones que muestran la im-
portancia de una correcta nutrición para el buen desa-
rrollo y salud del niño y adolescente y el impacto para el 
futuro tanto a nivel personal como comunitario. Los im-
pactos de la nutrición en la salud pueden llegar incluso a 
las siguientes generaciones como muestran las investiga-
ciones de epigenética de Pembrey y Michael Sjöström1,2.
Aunque en los países desarrollados la alteración más 
preocupante en estos momentos es la prevalencia de las 
alteraciones por exceso, en sus grados de sobrepeso y 
obesidad, es importante también detectar si existen zo-
nas que puedan tener alteraciones por defecto bien cau-
sadas por factores personales o del entorno sociocultural.
 
Durante las últimas décadas, la prevalencia de sobrepeso 
y obesidad en los niños ha aumentado en todo el mundo. 
El exceso de peso, que en la infancia es principalmente 
debido a la grasa, es un factor de riesgo para la enfer-
medad adulta posterior, pero se asocia también con de-
terioro de la salud durante la infancia en sí, incluyendo 
un mayor riesgo de hipertensión, resistencia a la insulina, 
enfermedad del hígado graso, disfunción ortopédica y la 
angustia psico-social. Una vez establecida, la obesidad 
en los niños (como en los adultos) es difícil de revertir. 
Por lo tanto, la vigilancia de la prevalencia de la obesidad 
con el fin de planificar los servicios para la prestación de 
la atención y para evaluar el impacto de las iniciativas es 
esencial.

Este aumento a nivel mundial ha hecho que la OMS, en 
su 57.ª Asamblea celebrada en mayo de 2004, la declare 
epidemia del siglo XXI. 

Aunque hay acuerdo sobre la importancia de usar las re-
comendaciones generales para determinar el riesgo de 
obesidad en la población infantil, en general las definicio-
nes de sobrepeso y obesidad difieren en los estudios, lo 
que origina que sean difíciles de comparar. 

La clasificación del sobrepeso y obesidad se basa en 
tres selecciones previas3: 1) Un indicador antropomé-
trico adecuado; 2) Una población de referencia con la 
cual comparar el índice de niños o de la comunidad; y 3) 
Unos puntos de corte que identifiquen a los individuos y 
las poblaciones en riesgo de morbilidad sobrepeso/obe-
sidad.
 
Indicador antropométrico
El índice de masa corporal (IMC), que es el cociente en-
tre el peso (kg)/talla2 (m), se ha convertido en el indica-
dor antropométrico más práctico para la clasificación de 
sobrepeso y obesidad; es barato, de aplicación universal 
y no invasivo. 

Existe cierta reticencia a describir a los niños como obe-
sos solo sobre la base de índice de masa corporal, es 
decir, sin tener en cuenta alguna medida más directa de 
la grasa corporal, pero el reconocimiento de las dificulta-
des para la obtención de medidas más inmediatas de la 
grasa corporal y la falta de las referencias para su inter-
pretación se ha traducido en el uso del IMC para la edad 
y sexo por sí solo para definir el sobrepeso y la obesidad 
desde el punto de vista epidemiológico. 

Población de referencia
Dada la diversidad de criterios que se usan para la defini-
ción de sobrepeso y obesidad y que cada país ha diseña-
do sus propias tablas tanto de tipo longitudinales4 como 
transversales, los resultados son de difícil comparabilidad 
y en ocasiones hacen que situaciones no saludables que-
den normalizadas, como la tendencia a un incremento 
de la obesidad o la malnutrición en naciones deprimidas. 
A nivel internacional Cole5 publicó para investigaciones 
epidemiológicas unos puntos de corte para valores de 
obesidad y delgadez extrapolados desde los de la vida 
adulta; sin embargo hay autores que consideran que la 
utilización de estos puntos de corte subestiman la obesi-
dad infantil. 

Con el fin de mejorar estos y otros problemas la Organi-
zación Mundial de la Salud (OMS) lideró la construcción 
de unas gráficas que tienen la novedad de ser prescripti-
vas, ya que muestran como los niños deberían de crecer 
cuando el entorno permite que su potencial genético se 
desarrolle óptimamente, observándose que todos los ni-
ños lo hacen igual sin diferencias por raza, país etc. La 
OMS presentó el año 2006 para los niños menores de 
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cinco años sus gráficas estándar. En la actualidad existe 
un amplio consenso internacional sobre la utilidad de es-
tos “Patrones de Crecimiento Infantil” de la OMS6 (www.
who.int/childgrowth/es) para evaluar el crecimiento de 
los niños en edad preescolar. Debido a que las normas 
representan el crecimiento humano fisiológico bajo con-
diciones ambientales óptimas, proporcionan una herra-
mienta mejorada para evaluar el crecimiento. Las normas 
de la OMS han sido bien recibidas en todo el mundo y, en 
el momento de escribir estas líneas, han sido adoptados 
por más de 125 países y entre los europeos, Inglaterra, 
Suiza, Dinamarca, Finlandia y Noruega, etc. 

El grupo de trabajo recomendó realizar la continuación 
a las gráficas de los menores para los escolares. Se pi-
dió que las curvas de crecimiento adecuadas para estos 
grupos de edad se desarrollaran para aplicaciones clí-
nicas y de salud pública, pero al existir esta epidemia 
de obesidad global, estaba el problema de que se “nor-
maliza” la obesidad. Por todo ello, la OMS procedió a la 
reconstrucción de las curvas de referencia del Centro de 
Estadísticas de EE. UU. de 1977 con la muestra original 
(una muestra de no obesos con tallas finales esperadas). 
En 2007 la OMS editó estas referencias para escolares 
de 5-19 años7, lo que permitirá poder tener unos criterios 
homogéneos a la hora de efectuar los cálculos y compa-
raciones entre diferentes poblaciones. 

Las nuevas curvas se ajustan bien a los “Patrones de Cre-
cimiento Infantil” de la OMS a los cinco años, y a los pun-
tos de corte recomendados para adultos de corte para el 
sobrepeso y la obesidad a los 19 años (IMC de 25 y 30, 
respectivamente).

El conjunto completo de tablas y gráficos de altura, el 
peso y el IMC se encuentra en www.who.int/growthref/
tools/en/. La OMS ha editado asimismo un software 
ANTHRO® y ANTHRO PLUS® que permite el estudio nu-
tricional individual y de grupo, de manera que los resul-
tados sean fácilmente obtenibles y comparables, lo que 
está aportando un avance inmenso al poder comparar 
datos a nivel mundial.

Puntos de corte
Una vez que un indicador antropométrico y una pobla-
ción de referencia se han seleccionado, es necesario 
determinar los límites de la “normalidad”. En el modelo 
de la IOTF, las definiciones de sobrepeso y obesidad se 
han tomado como índice de masa corporal IMC 25 y 30, 
respectivamente, a los 18 años, y seguir de nuevo a lo 
largo de las líneas de percentiles a los dos años de edad, 
para niños y niñas por separado. Las series de valores, 
desde la edad de dos años a 18 años en intervalos de seis 
meses, se definieron como los umbrales de corte para el 
sobrepeso y la obesidad en los niños.

La terminología utilizada por la OMS se diferencia depen-
diendo de que los niños sean menores o mayores de cin-
co años, si bien es un tema semántico y por motivos de 
cautela, como se explica más adelante.

•	Para niños mayores y la adolescencia: sobrepeso: IMC 
> +1 desviación estándar (DE) las curvas enlazan a los 
19 años estrechamente con los adultos con sobrepeso 
(IMC 25); Obesidad: IMC > + 2 DE enlaza a los 19 años 
con los adultos con obesidad (IMC 30). 

•	Los niños más pequeños (0-5 años). Los niños con un 
IMC de +1 DE se describen como “en riesgo de sobre-
peso”, por encima de +2 DE como el sobrepeso y por 
encima de +3 DE como obesos. La OMS ha optado por 
un enfoque cauteloso debido a que estos niños todavía 
están creciendo y hasta el momento hay pocos datos 
sobre el significado funcional para el extremo superior 
de la distribución del IMC para la edad para este tipo de 
población óptima salud. La muestra de normas de la 
OMS era preceptiva, y los pesos no saludables para la 
longitud/talla fueron excluidos antes de la construcción 
de las curvas. Una razón más para ser prudente es 
evitar el riesgo de que los niños pequeños sean coloca-
dos en dietas restrictivas.

Este esquema de clasificación que difiere entre los niños 
menores de cinco años y los mayores de la edad de cinco 
años puede confundir, al pensar que los niños que fueron 
clasificados como con sobrepeso a los 59 meses deben 
ser clasificados obesos a los 61 meses, teniendo el mis-
mo Z-score de IMC. Sin embargo, es importante tener en 
cuenta el valor real en kg del “exceso” de peso para un 
niño en crecimiento de cinco años de edad, en contraste 
con un adolescente que ha alcanzado la talla adulta a los 
19 años. Por ejemplo, el “exceso de peso”, realizado por 
un adolescente en la mediana de talla para la edad con 
un IMC para la edad de +2 DE a los 19 años es de 23,3 
kg, mientras que el equivalente de “exceso” de un niño a 
los cinco años es de 3,7 kg. Asumiendo que hay exceso 
de peso en ambos casos, las implicaciones son probable-
mente mayores para el primero, que ha alcanzado su talla 
adulta, que para el último que todavía esta creciendo. El 
profesional sanitario que atiende al niño tendrá más datos 
para evaluar pliegues y otros signos de exceso adiposo.

Epidemiología
Los datos más amplios proceden del estudio enKid8, rea-
lizado entre los años 1998-2000 a nivel nacional. En Es-
paña, el estudio enKid en población entre los 2 y los 24 
años, mostró cifras de prevalencia para la obesidad del 
13,9% y del sobrepeso del 12,4%. Los datos del estudio 
Enkid, comparados con los del estudio PAIDOS 849, po-
nen de manifiesto el importante aumento de la prevalen-
cia de obesidad infantil en España entre los años 84 y 98.

Los informes publicados por la International Association 
for the Study of Obesity10 en 2007 indican que los países 
con más alto índice de sobrepeso en la edad infantoju-
venil son España (35 y32% para niños y niñas respecti-
vamente), seguidos por Malta (30,9 y 20,1%), Portugal 
(25,9 y 34,3%), Escocia (29,8 y 32,9%) e Inglaterra (29 
y 29,3%).

España está realizando a través de la estrategia NAOS 
un esfuerzo en mejorar las cifras de obesidad que han 
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ido en aumento; es una estrategia que ha sido destacada 
internacionalmente11 pues es importante conocer como 
van las cosas en las diferentes zonas locales.

Utilizando estos criterios de la OMS el Ministerio de Sani-
dad ha publicado en junio de 2011 los resultados del es-
tudio ALADINO12, entre escolares de 6-9 años efectuado 
en coordinación con el estudio COSI de otros países. Este 
estudio muestra que los niños españoles están entre los 
que presentan junto a Italia y Malta las tasas más altas de 
sobrepeso y obesidad. 

Experiencias actuales: Navarra 
Durante los últimos 10-12 años la situación sociodemo-
gráfica de nuestra comunidad ha cambiado notable-
mente, ha habido un incremento intenso del número de 
menores de 15 años debido por un lado a un aumento 
rápido de la población inmigrante y por otro a un repunte 
de la tasa de natalidad, parcialmente causada también 
por la mayor tasa de las mujeres inmigrantes. Por ello 
se necesita conocer la situación actual y valorar en qué 
medida el sobrepeso y la obesidad afectan a nuestra po-
blación infanto-juvenil, para poder hacer un seguimien-
to y evaluar la tendencia actual así como poder tomar 
las mediadas preventivas y terapéuticas necesarias para 
abordar este importante problema de salud.

La nutrición está muy ligada a la disponibilidad de ali-
mentos y hábitos de las sociedades. España siempre ha 
mostrado mucha variedad entre sus regiones, pero in-
cluso ello puede haber aumentado con la globalización; 
por ello, consideramos oportuno realizar un estudio de la 
situación para poder tener información de las zonas prio-
ritarias que precisan intervenciones especiales, máxime 
en este momento en el que, debido a la crisis, se debe 
de extremar la vigilancia para detectar también focos de 
posible malnutrición.

Dadas las implicaciones de salud pública y de sostenibi-
lidad de los sistemas sanitarios es importante monitorizar 
el crecimiento y desarrollo como medida de salud perso-
nal y comunitaria. 

Por todo lo anterior se decidió efectuar una evaluación 
del estado de nutrición de los niños navarros a partir de 
los datos existentes en las historias clínicas informatiza-
das de Atención Primaria (AP).

Factibilidad
La AP tiene un papel esencial en el diagnostico, control y 
prevención de las alteraciones de la nutrición. El programa 
de salud infantil vigila al niño desde el nacimiento hasta 
los 14 años. El Servicio Navarro de Salud, tiene un sistema 
de historia clínica informatizada en la totalidad de sus cen-
tros de salud y dado que en España el acceso gratuito a 
la sanidad está universalizado desde 1986 sin importar el 
estado administrativo, la población estudiada coincide con 
la población general en un grado casi total, por lo que los 
datos obtenidos dan un reflejo de la situación a nivel local 
y general, debido a las altísimas coberturas.

OBJETIVOS

General: valorar el estado de nutrición de la población de 
menores de 15 años atendidos en los diferentes centros 
de AP estudiando la prevalencia a nivel local y general 
de: sobrepeso, obesidad, obesidad mórbida, bajo IMC/
edad (delgadez), baja talla/edad, datos de alerta para 
la desviación estándar del peso/edad, talla/edad e IMC/
edad.

Específicos: a) devolver la información obtenida a los pro-
fesionales que atienden a los niños, con los datos de su 
zona y cupo y los datos de alerta para su confirmación o 
estudio, así como la comparación con las otras zonas de 
su área y/o Comunidad Foral; b) Aportar a los gestores 
una visión general con las zonas que presentan mejores 
o peores datos, lo que les ayudará a planificar y priorizar 
estrategias de actuación para estudiar las causas subya-
centes y su solución.

MATERIAL Y MÉTODOS

Tipo de estudio: descriptivo retrospectivo transversal.

Muestra: la población diana fueron todos los niños naci-
dos con posterioridad al 1 de enero de 1995 que tengan 
Tarjeta Individual Sanitaria (TIS) en centros de AP de la 
Comunidad Foral de Navarra.

Se extrajeron los datos de todos los niños en dicha fran-
ja de edad, incluso los que no tenían datos de peso y 
talla, con el fin de valorar también la cobertura de da-
tos de cada edad obtenidos en relación al universo to-
tal. Los campos a extraer fueron: fecha de nacimiento, 
sexo, último peso y talla (que ambos sean efectuados 
el mismo día) imprescindible, fecha de la medida del 
peso y talla, número de TIS (disociado), país de naci-
miento, país de nacimiento de la madre (si era posible), 
zona básica o centro, área sanitaria y código del médico 
responsable.

Criterios y herramientas utilizados: se utilizaron como cri-
terios de valoración los de la OMS: los estándares de la 
OMS para los menores de cinco años y los referencias de 
la OMS 2007 para escolares de 5-19 años. Utilizando la 
referencia de la OMS 2007 para escolares, la prevalen-
cia de sobrepeso, obesidad y obesidad severa se define 
como la proporción de niños con una puntuación de la 
desviación estándar de índice de masa corporal de más 
de 1, 2 y 3, respectivamente, de manera que +1, incluye 
a +2 y +3; +2 incluye a +3. 

Medios: una vez obtenida la base y tras convertirla al 
formato apropiado, se importó al software creado por 
la OMS, ANTHRO y ANTHRO PLUS, en su sección de 
“encuesta nutricional” y se calculó para cada niño la DE 
según edad y sexo para el IMC/edad, talla/edad y peso/
edad y se obtuvieron la prevalencia para cada variable 
para todos los niveles, cupo, centro de salud, área sani-
taria y comunidad.
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RESULTADOS

Se obtuvieron 73 490 registros válidos y los resultados 
globales mostraron una prevalencia de sobrepeso (+1 
DE) de peso 28%, de obesidad (+2 DE) del 7,9% y de 
obesidad mórbida (+3 DE) del 1,2%. Nota: (+1 DE inclu-
ye a +2 DE y +2 DE incluye a +3 DE). Más detalles por 
tramos en la Tabla 1.

Una vez obtenidos los datos por zonas áreas, etc. se rea-
lizaron comparaciones entre zonas, con el fin de valorar 

las zonas con más riesgo. Metodología de comparación: 
para comparar la prevalencia por zonas entre sí, calcu-
lamos la prevalencia ajustada por edad y sexo (método 
directo).

Para observar el riesgo de una zona se calculó la razón 
estandarizada por edad y sexo respecto a la prevalencia 
media de la autonomía, lo que permite tener un mapa 
con las zonas de mayor y menor riesgo.
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TABLA 1. ÍNDICE DE MASA CORPORAL: OBESIDAD, SOBREPESO, DELGADEZ. INFORMACIÓN GLOBAL DE NAVARRA.

Grupos 
de edad 
(años) Meses N

IMC/edad (%)

Mediana DE
< –2 DE 
(IC 95%)

> +1 DE 
(IC 95%)

> +2 DE (IC 
95%)

> +3 DE 
(IC 95%)

Total 
(0-14)

0-168
73 
490

1,3 (1,2-1,4) 28 (27,7-28,4) 7,9 (7,7-8,1) 1,2 (1,1-1,3) 0,4 1,11

Total 
(0-4)

0-60
35 
458

1,4 (1,3-1,6) 23,1 (22,7-23,6) 5 (4,8-5,2) 1 (0,8-1,1) 0,27 1,05

Total 
(5-9)

61-119
20 
215

0,9 (0,8-1,1) 33,9 (33,3-34,6) 11,9 (11,5-12,4) 2,4 (2,2-2,6) 0,56 1,18

Total 
(10-14)

120-179
17 
696

1,6 (1,4-1,8) 32,9 (32,2-33,6) 9,7 (9,3-10,2) 0,6 (0,5-0,8) 0,47 1,14

Total 
(15-19)

180-228 121 2,5 (0-5,7) 25,6 (17,4-33,8) 3,3 (0-6,9) 0,8 (0-2,9) 0,28 1,04

0 0-5 2938 3,7 (3-4,4) 10 (8,9-11,1) 1,3 (0,9-1,7) 0,1 (0-0,2) –0,28 0,99

0 6-11 3690 1,8 (1,3-2,2) 16,9 (15,7-18,1) 2,7 (2,2-3,3) 0,3 (0,1-0,5) 0,06 0,99

1 12-23 7897 0,8 (0,6-1) 24,4 (23,5-25,4) 4,2 (3,7-4,6) 0,4 (0,3-0,6) 0,35 0,96

2 24-35 6133 1,6 (1,3-2) 19,2 (18,2-20,2) 3,6 (3,1-4,1) 0,6 (0,4-0,8) 0,16 1,02

3 36-47 7028 1 (0,8-1,3) 26,2 (25,1-27,2) 6,3 (5,8-6,9) 1,2 (0,9-1,5) 0,39 1,06

4 48-60 7772 0,7 (0,5-0,9) 26,3 (25,3-27,3) 6,8 (6,3-7,4) 1,6 (1,3-1,9) 0,44 1,04

5 61-71 2174 0,7 (0,3-1,1) 26,7 (24,8-28,6) 8,9 (7,7-10,1) 2,4 (1,7-3,1) 0,43 1,12

6 72-83 7420 0,7 (0,5-0,9) 30,8 (29,8-31,9) 10,6 (9,9-11,3) 2,6 (2,3-3) 0,52 1,15

7 84-95 2157 1,3 (0,8-1,7) 35,9 (33,8-37,9) 12,7 (11,2-14,1) 2,9 (2,1-3,6) 0,59 1,23

8 96-107 6806 1 (0,7-1,2) 37,2 (36-38,3) 13,3 (12,5-14,2) 2,1 (1,7-2,4) 0,63 1,18

9 108-119 1658 1,7 (1-2,3) 41,2 (38,8-43,6) 15,1 (13,4-16,9) 1,6 (1-2,3) 0,64 1,25

10 120-131 4766 1,4 (1-1,7) 37,4 (36-38,8) 12,4 (11,5-13,4) 0,9 (0,6-1,2) 0,59 1,17

11 132-143 2863 1,8 (1,3-2,3) 36,4 (34,6-38,2) 11,5 (10,3-12,6) 0,9 (0,6-1,3) 0,53 1,19

12 144-155 2983 1,9 (1,4-2,4) 34,5 (32,8-36,3) 10,9 (9,8-12) 0,5 (0,2-0,8) 0,48 1,18

13 156-167 1835 1,8 (1,2-2,4) 29 (26,9-31,2) 8 (6,7-9,2) 0,7 (0,3-1) 0,4 1,1

14 168-179 5249 1,5 (1,2-1,9) 27,3 (26-28,5) 6,3 (5,6-6,9) 0,3 (0,2-0,5) 0,35 1,07

15 180-191 121 2,5 (0-5,7) 25,6 (17,4-33,8) 3,3 (0-6,9) 0,8 (0-2,9) 0,28 1,04

DE: desviación estándar; IC 95%: intervalo de confianza del 95%; IMC: índice de masa corporal.

Notas: los datos se presentan como porcentaje, con los IC 95% entre paréntesis. La DE +1 incluye a +2 y +3; y la DE +2 incluye a +3.
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CONCLUSIONES

•	El registro electrónico de la información clínica (OMI-
AP) permite estimar la prevalencia de obesidad infantil 
en Navarra. El uso generalizado en todas las zonas bá-
sicas y las altas coberturas del programa del niño sano 
garantizan la validez de las estimaciones.

•	El 7,9% de los menores de 15 años presentan obesidad 
y otro 21% sobrepeso (restada la obesidad).

•	La prevalencia de obesidad en menores de cinco años 
es similar en ambos sexos mientras que en el grupo de 
5-14 años, los varones presentan tasas más altas.

•	Se ha encontrado prevalencia más alta de obesidad en-
tre los emigrantes.

•	La prevalencia de exceso de peso de los niños de 6-9 
años de Navarra es menor que la media encontrada por 
el estudio Aladino en una muestra representativa de 
España en el año 2010.

•	Se han encontrado importantes diferencias en los nive-
les de obesidad dentro de las zonas básica de Navarra. 
En algunas zonas el riesgo relativo se duplica respecto 
a la prevalencia media de Navarra. El área metropolita-
na presenta, en general, tasas de obesidad más bajas.

•	La difusión de las nuevas referencias de la OMS para 
los menores de cinco años en las consultas de pediatría 
a partir de 2008 es un factor que podría explicar el 
descenso reciente de la prevalencia de obesidad obser-
vada entre los menores de cinco años.
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INTRODUCCIÓN

En la actualidad, la obesidad infantojuvenil es un proble-
ma de salud de especial relevancia tanto por la amplitud 
de su extensión como por las consecuencias para la sa-
lud que a corto y largo plazo provoca.

El estudio Aladino1 realizado en España en 2010-11 in-
dica que el 26,1% de los menores de edades compren-
didas entre seis y diez años tienen sobrepeso y el 19,4% 

padecen obesidad. El exceso de peso no es solo un 
problema de salud pública, es también un problema de 
equidad. Los niños, y sobre todo las niñas, de colectivos 
en situación de desventaja, como por ejemplo la pobla-
ción gitana, tienen prevalencias más altas2.

Para hacer frente a este problema, en el año 2007 se 
diseñó y aprobó el Plan Integral de Obesidad Infantil de 
Andalucía (PIOBIN 2007-12)3. Dada la magnitud de la 
epidemia, el Plan persigue ser una llamada a la acción 
del conjunto de los profesionales que se ocupan de la 
atención a los menores. Se busca el compromiso y la 
implicación de todos los profesionales para que den un 
mensaje continuado, personalizado y contextualizado a 
las familias de los menores con exceso de peso. 

Para conseguir esto, no es suficiente lanzar la consig-
na; los profesionales necesitan recursos (tiempo y apoyo 
especializado, herramientas clínicas, estrategias educa-
tivas, materiales de educación para la salud…) y tam-
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bién formación. Los propios profesionales indican como 
obstáculos para la atención a esta enfermedad la falta de 
tiempo, de recursos y de capacitación.

La capacitación profesional para intervenir adecuada-
mente frente a esta epidemia es una prioridad para los 
profesionales y la Administración Sanitaria debe facilitar-
les los instrumentos y los canales adecuados para ello.

La formación de los profesionales se configura, por tan-
to, como una línea estratégica prioritaria dentro del Plan, 
planteándose el reto de formar a más de 1500 profesio-
nales de pediatría y una cifra mayor de personal de en-
fermería distribuidos por los 90 000 km2 de Andalucía, a 
través de una Red de Profesionales. 

La Red de Profesionales se plantea como una necesidad 
para: 

•	Identificar y contactar a la totalidad de profesionales 
relevantes en el campo de la obesidad infanto-juvenil 
en Andalucía dispuestos a colaborar.

•	Conformarlos como grupo con identidad propia, impul-
sor del programa de formación y del propio Plan de 
Obesidad Infantil dentro de los servicios sanitarios y 
otras instituciones públicas y privadas de Andalucía.

•	Constituir un recurso humano permanente, multidisci-
plinar e intersectorial para futuros desarrollos del Plan.

MATERIAL Y MÉTODOS

Teniendo en cuenta que la formación no solo debe pro-
porcionar conocimientos sino, sobre todo, modificar acti-
tudes y desarrollar habilidades, el primer paso para crear 
un sistema de formación ha sido definir los desempeños 
profesionales ideales que los servicios necesitan para el 
desarrollo del Plan. Esto llevó a trabajar en el mapa de 
competencias en obesidad infantil. 

Partiendo del modelo de los estadíos de cambio de Pro-
chascka y Di Clemente4 y atendiendo a los diferentes per-
files competenciales se elaboró el plan de formación con 
el objetivo de proporcionar capacitación para la preven-
ción y la intervención en obesidad.

Para llevar adelante el Plan de Formación y en base a la 
experiencia previa desarrolla por el Plan Integral de Taba-
quismo de Andalucía se optó por generar una estructura 
específica de formación ad hoc con el conjunto de pro-
fesionales del sistema que viniesen desempeñando des-
de hace tiempo funciones en el abordaje de la obesidad 
infantojuvenil (asistenciales, investigadoras o docentes) y 
deseasen colaborar. Esto permite aprovechar la experien-
cia y el conocimiento previo acumulado e intentar supe-
rar las desigualdades territoriales.

El desafío que el desarrollo del Plan supone propició 
una aproximación a la acción desde modelos organiza-
tivos innovadores que combinan la solidez y continui-
dad de las instituciones con el empuje, la innovación y 

la participación de las redes sociales que constituyen 
un excelente facilitador para la consecución de resul-
tados.

Utilizando el marco teórico de sistemás profesionales y 
redes, se decidió crear una red distribuida -por tanto, no 
jerárquica- de profesionales con experiencia en obesidad 
infantil como base del Programa de Formación Continua-
da en Obesidad Infantil en Andalucía.

Desde su inicio, la Red es más que un listado de profesio-
nales cualificados que, a modo de directorio de recursos, 
son llamados para hacer de profesores por los responsables 
de formación continuada de las Instituciones Sanitarias.

La Red significa profesionales en conexión, con vínculos, 
con un proyecto estratégico común y con recursos para 
llevarlo a cabo. 

Cuando las personas que pertenecen la red se vinculan a 
otras que comparten su forma de ver la situación, no solo 
salen del aislamiento sino que:

•	Se crean vínculos y se fortalecen las relaciones así 
como la comunicación.

•	La experiencia de compartir ideas y objetivos produce 
una identidad de grupo creando un sujeto colectivo de 
acción en torno a un proyecto, capaz a su vez de vincu-
larse en coaliciones y alianzas.

•	Generan recursos para el proyecto, retrayéndolos de la 
organización a la que pertenecen y ganando fuerza 
dentro de ella.

•	Ayuda a la construcción de experiencias participativas.
•	Se generan los “espacios de libertad” donde ensayar, 

equivocarse, tener éxito y difundirlo, en definitiva espa-
cios donde la innovación es posible. 

•	Genera sentido profesional y constituye una forma per-
sonal de desarrollo profesional.

Gestionar la Red significa aprovechar las dinámicas es-
pontáneas no planificadas que surgen de los conjuntos 
de acción5 entendiendo como tales aquellos grupos hu-
manos dentro de la red, que comparten finalidades con-
cretas –un proyecto– y ejercen su capacidad de influen-
cia para lograr las metas. 

La Red tiene, al menos, los siguientes elementos cons-
titutivos:

•	Identificación y contacto con la totalidad de los profe-
sionales relevantes en el campo de la obesidad infantil 
en Andalucía y con disponibilidad para colaborar.

•	Conformación como grupo, con identidad propia, im-
pulsor del programa de formación y del Plan Integral de 
Obesidad Infantil dentro de los servicios sanitarios pú-
blicos de Andalucía y en organizaciones e instituciones 
públicas y privadas de nuestra comunidad.

•	Constitución como un recurso humano cualificado per-
manente para futuros desarrollos del Plan de Obesidad 
Infantil.
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•	Mecanismos de interconexión fáciles (dirección postal 
y teléfonos, correo electrónico) y espacios comunes de 
encuentro, tanto presenciales como virtuales.

•	Recursos para el ejercicio de su labor disponibles en la 
Red. Es decir, cursos diseñados, clases preparadas, 
bibliografía seleccionada y enlaces en la web. De igual 
forma, debería contar con herramientas de evaluación 
y posibilidades de actualización.

•	Un sistema de gestión de la Red que permitiese man-
tenerla viva, evaluarla e impulsar su desarrollo.

Para la puesta en marcha de la Red se ha partido de un 
listado inicial de profesionales de referencia en Distritos 
Sanitarios, Áreas de Gestión Sanitaria y Hospitales y a 
través de la técnica bola de nieve se ha extendido.

Al configurarse la Red como una estructura social se 
necesitaba potenciar las relaciones entre sus miembros 
por lo que se dotó a la Red de una comunidad virtual 
www.lareddelasandia.org que facilitase los contactos in-
terpersonales y en grupo.

La plataforma se ha desarrollado utilizando y adaptan-
do a las necesidades de la Red el software libre Moodle, 
empleado en el desarrollo de plataformas de formación 
virtual. Tiene un espacio abierto a las visitas y un espacio 
restringido a las personas pertenecientes a la Red. Cuen-
ta con un directorio de miembros, recursos docentes, de 
educación para la salud y bibliográficos, banco de noti-
cias, intercambio de recursos y foros de discusión.

La Red organiza actividades de formación de formadores 
para sus miembros y seminarios sobre temas de interés 
estratégico para el desarrollo del Plan en la Escuela An-
daluza de Salud Pública.

Se ha utilizado esta estrategia porque las redes profe-
sionales posibilitan la gestión del conocimiento y de la 
innovación facilitando, por un lado, la transferencia del 
conocimiento y, de otro, detectando nuevas necesida-
des que surgen en la práctica profesional por lo que 
están continuamente en un proceso de evolución adap-
tativa.

RESULTADOS

Resultados de formación
Formación de profesionales sanitarios y del espacio in-
tersectorial. Desde la puesta en marcha del Plan con el 
arranque de la Red en agosto de 2011 hasta diciembre 
de 2011 se han formado 2668 profesionales del siste-
ma sanitario público de Andalucía en 205 actividades de 
formación en las que se han empleado 915 horas6. Las 
actividades de formación se han acreditado a través de la 
Agencia de Calidad Sanitaria de Andalucía. 
Actualización y apoyo de las personas miembros de la 
Red. La Red organiza periódicamente actividades de for-
mación de formadores. En el año 2011 se realizó un taller 
avances en abordaje de la obesidad infantil y otro de for-
mación de formadores en obesidad infantil. 

Los foros de discusión de la Red y la actualización de los 
recursos docentes y bibliográficos que pone a disposición 
de sus miembros son otra faceta de la formación continua-
da en obesidad infantojuvenil, ya que permiten la consulta 
y aclaración de dudas, el comentario de casos clínicos, el 
intercambio de experiencias y materiales y, en general, el 
apoyo y seguimiento de las actividades de formación. 
Además de la comunicación favorecida por las nuevas 
tecnologías consideramos que es imprescindible tener la 
posibilidad de hacer encuentros presenciales entre los 
miembros de la red.

Resultados de intervención en la población 
Los avances en la capacitación de los profesionales, junto 
con las actividades de organización de la prevención y la 
atención a la obesidad infantil en los centros sanitarios 
de Atención Primaria (AP) en Andalucía, han tenido su 
repercusión en el número de intervenciones combinadas 
sobre dieta, ejercicio físico y modificación conductual 
individuales o grupales realizadas por los profesionales 
andaluces produciéndose progresos muy interesantes en 
la atención a este problema de salud6 (Tabla 1).

TABLA 1. NIÑOS DE 6 A 14 AÑOS QUE HAN RECIBIDO 
TRATAMIENTO PARA SOBREPESO/OBESIDAD INFANTIL 

EN 2011.

Número de personas 
de 6-14 años con 
sobrepeso/obesidad 
infantil que ha 
recibido tratamiento 
con dieta, ejercicio 
y modificación 
conductual 

Individual Grupal

21 126 11 583

Fuente: Base de datos referentes PIOBIN 2011.

Resultados de la Red
Desde la difusión de la creación de la plataforma y oferta 
de pertenencia a la Red a las personas de referencia en 
Distritos Sanitarios y Áreas de Gestión Sanitaria, hemos 
recibido 268 solicitudes de adscripción a la Red que se 
distribuyen tal y como se puede observar en la Fig. 1. 
Los meses con mayor número de adscripciones (octubre 
y noviembre) se corresponden con el desarrollo de las 
primeras actividades dentro de la estrategia de formación 
para formadores/as.
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Base de datos de las personas miembros de la Red
Los datos recogidos a través del formulario de adscripción 
diseñado se ha recogido en una base de datos que nos 
aporta una visión de la composición y el perfil de la Red y 
facilita la toma de decisiones futuras en relación a la Red 
de la sandía, lo que esta puede aportar al desarrollo del 
PIOBIN y las necesidades formativas que pueden existir en 
el marco de la estrategia de formación de formadores/as.

Llama la atención la rápida incorporación de profesiona-
les del ámbito de la AP mientas que en Atención Espe-
cializada (AE) la inscripción de profesionales está siendo 
más pausada. Un 81% de los/as profesionales pertene-
cen al entorno de la AP mientras solo un 12% son de AE. 
Casi un 7% corresponden a otros espacios profesionales 
(universidad, salud pública…) o bien a ambos ámbitos.

A pesar del poco tiempo trascurrido desde la presenta-
ción de la plataforma, el 25 de agosto de 2011, se han 
registrado 1686 entradas (a 25 de enero de 2012).

El patrón de uso de la red es el habitual en esta fase de 
desarrollo de la misma en la cual se produce una mayor 
utilización de recursos que intercambios entre las perso-
nas que la conforman pues aún están construyéndose los 
vínculos entre ellos.

Diseño del Programa de Formación del PIOBIN
En febrero de 2011, la dirección del Plan presentó, a las 
personas referentes en Distritos Sanitarios y Áreas de 
Gestión sanitaria, una propuesta de intervención en los 
centros sanitarios; estos comenzaron a trabajar y algunos 
de ellos, a organizar actividades formativas para capaci-
tar a los/as profesionales sanitarios.

Durante el primer semestre del año se revisaron, junto 
a la dirección del Plan, los programas de estas activida-
des formativas que se habían ido desarrollando en varios 
centros a fin de preparar una propuesta de contenidos 
y formato del programa docente sobre la que trabajar y 
buscar el consenso. 

En esta primera fase, nos concentramos en el diseño de 
una actividad docente dirigida a la totalidad de profesio-
nales sanitarios/as que sea factible y útil para la implan-
tación del PIOBIN.

Este borrador de la propuesta, junto al mapa de com-
petencias profesionales, se presentó en una reunión de 
trabajo a una selección de diecisiete profesionales esco-
gidos/as, dentro del contexto andaluz y nacional, por su 
experiencia y trayectoria profesional y/o su papel clave 
en el desarrollo del Plan. La elección de participantes en 
esta reunión se realizó atendiendo a criterios de repre-
sentatividad (ámbitos de trabajo, profesión…) de manera 
que pudieran quedar incorporadas todas las perspectivas 
(clínica/promoción de salud…).

Algunas orientaciones e ideas fuerza fruto de esta reu-
nión son:

•	Los objetivos deberán estar bien ajustados a las nece-
sidades, ser realistas, posibles… 

•	Desde el Plan se han de dar orientaciones muy facti-
bles, aplicables en cualquier contexto pero también se 
sugiere hacer adaptaciones, probar, y evaluar alternati-
vas que vayan más allá.

•	A la hora de pensar la formación es imprescindible con-
tar con al menos dos perfiles: nivel de atención (con-
templando diferencias entre AP y AE) y nivel de referen-
tes de programa.

•	Conocemos por experiencias previas, que si no se ges-
tiona con mucha atención la formación continuada no 
se produce formación masiva de profesionales.

•	La principal resistencia que se puede encontrar el plan 
de formación es el “nihilismo terapéutico” (pensar que 
no se puede hacer nada) por lo que la formación tiene 
que estar también orientada a la motivación y constituir 
una llamada a la acción de los/as profesionales.

•	Los profesionales que se forman en el taller de forma-
ción para formar han de ser tratados con la simbología 
de profesores (facilitándoles la asunción del rol docente 
ya desde el propio desarrollo del taller más allá del rol 
discente).

•	Los materiales docentes han de ser de gran calidad 
desde el punto de vista didáctico, capaces de trasmitir, 
motivar… Y es muy importante que puedan ser adap-
tados por los/as profesores/as, se reconocerá la autoría 
pero la propiedad de los materiales es del Plan.

•	La obesidad en población infantojuvenil tiene especifi-
cidades que es necesario abordar. Por ello, se hace 
necesario un programa de formación que incorpore 
contenidos relativos a dichas especificidades.

El grupo de expertos realizó, además aportaciones y su-
gerencias a la propuesta de programa de formación para 
profesionales sanitarios así como al mapa de competen-
cias profesionales presentado.

Elaboración de materiales didácticos
Partiendo del trabajo realizado por el grupo de expertos, 
se realizó el encargo de elaboración de materiales didác-
ticos en base a los contenidos del programa ajustado por 
el grupo de trabajo.

La elaboración de materiales se encargó a profesionales 
especialmente implicados en el desarrollo del Plan y que 
habían sido identificados/as por la idoneidad de su ex-
periencia y perfil profesional como personas clave por la 
dirección del PIOBIN. 

El encargo se hizo de forma distribuida de manera que 
participase el mayor número de profesionales (sin dejar 
de ser operativos) y cuando fue posible, se encargó la 
elaboración de un material no a una persona concreta 
sino a un equipo de profesionales que venían desarro-
llando una labor conjunta en su entorno de trabajo. 

En este sentido, se ha potenciado ya desde estos prime-
ros momentos el trabajo colaborativo y hemos sido muy 
cuidadosos con la “gestión de protagonismos” en la Red 
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que constituye un aspecto muy delicado en el estableci-
miento de dinámicas de trabajo y que influirá en futuros 
desarrollos de la Red.

En los materiales elaborados, se reconoce la autoría de 
los/as profesionales que los han elaborado y la propiedad 
de los mismos es del Plan Integral de Obesidad Infantil 
por lo que podrán ser modificados por los/as profesiona-
les que los utilicen en la formación si así lo consideran 
necesario.

Una vez entregadas las clases por parte de los/as auto-
res/as, están siendo sometidas a validación a través de 
tres vías:

•	Profesionales expertos.
•	Profesionales formados/as a través de la estrategia de 

formación de formadores/as del PIOBIN: ya que parte 
del trabajo realizado en la fase no presencial de los ta-
lleres de formación para formar consiste en dicha vali-
dación.

•	Profesionales miembros de la Red de la sandía: una vez 
finalizado el proceso de revisión en los talleres y incor-
poradas las aportaciones se dispondrá un espacio en la 
plataforma de la Red para que todas las personas que 
componen la Red puedan realizar aportaciones. Por 
experiencias previas conocemos que no participará la 
totalidad de profesionales miembros pero es importante 
que todos/as dispongan de la oportunidad de aportar 
para que los materiales sean asumidos como propios 
por la Red.

Una vez finalizados, los materiales estarán disponibles, 
con licencia Creative Commons, en la plataforma de la 
Red de la sandía para todos/as los profesionales miem-
bros de la Red.

En la Fig. 2 se presenta el modelo que se ha seguido para 
el diseño de programa de formación continuada basado 
en redes profesionales.

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES

En definitiva, se ha generado un modelo de formación 
en obesidad infantojuvenil propio de Andalucía, con un 
amplio consenso entre los profesionales que se dedican 
al tema y con unos resultados alentadores.

La penetración de las líneas de trabajo del Plan en los pri-
meros momentos está sido más fluida en AP; si bien, se 
van consiguiendo avances importantes en los hospitales 
andaluces.

La inclusión de objetivos de formación y de atención a la 
obesidad de los menores en los Contratos Programas de 
las Unidades de Gestión Clínica ha supuesto también un 
impulso relevante.

Asimismo, la incorporación de evidencias relacionadas 
con la prevención y la atención a la obesidad infantil en 
los Manuales de Acreditación de Competencias Profesio-
nales ha estimulado a los y las profesionales motivándo-
los respecto a la importancia del abordaje de la obesidad.
La creación de la Red ha sido un recurso importante en 
la consecución de objetivos de formación y de atención 
integral a la obesidad infantil, así como un elemento ge-
nerador de innovación. 

Una de las primeras lecciones aprendidas ha sido que 
aunque la participación en la Red puede ser muy hete-
rogénea, es valiosa y ayuda a construir identidad como 
grupo sea cual sea el grado el que se produzca. El gra-
do de participación es tan variable como el número de 
miembros.

Una segunda lección ha sido la existencia de diferentes 
perfiles profesionales con diferentes necesidades. No 
todas las personas miembros de la Red participan del 
mismo modo, ni necesitan las mismas cosas de la Red. 
Esta dinámica constituye toda una experiencia de autoa-
prendizaje en la que hemos aprendido a detectar las ne-
cesidades de la Red para responder a ellas, a identificar 
las características de los “conjuntos de acción” existen-
tes en la Red y a descubrir las posibles sinergias que se 
puedan estimular tanto en relación a las líneas de acción 
establecidas como en relación a la innovación.

La constitución de la red permite superar el aislamiento, 
poner en valor el trabajo que ya se venía haciendo y faci-
litar la implementación de las líneas de trabajo u objetivos 
del Plan.

El control de la obesidad infantil constituye un problema 
complejo, y la formación en esta área del conocimiento 
también, ya que requiere un enfoque multidisciplinar, un 
abordaje intersectorial y del esfuerzo y empuje del con-
junto de los profesionales.

Podemos concluir, por tanto, que la clave de los alenta-
dores resultados obtenidos se encuentra en la capacidad 
del proyecto para empoderar a los y las profesionales sa-
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nitarios extendiendo, generando y avanzar sumando todo 
aquello que contribuye al desarrollo del Plan.

CONFLICTO DE INTERESES

Los autores declaran no presentar conflictos de intere-
ses en relación con la preparación y publicación de este 
artículo.

ABREVIATURAS

AE: Atención Especializada.
AP: Atención Primaria.
PIOBIN: Plan Integral de Obesidad Infantil de Andalucía.
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INTRODUCCIÓN

En el año 2010 la Dirección General de Salud Pública y 
Participación de la Consejería de Salud y Servicios Sa-
nitarios de Asturias inicia el desarrollo del Observatorio 
de Salud en Asturias en colaboración con el Instituto de 
Salud Poblacional de la Universidad de Wisconsin.

El Observatorio tratará de desarrollar tres líneas funda-
mentales: generar un espacio de conocimiento sobre la 
información en salud en Asturias a través de una serie 
de informes periódicos; garantizar que esta información 
llegue de la forma más comprensible al mayor número 
de agentes sociales posibles, destacando la importancia 
de un abordaje de los determinantes sociales en salud 
y, finalmente, vincular la información en salud de los in-
dicadores a las diferentes actuaciones comunitarias en 
salud que se están desarrollando en Asturias.

El modelo teórico del que parte el Observatorio es un 
modelo de determinantes de salud y resultados que han 
utilizado varios autores en la literatura científica mundial 
(Terris; Solar e Irwin; Dahlgren y Whitehead; Wilkinson y 
Marmot) y a través de un modelo de “salutogénesis” y de 
activos en salud.

Este modelo se afianza en la experiencia de la Universi-
dad de Wisconsin, primero limitada a su propio Estado 

de influencia desde el año 2003, y posteriormente ex-
tendido después a los 52 Estados desde el 2010, en un 
proyecto de destacada relevancia internacional. En este 
paradigma, la situación de salud o resultados de salud 
está influenciada por un conjunto de determinantes de 
salud (cuidados asistenciales, conductas de salud, fac-
tores socioeconómicos y medio ambiente físico) y su dis-
tribución en la comunidad. Estos factores determinantes 
y sus consecuencias pueden también estar influenciados 
por políticas o programas diseñados para modificar su 
distribución en la comunidad.

La presentación de la información se realiza a través de 
dos sistemas de indicadores (o de “fotografías de salud de 
la comunidad”). Uno es el modelo de los County Health 
Rankings, a través de indicadores resúmenes para cada 
uno de los concejos asturianos. Y otro es un modelo de 
indicadores más ampliados basado en el marco referen-
cial de los European Community Health Indicators que 
también son utilizados como referencia por el Ministerio 
de Sanidad en su documento de Indicadores Clave del 
Sistema Nacional de Salud.

Uno de los elementos claves de este modelo es vincular 
la información a la acción, en lo que el Departamento 
de Salud Poblacional de Wisconsin llama “Movilizando 
a la acción a través de la Salud Comunitaria” y que en 
nuestro modelo denominamos “Asturias Actúa”. A través 
de una base de datos dinámica y en crecimiento se irán 
incorporando las diferentes actuaciones comunitarias en 
salud y los diferentes programas que, en nuestro ámbito, 
actúan sobre esos determinantes.

Dicho modelo, como ya ha sido destacado por diferentes 
documentos claves en salud pública y salud comunita-
ria, incide en la importancia de los diferentes agentes de 
la comunidad para el abordaje de los determinantes de 
la salud: ciudadanía, estructuras locales y regionales de 
salud pública, sistema sanitario público, empresas y sec-
tor laboral, estructuras gubernamentales y municipales, 
sector académico, etc. Integramos dichos modelos en el 
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siguiente esquema, presentado los diferentes agentes y 
la secuencia de actuación en el Observatorio de Salud.

OBJETIVOS DEL OBSERVATORIO DE SALUD EN ASTURIAS

1.   Generar un espacio donde agrupar la información de 
los diferentes sistemas de información sobre resulta-
dos y determinantes de salud en Asturias.

2.   Elaborar informes periódicos, sintéticos, comprensi-
bles, que permitan evaluar periódicamente la situación 
de salud, estudiar la presencia de desigualdades en 
salud y analizar los factores condicionantes en diferen-
tes grupos poblacionales y geográficas del Principado 
de Asturias.

3.   Elaborar estudios sobre resultados o determinantes de 
salud en colaboración con otros organismos de la Con-
sejería de Salud y Servicios Sanitarios o de otras Con-
sejerías o Instituciones del Principado de Asturias, del 
ámbito nacional o del ámbito internacional.

4.   Establecer un proceso para la difusión y traslado de los 
informes de salud a los distintos organismos políticos, 
técnicos o de participación desde los que se desarro-
llan políticas o actuaciones en salud en el Principado 
de Asturias.

5.   Vincular dicha información a la acción y al desarrollo 
de una red de actuaciones comunitarias en salud de-
nominada “Asturias Actúa”.

6.   Desarrollar una red de experiencias de programas y 
actuaciones comunitarias en salud, conocer su impac-
to sobre los vinculadas a su intervención sobre deter-
minantes en salud y conociendo los niveles de efecti-
vidad.

METODOLOGÍA DE ELABORACIÓN

Destinatarios: población general de Asturias. Agentes so-
ciales que trabajan los diferentes ámbitos de la salud en 
Asturias.

El modelo teórico del análisis de situación de salud se 
realiza desde una perspectiva de déficits mediante indica-
dores de determinantes de salud y resultados de salud y 
desde una perspectiva de salutogénesis y activos en salud.

Para la construcción del ranking geográfico por concejos 
se ha seguido el modelo propuesto por los County Health 
Rankings. Se ha elaborado un análisis de correlación en-
tre los valores de indicadores de resultados y de determi-
nantes para determinar la validez del modelo empleado.
El documento de indicadores ampliados se ha desarro-
llado siguiendo las propuestas del European Community 
Health Indicators Monitoring.

El proyecto de “Asturias Actúa” recoge una base de da-
tos de actividades comunitarias que se ha autocumpli-
mentado a través de un formulario con Google® Form. 
Esta base de datos se ha vinculado automatizadamente 
a Google® Maps para favorecer la geolocalización de las 
actividades. 

En el registro de cada una de las actividades comunita-
rias se ha trabajado siguiendo la propuesta del modelo 
del What Works for Health: Policies and Programsto Im-
prove Wisconsin’s Health, añadiendo una herramienta 
para incorporar la valoración de la evidencia disponible 
en cada una de las actividades comunitarias.

Los resultados en salud se presentan en forma de “défi-
cits” y en forma de “activos en salud”.

Información sobre los déficits en salud
Se desarrollan dos informes:

1.   Informe ampliado de indicadores de salud en Asturias 
(www.obsaludasturias.com/obsa/que-es-el-obsa-2/in-
formes/). Es un documento con 100 indicadores si-
guiendo el esquema propuesto por European Commu-
nity Health Indicators Monitoring y agrupados según 
la metodología de trabajo propuesta por el equipo de 
los County Health Rankings de la siguiente manera:
•	Indicadores de resultados de salud: mortalidad (7 

indicadores), morbilidad (19 indicadores).
•	Indicadores de determinantes de salud: asistencia 

sanitaria (13 indicadores), conductas en salud (25 
indicadores), factores socioeconómicos (23 indica-
dores), medio ambiente físico (13 indicadores).

2.   Indicadores de rankings geográficos: www.obsaludas-
turias.com/obsa/determinantes/, www.obsaludasturias.
com/obsa/resultados/ y www.obsaludasturias.com/
obsa/que-es-el-obsa-2/informes/

Sigue el esquema propuesto por la experiencia de los 
Wisconsin County Health Rankings (desde 2003) am-
pliada a todos los Estados Unidos en el 2010 y tras un 
grupo de trabajo de expertos en Salud Pública se propo-
nen un total de 26 indicadores.

Los pesos asignados a cada componente pueden consul-
tarse en la página del Observatorio (www.obsaludasturias.
com/obsa/wp-content/uploads/Tabla-indicadores2012.
jpg) y se basan en una revisión bibliográfica y en la opi-
nión de expertos, aunque representa solo una de entre 
muchas diferentes aproximaciones al fenómeno y que 
pueden ser rediseñadas en ediciones posteriores de un 
ranking para Asturias.

Con esta información se establece una puntuación para 
todos los indicadores para cada uno de los 78 concejos 
asturianos.

La información se presenta en mapas mostrando la dis-
tribución de los concejos ordenados por su posición de 
salud en cuartiles. Los colores más suaves indican un 
mejor resultado en los resúmenes de posiciones respec-
tivos. 

Se presentan diferentes tipos de mapas: un mapa para 
los resultados de salud, un mapa para los valores de de-
terminantes y un mapa para cada uno de los 24 indica-
dores seleccionados en el ranking. 
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Gracias a esta presentación visual de resultados y de-
terminantes los mapas ayudan a identificar patrones de 
distribución espacial. Además, facilita la visualización de 
relaciones entre resultados y determinantes.

En relación con el tema de la ponencia, la obesidad in-
fantil, el indicador utilizado fue la prevalencia de obesi-
dad infantil medida en términos de índice de masa cor-
poral elevado para niños y niñas de 13 años de edad, 
obtenido a partir de los registros de OMI-AP. El peso de 
dicho indicador dentro de su grupo de “conductas salu-
dables” fue de un 10%. 

La información se presenta para los distintos concejos 
resumiendo la información en cuartiles. El valor medio 
para Asturias es de un 4,13% (1,4-9,00%). Para acceder 
a más información sobre el indicador de obesidad infantil 
se puede consultar el siguiente enlace: http://goo.gl/ZJIiN
Como se pretende predecir en el modelo, las posiciones 
en los resultados de salud y en determinantes de salud 
están muy relacionadas. Esto se puede observar en el 
siguiente gráfico, donde cada las posiciones de los re-
sultados de cada concejo se representa gráficamente en 
relación a las posiciones de sus determinantes de salud. 
La correlación entre los resultados y los determinantes 
es fuerte tanto en valores (coeficiente de correlación de 
Pearson, 0,72) como en sus posiciones (coeficiente de 
correlación de Spearman, 0,76).

Ningún concejo se posiciona en el puesto más alto en 
resultados y el más bajo en determinantes y viceversa, 
pero, en algunos casos aislados, existe alguna variación. 
Puede haber, en estos escasos ejemplos, malos resulta-
dos de salud con buenos indicadores de determinantes. 
Dado que los determinantes de salud son indicadores de 
salud futura, los concejos con buenos indicadores de de-
terminantes pueden esperar en el futuro mejoras en sus 
resultados. Estas diferencias pueden ser el resultado de 
programas y políticas de salud recientes que aún no han 
generado mejoras en el bienestar comunitario. Asimismo, 
los concejos con pobres indicadores de determinantes 
de salud, en el futuro podrían experimentar un empo-
brecimiento de sus resultados de salud en ausencia de 
programas o políticas adecuadas de mejora de los deter-
minantes de salud.

“ASTURIAS ACTÚA”

El modelo que presenta la base de datos de “Asturias 
Actúa” (www.obsaludasturias.com/obsa/asturias-actua/) 
está orientado en un modelo de salud poblacional. En 
este modelo, lo que consigue que una población se de-
sarrolle en un entorno saludable para crecer, trabajar, 
aprender y tener capacidad de funcionamiento, está 
influenciado por diferentes determinantes: factores so-
cioeconómicos, condiciones de vida, conductas, calidad 
del medioambiente y calidad de atención sanitaria.

En el contexto de la Estrategia para la Participación 
Comunitaria de Salud en Asturias se desarrollaron dos 

jornadas de trabajo durante los años 2009 y 2010. A lo 
largo de la primera jornada se recogió el primer listado 
de actividades comunitarias en salud (ACS) que se fue 
ampliando a lo largo de 2010. En el momento del trabajo 
de este estudio la base de datos incluía un total de 101 
actividades que habían sido geolocalizadas y caracteriza-
das en cuanto a población destinataria, metodología de 
la intervención, incorporación de evaluación y nivel de 
participación de la comunidad en el proceso. La orien-
tación de dichas ACS incluía la educación de la salud, 
promoción de la salud y desarrollo comunitario.

La base de datos de las ACS, denominada “Asturias Ac-
túa”, se elaboró para facilitar su difusión y conocimiento 
en distintos ámbitos (educativo, sanitario, municipal y 
asociativo) vinculándolas posteriormente al desarrollo del 
proyecto del Observatorio de Salud en Asturias.

En este sentido para mejorar la información que iban a 
recibir se planteó revisar la evidencia y efectividad de di-
chas ACS (además de incluir otros campos en la descrip-
ción de cada actividad). 

Para ello, se desarrolló una herramienta metodológica que 
combinaba aspectos de What Works for Health. Policies 
and Programs to Improve Wisconsin’s Health y de las re-
visiones de evidencia en Salud Pública del National Insti-
tute for Health and Clinical Excellence combinando con 
estrategias para definir la aplicabilidad y transferibilidad.

La revisión de la evidencia de estas actividades en Salud 
Pública coincide con el trabajo de agencias internacio-
nales, las cuales difunden la evidencia a través de espa-
cios específicos presentes en sus webs. Esta difusión de 
la evidencia requiere un proceso previo de evaluación, 
que una vez establecido permite facilitar el proceso de la 
toma de decisiones.

En este proyecto tratamos de incorporar una herramienta 
metodológica para la revisión de la evidencia de las ACS, 
con el objetivo de orientar la tarea a los profesionales de-
dicados o interesados en este campo.

El acceso a cada una de las diferentes intervenciones 
se puede realizar a través de su vinculación con los de-
terminantes de salud sobre los que actúan. Por ejem-
plo: programas y actividades comunitarias que actúan 
sobre la actividad física (www.obsaludasturias.com/
obsa/?intervencion-raiz=actividad-fisica).

Siguiendo el modelo de mapeo de activos en salud se ha 
desarrollado un mapa interactivo donde la propia ciuda-
danía puede ir añadiendo aquellos recursos saludables 
(formales o informales) de la zona donde vive: recursos 
saludables en Asturias (http://goo.gl/bL6sG).

Por otra parte, a lo largo del año 2011 se ha desarrolla-
do una herramienta metodológica para sistematizar los 
mapeos en contextos locales, favoreciendo la participa-
ción de todos los agentes territoriales en la realización 
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del mismo. Los mapeos participativos constarían de seis 
fases: Presentación a los agentes locales del informe de 
déficits y propuesta de un proceso participativo para de-
terminar recursos saludables del territorio; delimitación 
del alcance del mapeo; trabajo inicial con los agentes del 
terreno; trabajo de campo en la comunidad; realización 
y visibilización de los mapas de activos y transferencia a 
agentes locales y población.

Estrategia de comunicación del OBSA: la difusión de la 
información y del análisis de situación (de déficits y de 
activos de salud) es un elemento clave para vincular la 
información a la acción. Para ello, y de forma general, se 
utilizan dos canales:
•	La difusión del OBSA en todos aquellos organismos de 

gestión y participación autonómico, incluyendo: Conse-
jos de Dirección, Consejos de Área, organismos de par-
ticipación ciudadana, foros públicos de presentación, 
gerencias de área, Consejos de salud de área y de zona 
básica, agrupaciones municipales, consejos municipa-
les, otros organismos que elaboran información a nivel 
autonómico.

•	Creación de canales en redes sociales para facilitar su 
difusión: en Twitter (http://twitter.com/#!/obsaludastu-
rias), en Facebook (www.facebook.com/Observato-
rioSalud.Asturias) y en YouTube (www.youtube.com/
user/obsaludasturias).

ABREVIATURAS

ACS: actividades comunitarias en salud.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 09:00-11:00 h.
SALA SEMINARIO 3+4+5

METODOLOGÍA DE EDUCACIÓN PARA LA SALUD
Matilde Riquelme Pérez
Pediatra. CS La Chopera. Alcobendas, Madrid. España

INTRODUCCIÓN

La práctica profesional de la promoción de la salud (PS) 
obtuvo su primer reconocimiento internacional con la 
carta de Ottawa de 1986. Esta definía la PS como “el 
proceso que proporciona a las personas los medios ne-
cesarios para ejercer un mayor control sobre los determi-
nantes de la salud, mejorando así su salud”.

Según la Organización Mundial de la Salud, la educación 
para la salud (EpS) puede definirse desde dos vertien-
tes. Por un lado, la EpS consiste en proporcionar a la 
población los conocimientos, habilidades y destrezas ne-
cesarias para la promoción y protección de la salud. Por 
otro, la EpS contribuye a capacitar a los individuos para 
que participen activamente en definir sus necesidades y 
elaborar propuestas para conseguir unas determinadas 
metas en salud.

La finalidad, pues, de la EpS no es tanto que se lleven 
a cabo comportamientos definidos y prescritos por el 
experto, sino facilitar que las personas movilicen sus 
propios recursos y desarrollen capacidades que les per-
mitan tomar decisiones conscientes y autónomas sobre 
su propia salud. La educación se entiende, por tanto, 
como un proceso por el cual las personas son más 
conscientes de su realidad y del entorno que les rodea, 
ampliando sus conocimientos, valores y habilidades 
que les permitan desarrollar capacidades para adecuar 
sus comportamientos a la realidad. Y ello se produce a 
través de sus propias experiencias, vivencias y cono-
cimientos, reorganizándolos y modificándolos ante los 
nuevos conocimientos o experiencias que se dan en el 
proceso educativo. 

En la educación, los contenidos son los factores relacio-
nados con los comportamientos humanos. Estos facto-
res pueden ser ambientales (grupos sociales, condicio-
nes de vida, recursos y modelos culturales) y personales 
(creencias, actitudes, valores y habilidades). Todos ellos 
influyen en las capacidades y comportamientos de las 
personas. Para que la persona aprenda se considera 
esencial un aprendizaje significativo, la persona aprende 
desde sus experiencias, sus vivencias, sus conocimien-

tos reorganizándolos y modificándolos según sus nuevas 
informaciones y experiencias que se dan en el proceso 
educativo.

Para que la situación de enseñanza-aprendizaje sea efi-
caz, las personas deberán: a) ser más conscientes de su 
situación (conocer y expresar su situación); b) profundi-
zar en ella (aumentar los conocimientos, analizar causas 
y reflexionar), y c) actuar (desarrollar recursos y habilida-
des, tomar decisiones, experimentar la realidad, evaluar-
la y reajustarla). En resumen, se trata de facilitar que las 
personas conozcan la situación en la que se encuentran 
y hablen de ella. Y para eso, hay que ayudar a pensar, 
más que decirles lo que tienen que hacer.

Es importante que las personas encuentren sus propias 
soluciones, no se trata de prescribir comportamientos 
sino de promoverlos. 

En este sentido, para llegar al cambio, lo primero es co-
nocer en qué momento personal está cada uno frente a 
un comportamiento, una actitud o una habilidad. 

Así, Prochaska y Diclemente plantean un modelo espiral 
del proceso de cambio en cinco etapas. Este modelo tie-
ne en cuenta cómo es el comportamiento de la persona, 
si quiere cambiar o no, si hace este cambio o no y si lo 
mantiene en el tiempo. Las etapas son:

1.  Precontemplación: no hay ninguna intención de cam-
bio en un futuro próximo. No es que no se vea la solu-
ción, es que no se ve el problema.

2.  Contemplación: se tiene consciencia de que existe un 
problema y se piensa en superarlo, pero aún no se ha 
decidido pasar a la acción.

3.  Preparación: se combinan intención y toma de deci-
sión, se empiezan a introducir pequeños cambios.

4.  Acción: se modifica a sí mismo o misma modifica su 
comportamiento, su entorno con el fin de superar el 
problema.

5.  Mantenimiento: persisten y se consolidan los resultados 
obtenidos en su acción.

Es importante entender que en este tipo de trabajo edu-
cativo son más útiles enfoques de pedagogía activa e in-
teractiva, que enfoques tradicionales. Para ello es nece-
sario contar con la participación activa de la persona que 
aprende.
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SESIONES EDUCATIVAS INDIVIDUALES Y GRUPALES

Para programar y lograr un aprendizaje significativo en estas 
sesiones educativas no basta con dar un consejo/informa-
ción en la consulta y/o una charla grupal si no que se requie-
re varias sesiones individuales (Tabla 1) o grupales (Tabla 2). 
Además, se debe utilizar técnicas pedagógicas activas. 

TABLA 1. TÉCNICAS EDUCATIVAS INDIVIDUALES.

Proceso de aprendizaje
Técnicas educativas 

individuales

Encuentro y contrato
Técnicas de acogida 
y negociación

Expresar sus preconceptos, 
modelos previos, experiencias

Técnicas de expresión

Reorganizar informaciones
Técnicas de 
información

Analizar y Reflexionar Técnicas de análisis

Desarrollo y entrenamiento de 
habilidades

Técnicas de desarrollo 
de habilidades

Otros objetivos
Otras técnicas del aula 
y fuera del aula

TABLA 2. TÉCNICAS EDUCATIVAS GRUPALES.

Proceso de aprendizaje
Técnicas educativas 

grupales

Expresar sus preconceptos o 
modelos previos, su experiencia

Técnicas de 
investigación en el 
aula

Reorganizar informaciones Técnicas expositivas

Analizar y Reflexionar Técnicas de análisis

Desarrollo o entrenamiento de 
habilidades

Técnicas para 
el desarrollo de 
habilidades 

Otros objetivos
Otras técnicas en el 
aula y fuera del aula

Existen numerosas clasificaciones de métodos y técnicas 
educativas. Utilizamos la clasificación de las técnicas 
educativas dirigidas al aprendizaje y que relacionan dis-
tintos tipos de técnicas con diferentes objetivos de apren-
dizaje, obtenidas de los cursos de EpS de M.ª José Pérez 
Jarauta del Instituto de Salud Pública de Navarra. 

CLASIFICACIÓN DE LAS TÉCNICAS EDUCATIVAS

Las técnicas educativas deben ser adecuadas a los obje-
tivos que nos proponemos y a los contenidos que desa-
rrollamos. Estas son:

•	Técnicas de encuentro: constituyen el inicio de la rela-
ción y el proceso educativo. Facilitan la configuración 

de un adecuado encuentro profesional/participantes en 
la configuración como grupo en la educación grupal. 
Favorecen la motivación y la implicación de los partici-
pantes en su propio proceso educativo. Se utilizan: aco-
gida, presentación y contrato educativo.

•	Técnicas de investigación en aula: facilitan a las perso-
nas conocer su situación y cómo la viven. Son útiles 
fundamentalmente para expresar, reflexionar y organi-
zar sentimientos, conocimientos, experiencias. Entre 
las técnicas utilizadas tenemos: tormenta de ideas, re-
jilla, foto-palabra, cuestionarios, Phillips 66, frases in-
completas.

•	Técnicas expositivas: ayudan al grupo a aumentar co-
nocimientos que le posibiliten profundizar en la situa-
ción, verla de otra manera. Son útiles para la transmi-
sión, reorganización de conocimientos, información… 
Entre otras, se utilizan: exposición teórica con discu-
sión, lección participada, repetición, lectura con discu-
sión, video con discusión...

•	Técnicas de análisis: ayudan al grupo a pensar y facili-
tan que cada cual encuentre sus propias soluciones: 
analizar situación y causas, actitudes, sentimientos… 
Se utilizan con mayor frecuencia: análisis de textos, 
análisis de problemas y alternativas de solución, discu-
siones de distintos tipos (en grupo pequeño o grande, 
abiertas o estructuradas)…

•	Técnicas de desarrollo de habilidades: son esencial-
mente útiles para entrenarse en habilidades concretas 
(sicomotoras, personales y sociales) y desarrollar la ca-
pacidad para actuar, comportarse en situaciones reales 
e introducir los cambios que haya decidido. En este 
grupo se utilizan escenificaciones, análisis de las situa-
ciones y juegos.

•	
Otras técnicas: como son investigaciones realizadas fuera 
del aula, distintos tipos de trabajos en grupo, ejercicios, 
tareas para casa…

EL ROL DEL/A EDUCADOR/A

En este tipo de trabajo educativo el profesional desem-
peña un rol de facilitación, de ayuda y de apoyo. Los y 
las participantes son quienes aprenden, el educador o la 
educadora facilita y orienta. A destacar:

•	Funciones, asociadas al rol. Es fundamental la prepara-
ción de la sesión y la gestión de las actividades educa-
tivas, el tiempo, el espacio donde se desarrolla la acti-
vidad, el clima.

•	Actitudes, entre las que tenemos: aceptación, con-
gruencia, valoración positiva y empatía. Y a nivel más 
concreto el clima que se crea en la sesión algunos co-
mentan que el clima es un reflejo de la comunicación 
educador y educando.

•	Habilidades: La comunicación constituye una herra-
mienta básica del profesional en la práctica médica 
diaria pero es una habilidad especialmente importante 
en el trabajo de la EpS. Son elementos importantes del 
proceso de comunicación: la transmisión de mensajes, 
la escucha y recepción de mensajes y la respuesta.
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ELABORACIÓN DE UN PROYECTO EDUCATIVO

Antes de plantearnos una intervención, es necesario cono-
cer la situación de la que partimos. Para ello realizaremos: 

1.   Identificación de las necesidades. La identificación de 
las necesidades que pueden ser susceptibles de acti-
vidades educativas es la primera fase del proceso de 
planificación. Nos permitirá definir los objetivos y acti-
vidades más adecuadas a las necesidades y a la reali-
dad del colectivo con el que vamos a trabajar. Una vez 
identificadas las necesidades le daremos un orden de 
prioridad. Para ello tendremos que tener en cuenta las 
siguientes preguntas: 
•	¿Cuántas personas tienen necesidad? 
•	¿A quién preocupa? 
•	¿Quién está dispuesto a aprender? 
•	Los y las profesionales sociosanitarios/as, ¿están ca-

pacitados/as para orientar en el aprendizaje?
2.   Análisis de la situación. Cuando hemos decidido que hay 

una necesidad que abordar, el siguiente paso es conocer 
datos sobre la situación de la que partimos nosotros, los 
profesionales. Esto nos permitirá plantearnos los objeti-
vos y las actividades más adecuadas para el colectivo 
con el que vamos a trabajar. Los datos a registrar son:
•	Datos generales del grupo: edad, sexo, nivel de ins-

trucción y socioeconómico, participación en asocia-
ciones, intereses, motivaciones.

•	Datos del comportamiento de la población de nues-
tra zona básica de salud con el tema a tratar y facto-
res relacionados: conocimientos, creencias, valores, 
comportamientos…

•	Datos sobre el equipo: objetivos del equipo, cargas 
de trabajo, disponibilidad de los profesionales, cono-
cimiento sobre el tema, recursos materiales… 

Toda esta información nos permitirá conocer las necesi-
dades, establecer prioridades y en base a ello elaborar un 
proyecto. 

GUÍA PARA LA ELABORACIÓN DE UN PROYECTO DE EPS 

Este modelo de trabajo no es improvisado sino intencional, 
hay que prepararlo y programarlo para obtener unos bue-
nos resultados. Se debe tener un planteamiento previo que 
sea susceptible de ser modificado en cualquier momento 
según las necesidades de las personas y su situación. 

Introducción
Se trata de hacer una exposición general del problema 
de salud, explicando las razones por las que se ha elegi-
do en base a las investigaciones previas, importancia del 
problema, demanda de la población y motivación de los 
profesionales. Conclusiones del análisis de la situación. 
Se hará de forma resumida.

Objetivos
Pretenden responder a las necesidades detectadas en el 
análisis de la situación y lo que se espera conseguir con 
la intervención. Pueden ser de dos tipos:

•	Generales: expresan la finalidad que persigue el proyec-
to. No son evaluables. Se alcanzan a través de los obje-
tivos específicos. Se pueden formular como: objetivos 
en salud y objetivos educativos. 

•	Específicos: responden al resultado del análisis de la 
situación y son evaluables. Se debe atender todos los 
ámbitos de aprendizaje: área cognitiva: conceptos, he-
chos, principios. Se refiere al saber; área emocional: 
valores, actitudes, normas. área de las habilidades: 
cognitivas, habilidades personales y sociales. 

Contenidos
No son solo la información a transmitir sino que incluyen 
además las actitudes, valores, normas y los procedimien-
tos de todo tipo. Los contenidos no solo los aporta el edu-
cador o la educadora sino también el grupo que participa 
en el taller. 

Es fundamental que los contenidos a trabajar respondan 
a las necesidades, problemas, intereses y motivaciones 
de los y las participantes. Inicialmente se desarrollan par-
tiendo del análisis de la situación y posteriormente se van 
modificando a lo largo de las sesiones educativas.

Metodología
Definiremos: a) población diana: grupo de población a la 
que va dirigida el proyecto; b) captación: a través de las 
diferentes consultas, asociaciones, carteles…, y c) desa-
rrollo de la intervención:
•	Número de sesiones. Se recomienda entre cinco y 10. 

Si se trata de un taller de acercamiento a la población 
o abordaje de temas muy concretos pueden ser entre 
tres y cinco sesiones. 

•	Duración de las sesiones. Entre 60 a 120 minutos. Con 
un máximo de exposición de 20 minutos.

•	Periodicidad. En función del tema a abordar y las carac-
terísticas del grupo. Es aconsejable que sea semanal.

•	Temporalización. Las fechas y horarios del taller. Ade-
más se aconseja que se establezcan antes de su inicio.

•	Lugar. Es aconsejable que se realice siempre en el mis-
mo lugar.

•	Número de participantes. Se aconseja entre 10 y 15. 
Pero según el tema se puede llegar hasta 20-25.

Evaluación
Mediante la evaluación obtenemos información que nos 
permite adecuar el proceso de enseñanza al progreso 
real de aprendizaje de los y las participantes y podremos 
adecuar el diseño y programación a las necesidades de-
tectadas. Pero: 

•	¿Quién evalúa? Evalúan tanto el o la docente como los y 
las participantes así como el o la observador y observa-
dora. En algunos casos observadores externos.

•	¿Qué se evalúa? Se evalúan los resultados, el proceso 
en sí (asistencia, participación, contenidos, activida-
des…) y la estructura (adecuación de los recursos hu-
manos y materiales).

•	¿Cómo se evalúa? La evaluación suele ser muy variada 
y puede utilizarse métodos cuantitativos (cuestionarios) 
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o cualitativos (materiales realizados, tareas, observador/a 
y educando a diario).

•	¿Cuándo se evalúa? Se evalúa de forma continuada, a 
lo largo del proceso de enseñanza-aprendizaje. Se eva-
lúa al final de cada sesión y al final de todas las sesio-
nes. 

ABREVIATURAS

EpS: educación para la salud.
PS: promoción de la salud.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 09:00-11:00 h.
SALA SEMINARIO 6+7

ASPECTOS PRÁCTICOS EN LA ATENCIÓN 
DEL NIÑO Y ADOLESCENTE CON TDAH 
Alfonsa Lora Espinosaa, M. J. Díaz Aguilarb

aPediatra. CS Puerta Blanca. Unidad de Investigación 
y Eficiencia Clínica. Distrito Sanitario Málaga. Málaga. 
España bPsicología. Asesora de Formación, Ámbito 
Educación Especial. Centro del Profesorado de Málaga. 
Málaga. España

El trastorno por déficit de atención con/sin hiperactivi-
dad (TDAH) es el trastorno del neurodesarrollo más fre-
cuente en la infancia. La magnitud, determinada por su 
prevalencia, su trascendencia negativa en el desarrollo 
del niño y, sobre todo, su vulnerabilidad al tratamiento, 
hacen necesario una evaluación y un abordaje adecuado 
y temprano en los niveles primarios de atención en salud 
y educación1.

El TDAH es un trastorno de origen neurobiológico, resul-
tado de una compleja interacción de factores genéticos, 
con otros ambientales pre, peri o postnatales que llevan 
a una alteración de la neurotransmisión dopaminérgica. 

Las Guías de práctica clínica2-8 proponen un método es-
tructurado para el diagnóstico y tratamiento del trastorno. 
La sintomatología del TDAH en la infancia y adolescencia 
se caracteriza por un patrón persistente de inatención, 
exceso de actividad en relación a la edad madurativa del 
niño y pobre control de su impulsividad. 

Este trastorno debe aparecer antes de los siete años y 
alcanzar al menos seis meses de evolución. Los síntomas 
han de presentarse en dos o más contextos, interfiriendo 
en la vida social y académica del niño y no se explican 
mejor por la presencia de otro trastorno.

Se definen tres subtipos de TDAH: inatento si cumple 
al menos seis de los nueve criterios de inatención, hipe-
ractivo-impulsivo si cumple al menos seis de los nueve 
criterios de hiperactividad-impulsividad y combinado si 
cumple al menos seis de los nueve criterios en ambas 
dimensiones, inatención e hiperactividad. 

Además de estos síntomas descritos en los criterios del 
Diagnostic and Statistical Manual for Mental Disor-
ders (DSM)-IV-TR como síntomas cardinales, los niños 
con TDAH presentan síntomas asociados de conducta, 
cognición, emocionalidad y adaptación social, problemas 

de autorregulación de su conducta para adecuarla a las 
demandas del entorno, con un patrón de respuestas a 
las contingencias del medio poco sensible a los refuerzos 
positivos-negativos. 

En este taller analizaremos de forma práctica la función 
del pediatra de Atención Primaria (PAP) en la atención 
del niño y adolescente con TDAH y los criterios para una 
práctica clínica de calidad2-12.

Para aplicar estos criterios el pediatra necesita entrevis-
tarse con la familia y el niño con frecuencia; desarrollar 
contactos con el colegio y otros profesionales para ofrecer 
un cuidado coordinado y continuo; identificar los recur-
sos de la comunidad y especialmente, tiempo y confianza 
en sus capacidades y habilidades:
•	El PAP debe evaluar a todo niño de edad comprendida 

entre 4 y 18 años que presenta síntomas de inatención, 
hiperactividad, impulsividad, mal rendimiento acadé-
mico o problemas de conducta (B).

•	El diagnóstico de TDAH es exclusivamente clínico, no 
existiendo en la actualidad ninguna prueba analítica o 
psicométrica que pueda considerarse diagnóstica. Re-
quiere que el niño cumpla los criterios DSM-IV-TR. El 
uso de los criterios DSM-IV-TR disminuye la variabili-
dad en la práctica clínica y facilita la comunicación en-
tre profesionales y pacientes.

•	La valoración del TDAH requiere información obtenida 
directamente de los padres o cuidadores y de los pro-
fesores sobre la presencia de los síntomas nucleares 
del trastorno en ambientes diferentes, la edad de inicio, 
la duración de los síntomas y el grado de impedimento 
funcional (B). En el adolescente se considera útil el uso 
de un cuestionario validado autoinformado.

•	La realización de una completa historia clínica que in-
cluya signos y síntomas, antecedentes familiares, ante-
cedentes personales, desarrollo psicomotor, trastornos 
del sueño, historia psicosocial descartando abuso físi-
co, psíquico o sexual. 

•	Investigar mediante un instrumento validado el trastor-
no negativista desafiante, trastornos de conducta, de-
presión, ansiedad, tics, dificultades de aprendizaje (B).

•	Investigar las fortalezas y habilidades, los aspectos que 
le ilusionan y motivan.

•	Exploración clínica registrando fenotipo; exploración 
neurológica que debe incluir coordinación motora fina 
y gruesa, comunicación y lenguaje, tics; exploración 
sensorial; somatometría, exploración cardiovascular.
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•	 No está indicado realizar otras pruebas diagnósticas de 
rutina para establecer el diagnóstico de TDAH a no ser 
que la anamnesis o la exploración clínica lo justifiquen.

•	Si la historia indica que el niño presenta dificultades 
académicas, el pediatra contactará con el centro esco-
lar para que el equipo de orientación estudie y trate 
estas dificultades y revisará la evolución y resultados de 
las intervenciones pedagógicas establecidas.

•	El PAP debe reconocer el TDAH como un trastorno cró-
nico y considerar al niño y adolescente con TDAH con 
necesidades especiales de salud (B).

•	El TDAH causa una morbilidad importante y debe ser 
tratado. El objetivo del tratamiento es disminuir la fre-
cuencia e intensidad de los síntomas y facilitar estrate-
gias para su control ya que no se dispone de un trata-
miento curativo en la actualidad. El Plan de cuidados 
del niño con TDAH constará de los siguientes pasos:
-  Educación de la familia y el niño sobre el TDAH, sus 

características individuales, aportándole estrategias 
para su manejo.

-  Identificar los objetivos del tratamiento: conductuales, 
académicos.

-  Acordar el tratamiento conductual y farmacológico a 
seguir, conociendo los beneficios y los posibles efec-
tos secundarios.

-  A los niños en edad preescolar (4-5 años) el PAP 
debe indicar la terapia conductual como primera lí-
nea de tratamiento (A). Puede prescribirse metilfe-
nidato si las intervenciones conductuales no propor-
cionan mejoría y la disfunción que le producen los 
síntomas es moderada-grave (B). La atomoxetina no 
está aprobada por la Food and Drug Administration 
en estas edades5.

-  A los niños de 6-11 años, el PAP debe prescribir trata-
miento farmacológico (A) y/o terapia conductual, pre-
feriblemente ambas (B). La evidencia es fuerte para 
el metilfenidato y suficiente pero menos fuerte para 
atomoxetina (A)5. 

-  A los adolescentes (12-18 años) el PAP y/o médico 
de familia deben prescribir tratamiento farmacológico 
con su consentimiento (A), puede recomendarse te-
rapia conductual (C), preferiblemente ambas5.

•	El PAP debe titular la dosis de medicación para alcan-
zar el máximo beneficio con los mínimos efectos adver-
sos5,12 (B).

•	Se realizaran visitas de seguimiento frecuentes hasta 
obtener una respuesta óptima con la titulación de la 
dosis, posteriormente cada tres meses en el primer año 
de tratamiento y cada seis meses a partir de entonces 
si la situación es estable. En estas visitas se comproba-
rá sistemáticamente el control de los síntomas y la fun-
ción, el cumplimiento de los objetivos propuestos, se 
preguntará por los efectos secundarios y se realizará 
medición de peso, talla, tensión arterial y frecuencia 
cardiaca. Se preguntará por la adherencia terapéutica, 
la calidad de vida y la satisfacción con el cuidado.

•	Establecer un consenso entre profesores y pediatras 
sobre los elementos clave de diagnóstico, intervencio-

nes y comunicación, estructurados, que aseguren un 
cuidado consistente, bien coordinado y coste-efectivo.

•	Cuando coexistan otros trastornos psiquiátricos como 
trastorno bipolar, ansiedad o depresión severas, debe 
derivarse a la unidad de salud mental de referencia.

ABREVIATURAS

DSM: Diagnostic and Statistical Manual for Mental Di-
sorders.
PAP: pediatra de Atención Primaria.
TDAH: trastorno por déficit de atención con/sin hiperac-
tividad.
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EL PEDIATRA DE HOSPITAL. UNIDADES DOCENTES 
MULTIPROFESIONALES 
José Miguel Couselo Sánchez
Profesor Titular de Pediatría. Vocal de la Comisión 
Nacional de Pediatría y sus Areas Específicas. Servicio 
de de Pediatría. Hospital Clínico Universitario de 
Santiago de Compostela. España

INTRODUCCIÓN 

La unidad docente se define como un conjunto de re-
cursos personales y materiales, pertenecientes a los dis-
positivos asistenciales, docentes, de investigación o de 
cualquier otro carácter que con independencia de su titu-
laridad se consideren necesarios para impartir formación 
reglada en especialidades en Ciencias de la Salud por 
el sistema de residencia, de acuerdo con lo establecido 
en los programas oficiales de las distintas especialidades 
(Real Decreto [RD] 183/2008. Boletín Oficial del Estado 
[BOE] 21-2-2008)1.

En al artículo 7 de dicho RD, se incluye como unidad 
docente de carácter multiprofesional en el anexo II: Uni-
dades docentes de Pediatría en las que se formarán mé-
dicos especialistas en Pediatría y enfermeros en enfer-
mería pediátrica. Estas unidades docentes cumplirán los 
requisitos de acreditación comunes y los específicos de 
las especialidades que se formen en las mismas. Cada 
especialidad tendrá sus propios tutores que planificarán 
la ejecución de su programa formativo.

EL PROGRAMA FORMATIVO

El programa formativo actual del médico pediatra figura 
en BOE nº 246, de 14-10-2006, Orden SCO/3148/2006. 
El pediatra es el médico que en posesión del corres-
pondiente título de especialista se halla capacitado para 
emprender, realizar, interpretar, aplicar y explicar los 
procedimientos diagnósticos y terapéuticos inherentes 
al ejercicio profesional de la Pediatría preventiva, clínica 
y social en instituciones públicas o privadas de carácter 
hospitalario o extrahospitalario (Atención Primaria [AP])2.
 
La orden SAS/1730/2010 (BOE de 29-6-2010) publica el 
programa oficial de la Especialidad de Enfermería Pediá-
trica. La formación clínica de la enfermera residente de 
Pediatría se desarrollará en AP (centros de salud, escue-
las infantiles, centros de educación primaria, secunda-

ria y educación especial, en la comunidad así como en 
cualquier ámbito donde se encuentren los niños y ado-
lescentes objeto de atención a través de programas es-
tablecidos en cada comunidad autónoma) durante siete 
meses, Urgencias de Pediatría dos meses, Unidades de 
Pediatría cinco meses, Unidad Neonatal dos meses, Uni-
dad de Cuidados Intensivos (UCI) Neonatal tres meses, 
UCI Pediátrica tres meses3.

“La enfermera especialista en Enfermería Pediátrica, es 
el profesional capacitado para proporcionar cuidados de 
enfermería especializados de forma autónoma, durante 
la infancia y la adolescencia, en todos los niveles de aten-
ción, incluyendo la promoción de la salud, la prevención 
de la enfermedad y la asistencia al recién nacido, niño o 
adolescente sano o enfermo y su rehabilitación dentro de 
un equipo multiprofesional y en colaboración con enfer-
meras especialista de otras áreas”3.

¿Cuál es el objetivo del programa de formación 
en Pediatría y sus áreas específicas y cómo se lleva 
a la práctica en las distintas unidades docentes?
Según el BOE n.º 246 de 14-10-2006, el residente de 
Pediatría debe adquirir conocimientos, habilidades y ac-
titudes necesarias para: atender los problemas clínico-
pediátricos a nivel general y de sus áreas específicas, 
promocionar la salud de la población infantil y adolescen-
te, realizar investigación clínica y básica, y trabajar como 
integrante y si es preciso, como coordinador de equipos 
multidisciplinarios de salud2. 

Podemos asumir que la formación del pediatra debe in-
cluir además las competencias esenciales que el Institu-
te of Medicine en EE. UU. propuso en 2002 para todos 
los médicos: proporcionar una asistencia centrada en el 
paciente, trabajar en equipos interdisciplinarios, utilizar 
una práctica basada en pruebas y aplicar mejoras de la 
calidad4.

Para el Prof. M. Crespo, “la formación está orientada a 
conseguir el pediatra general competente, humano, co-
nocedor, abierto a la ciencia, profesional y líder, capaz 
de trabajar en equipo multidisciplinario, con formación 
troncal completa, integral, con conocimientos y compe-
tencia clínica y con actitudes y aptitudes particulares, re-
cuperando un humanismo a veces perdido, para tratar 
al niño”. Aunque el objetivo principal de la formación del 
residente no ha cambiado, su contenido, metodología y 
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técnicas en la preparación han cambiado con el tiempo. 
Para conseguir ese pediatra competente la preparación 
del residente de pediatría debe proporcionar experien-
cias educacionales que lo capaciten para proporcionar 
un amplio cuidado coordinado en un rango extenso de 
pacientes pediátricos5,6. El pediatra general competen-
te es capaz de resolver adecuadamente los contenidos 
propios de la ciencia pediátrica. “Entre las necesidades 
de la AP, tributaria de la prioridad para promocionar la 
salud y prevenir la enfermedad, y las exigencias de las 
subespecialidades para la incorporación de los avances 
científicos y tecnológicos y el liderazgo en la investiga-
ción, queda un amplio espacio formativo y profesional: el 
de ese pediatra general competente que el niño y el ado-
lescente sanos y enfermos necesitan” (Prof. M. Crespo)5.

La Pediatría ha evolucionado continuamente para alcan-
zar ese objetivo. Los índices de calidad de atención sani-
taria en Pediatría en España están entre los mejores del 
mundo, debido en gran parte a la calidad de formación 
del Especialista en Pediatría y sus Áreas Especificas en 
nuestro país.

En general los llamados programas tradicionales “de los 
países desarrollados” presentan lagunas en la formación 
básica pediátrica y disparidad entre como practicamos 
la pediatría general y como formamos a los residentes, 
entre ellos el hospitalocentrismo, la errónea tendencia a 
la subespecialización precoz o el riesgo de reproducir los 
errores de la medicina del adulto5.

Características de la buena atención pediátrica, objetivo 
de la formación del especialista pediátrico5:

•	Total en los objetivos, en el contenido, en las activida-
des y en la población atendida (desde la concepción 
hasta el final del período del crecimiento y desarrollo).

•	Precoz y continua en el tiempo (vida del individuo) y el 
proceso salud-enfermedad.

•	Integral, incluyendo todos los aspectos del ciclo integral 
de la salud (promoción, prevención, asistencia, rehabi-
litación, docencia e investigación) los cuales se desa-
rrollaran tanto a nivel de Atención Especializada como 
en la AP.

•	Integrada, es decir la atención pediátrica se inscribe en 
un modelo organizado y jerarquizado, sin perjuicio de 
que también ha de ser coherente con las demás cir-
cunstancias socioeconómicas del país en que se prac-
tica.

•	Individualizada y personalizada en condiciones de 
igualdad y en libertad.

Los puntos débiles más frecuentes y comunes en los 
“programas formativos tradicionales” de los países desa-
rrollados que necesitan ser mejorados son los siguientes 
(modificado de M. Crespo, D. Crespo Marcos)5,6: 

-  Disparidad entre contenidos educativos, experiencia en 
pacientes hospitalizados y contenidos en la práctica clí-
nica.

-  Atención al adolescente.
-  Trastornos de conducta y desarrollo.
-  Formación para “problemas comunes” y para” patolo-

gía compleja”. 
-  Atención a niños crónicamente enfermos.
-  Lagunas en la formación básica en AP y en urgencias: 

el niño normal, variantes fisiológicas, problemas derma-
tológicos, ortopédicos…

-  Promoción de la salud.
-  Ética y profesionalidad.
-  Pérdida de visión unitaria del pediatra.
-  “Síndrome del superespecialista”.
-  Capacidad de comunicación con los niños, los padres y 

otros profesionales.
-  Formación en Pediatría Preventiva y en Pediatría Social.
-  Conocimiento de los problemas de salud de su área y 

de las prioridades.
-  Formación en el uso de recursos sanitarios.
-  Capacidad para enriquecer el conocimiento y mejorar la 

práctica en un ambiente de cambios constantes.

FACTORES QUE MERECEN CONSIDERACIÓN

Duración del programa formativo
La formación exige dos postulados fundamentales: con-
tenidos y tiempos. Para los contenidos establecidos en 
BOE 246 de 14 de octubre de2006 son insuficientes los 
cuatro años e incompatibles con la reducción que se ha 
intentado con la interpretación del concepto de troncali-
dad. 

La formación del especialista en Pediatría dura seis años 
en Irlanda, Austria y Finlandia, cinco años en Alemania, 
Portugal, Holanda, Italia, Bélgica, Luxemburgo, Dinamar-
ca y Suecia y cuatro en Francia, Grecia y España (el límite 
inferior aceptado por la Unión Europea)5.

La habilidades requieren tiempo para conocerlas y adqui-
rirlas –saber y saber hacer– jerarquizadas en tres niveles: 
I) Lo que debe aprender un residente para su realización 
de manera independiente, II) Habilidades de las que el 
residente debe tener buen conocimiento aunque no las 
pueda llevar a cabo de forma completa; y III) Patologías 
que el residente ha visto y de las que solo tiene un cono-
cimiento teórico. 

¿Se debe aumentar el tiempo de formación en Pediatría?
Autoridades en la materia (como el Prof. M. Crespo) pro-
pone aumentar a cinco años como ocurre en la mayor 
parte de los países de Unión Europea5. 

El problema de la troncalidad
Las peculiaridades biológicas, médicas y sociales de la 
pediatría la define como una especialidad “vertical”, total 
y completa de la edad evolutiva del ser humano y la dife-
rencian de las especialidades médicas, “transversales” y 
por esto obliga a una formación diferenciada y específica 
para la que compartir el período formativo con las espe-
cialidades médicas del adulto aporta poco positivo9. La 
Pediatría y sus áreas específicas no se puede incluir en el 
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tronco médico con el resto de las especialidades médicas 
y debe ser considerada como especialidad troncal en si 
misma a los efectos previstos en la Ley de Ordenación de 
Profesiones Sanitarias5.

Distribución del tiempo contenidos y lugar de formación 
del pediatra
El programa de formación del residente (Orden 
SCO/3148/2006), estable los objetivos generales, la ha-
bilidades que debe adquirir el residente, el desarrollo del 
programa docente, rotaciones y guardias, contenidos es-
pecíficos y una guía orientativa de conocimientos para la 
realización del plan formativo aplicable a las rotaciones 
en los centros de salud acreditados para tal fin. Instituye 
en el apartado 6 que la parte esencial de la formación 
del residente son las rotaciones, por ello la formación se 
programará teniendo en cuenta: a) rotaciones por las 
secciones básicas de neonatología, hospitalización de 
lactantes, preescolares, escolares y adolescentes, urgen-
cias, cirugía pediátrica, UCI Pediátrica y consultas exter-
nas; b) rotaciones fundamentales por áreas con actividad 
clínica de cardiología, gastroenterología, neumología, 
neuropediatría, endocrinología y crecimiento y nefrolo-
gía cuya duración y distribución podrá variar en función 
de las características del centro donde se lleve a cabo al 
formación; c) rotación obligatoria por AP, duración de la 
rotación tres meses siendo aconsejable su distribución 
en dos períodos (en los dos primeros años y en los úl-
timos de residencia); d) rotación para la formación en 
protección radiológica, y e) rotaciones optativas por áreas 
específicas o preferentes de la pediatría tales como: on-
cología, inmunoalergia, genética y dismorfología, infec-
tología, psiquiatría infantil, entre otras. En el último año 
el residente podrá rotar por una o más especialidades 
pediátricas hospitalarias, siempre que haya completado 
al menos tres rotaciones por las áreas optativas antes 
citadas. Las guardias se considerarán docentes y serán 
obligatorias en el programa de formación, siendo reco-
mendable que se realicen entre cuatro y seis mensuales2.

La orden no fija el tiempo de duración de ninguna de 
las rotaciones excepto en AP que fija un tiempo de tres 
meses. Para las rotaciones fundamentales la duración y 
distribución puede variar en función de las característi-
cas específicas del centro en donde se lleva a cabo la for-
mación. Es probable que durante la residencia muchos 
residentes prefieran una situación de curriculum estruc-
turado, frente a otra en la cual ellos asumen mayor res-
ponsabilidad para escoger las experiencias educaciona-
les. Con la tendencia a una mayor proporción de mujeres 
pediatras, la actitud de la mujer que da más prioridad al 
estilo de vida en la elección de su profesión, esto puede 
tener implicaciones importantes para el futuro de la for-
mación pediátrica y en la práctica posterior7.

La hospitalización pediátrica en España no está organi-
zada de manera uniforme en todos los hospitales acre-
ditados para la docencia y la diferenciación por áreas 
de hospitalización en lactantes, preescolares, escolares, 
adolescentes en muchos hospitales no funciona exclu-

sivamente como tal, sino que lo hace además por tipos 
de patología: gastroenterología y nutrición, hematología 
y oncología, neurología, endocrinología, neumología o 
nefrología. Esas unidades de hospitalización forman un 
todo con la consulta externa y el seguimiento ambula-
torio de pacientes. Por lo tanto la adherencia estricta a 
la orden SCO/3148/2006 impediría la utilización de me-
dios humanos para la formación del residente en algunos 
hospitales y la duración y tipo de rotaciones no es uni-
forme en todas las unidades docentes del país. Además, 
no todos los hospitales acreditados para la formación de 
residentes, tiene el mismo nivel asistencial y por lo tanto 
las posibilidades de formación no son iguales en todas las 
unidades docentes. Es lógico y de justicia asegurar unos 
mínimos a todas las unidades acreditadas, que considero 
que se cumplen actualmente pero, ¿cómo se evalúa el 
cumplimiento de esos mínimos?; entiendo que hasta el 
momento actual por medio de auditorías ordenadas por 
la administración. 

El médico interno residente de Pediatría permanece en 
AP tres meses, el 6% del tiempo de formación; en EE. 
UU. entre un 10 y un 20% de su formación durante la 
residencia en asistencia continuada y rotaciones en medio 
ambulatorio2. Al principio del siglo XX (1910) el Dictamen 
de Flexner enfatizaba que la educación médica debe estar 
centrada de forma exclusiva en universidades y hospita-
les. Hoy los niños se hospitalizan con menos frecuencia y 
muchos son atendidos en los Centros de AP o en el medio 
ambulatorio. Desde los días de William Osler el paciente 
hospitalizado ha sido la pieza central de la educación mé-
dica. Los residentes y estudiantes actualmente aun pasan 
la mayor parte de su tiempo de formación con pacientes 
hospitalizados generalmente en un hospital terciario. La 
base de la formación médica es predominantemente en 
pacientes hospitalizados haciendo entonces del ambien-
te hospitalario como el principal y más apropiado para el 
aprendizaje3,6. El aprendizaje al lado de la cama proporcio-
na una excelente oportunidad para la observación y dis-
cusión clínica. Además el estudiante tiene mucho tiempo 
para aprender técnicas diagnósticas y terapéuticas bajo la 
supervisión de residentes y facultativos3. 

El hospital puede ser el sitio más apropiado para apren-
der ciertas destrezas necesarias para la práctica, pero no 
el exclusivo y determinadas experiencias educacionales 
pueden ser adquiridas en centros de AP, comunidad, 
centros de enseñanza, familias, centros de educación 
especial y de atención a discapacitados3.

En relación con esta situación en España surgen dos 
problemas: las Especialidades o Áreas de Capacitación 
Específica en Pediatría y los beneficios en la formación 
del residente de Pediatría de la rotación por la Áreas de 
Capacitación Específica. El cuidado de la salud del niño 
se está dividiendo cada vez más en dos formas: enferme-
dades de poca complejidad tratadas exclusivamente en 
el ámbito ambulatorio, lejos de los hospitales y enferme-
dades complejas tratadas en hospitales terciarios. Con el 
progreso de la medicina, el aumento de especialidades y 
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subespecialidades en las cuales se encasilla la atención 
al niño enfermo, provoca que la formación se convierta 
en muchos hospitales en un número de experiencias in-
conexas durante del período de residencia con escasas 
oportunidades para la práctica reflexiva que necesita el re-
sidente para de desarrollar competencia y autoconfianza8. 

Las necesidades de los niños y de las familias, provoca-
ron cambios en el sistema de los cuidados de salud, ac-
tualmente la atención sanitaria y los cuidados pediátricos 
se proporcionan cada vez en mayor cuantía y de forma 
progresiva en el ambiente ambulatorio y comunitario. En 
EE. UU. en 1991 el 87% de los pediatras que han com-
pletado su residencia se dedican a cuidos primarios de 
salud y en España 2/3 de los pediatras trabajan en AP (6, 
Declar. AEPap 2010). Sin embargo la parte fundamental 
de la formación del residente en España (en duración y 
contenidos) se realiza en los hospitales, en aquellas uni-
dades docentes acreditadas. Es necesario asegurar una 
preparación educacional de pediatras que incluye una 
experiencia en ambiente extrahospitalario, donde van a 
trabajar la mayoría3. La formación actual del residente de 
pediatría en el ambiente hospitalario puede ser apropiada 
por para pediatras que realizan una práctica generalista 
global y alguna subespecialidades de ejercicio predomi-
nante en el ámbito hospitalario. Sin embargo, para pe-
diatras ambulatorios y subespecialistas que ejercen en 
oficina privada (alergia o especialistas en pediatría del 
desarrollo/conducta) el entrenamiento basado en el hos-
pital no proporciona experiencias suficientes y relevan-
tes9. El concepto de que todos los residentes deben rotar 
por todas las áreas del nivel de asistencia terciaria y de 
subespecialidades debe ser reconsiderado4.

En los programas de formación con períodos de residen-
cia discrecionales son usados para meses adicionales en 
hospitalización, urgencias y/o cuidado de experiencias 
agudas definidas por las necesidades del servicio del 
hospital, subespecialidades que pueden ser selecciona-
das por el residente según las necesidades del servicio. 
Un mensaje no deseado de que los residentes adquieran 
la experiencia más amplia posible es que los residentes 
graduados estén preparados para cualquier cosa (todo) 
además de poco práctica no es ético para la seguridad 
del paciente. Un objetivo más apropiado es el que podría 
llamarse formación “circunscrita a autoconfianza” (sen-
tirse seguro), para ser colaborativamente independiente 
y colaborativamente prudente. Eso significa suplementa-
ción de las rotaciones habituales con experiencias longi-
tudinales que proporcionan continuidad y permiten invo-
lucrar al residente en la vigilancia, supervisión, retroali-
mentación supervisora y evaluación de los resultados de 
la atención médica8. 

Aunque los beneficios de educación médica al lado del 
paciente no han disminuido varias tendencias han dismi-
nuido su eficiencia y efectividad:

•	Los avances en la terapéutica médica y la tecnología 
así como los sistemas de gestión de pacientes y los 

aspectos económicos de la asistencia sanitaria ha dis-
minuido la frecuencia y duración de la hospitalización 
y aumentado la atención y seguimiento ambulatorio. 
Los tutores clínicos tienen menos tiempo para cono-
cer los enfermos hospitalizados, estudiar sus condi-
ciones medicas y seguir el curso y cuidado del trata-
miento.

•	El aumento de pacientes admitidos en hospitales para 
el tratamiento de enfermedades infrecuentes que sin 
embargo afecta a una pequeña proporción del total de 
la población. 

•	Las Unidades de docencia tienen que responder a esta 
tendencia aumentado el uso del medio ambulatorio y 
comunitario como sitio primario o secundario de edu-
cación médica. En Pediatría esto incluye prácticas de 
pediatría en centro de AP relacionados o con el hospi-
tal, centros de salud comunitaria, clínicas escolares y 
departamento de salud del país.

•	Está demostrado que estos ámbitos proporcionan va-
rios beneficios educacionales adicionales2:
-  La población de pacientes, los aspectos de tratamien-

to y cuidado de la enfermedad son más representa-
tivos de lo que el residente encontrará en el mundo 
real.

-  El estudiante aprende un método de cuidado del pa-
ciente que es más responsable en la necesidad de 
manejo de las organizaciones de gestión.

-  Los estudiantes aprenden más sobre la comunidad y 
su interrelación con el cuidado de la salud.

-  Los estudiantes adquieren un mayor conocimiento de 
los principios de salud pública.

ÁREAS QUE NECESITAN REFORZARSE EN LA FORMACIÓN 
DEL PEDIATRA

Es obvio que el pediatra necesita ser capaz de adaptarse 
a cualquier cambio. Necesitaran ejercer en un sistema 
que le proporcione la oportunidad de aprender a lo largo 
de toda la vida, que le permita la reentrada para edu-
cación adicional para adaptarse a nuevas directrices en 
el cuidado del niño y minimizar la pesada burocracia. 
El manejo en salud mental debe recibir más énfasis. 
La formación de los residentes en esta área es inade-
cuada y no suelen adquirir destrezas en el diagnóstico 
y tratamiento de los problemas más frecuentes de sa-
lud mental. Tampoco es adecuada la capacitación para 
valorar riesgo genético, tratar enfermedades crónicas 
en el ámbito ambulatorio, problemas nutricionales (es-
pecialmente la obesidad). En necesario más formación 
en: la influencia del ambiente en la salud, principios de 
seguridad y mejoría de los parámetros la calidad, prin-
cipios de salud pública y demografía, psicología de ad-
herencia a las instrucciones del proveedor, motivación, 
educación en la gestión de equipos y practica basada 
en sistemas. Los médicos residentes necesitan adquirir 
destrezas para enriquecer su conocimiento y asegurar 
la mejoría de la práctica en un ambiente en el cual la 
gestión del conocimiento y la información están cam-
biando constantemente. Esa capacidad debe ser adqui-
rida durante la residencia4.
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FORMACIÓN EN ÉTICA Y PROFESIONALIDAD

La evolución de requerimientos durante la formación del 
residente para ética y “profesionalidad” son únicos para 
los pediatras y tiene que estar presentes en todo el perio-
do de formación y como ensañar y evaluar estas destre-
zas. En los últimos años aparece en la bibliografía médica 
el término profesionalidad y profesionalismo que se rige 
por los principios de: honestidad e integridad, seriedad 
y responsabilidad, respecto por los demás, compasión y 
empatía, automejora, reconocimiento de los propios lími-
tes, comunicación y colaboración, altruismo y defensa 
del enfermo. 

La docencia en ética en programas de residencia en 
pediatría eran raros antes de 1990 y la enseñanza de 
profesionalismo en los programas de la residencia de pe-
diatría empiezan en esta década. Los programas guía de 
profesionalismo deben estar basados en tres principios 
fundamentales: bienestar del paciente, autonomía del 
paciente y justicia social, similares a los tres principios de 
la ética: beneficencia, respeto a las personas, y justicia. 
En muchos programas falta un currículo formal de ética 
y profesionalismo y el contenido está o bien integrado o 
enseñado ad hoc dentro del curriculum global10.
Ya sea independientemente o integrado en otros compo-
nentes del currículo, un currículo especifico para ética 
y profesionalismo es necesario. La enseñanza de estas 
competencias puede beneficiarse de formatos no tradi-
cionales, incluyendo discusiones en pequeños grupos, 
módulos de enseñanza basados en casos y juego de rol10.

EVALUACIÓN DE LA FORMACIÓN

Se necesitan utensilios de medida para asegurar que la 
enseñanza es efectiva e identificar las carencias para co-
rregirlas lo cual redundará en beneficio de futuros resi-
dentes y en la atención a los niños10. Desafortunadamen-
te es más fácil documentar las carencias y disparidades 
que demostrar estrategias efectivas para suplirlas2.

Como conclusión, aunque la formación del pediatra en 
EE. UU. es diferente a la realizada en España, creo que 
los objetivos recomendados por la Residency Review and 
Redesign in Pediatric Committe e al American Board of 
Pediatrics en 2009 para transformar la formación del pe-
diatra, pueden ser asumidos en la formación de nuestros 
pediatras9:

•	En todos los casos la educación durante la residencia 
debe enfatizar el papel del pediatra como defensor de 
la salud del niño, quien tiene una visión de la población 
de de esta edad y que puede trabajar colaborativamen-
te con otras disciplinas para promover amplios cambios 
en la salud del niño.

•	Los pediatras deben ser preparados el cuidado médico 
de niños, adolescentes y adultos jóvenes. Además para 
proporcionar una base en pediatría general, la educa-
ción en la residencia pediátrica debe ofrecer programas 
de educación que preparen a los residentes para diver-

sas necesidades emergentes en el cuidado de la salud 
del niño.

•	La educación pediátrica debe proporcionar un conti-
nuum de aprendizaje que empieza en la facultad de 
Medicina y se continúa después de la residencia.

•	Preparar a los pediatras para funcionar como miembros 
de equipos de cuidado de salud. 

•	Desarrollar destreza en pensamiento crítico, toma de 
decisiones, valoración de la evidencia y priorización en 
la evaluación y tratamiento de niños, adolescentes o 
adultos jóvenes que presentan problemas de salud fre-
cuentes o raros o con un desorden de origen descono-
cido. La educación en la residencia en pediatría nece-
sita asegurar un balance entre experiencias en las cua-
les los residentes son miembros de equipos cuidando 
pacientes complejos con experiencias en las cuales los 
residentes ganan confianza cuando cuiden pacientes 
menos complejos y confrontándose a nuevas situacio-
nes.

•	Preparar a las unidades docentes para enseñar, evaluar 
y aconsejar a los residentes. Los programas de residen-
cia en pediatría deben proporcionar capacidades en 
educación y proporcionar destrezas para enseñar con 
tiempo adecuado, recursos y recompensas profesiona-
les.

•	Organizar la educación médica en el lugar de trabajo 
para un máximo de eficiencia y de resultados en la sa-
lud. Los programas de residencia en pediatría deben 
mejorar los resultados de salud eliminado el uso de re-
sidentes para hacer funciones administrativas y buro-
cráticas.

•	Los programas de residencia deben integrar nuevos 
métodos de enseñanza basados en la evidencia, con 
nuevas aproximaciones a la enseñanza y evaluación 
tales como la simulación y tecnología basada ordenado-
res para mejorar tanto el cuidado al paciente como la 
educación. 

ABREVIATURAS

AP: Atención Primaria.
BOE: Boletín Oficial del Estado.
RD: Real Decreto.
UCI: Unidad de Cuidados Intensivos.
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INTRODUCCIÓN 

El sistema de formación médica en España está basado 
en la figura del médico interno residente (MIR). Su obje-
tivo es la formación de los especialistas, que adquirirán 
no solo los conocimientos y habilidades necesarios para 
la práctica pediátrica sino también la capacidad de pen-
sar, tomar decisiones y buscar la información relevante, 
adaptándose a los nuevos conocimientos. 

Los MIR-Pediatría deberán adquirir una formación nece-
saria no solo para satisfacer las demandas asistenciales 
de la población sino para también adelantándose al fu-
turo, ser capaces de llevar a cabo una promoción de la 
salud y prevención de la enfermedad que ayude a mo-
dificar la morbimortalidad tanto de la población infantil 
como del adulto incidiendo en los estilos de vida y hábitos 
saludables; garantizando que el quehacer esté precedido 
del saber.

La Ley de Ordenación de Profesiones Sanitarias de 20031 
regula la formación de especialistas en Ciencias de la 
Salud especificando que la formación tendrá lugar por 
el sistema de residencia en centros acreditados y su ob-
jetivo es dotar a los profesionales de los conocimientos, 
técnicas, habilidades y actitudes propios de la correspon-
diente especialidad de forma simultánea a la progresiva 
asunción por el interesado de la responsabilidad inheren-
te al ejercicio autónomo de la misma. Tendrá lugar por el 
sistema de residencia en centros acreditados.

ANTECEDENTES DE LA FORMACIÓN MIR-PEDIATRÍA; 
SU ROTACIÓN POR ATENCIÓN PRIMARIA

El primer programa aprobado por la Comisión Nacional 
de la Especialidad de Pediatría en 1979 contemplaba la 
necesidad de que el pediatra se formase en Pediatría co-
munitaria destinando el 50% del contenido del programa 
al logro de entrenamientos en Pediatría extrahospitalaria; 
pero hasta el año 2006 no ha estado regulada en España 
la rotación de MIR-Pediatría por Atención Primaria (AP), 
lo que no ha sido obstáculo para que muchos pediatras 

en los últimos años, individualmente o de manera colec-
tiva hayan participado activamente en el proceso de for-
mación de MIR-Pediatría en AP.

El proceso de rotación se ha ido extendiendo en la prác-
tica hasta configurar un panorama2 en el que, a pesar 
de no existir acreditación oficial, en el año 2005 en 14 
comunidades autónomas (CC. AA.) se llevaba a cabo 
rotación de MIR-Pediatría por AP Su comienzo fue en 
Euzkadi en 1984, posteriormente Aragón en 1989 y An-
dalucía en 1990, a partir de entonces, de manera pau-
latina se fueron sumando el resto de CC. AA. hasta que 
en el 82% del total de provincias del conjunto de España 
se formaban MIR-Pediatría y el 65% rotaban por AP. En 
el 45% de los hospitales, sus residentes pasaban por un 
centro de salud y 92 equipos de AP acogían MIR-Pedia-
tría El tiempo de rotación era de entre uno y seis meses 
y la rotación se realizaba entre R1y R4. La relación con 
el hospital de referencia en la mayoría de los casos era 
solo puntual y era testimonial el número de tutores que 
recibían acreditación. 

SITUACIÓN ACTUAL DE LA FORMACIÓN 
MIR-PEDIATRÍA EN ATENCIÓN PRIMARIA

La Orden SCO/3148/20063 de 20 de septiembre aprueba 
y publica el vigente programa formativo de la especialidad 
de Pediatría y sus Áreas Específica en el que se establece 
por primera vez la rotación obligatoria por AP durante tres 
meses En el mismo año, se dicta la Resolución conjunta 
de los Ministerios de Sanidad y Consumo y de Educación 
y Ciencia de 10 de mayo de 20064, que establece los re-
quisitos generales para la acreditación de centros de salud 
vinculados a unidades docentes acreditadas para la for-
mación de especialistas en Pediatría y sus Áreas Específi-
cas y especifica que en el plazo de seis meses (a partir de 
mayo de 2006) las CC. AA. deberán remitir al Ministerio de 
Sanidad y Consumo los expedientes de acreditación.

La Comisión Nacional de la Especialidad de Pediatría 
y sus Áreas Específicas (CNE) comienza el proceso de 
acreditación en el año 2007 y aunque la ubicación de los 
centros en unidades previamente acreditadas para la do-
cencia de medicina familiar y comunitaria, era condición 
necesaria, se han acreditado centros que no reúnen esta 
característica. Hasta el año 2010, a partir de los datos 
recogidos por el Grupo de Docencia de la Asociación Es-
pañola de Pediatría de Atención Primaria (AEPap), se ha-
bían acreditado 252 Centros de AP de 14 CC. AA. (www.
aepap.org/docencia/centros_acreditados.htm).
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En febrero de 2008 se publica el el RD 183/2008 por 
el que se determinan y clasifican las especialidades en 
Ciencias de la Salud y se desarrollan determinados as-
pectos del sistema de formación sanitaria especializada, 
se crea una nueva figura para la formación de especia-
lidades multidisciplinares, la Unidad Docente Multipro-
fesional (UDM). La UDM permite a las especialidades 
que incidan en campos asistenciales afines formarse en 
la misma unidad docente, aunque se requiera para su 
acceso distinta titulación universitaria. En el caso de la 
especialidad de Pediatría, las UDM permiten la forma-
ción de médicos especialistas en Pediatría y sus áreas 
específicas y enfermeros especialistas en Enfermería Pe-
diátrica (enfermero interno residente [EIR]).

Aunque algunas UDM se acreditaron en el 2009, de 
manera generalizada a partir del año 2012 la formación 
MIR-Pediatría se llevará a cabo en las UDM que deberán 
ser acreditadas y reacreditadas5. Desde la AEPap se hi-
cieron propuestas de mejora al borrador, “Propuesta de 
los requisitos necesarios para la acreditación”, algunas 
de las que fueron incorporadas en el documento definiti-
vo “Las UDM deben contar necesariamente con disposi-
tivos hospitalarios y de AP”. Los centros de salud donde 
se lleve a cabo la rotación del MIR y EIR de Pediatría 
deben estar acreditados por la CNE para la formación 
en Pediatría. El MIR-Pediatría debe realizar una rotación 
obligatoria de tres meses en AP y en el caso de la enfer-
mería pediátrica, su programa formativo establece una 
rotación de siete meses.

Varias comunidades autónomas ya han iniciado el proceso 
de reconversión de las unidades docentes en UDM, según 
sus recursos docentes y sus posibilidades formativas y or-
ganizativas. En febrero de 2012 a partir de nuestros datos 
son nueve las comunidades autónomas con UDM de Pe-
diatría acreditadas, Andalucía, Aragón, Asturias, Castilla-
La Mancha, Castilla y León, Cataluña, Madrid y Murcia, 
sumando entre todas, 29 UDM acreditadas.

El funcionamiento de las UDM implica el trabajo conjun-
to de cada una de sus partes con el objeto de planificar 
unos objetivos docentes uniformes, en algunos casos co-
munes, el seguimiento y la evaluación necesarios para la 
formación de cada uno de los residentes que de ella van 
a depender. La formación así entendida, es enriquecedo-
ra y permitirá la participación activa de los pediatras de 
AP en el proceso; el desarrollo de una de las caracterís-
ticas que definen a la Pediatría de AP, la atención y cui-
dado de la población infantil compartida por el equipo de 
profesionales Pediatría/Enfermería y favorecerá también 
el seguimiento integral del niño con la necesaria coordi-
nación hospital-AP6.

OPINIONES DE LOS PEDIATRAS Y MIR-PEDIATRÍA 
ACERCA DE LA ROTACIÓN POR ATENCIÓN PRIMARIA

La opinión de los médicos durante su periodo de forma-
ción MIR puede considerarse parte en la mejora de la 
calidad de su propia formación.

La experiencia de cinco años de residencia obligatoria 
en el Área 11 de Madrid con el Hospital 12 de Octubre7 
siguiendo un “Plan de formación en AP para residentes 
de Pediatría” la rotación por Pediatría de AP fue la segun-
da mejor valorada en un estudio interno de la Unidad de 
Docencia Pediátrica del Hospital de referencia.

Con el objetivo de conocer la opinión de los pediatras 
tutores y residentes implicados en la rotación por AP el 
grupo de docencia de la AEPap elaboró una encuesta en 
el año 20088 que aporta los siguientes datos: el 96,3% 
de los encuestados creen necesaria la rotación, el 39,3% 
creen adecuado el periodo de tres meses de rotación; 
siendo la opinión mayoritaria partidaria de aumentar di-
cho periodo y no hay una definición clara acerca del pe-
riodo en el que rotar. El 64,3% considera adecuada la 
rotación de seis meses en el periodo de R4 si el ejercicio 
profesional de la Pediatría se va a realizar en AP.

En mayo de 2008, se ha publicado un trabajo9 que recoge 
los resultados de la encuesta realizada a los residentes de 
cuarto año de la especialidad de Pediatría: Uno de cada 
seis encuestados no aprueba su formación práctica en 
Pediatría durante el pregrado; el material docente utiliza-
do fueron apuntes en el 92% de los casos y el 64% opina 
que el programa curricular de medicina debe cambiar. 
El 93% aprobó el examen MIR en primera convocatoria. 
Uno de cada tres residentes encuestados suspende a sus 
tutores. Todos consideran positiva la rotación por AP a 
pesar de que al finalizar el MIR el 80% tenía confirmado 
un puesto de trabajo en hospitales. 

LA ESTRUCTURA DOCENTE Y EL MODELO FORMATIVO

La estructura docente constituye el armazón en el que 
se apoya el proceso de formación de residentes de cual-
quier especialidad dentro del sistema MIR10.

Son elementos de la estructura docente: la legislación 
específica; la CNE de la especialidad correspondiente; 
el programa docente de la especialidad; las unidades 
docentes y las comisiones de docencia; los hospitales y 
centros de salud; los tutores acreditados; os instrumentos 
y herramientas docentes; el sistema de evaluación de la 
docencia y los residentes.

El programa docente es el guión y el mapa por donde 
deben transitar el tutor y el residente para llevar a cabo 
este proceso de enseñanza-aprendizaje. Es un documen-
to oficial, con fuerza legal, de uso obligatorio tanto para 
los tutores como para los residentes. El primer programa 
de la especialidad de Pediatría data del año 1979. Tras 
varias modificaciones, en la Orden SCO/3148/200613 de 
20 de septiembre se aprueba y publica el vigente progra-
ma formativo de la especialidad de Pediatría y sus Áreas 
Especificas, donde se establece por primera vez la rota-
ción obligatoria por AP durante tres meses.

El modelo formativo: la formación de residentes de Pedia-
tría en AP hasta hace unos años, ha estado caracterizada 
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por su improvisación; el autodidactismo y el voluntarismo; 
soportada en la buena voluntad individual de los tutores 
(sin serlo oficialmente) y el interés particular de algunos 
residentes. Los pediatras de AP no habían recibido en 
su mayoría ningún tipo de formación específica para la 
docencia, siendo la práctica habitual el “Mira lo que hago 
y si algo no entiendes me lo preguntas”. La observación 
y asistencia al paciente han sido normalmente las únicas 
metodologías docentes.

La enseñanza en un contexto practico exige que se intro-
duzca al alumno en las actuaciones propias de su acti-
vidad profesional, que haga posible que este adquiera y 
ponga en práctica las diferentes habilidades, técnicas y 
recursos que dicha actividad reclama; que se le faciliten 
las herramientas y estrategias necesarias para que apren-
da a observar y a reflexionar sobre el modo de afrontar 
las situaciones y resolverlas, y a desarrollar una conducta 
profesional acorde con unas normas éticas.

Los residentes son adultos y el modelo de enseñanza será 
por tanto el específico de este colectivo. El aprendizaje 
no será una mera transmisión pasiva de conocimientos 
de un adulto experimentado a un joven inexperto, sino 
que será un proceso de asimilación activo, participativo y 
constructivo en el que el aprendiz es el principal conduc-
tor de su propio aprendizaje. El profesor será más bien 
un facilitador.

El tutor será quien diseñe, coordine, supervise, oriente y 
evalúe ese proceso formativo. No solo se constituye en un 
referente clave a la hora de aportar experiencia profesio-
nal (habilidades, actitudes y conocimientos) al residente, 
sino que, además, se erige en modelo a imitar, promueve 
la clarificación de valores y proporciona soporte emocio-
nal durante el proceso de aprendizaje.

El tutor ha de ser el mismo para todo el periodo de resi-
dencia. La normativa de las UDM permite al pediatra de 
AP ser acreditado tutor para todo el periodo de formación 
del residente, no obstante, la mayoría de pediatras de AP 
serán acreditados como tutores de la rotación específica 
por AP.

La CNE fue renovada en 2006; está constituida por nueve 
vocales que se distribuyen en: vocales en representación 
del Ministerio de Educación; vocales propuestos por la 
Comisión de Recursos Humanos del Sistema Nacional 
de Salud; en representación de la Organización Médica 
Colegial; en representación de los especialistas en forma-
ción y dos vocales en representación de las Sociedades 
Científicas esta última representación se ejerce a través 
de dos vocales de la Asociación Española de Pediatría. 

La especialidad de Pediatría se considera Hospitalaria a 
pesar de que más del 60% de los pediatras ejercen en 
AP. En la actual CNE no está representada la Pediatría 
de AP. Debería modificarse esta situación y plantear la 
obligatoriedad de que al menos un vocal lo sea en repre-
sentación de la AP.

HERRAMIENTAS QUE DESDE LA AEPap SE OFRECEN 
PARA LA DOCENCIA-FORNACIÓN MIR-PEDIATRÍA

El Programa de Formación Área de Capacitación 
Específica en Pediatría de AP11.
Un programa de formación no debería ser el resultado 
de una acumulación no selectiva de los conocimientos 
acumulados en el transcurso de los siglos sino deberá 
ser modelado en función del fin pedagógico a alcanzar. 
Es de una importancia crucial la definición de las tareas 
profesionales del personal de salud que hay que formar, 
las cuales, son la base misma de los objetivos educativos.

El Grupo de Docencia de la AEPap ha elaborado El Pro-
grama de Formación (www.aepap.org/sites/default/files/
programa_formacion_aepap_0.pdf) que desarrolla, am-
plía y adapta el programa de formación de la especiali-
dad al perfil del pediatra de AP. diferenciando dos tipos 
de rotación: la básica obligatoria para todo pediatra y la 
avanzada, destinada a los pediatras que vayan a desa-
rrollar su trabajo en AP. Dicho programa desarrolla los 
contenidos formativos para los diferentes conocimientos, 
habilidades y actitudes que son necesarios adquirir para 
cada área competencial del pediatra de AP e incluye un 
capítulo de evaluación:
•	Área de competencias esenciales:

-  Comunicación asistencial y razonamiento clínico: la 
entrevista clínica, la relación médico-paciente, la toma 
de decisiones, la prescripción eficaz, el uso racional 
de los medicamentos y el uso juicioso de los recursos 
diagnósticos.

-  Gestión de la atención: estructura y organización de la 
AP, legislación, trabajo en equipo, gestión de la activi-
dad, sistemas de información, calidad y bioética.

•	Competencias en relación con la atención a la pobla-
ción infantil:
-  Promoción y prevención; patología aguda; patología 

crónica; atención a niños con factores de riesgo so-
cial, cultural y en relación con minusvalías.

•	Competencias en relación con la familia, el colegio y la 
comunidad.

•	Competencias en relación con la formación y la investi-
gación.

•	La AEPap, se ha dotado de diferentes formas de parti-
cipación en la transmisión de conocimientos y habilida-
des que forman parte del curriculum del pediatra de 
AP Utilizando las posibilidades de las nuevas tecnolo-
gías (http://www.aepap.org/) o las más tradicionales: la 
Revista Pediatría Atención Primaria (www.pap.es/), la 
Guía ABE. Guía rápida para la selección del trata-
miento antimicrobiano empírico y la Guía rápida de 
dosificación Práctica en Pediatría. Reuniones anuales 
y Cursos de Actualización con formato en el que los 
seminarios y talleres (fundamentalmente prácticos y 
con número de asistentes limitados) ocupan el mayor 
porcentaje del horario total.

Los grupos de trabajo 
En la AEPap se han constituido diferentes grupos de tra-
bajo creados a partir de las necesidades de la Pediatría 
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del primer nivel asistencial, todos ellos con objetivos de 
formación, puesta al día e investigación: 

Grupo PrevInfad/PAPPS Infancia y Adolescencia: elabora 
recomendaciones sobre actividades preventivas en fun-
ción de la magnitud del problema, la efectividad poten-
cial y la eficacia de la recomendación de los exámenes 
periódicos de salud. Sus recomendaciones y actualiza-
ciones están accesibles en la web www.aepap.org. En el 
año 2011 ha publicado la segunda edición del Manual 
de actividades preventivas en la infancia y adolescen-
cia12, que recoge una propuesta única y cohesionada de 
las mejores recomendaciones en promoción y preven-
ción de la salud buscando la mejor evidencia científica 
disponible y teniendo en cuenta la organización asisten-
cial del Sistema de Salud en España. El manual engloba 
las actividades de: educación para la salud: consejos de 
promoción y prevención, actividades de cribado y detec-
ción precoz de patologías, supervisión del crecimiento y 
desarrollo físico y del desarrollo psicomotor, actividades 
en poblaciones de riesgo. Ofrece también una guía de 
actividades preventivas por grupos de edad y las reco-
mendaciones para los distintos controles de salud.

Grupo de Vías Respiratorias: lleva a cabo actividades de 
formación presencial y con line en asma, una de las pa-
tologías crónicas de mayor prevalencia en la población 
infantil. Los cursos presenciales “Curso Asma en el niño 
y adolescente” se han dotado de una metodología espe-
cífica con sesiones plenarias y talleres y se han impartido 
a lo largo de toda la geografía española participando en 
ellos más 3000 pediatras de AP. Se ha editado el libro: 
Asma en el niño y adolescente13 y participan activamen-
te en todos los Programas y Guías de asma de las dife-
rentes CC. AA. así como en el Grupo de trabajo para el 
Consenso sobre Tratamiento del Asma Infantil. Elaboran 
y actualizan protocolos de patología de vías respiratorias 
En la actualidad tiene cinco líneas de investigación una 
de ellas en red internacional.

Grupo de Pediatría basada en la Evidencia: su objetivo ge-
neral es la difusión de la medicina basada en la evidencia 
como metodología de trabajo para conseguir y mantener 
en el tiempo una adecuada actualización de conocimien-
tos. Realiza actividades de formación en talleres y semi-
narios y tareas de elaboración y actualización periódica 
de temas y artículos valorados críticamente. Ha creado la 
revista Evidencias en Pediatría. Toma de decisiones clí-
nicas basadas en las mejores pruebas científicas, que 
es la primera publicación secundaria en español cuyos 
contenidos han sido elaborados íntegramente por profe-
sionales de nuestro país. Su objetivo es ofrecer al pedia-
tra información válida y relevante que pueda aplicar en 
su actividad profesional diaria.

Grupo de Docencia MIR: integrado por pediatras que tra-
bajan en el primer nivel de atención, interesados en la 
docencia de la Pediatría en el ámbito en donde trabajan. 
Entre los objetivos del grupo están: promover la acredita-
ción de centros de salud docentes y de tutores de AP, a 

fin de favorecer la rotación de los MIR-Pediatría por los 
centros acreditados. Realizar actividades de formación 
continuada para los tutores de Pediatría. Ofrecer acceso 
a herramientas, documentos y cursos de interés docente, 
tanto para tutores como para residentes. Facilitar a tra-
vés del entorno web, la adquisición de conocimientos y 
el intercambio de experiencias docentes entre todos los 
profesionales interesados en el aprendizaje y la docencia 
de la Pediatría.

Grupo TDAH: sus objetivos son difundir el conocimiento 
del trastorno por déficit de atención con/sin hiperactivi-
dad en la AP (pediatras, médicos de familia y Enfermería) 
y en el ámbito de los profesionales de la educación.

Grupo del sueño: ofrece diversos recursos, cuestionarios 
y documentos relacionados con los trastornos del sueño 
en los niños.

Grupo cooperación, inmigración y adopción: los objetivos 
del grupo son optimizar los conocimientos y habilidades 
de los pediatras y enfermeras para mejorar la atención 
sanitaria al niño inmigrante y en adopción.

Grupo de educación para la salud: cuyos objetivos son: 
proporcionar recursos escritos y en Internet para profe-
sionales sanitarios que faciliten la educación para la sa-
lud en la consulta diaria. Formación de profesionales en 
elaboración y realización de programas de salud escola-
res para educación en salud. Formación en metodología 
para realizar una escuela de padres.

Grupo de investigación: cuyos objetivos son: promoción 
de la investigación en Pediatría de AP, priorizando estu-
dios multicéntricos de calidad. Formación en metodolo-
gía de investigación. 

FAPap: el plan de formación continuada de la AEPap
Tiene como objetivo fundamental proporcionar a los pedia-
tras, a los residentes de Pediatría y a los médicos implica-
dos en la atención a la población infantil, una herramienta 
de formación basada en el programa de Pediatría de AP. 
El plan formativo FAPap pretende cubrir las necesidades 
formativas existentes, fruto del desarrollo peculiar de la 
especialidad, de manera que sean los propios pediatras 
de AP (mejores conocedores de sus necesidades) los que 
participen activamente en su propia formación continuada 
y en la de los nuevos pediatras y otros médicos con respon-
sabilidades en la asistencia a la población infantil en AP. 

A través de sus diferentes secciones (Principales motivos 
de consulta, Situaciones clínicas, Puesta al día en..., Del 
síntoma al diagnóstico diferencial, Pequeñeces y rarezas, 
Más allá de la clínica, Apuntes de gestión, Uso racional 
de las pruebas diagnósticas, Mejorando las habilidades 
en..., ¿Qué hay de nuevo en Pediatría de AP?, Promoción 
y prevención, Pediatras tutores de AP, Entre nosotros y 
El rincón del residente) aporta los conocimientos, habili-
dades y destrezas precisas para completar la formación 
en el Área de Capacitación Específica Pediatría de AP. 
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Ofrece también presentaciones en PowerPoint® y casos 
clínicos interactivos. 

Curso práctico destinado a residentes
Con carácter anual se celebra un curso práctico comple-
mentario en la formación del residente de Pediatría en su 
rotación por AP. Los objetivos son conocer por parte del 
residente los aspectos asistenciales propios del ámbito de 
la Pediatría de AP, conocer la morbilidad propia de la AP, 
valorar de forma eminentemente práctica su contenido 
y su importancia en la atención del niño y adolescente, 
plantear las diferencias y coincidencias entre la Pediatría 
de AP y la atención hospitalaria, afianzar la necesidad de 
la continuidad asistencial entre ambos niveles y conocer 
las herramientas formativas específicas de la AP. 

Es un curso presencial eminentemente práctico con 
un total de 12 horas lectivas. Se incluye formación so-
bre actividades preventivas, detección de factores de 
riesgo y patología prevalente en la consulta de AP, así 
como adquisición de habilidades que puedan ser útiles 
en la atención del niño y adolescente. Se complementa 
el curso con una plataforma on-line que funciona como 
un aula virtual donde los participantes del curso tienen 
acceso al contenido del programa, así como a una serie 
de actividades entre los que se incluyen, casos clínicos 
y foros (20 horas de estudio on-line). Se realiza a través 
de la plataforma un “pretest” y un “postest”, al inicio y al 
finalizar el curso con el propósito de que el alumno pueda 
objetivar los conocimientos y las habilidades adquiridas.

La Guía abreviada para la rotación del residente 
de Pediatría por AP14

Es una herramienta del grupo de docencia MIR de la AE-
Pap destinada a la ayuda en la planificación de la rota-
ción del MIR-Pediatría por AP. Accesible on-line. En pa-
pel se presenta con un formato de bolsillo de fácil manejo 
en la consulta diaria. 

De manera muy sencilla y didáctica enumera los conoci-
mientos habilidades y destrezas del programa de forma-
ción y facilita la autoevaluación del residente al inicio de 
la rotación, lo que ofrece al tutor una ayuda en la progra-
mación docente adaptada a sus necesidades específicas 
y facilita el control de la evolución de la misma. Permite 
además una autovaloración final por parte del residente, 
que podrá conocer los conocimientos habilidades y des-
trezas adquiridas en el periodo de rotación.

LA ROTACIÓN MIR-PEDIATRÍA EN LOS CENTROS DE SALUD

La rotación de residentes de Pediatría por AP es imprescin-
dible para la formación del especialista de Pediatría cual-
quiera que sea su futuro lugar de trabajo y posterior dedi-
cación; es prioritario que una buena parte de su formación 
se haga en este campo, lo que posibilitará, que el pediatra 
de AP pueda cumplir con su tarea fundamental, de aten-
ción longitudinal del niño en su desarrollo físico y psicoló-
gico en su contexto familiar y comunitario desde una visión 
integral de la salud y no parcial de la enfermedad.

La enseñanza será de carácter multiprofesional, caracte-
rística de la AP, donde diferentes profesionales (médicos, 
enfermeras, trabajadores sociales, profesionales de la sa-
lud mental y servicios sociales de las administraciones 
públicas) se asocian para resolver problemas de salud de 
índole biopsicosocial.

Objetivo general de la rotación
Promover la autorreflexión del pediatra del AP en ejerci-
cio sobre las competencias que ha de brindar a su pobla-
ción y preparar al médico residente de Pediatría para el 
ejercicio profesional de su especialidad.

Objetivos específicos:
•	Conocer el funcionamiento y estructura del Equipo de 

AP. 
•	Adquirir los conocimientos, habilidades y actitudes es-

pecíficos para el ejercicio de la Pediatría de AP: 
-  Patologías y aspectos de las mismas que por su pe-

culiaridad no pueden ser ofrecidos por los servicios 
hospitalarios. 

-  Actividades programadas de promoción de la salud y 
prevención de la enfermedad. 

-  Programas de seguimiento de patologías específicas. 
-  Peculiaridades de la toma de decisiones en AP: gran 

accesibilidad, enfermedad indiferenciada en las pri-
meras etapas, incertidumbre diagnóstica y longitudi-
nalidad en la atención. 

•	Participar en actividades de formación e investigación. 
•	Manejar herramientas de mejora de calidad. 
•	Objetivos complementarios:
•	Mejorar la relación entre Pediatría de AP y hospitalaria. 
•	Favorecer el trabajo en equipo, reconociendo la función 

del pediatra como coordinador de equipos multidiscipli-
nares de salud.

La acogida e integración del residente 
en el centro de salud
El tutor de Pediatría de AP, lejos de ser docente a tiem-
po completo, desempeña un trabajo fundamentalmente 
clínico.

Los primeros días de la rotación pueden ser críticos a la 
hora de facilitar la adaptación del residente al centro de 
salud, a la consulta y al tutor, por lo que es muy útil dispo-
ner de una sistemática que ayude a conocer al residente 
y dar a conocer el entorno en que se desarrolla el trabajo 
del pediatra de AP.

Es importante desarrollar una estrategia de aproximación 
durante los primeros días que sea progresiva y centrada 
en el residente. Orientar al residente sobre el conocimien-
to del centro de salud (presentación a los profesionales, 
lugar de trabajo, claves informáticas, oportunidades de 
aprendizaje que ofrece el centro, etc.) y el conocimiento 
de la comunidad/la población atendida.

Hay que conocer al residente, en qué año de residen-
cia está, cómo encaja la rotación en sus planes profesio-
nales, qué rotaciones ha realizado, con qué experiencia 
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cuenta, qué habilidades domina y en qué áreas se siente 
menos formado. El reto de ejercer la tutorización consiste 
en integrar la docencia y la asistencia, consiguiendo una 
sinergia que estimule al tutor y mantenga la carga de tra-
bajo en límites manejables15.

Existen cinco elementos clave para integrar al residente 
en la consulta: situar y orientar al residente en la consul-
ta; animar a los pacientes a que acepten la docencia y 
a los residentes; adaptar la agenda a los condicionantes 
docentes; mantener el funcionamiento de la consulta, 
con medidas que eviten el retraso; encontrar tiempo para 
dedicar a la docencia. 

Conocer las expectativas del residente: hay que acla-
rar con qué expectativas llega a la rotación, qué espera 
aprender con nosotros. Es importante que tutor y resi-
dente hablen del tema, el tutor tiene el compromiso de 
guiar el proceso de aprendizaje clínico del residente y 
que este complete su rotación.

El aprendizaje de los especialistas sanitarios se produ-
ce fundamentalmente mediante la práctica supervisada, 
junto a un tutor “experto” con asunción progresiva de 
responsabilidades. El residente va adquiriendo destrezas 
mediante su trabajo, con una autonomía creciente junto a 
un tutor que, entre otras cosas, deberá promocionar una 
búsqueda activa de información de calidad y pertinente 
para la toma de decisiones clínicas con disminución de 
la incertidumbre. La función del tutor es sobre todo faci-
litar la adquisición de conocimientos, más que proveerlos 
directamente. Hay que reconocer la capacidad de autoa-
prendizaje del residente y darle una formación específica 
para detectar sus necesidades, planificar su aprendizaje 
y disponer de los recursos adecuados.

Evaluación
La evaluación es un elemento integrante y fundamental 
en el proceso formativo. Mediante la evaluación se trata 
de conocer los resultados reales del aprendizaje con dos 
objetivos fundamentales: por un lado detectar déficits 
formativos para introducir medidas de mejora, y por otro 
garantizar la posesión de los conocimientos y habilidades 
necesarios para ejercer correctamente la práctica profe-
sional.

Según el Real Decreto 183/2008, el seguimiento de la 
adquisición de competencias durante el periodo forma-
tivo se llevará a cabo mediante tres tipos de evaluación: 
formativa, anual y final.

Actualmente, la evaluación de la rotación del residente 
se realiza en una ficha oficial que recoge el nivel de ad-
quisición de conocimientos, habilidades y actitudes ge-
nerales.

Idealmente el proceso evaluativo debería medir experien-
cias de aprendizaje que incluyan todos los componentes 
(conocimientos, habilidades y actitudes), algunos mo-
delos existentes Examen Clínico Objetivo y Estructurado 

están encaminados en esa dirección: Es una forma indi-
recta de evaluar las competencias clínicas mediante su 
demostración; para ello, se han utilizado pacientes simu-
lados, videograbaciones, maniquíes, etc. Son experien-
cias que exigen un importante coste de recursos huma-
nos, materiales y de tiempo por lo que hasta el momento 
no han podido generalizarse.

También las UDM y los centros acreditados deberán so-
meterse a medidas de control de calidad y evaluación 
contando con la participación de los residentes que eva-
luarán de manera anónima su funcionamiento.

ABREVIATURAS

AEPap: Asociación Española de Pediatría de Atención Pri-
maria.
AP: Atención Primaria.
CC. AA.: comunidades autónomas.
CNE: Comisión Nacional de la Especialidad de Pediatría y 
sus Áreas Específicas.
EIR: enfermero interno residente.
MIR: médico interno residente.
UDM: Unidad Docente Multiprofesional.
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EL RESIDENTE DE PEDIATRÍA: ENTUSIASMO 
POR LA ATENCIÓN PRIMARIA
Rafael López García
Servicio de Pediatría. Hospital Materno-Infantil 
de Málaga. Málaga. España

INTRODUCCIÓN

El porqué de mi entusiasmo por la Atención Primaria 
(AP) es quizá porque supone una atención integral al 
paciente, al mismo tiempo que te hace partícipe de su 
crecimiento y desarrollo, ya que permite una continuidad 
tanto en el niño “sano” como en aquél que presenta al-
guna patología y es posible seguir el rumbo de los niños 
de “tu cupo”, conociendo sus características personales 
y familiares. Se genera más confianza en la relación mé-
dico-paciente y una mayor implicación de ambos. 

El pediatra del centro de salud suele ser el primer filtro 
ante cualquier enfermedad, lo que suscita en él un senti-
miento de utilidad y responsabilidad. Es, por otro lado, un 
“educador de padres”, tratando de inculcarles hábitos y 
procedimientos que repercutan favorablemente en la sa-
lud de sus hijos. Se crea un cierto vínculo con familiares 
y cuidadores que favorece el aprendizaje mutuo. 

Para mí es muy gratificante trabajar con niños; solo ellos 
tienen la capacidad de lanzar frases y reflexiones que, a me-
nudo, nos sorprenden, nos dejan pensando y en otros ca-
sos, nos hacen sonreír y hasta reírnos de nosotros mismos. 
Todos los días te ríes y, por supuesto, aprendes algo nuevo.

La AP es como una gran ensalada variada y muy rica, 
que cada día trae distintos ingredientes. Aunque los ele-
mentos de la base sean comunes, las posibilidades de 
innovación son numerosas.

Los pediatras de AP deben sentirse orgullosos de la labor 
que realizan cada día, siendo conscientes del papel tan 
relevante que ocupan en nuestra sociedad y del enorme 
bien que hacen a millones de familias que les confían a 
su bien más preciado, sus hijos.

EL RESIDENTE DE PEDIATRÍA: ENTUSIASMO 
POR LA ATENCIÓN PRIMARIA

Comienzo este escrito con unas breves líneas a modo de 
presentación. Soy un residente de Pediatría de cuarto 
año del Hospital Materno-Infantil de Málaga que tuve la 
suerte de asistir al primer Curso Práctico de la Asociación 
Española de Pediatría de Atención Primaria (AEPap) para 

residentes de Pediatría y a la séptima Reunión Anual de 
la AEPap en Guadalajara. En ellos, de forma espontánea, 
manifesté mi interés sobre la AP a algunos asistentes con 
los que tuve la oportunidad de tratar. Recientemente, me 
han propuesto expresarlo de un modo más riguroso me-
diante estas páginas, bajo el título “El residente de Pedia-
tría: entusiasmo por la Atención Primaria”.

Voy a estructurar mi exposición en dos grandes bloques. 
El primer bloque está dedicado a comentar mis motiva-
ciones personales, gustos, valoraciones… todo ello bajo 
un enfoque completamente subjetivo. Por otro lado, en el 
segundo bloque incluyó mi proceso formativo a lo largo 
de la residencia en relación con la AP.

Como a todo estudiante que termina el bachillerato, se 
abrieron ante mí un abanico de posibilidades con cada 
una de las diferentes carreras universitarias. Realmente, 
durante mi infancia, no sentí vocación de médico puesto 
que, entre otras razones, no tenía ningún referente fami-
liar que se dedicara a la Medicina. Sin embargo, llegado 
el momento de elegir a qué quería dedicar el resto de 
mi vida, me decanté por esta disciplina que consideraba 
que era la carrera más humana y que, además, requería 
un gran nivel de autoexigencia. 

De nuevo, una vez finalizados mis estudios universitarios, 
otro abanico surgía ahora con las distintas especialida-
des médicas. En esta ocasión, me resultó más fácil. La 
Pediatría era, sin duda, la rama que me parecía más enri-
quecedora tanto a nivel personal como profesional, pues 
trata pacientes que aún siendo tan “pequeños”, al mismo 
tiempo son tan “grandes”. Sabía a quién quería parecer-
me; quería ser un pediatra. 

Los niños son como el amanecer de cada nuevo día, lleno 
de esperanzas y alegrías. Es difícil no sentir su dolor y dis-
frutar su sonrisa. También es curioso el modo en que nos 
transmiten su mundo de felicidad, tal y como explicaba J. 
D. Salinger, a través de la perspectiva del protagonista, en 
su libro El guardián entre el centeno1. En su opinión, el 
centeno es el lugar donde juegan los niños (un mundo de 
felicidad plena y absoluta) pero cerca de él hay un preci-
picio (la adolescencia) que conduce al abismo de la edad 
adulta (un mundo hipócrita, feo y malvado). Él deseaba 
ser un guardián entre el centeno para evitar que los niños 
cayesen por ese precipicio y llegaran a ser adultos. 

En esta línea, cabe citar algunas notas sobre la definición 
de Pediatría que se incluyen en el Libro Blanco de Espe-
cialidades Pediátricas, publicado el año pasado: 
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“Contrariamente a lo que sucede con otras especiali-
dades, la Pediatría y sus Áreas Específicas no son una 
especialidad que se refiera al estudio de las enferme-
dades de un órgano o sistema, o de una sola enferme-
dad o grupo de enfermedades, sino que estudian al 
niño en su conjunto de una forma holística e integral. 
Su origen partió de la necesidad, a la vez científica 
y práctica, de conocer la medicina de un ser cuyas 
características y reacciones en todos los aspectos son 
muy distintas a las del adulto […].
 
Se trata de una disciplina vertical, total y completa de 
una edad evolutiva de la vida, de un ser en perma-
nente cambio (crecimiento, desarrollo, maduración) 
en interdependencia con el medio donde se desa-
rrolla (familiar, escolar y social). Su homologación en 
todo caso sería con la Medicina Interna, en tanto que 
cabría definir la Pediatría como la ‘Medicina Interna 
del niño y del adolescente’.

La diferencia fundamental con las especialidades médi-
cas de órgano/aparato es el sujeto de su estudio, y no, o 
no tanto, la de las enfermedades que le afectan: dicho de 
otro modo, la Pediatría engloba todas las especialidades 
médicas, pero referidas al ámbito pediátrico”2. 

Nuevamente, a lo largo de mi residencia, aparece la 
necesidad de elegir. Tras desarrollar tres años de rota-
ción común al resto de mis compañeros en el Hospital 
Materno Infantil de Málaga, ha sido en el cuarto año 
cuando he podido profundizar en los contenidos que 
más se adecuaban a mis necesidades personales. A 
medida que iba conociendo las diferentes áreas espe-
cíficas, era más consciente del interés que despertaba 
en mí la AP.

El porqué de mi entusiasmo por la AP es quizá porque 
supone una atención integral al paciente, al mismo tiem-
po que te hace partícipe de su crecimiento y desarrollo, 
ya que permite una continuidad tanto en el niño “sano” 
como en aquél que presenta alguna patología y es posi-
ble seguir el rumbo de los niños de “tu cupo”, conocien-
do sus características personales y familiares. Se genera 
más confianza en la relación médico-paciente y una ma-
yor implicación de ambos. 

El pediatra del centro de salud suele ser el primer filtro 
ante cualquier enfermedad, lo que suscita en él un senti-
miento de utilidad y responsabilidad. Es, por otro lado, un 
“educador de padres”, tratando de inculcarles hábitos y 
procedimientos que repercutan favorablemente en la sa-
lud de sus hijos. Se crea un cierto vínculo con familiares 
y cuidadores que favorece el aprendizaje mutuo. 

Para mí es muy gratificante trabajar con niños; solo ellos 
tienen la capacidad de lanzar frases y reflexiones que, a 
menudo, nos sorprenden, nos dejan pensando y en otros 
casos, nos hacen sonreír y hasta reírnos de nosotros mis-
mos. Todos los días te ríes y, por supuesto, aprendes algo 
nuevo.

Me alegra saber que, según estudios realizados, la AP 
seguirá siendo esencial en el futuro. Dichos estudios 
concluyen en que los países que disponen de una AP 
potente, consiguen mejores niveles de salud, mayor sa-
tisfacción de la población con sus sistemas sanitarios y 
menores costes del conjunto de los servicios3. Además, 
los ciudadanos valoran positivamente la continuidad de 
la atención por los mismos profesionales, el nivel de con-
fianza que se puede llegar a alcanzar, los programas de 
atención y el nivel técnico. Es una profesión que exige es-
fuerzo, dedicación, estudio permanente, paciencia, dosis 
importantes de altruismo, voluntad de servicio, genero-
sidad, honestidad, flexibilidad, sencillez y capacidad de 
aceptar los errores. En resumen, demanda de vocación 
que a su vez resulta gratificante4.

Por otro lado, el Libro de Especialidades Pediátricas, 
antes mencionado, va más allá, dejando entrever que en 
la AP deben ser pediatras los que atiendan a los niños, 
puesto que poseen una formación específica para ello. 
Según señalan sus autores, si comparamos los progra-
mas formativos, es posible constatar que la educación del 
pediatra está dirigida de forma exclusiva al niño y a su en-
torno, lo que la hace muy superior a la de otros profesio-
nales en lo que se refiere a la atención al niño, desde un 
punto de vista tanto cualitativo como cuantitativo. Dicha 
formación adapta los contenidos a las peculiaridades del 
niño en cuanto a sus características antropológicas, bio-
lógicas, anatomofuncionales, psicológicas, adaptativas y 
asistenciales, que requieren especiales procedimientos 
preventivos, diagnósticos, terapéuticos, de rehabilitación 
y reinserción familiar, escolar y social. 

Los objetivos generales de su formación están orientados 
a capacitarlos para atender problemas clínicos, prepa-
rarlos para promocionar la salud en la población infantil 
y para trabajar como integrante y/o como coordinador 
de equipos multidisciplinares de salud. Esta formación 
habilita y obliga al pediatra a realizar, en su trabajo de 
AP, funciones sanitarias de atención al niño de carácter 
asistencial, preventivo, socioeconómico-comunitario y 
formativo, docente e investigador.

Son varios los estudios que ponen de manifiesto las 
ventajas cuantificables del modelo de atención integral 
al niño por parte de pediatras, en comparación con el 
modelo de atención al niño por médicos de familia/mé-
dicos generalistas, basándose en la evidencia científica 
disponible hasta el momento. Afirman que es necesario 
mantener el papel de los pediatras en la AP y reforzar 
sus labores específicas en el primer nivel de contacto del 
niño con el sistema de salud, puesto que los pediatras 
realizan mejor que los médicos de familia la mayoría de 
las labores asistenciales esenciales para el mantenimien-
to de la salud infantil en AP.

Esta idea está siendo percibida en países como el Rei-
no Unido, que siendo un ejemplo paradigmático de la 
atención al niño por parte de médicos de familia, está 
comenzando a reconocer que su modelo presenta graves 
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carencias. Un estudio publicado recientemente expone 
que, en términos comparativos, la mortalidad infantil en 
el Reino Unido es más alta que en otros países euro-
peos y que “con una adecuada atención en el primer 
nivel asistencial (AP), las muertes por enfermedades 
como neumonía, enfermedad meningocócica y asma se 
podrían haber evitado”. 

Otro aspecto de la AP que despierta mi interés es cómo 
se establecen las relaciones laborales con compañeros, 
es decir, el tipo de organigrama que presenta. Se trata de 
un organigrama plano, con pocos escalones de mando y 
estructura ágil, la cual hace posible tomar decisiones lo 
más cerca posible del paciente. En contraposición con 
la estructura jerárquica de la atención hospitalaria, en la 
que se establecen muchos niveles intermedios y rige el 
principio unidad de dirección, en la AP existe una cierta 
descentralización y autonomía de gestión.

Curiosamente, en Internet encontré por casualidad un 
blog llamado “Atensiónprimaria” (http://atensionprima-
ria.wordpress.com/) del que me llamó la “atensión” un 
comentario de hace publicado hace dos años y que cito 
textualmente: 

“Seguro que esto, la relación entre iguales, es lo que 
ha hecho crecer a asociaciones como la AEPap, que 
cumple ahora diez años. Todos (casi 3000 afiliados 
actualmente) somos pediatras de primaria y… punto 
pelota. No hay relaciones jerárquicas entre nosotros. 
La importancia de cada uno depende exclusivamente 
del reconocimiento que los otros pares le otorguen, no 
de posiciones en estructuras de poder. De verdad que 
da gusto estar dentro de este ambiente y una mues-
tra ha sido el reciente 7.º curso de esa la asociación 
pediátrica, celebrado en Madrid. Como es norma, no 
hubo estands, ni representantes de la industria, ni 
“pichigüilis”, solo profesionales interesados en apren-
der y comunicarse. Todo un ejemplo a seguir en estos 
tiempos”.

Efectivamente, tras mi paso por la Reunión anual de la 
AEPap, me parece muy interesante el trabajo en un cen-
tro con organigrama plano y en el que haya gran cercanía 
con los distintos representantes. Quiero destacar que me 
sorprendió la amplia red de pediatras que, repartidos por 
toda España, desempeñan su profesión con tanto ánimo 
y entusiasmo, conservando la fe y la ilusión en el día a 
día, y siempre teniendo en mente próximos cursos, acti-
vidades, congresos… Podríamos decir que “no se abu-
rren”. En este ambiente sano y activo, es bonito ser pe-
diatra de cabecera, de a pie. 

Como mencionaba en la introducción, dedico este se-
gundo bloque a explicar cuál ha sido mi relación con la 
AP a lo largo de la residencia.

Durante mis primeros años en el hospital, la AP pasaba 
prácticamente desapercibida. Eso sí, me parecía extraño 
que la duración de la rotación por AP fuese tan corta en 

relación a la gran proporción de residentes de Pediatría 
que posteriormente acaban trabajando en un centro de 
salud. 

Desde fuera y para algunos (menos mal que no para la 
mayoría), esta sección parece monótona, aburrida e, in-
cluso, hablan de ella con un cierto matiz despectivo. No 
obstante, la visión, tal y como ocurría en la alegoría de 
la caverna de Platón5, está sesgada y manipulada. Hay 
que salir y ver la luz por uno mismo, no hacer caso a lo 
que nos dicen; abrir la mente y vislumbrar con nuestros 
propios ojos otro mundo distinto. 

En mi rotación por AP elegí la tutorización de la doctora 
Juana María Ledesma Albarrán (May), que es integrante 
del Grupo de Docencia MIR de la AEPap. El primer día 
me detalló en qué iba a consistir la rotación y me entre-
gó la Guía abreviada para la rotación del residente por 
Atención Primaria 20106, animándome a que analizara 
los conocimientos previos que con los que iniciaba mi ro-
tación para compararlos con los adquiridos al finalizarla.
 
Los apartados que debía valorar se dividían en cinco 
grandes áreas: competencias esenciales, competencias 
en relación con la atención a la población infantil, com-
petencias en relación con la atención a la familia y la 
comunidad, competencias en relación con la docencia 
e investigación y habilidades en técnicas diagnósticas y 
terapéuticas.

Lógicamente, el aprendizaje de cada residente no solo 
depende del interés que muestre, sino también del hos-
pital, ciudad y comunidad autónoma en el que lleve a 
cabo su residencia y de los medios que se encuentren a 
su alcance.

Para no extenderme demasiado, solo señalaré algunos 
aspectos que, tras finalizar el programa común de Pe-
diatría durante tres años y sin haber rotado aún en AP, 
consideraba que no dominaba y que, a grandes rasgos, 
coinciden con los de la mayoría de mis compañeros: 
derivación al hospital, citas programadas, adherencia 
terapéutica, conocimiento del organigrama de AP, fun-
cionamiento, servicios incluidos en Cartera, protocolos y 
programas implantados, colaboración con otros niveles 
asistenciales, promoción de la salud y prevención de la 
enfermedad, detección precoz de problemas en la infan-
cia, atención a la patología prevalente, habilidades en 
técnicas diagnósticas (ORL, oftalmología) y terapéuticas 
(traumatología, sobrepeso, obesidad).

Con este “auto check-list” me resultaba curioso descu-
brir que, al finalizar mi tercer año de residencia y, su-
puestamente tener unos conocimientos ampliados tras 
haber rotado por las distintas secciones (y “comerte el 
mundo”), habían aparecido muchos aspectos que ni si-
quiera sabía que existían. Si de residente de tercer año 
estaba en el pico más alto de conocimientos generales, 
mucho me quedaba por subir. Pensaba: “o yo sé muy 
poco, o los pediatras de AP saben mucho”. Sentía como 
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si a lo largo de estos tres años me hubiera dedicado a 
estudiar las patologías más raras y complejas sin prácti-
camente dominar los aspectos esenciales del niño (como 
un gran chef capaz de elaborar exquisitos platos de gour-
met, que no sabe hacer una simple tortilla).

En el centro de salud y a la hora de pasar consulta solo, 
los familiares nada más entrar preguntaban: “¿No está 
May?”; como si estuvieran pensando: “Si lo sé, no entro; 
pero ya que me has visto, me da vergüenza irme”. Me 
impresionó la confianza que depositan en ella sus pa-
cientes. Todos le demostraban cariño y respeto. 

Además de las aportaciones médicas, aprendí nuevas for-
mas de confeccionar la relación médico-paciente. En los 
centros de salud hay verdaderos artistas de la psicología, 
toreros auténticos, que saben encauzar las situaciones y 
encarrilar a las personas, como si fueran un escalón por 
delante de ellas. Una vez hecho el símil, añadiré que el 
capote, en este caso, es el fonendoscopio. 

Otro punto significativo es que los medios diagnósticos 
disponibles son limitados, haciendo que se trabaje con 
mayor incertidumbre. Las peculiaridades en la toma de 
decisiones en AP son la gran accesibilidad, enfermedad 
indiferenciada en las primeras etapas, incertidumbre 
diagnóstica y longitudinalidad en la atención7.

Una posibilidad añadida en el ámbito de la AP es el cam-
po de la investigación respecto a la prevención y a la 
promoción de la salud infantil. En Andalucía, el Sistema 
Andaluz de Salud en el Proceso Asistencial Asma Infantil, 
recomienda estimular participación de los ámbitos esco-
lar (profesorado) y social (asociaciones) y diseñar con-
juntamente actividades de sensibilización, divulgación, 
información y formación.

En esta dirección, tuve el privilegio de participar junto a 
May, al finalizar mi rotación por AP, en una actividad de 
Promoción de la Salud Infantil con profesores de un cole-
gio público. El tema elegido fue el asma. Realizaron una 
encuesta sobre conocimientos generales, falsas creen-
cias, experiencias previas, actitudes ante una crisis, co-
municación con familiares, protocolo de actuación…, y 
recibieron una charla con información general en la que 
explicaron las respuestas. Las conclusiones extraídas 
coincidieron ampliamente con otros estudios publicados 
previamente sobre el tema. 

Otra enseñanza que aprendí es que, en cualquier forma-
ción, educación o crecimiento es necesario el apoyo, la 
motivación y la felicitación, sin olvidar la crítica construc-
tiva. Es igual que un arbolito torcido, que no crece si solo 
se apoya en una estaca rígida a su lado, sino que precisa 
también agua, calor y abono. 

Más adelante, el Grupo de Docencia MIR de la AEPap 
organizó el Primer Curso Práctico para residentes de Pe-
diatría, de dos días de duración en Madrid. Nuevamente, 
me sentí afortunado al ser uno de los cuarenta residentes 

de toda España que asistía al curso. El curso me resultó 
una auténtica delicia porque se abordaron temas muy 
interesantes desde el punto de vista práctico, en un am-
biente muy distendido y agradable; me sentí tan arropado 
que parecía como si estuviera entre familiares. Notaba el 
esfuerzo y empeño de los organizadores para que apren-
diéramos. Sin duda, el mejor curso de la residencia.

Un mes después, tuvo lugar la Reunión Anual AEPap en 
Guadalajara. Allí tuve la oportunidad de conocer a más 
integrantes del gran grupo profesional y humano que re-
presentan los pediatras de AP. Me parece muy positivo el 
hecho de que se promuevan los cursos, seminarios o reu-
niones en los que residentes como yo podamos conocer a 
grandes expertos de la Medicina, permitiéndonos descu-
brir otros puntos de vista e intercambiar experiencias. 

Debido a mi entusiasmo por la Atención Primaria, he dedi-
cado mi cuarto año de residencia con rotación específica, 
a completar mis conocimientos relacionados con los apar-
tados que comenté anteriormente en los que mi formación 
era insuficiente. De este modo, he rotado por Otorrinolarin-
gología, Oftalmología, Dermatología, Radiología, Atención 
Temprana, Psiquiatría, Reumatología, Cirugía, Hematolo-
gía, Hospitalización a domicilio y Traumatología. 

Recientemente he realizado, a través del grupo de in-
vestigación de la AEPap, el Curso de Metodología de la 
Investigación. Gracias a él he descubierto que existe un 
amplio campo en la AP para el estudio y la investigación. 
Cursos como este son un estímulo para adentrarnos en 
esta materia. En mi opinión, la labor del pediatra no debe 
ser solamente asistencial; es posible sacar mucho pro-
vecho de las relaciones con otros centros de salud y de 
fomentar la cohesión. 

Como conclusión, me gustaría exponer, con palabras del 
profesor Stephen Ludwig, que “el proceso de ramifica-
ción de la medicina en especialidades sin fortalecer la 
base, es como un árbol con ramas y flores robustas, pero 
con un tronco débil”8. Los pediatras de AP son mucho 
más que “pediatras generales”, son subespecialistas en 
una rama muy especial de la profesión9.

La AP es como una gran ensalada variada y muy rica, 
que cada día trae distintos ingredientes. Aunque los ele-
mentos de la base sean comunes, las posibilidades de 
innovación son numerosas.

Los pediatras de AP deben sentirse orgullosos de la labor 
que realizan cada día, siendo conscientes del papel tan 
relevante que ocupan en nuestra sociedad y del enorme 
bien que hacen a millones de familias que les confían a 
su bien más preciado, sus hijos.

ABREVIATURAS

AEPap: Asociación Española de Pediatría de Atención Pri-
maria.
AP: Atención Primaria.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 11:30-13:00 h.
SALAS SEMINARIO 6+7

Margarita Tomico del Río
Pediatra. CS de Humanes, Madrid. España

INTRODUCCIÓN 

En la actualidad, existe evidencia científica suficiente 
para afirmar que la lactancia materna (LM) beneficia 
al lactante amamantado desde el nacimiento y que sus 
efectos se prolongan durante años después de haberse 
producido el destete. 

El pediatra se encuentra en una posición privilegiada 
para influir positivamente con su actuación en la protec-
ción de la lactancia materna. Mantener al día su forma-
ción en lactancia, ser una agente activo, capaz de apoyar 
y promover la lactancia y ayudar en la resolución de los 
problemas, es un reto gratificante que deparará grandes 
beneficios para los niños, madres, pediatras y la socie-
dad en general. De ahí, la importancia de los cursos de 
formación en lactancia materna para los profesionales 
sanitarios.

CÓMO PROMOCIONAR LA LACTANCIA MATERNA

El pediatra es una figura especialmente relevante en la 
educación prenatal y es deseable que comparta la res-
ponsabilidad junto con las enfermeras, médicos de fa-
milia, matronas y obstetras, de ayudar a las madres y 
padres a realizar una elección informada sobre el método 
de alimentación de sus hijos. La educación de los proge-
nitores antes y después del parto es esencial para el éxito 
de la lactancia.

Durante el postparto inmediato todos los recién nacidos 
necesitan ser colocados encima de la madre en contacto 
piel con piel para favorecer el inicio de la lactancia, para 
ello, es aconsejable mantener al recién nacido en contac-
to piel con piel encima de su madre hasta que realice la 
primera toma de pecho, siempre que el estado del niño y 
de la madre lo permitan, y se animará al padre a perma-
necer junto a ellos. A su vez, se ha comprobado que si se 
coloca al recién nacido en contacto piel con piel con su 
madre se estrecha el vínculo afectivo madre-hijo.

En los primeros días de vida es fundamental que el neo-
nato permanezca durante las 24 horas con su madre en 
la habitación y es importante animar a la madre a ofrecer 
el pecho con mucha frecuencia, entre 8 y 12 tomas al día 

y siempre que el bebé muestre signos de hambre (chu-
peteo, bostezo, movimientos de búsqueda o de las ma-
nos a la boca) sin esperar a que llore desesperadamente. 
Se animará a la madre a mantener a su hijo al pecho 
todo el tiempo que quiera. En la toma se debe ofrecer 
el primer pecho durante el tiempo que desee, hasta que 
lo suelte espontáneamente para asegurar el vaciado de 
la primera mama, ofreciendo posteriormente el segundo 
pecho si lo desea. Se instruirá a las madres para alternar 
el orden de los pechos en las tomas.

El llanto excesivo en los neonatos amamantados puede 
indicar problemas con la lactancia que deben ser evalua-
dos y corregidos. Es aconsejable explicar a la madre y sus 
familiares la importancia de la succión no nutritiva para 
aliviar la ansiedad que causa el llanto del bebé. 

Es aconsejable realizar la evaluación de una toma al pe-
cho (Anexo 1) para detectar precozmente los posibles 
problemas de agarre para que puedan así ser resueltos 
por el pediatra u otros profesionales expertos en lactan-
cia. La colocación correcta al pecho (Anexo 2) es uno 
de los requisitos principales para el éxito de la lactancia 
pues buena parte de los problemas que surgen al princi-
pio, se deben a una mala posición, a un mal agarre o a 
una combinación de ambos y, gran parte de ellos pueden 
prevenirse promoviendo buenas prácticas neonatales y 
procurando la puesta al pecho inmediatamente tras el 
parto.

Los profesionales en contacto con la mujer lactante de-
ben ser capaces de obtener una historia clínica de lac-
tancia adecuada que contribuya a detectar y a solucionar 
las posibles dificultades que puedan surgir durante el 
proceso (Anexo 3).

Es conveniente que el pediatra compruebe que la madre 
conoce la técnica de extracción manual de leche y el uso 
de sacaleches (Anexo 4).

Los criterios globales de la Iniciativa para la humaniza-
ción y asistencia al parto y la lactancia (IHAN) indican 
incluir en la capacitación, la práctica clínica supervisada, 
trabajando especialmente las habilidades de la comuni-
cación para aprender a escuchar, aceptar y sugerir ac-
titudes que favorecen la comunicación con la madre y 
aumentan su confianza para dar el pecho. Ayudar a la 
madre que desea amamantar, requiere además de los 
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TALLER 3

TALLER DE LACTANCIA MATERNA. (TETALLER)

Moderadora: Elena Fernández Segura (Málaga)



8ª Reunión Anual de la Asociación Española de Pediatría de Atención Primaria (AEPap) Congresos paralelos

37

ANEXO 1. OBSERVACIÓN DE LA TOMA.

Signos de que la lactancia va bien Signos de posible dificultad

Postura de la madre y del bebé

•	Madre	relajada	y	cómoda	
•	Bebé	en	estrecho	contacto	con	su	madre	
•	Cabeza	y	cuerpo	del	bebé	alineados	
•	La	barbilla	del	bebé	toca	el	pecho	
•	Cuerpo	del	bebé	bien	sujeto	
•		El	bebé	se	acerca	al	pecho	con	la	nariz	frente	al	pezón	
•	Contacto	visual	entre	la	madre	y	el	bebé

•	Hombros	tensos,	inclinados	hacia	el	bebé	
•	Bebé	lejos	del	cuerpo	de	la	madre	
•	Cabeza	y	cuello	del	bebé	girados	
•	La	barbilla	del	bebé	no	toca	el	pecho	
•	Solo	se	sujetan	la	cabeza	y	el	cuello	del	bebé	
•		El	bebé	se	acerca	al	pecho	con	el	labio	inferior/barbilla	

frente al pezón 
•	No	hay	contacto	visual	madre-bebé	

Lactante

•	Boca	bien	abierta	
•	Labios	superior	e	inferior	evertidos	
•	La	lengua	rodea	el	pezón	y	la	areola*	
•	Mejillas	llenas	y	redondeadas	al	mamar	
•	Más	areola	por	encima	del	labio	superior	
•		Movimientos	de	succión	lentos	y	profundos,	con	pausas	
•	Puede	verse	u	oírse	tragar	al	bebé

•	Boca	poco	abierta	
•	Labios	apretados	o	invertidos	
•	No	se	ve	la	lengua*	
•	Mejillas	hundidas	al	mamar	
•	Más	areola	por	debajo	del	labio	inferior	
•	Movimientos	de	succión	superficiales	y	rápidos	
•	Se	oyen	ruidos	de	chupeteo	o	chasquidos	

Signos de transferencia eficaz de leche

•	Humedad	alrededor	de	la	boca	del	bebé	
•	El	bebé	relaja	progresivamente	brazos	y	piernas	
•	El	pecho	se	ablanda	progresivamente	
•	Sale	leche	del	otro	pecho	
•	La	madre	nota	el	reflejo	de	eyección**	
•		El	bebé	suelta	espontáneamente	el	pecho	 

al finalizar la toma 

•		Bebé	intranquilo	o	exigente,	agarra	y	suelta	el	pecho	
intermitentemente 

•		La	madre	siente	dolor	o	molestias	en	el	pecho	o	en	el	pezón	
•	El	pecho	está	rojo,	hinchado	y/o	dolorido	
•	La	madre	no	refiere	reflejo	de	eyección**	
•	La	madre	ha	de	retirar	al	bebé	del	pecho	

*Este	signo	puede	no	observarse	durante	la	succión	y	solo	verse	durante	la	búsqueda	y	el	agarre.
**La	madre	siente	sed,	relajación	o	somnolencia,	contracciones	uterinas	(entuertos)	y	aumento	de	los	loquios	durante	el	amamantamiento.	
Fuente: Comisión Europea, Dirección Pública de Salud y Control de Riesgos. Alimentación de los lactantes y de los niños pequeños: Normas reco-
mendadas por la Unión Europea. 2006.

Evaluación de una toma
¿Qué nota acerca de la madre? ¿Cómo sostiene a su bebé? ¿Está el bebé succionando de una forma eficaz?
¿Qué nota acerca del bebé? ¿Cómo responde el bebé? ¿Cómo termina la mamada? ¿Parece satisfecho el bebé?
¿Cómo coloca la madre a su bebé para que mame? ¿En qué condición están los pechos de la madre?
¿Cómo sostiene el pecho durante la mamada? ¿Cómo se siente la madre de estar lactando?
¿Se ve que el bebé agarra bien el pecho? 

conocimientos básicos de anatomía y fisiología de la lac-
tancia, valoración de la posición, succión, soluciones a 
problemas..., aprender a escuchar de forma efectiva y 
activa, pues si no se establece una buena comunicación 
la información que recibe la madre no tiene validez para 
ella. El entusiasmo por favorecer la lactancia materna y 
ayudar a la madre y al niño, puede hacer olvidar la im-
portancia de la escucha, por este motivo en los cursos 
de formación en lactancia se valoran especialmente las 
habilidades de comunicación. La LM es algo más que dar 
leche y es muy importante tener en cuenta el momento 
y las emociones que están viviendo la madre y su hijo 

(Anexo 5).

Amamantar es un derecho, el derecho un acto de salud y 
amor que brota del deseo y las personas que acompañan a 
la diada madre-hijo durante la lactancia es muy importante 
que establezcan una comunicación basada en el respeto, 
la autenticidad y la empatía. Utilicemos esas habilidades de 
la comunicación para ayudar a las madres a cumplir sus 
deseos y expectativas con respecto a la lactancia materna.

ABREVIATURAS

LM: lactancia materna.
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cdr_93_3/es/index.html [Consultado el 25/05/2012].
5 Hernández Aguilar MT, Aguayo Maldonado J. La lactancia materna. 
Cómo promover y apoyar la lactancia materna en la práctica pediátrica. 
Recomendaciones del Comité de Lactancia de la AEP. An Pediatr 
(Barc). 2005;63:340-56. 
6 Protección, promoción y apoyo a la lactancia en Europa: Plan Estraté-
gico para la acción. Luxemburgo: Comisión Europea, Dirección Pública 
de Salud y Control de Riesgos; 2004.
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preguntas cerradas, pero trate que no sean demasiadas. La 
ficha de Historia Clínica de Lactancia es una guía sobre la 
información que usted podría necesitar. Decida qué es lo que 
usted requiere saber de cada una de las seis secciones.

•	 Tenga cuidado de no aparecer como si estuviera criticando. 
Haga las preguntas con cortesía. Por ejemplo: no pregunte 
¿por qué está usted dándole biberón? Es mejor decir ¿qué 
la hizo decidir darle biberones? Ponga en práctica sus habi-
lidades para reforzar la confianza de la madre en sí misma. 
Acepte lo que la madre dice y elógiela por lo que está haci-
endo bien. 

•	 Trate de no repetir preguntas. Trate de no hacer preguntas 
sobre hechos que ya la madre o la gráfica de peso le han 
aclarado. Si usted realmente necesita repetir una pregunta, 
diga primero: “¿puedo estar seguro de haberle entendido 
bien?” Y luego, por ejemplo: “¿usted dijo que (nombre) tuvo 
diarrea y también neumonía el mes pasado?”.

•	 Tome el tiempo necesario para averiguar sobre cosas 
más difíciles y delicadas. Hay algunas cosas que son más 
difíciles de preguntar pero que pueden informarle sobre los 
sentimientos de la mujer y sobre si ella realmente quiere 
amamantar: ¿qué le ha dicho la gente sobre la lactancia?, 
¿tiene que obedecer reglas especiales?, ¿qué dice el padre 
del bebé?, ¿su madre?, ¿su suegra?, ¿deseaba este embarazo 
en este momento?, ¿está contenta de tener el niño ahora?, 
¿con el sexo del bebé?

•	 Algunas madres cuentan estas cosas espontáneamente. 
Otras las cuentan cuando usted muestra empatía por ellas 
y muestra que entiende cómo se sienten. Otras toman más 
tiempo. Si una madre no habla fácilmente, espere, pregunte 
nuevamente más tarde, u otro día, tal vez en un lugar más 
privado. 

Materiales para cursos de lactancia materna, adaptados de: 
Breastfeeding counselling: a training course WHO/CDR/93.3-5

ANEXO 4. TÉCNICAS DE EXTRACCIÓN Y CONSERVACIÓN 
DE LECHE MATERNA.

•	 La extracción de leche materna es necesaria cuando madre e 
hijo no pueden estar juntos, por ausencia de la madre (incor-
poración al trabajo, enfermedad) o enfermedad del lactante 
(grandes prematuros) y cuando se desea establecer, aumen-
tar o mantener la producción.

•	 La extracción de leche también puede ser útil los primeros 
días tras el parto, cuando el bebé no se coge suficientes vec-
es, para estimular mejor la “subida de la leche” o cuando hay 
una disminución de la producción de leche (porque el bebé 
empieza a dormir toda la noche, o porque se han establecido 
pautas erróneas como el uso de chupete o tetinas). En casos 
de grietas muy dolorosas o en el caso de pezones planos, 
puede ser útil utilizar el sacaleches unos minutos antes de 
ponerse al bebé al pecho, para estimular el pezón y la subida 
de la leche.

Frecuencia de la extracción
Si el bebé no mama a menudo, es conveniente vaciar los pe-
chos cada dos o tres horas para mantener la producción de 
leche. Es aconsejable empezar a usar la bomba tan pronto 
como se haya interrumpido el horario habitual de amamantar. 
No es necesario esperar a la subida o a que la madre se sienta 
incómoda. El calostro también se puede extraer y almacenar.
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ANEXO 2. TÉCNICA CORRECTA DE LACTANCIA MATERNA. 
COLOCACIÓN AL PECHO: UNA BUENA COLOCACIÓN 

FACILITA: PEZONES SANOS, SUCCIÓN EFICAZ 
Y BEBÉ SATISFECHO.

1.   Sostén al bebé “tripa con tripa”, de manera que no tenga 
que girar la cabeza para alcanzar el pezón.

2.   Sostén el pecho con el pulgar arriba y los dedos por debajo, 
muy por detrás de la areola. Espera hasta que el bebé abra 
la boca de par en par. Acerca el bebé al pecho.

3.   Asegúrate de que el bebé toma el pezón y gran parte de la 
areola en la boca. Este bebé mama con la boca abierta y su 
nariz y mentón están pegados al pecho. Su labio inferior está 
vuelto hacia abajo.

ANEXO 3. HISTORIA CLÍNICA DE LACTANCIA.

Motivo de consulta
Alimentación actual del bebé: mamadas; frecuencia; duración; 
intervalo más largo entre mamadas; tiempo que la madre está 
lejos del bebé; uno o ambos pechos; otros alimentos o bebi-
das (y agua); qué recibe; cuándo comenzaron; cuánto; de qué 
manera; chupete.
Salud y comportamiento del bebé: peso al nacer; prematuro; 
producción de orina; más/menos de seis veces por día; deposi-
ciones, blandas y amarillentas o duras y verdes, frecuencia; 
conducta al mamar (apetito, vómitos); conducta para dormir; 
enfermedades; peso actual; gemelos; anormalidades; crec-
imiento.
Embarazo, parto, primeras comidas: control prenatal; parto; alo-
jamiento conjunto; comidas previas a la lactancia; ¿qué le dier-
on?; muestras de leche artificial que le dieron a la madre; ayuda 
posnatal con la lactancia; ¿discuten sobre lactancia?; contacto 
temprano; cuándo dio la primera comida; cómo las dieron.
Condición de la madre y planificación familiar: edad; salud; mé-
todo de planificación familiar; condición del pecho; motivación 
para lactar; alcohol; cigarrillo; café; hábitos nocivos.
Alimentación de bebés anteriores: número de bebés anteriores; 
cuántos amamantó; uso de biberones; experiencia buena o 
mala; razones.
Situación familiar y social: situación de trabajo; situación 
económica; actitud del padre con relación a la lactancia; actitud 
de otros familiares; ayuda con el cuidado del niño; qué dicen 
otros de la lactancia; nivel de educación.

Cómo obtener una historia clínica de lactancia:
•	 Use el nombre de la madre y el nombre del bebé. Salude a 

la madre con amabilidad. Preséntese y pregúntele cuál es su 
nombre y el del bebé. Recuérdelos y úselos, o diríjase a la 
madre de la forma que sea culturalmente la más apropiada. 

•	 Pídale que le hable de ella misma y de su bebé en sus pro-
pias palabras. Déjela que le cuente primero lo que ella piensa 
que es importante. Usted puede averiguar más tarde otras 
cosas que necesite saber. Use sus habilidades de escucha y 
aprendizaje para motivarla a que le cuente más. 

•	 Mire la gráfica de peso del niño. La gráfica puede aclararle 
algunos hechos importantes evitándole de paso que tenga 
que hacer algunas preguntas. 

•	 Haga las preguntas que le aclararán los hechos más impor-
tantes. Usted necesitará hacer preguntas, inclusive algunas 
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Preparación para extraer la leche
1. Lavarse las manos. 
2. Buscar un lugar silencioso y privado en donde la madre se 

sienta cómoda para usar la bomba y donde tener la bomba y 
el equipo recolector limpios y listos para usar. 

3. Prever la posibilidad de tomar una infusión o algo de beber 
mientras se usa la bomba. 

4. Realizar ejercicios de relajación y varias inspiraciones pro-
fundas unas cuantas veces. Escuchar música suave o ver la 
televisión.

5. La aplicación de calor sobre el pecho favorece el flujo de 
leche.

 
Cómo estimular la bajada de la leche
Tanto sí se va a extraer la leche de forma manual, como con 
bomba es necesario primero preparar el pecho para facilitar 
la extracción, provocando el reflejo de bajada o de eyección 
láctea. Para ello se pueden seguir tres pasos: 

1. Masajear: oprimiendo firmemente el pecho hacia la caja 
torácica (costillas), usando un movimiento circular con los 
dedos en un mismo punto, sin deslizar los dedos sobre la 
piel. Después de unos segundos ir cambiando hacia otra 
zona del seno. 

2. Frotar el pecho cuidadosamente desde la parte superior ha-
cia el pezón, de modo que produzca un cosquilleo. Continuar 
este movimiento desde la periferia del pecho hacia el pezón, 
por todo alrededor. 

3. Sacudir ambos pechos suavemente inclinándose hacia de-
lante.

 
Técnicas de extracción
La leche materna puede extraerse a mano o con sacaleches. A 
medida que la madre coge práctica se obtienen mejores resul-
tados, también es más fácil cuando la madre ya ha establecido 
una buena producción de leche.

Extracción Manual 
La extracción manual es más laboriosa pero a muchas madres 
les resulta más agradable y natural. Suele ser más conveniente 
para la extracción en casa. 

Técnica de Marmet para la extracción manual de leche
•	 Colocar el pulgar y los dedos índice y medio formando una 

letra “C” a unos 3 o 4 cm por detrás del pezón (no tiene que 
coincidir forzosamente con el final de la areola). 

•	 Evitar que el pecho descanse sobre la mano. 
•	 Empujar los dedos hacia atrás (hacia las costillas), sin sepa-

rarlos. Para pechos grandes o caídos, primero levantarlos y 
después empujar los dedos hacia atrás.

•	 Rodar los dedos y el pulgar hacia el pezón, con movimiento 
como de rodillo (rodar no deslizar). 

•	 Repetir rítmicamente para vaciar los depósitos (colocar los 
dedos, empujar hacia adentro, rodar). 

•	 Rotar la posición de los dedos para vaciar otras partes del 
pecho. Utilizar ambas manos en cada pecho. 

•	 Extraer la leche de cada pecho hasta que el flujo de leche se 
haga más lento Provocar el reflejo de bajada en ambos pe-
chos (masajear, frotar, sacudir). Puede hacerse simultánea-
mente. 

•	 Repetir todo el proceso de exprimir y provocar el reflejo de 
bajada en ambos pechos, una o dos veces más. El flujo de 
leche, generalmente, se enlentece más pronto la segunda y 
tercera vez, a medida que los reservorios se van vaciando. 

•	 Evite estiramientos y maniobras de presión excesiva en el pe-
cho o pezón. 

Tiempo de extracción
1. El procedimiento completo debe durar entre 20 y 30 minu-

tos. Extraer la leche de cada pecho de cinco a siete minutos. 
Masajear, frotar y sacudir. Extraer nuevamente de cada pe-
cho de tres a cinco minutos. Masajear, frotar y sacudir. 

2. Extraer una vez más de dos a tres minutos. 
3. Si la producción de leche ya está establecida, utilizar los tiem-

pos anteriores solo como una guía. Si aún no hay leche o hay 
poca, seguir los tiempos anteriores cuidadosamente. 

Extractores de leche materna
Tipos. Los extractores manuales son más baratos y menos 
aparatosos y ruidosos. Pero pueden causar cansancio en la 
mano de la madre. Ninguna bomba debe hacer daño. Los ex-
tractores tipo perilla están en desuso.

¿Cómo usar el extractor manual?
1. Colocar el embudo o el reborde con copa suave sobre el pe-

cho siguiendo las instrucciones del fabricante.
2. Para comenzar, se debe imitar la “llamada a la leche” del 

bebé, usando tracciones cortas y rápidas.
3. Una vez que se obtenga algo de leche, se deben realizar as-

piraciones largas y uniformes. Se debe evitar la tentación de 
usar demasiada aspiración, causando malestar. El bombeo 
forzoso y doloroso bloqueará el mecanismo de liberación de 
la leche y puede dejar dolorido el pecho. 

4. Algunas bombas cuentan con un regulador para aspirar. Hay 
que comenzar con el nivel más bajo e incrementarlo hasta 
que la leche fluya libremente y la madre se sienta cómoda. 

5. Utilizar de cinco a siete minutos en cada lado (previo masaje) 
o hasta que el chorro de leche o las gotas sean más lentas. 
Cambiar de pecho y repetir. Volver a cada pecho unas cuan-
tas veces más, hasta que el flujo de leche sea lento. 

6. Verter la leche extraída en un recipiente limpio, sellar, poner 
la fecha y colocarlo en el refrigerador o en el congelador.

7. Lavar las partes del extractor con agua caliente con jabón, 
enjuagarlas y secarlas. Una vez al día, esterilizar. También 
pueden esterilizarse en el lavavajillas, siempre y cuando la 
temperatura alcance 50° por lo menos. 

8. Las primeras veces que se use el extractor, puede ser que 
solo salgan unas cuantas gotas de leche. Esto es normal. Us-
ando la bomba cada tres horas pronto se obtendrá más y 
más leche.
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ANEXO 5. CÓMO ESCUCHAR Y APRENDER. 
COMUNICACIÓN NO VERBAL ÚTIL.

•	 Mantenga su cabeza al mismo nivel que la madre.
•	 Ponga atención.
•	 Quite las barreras.
•	 Tómese su tiempo.
•	 Haga contacto físico apropiado.

Habilidades de escucha y aprendizaje
•	 Use comunicación no verbal útil. 
•	 Haga preguntas abiertas. 
•	 Use respuestas y gestos que muestren interés. 
•	 Devuelva el comentario a la madre. 
•	 Dé muestras de empatía; muestre que usted entiende cómo 

se siente ella. 
•	 Evite palabras enjuiciadoras. 

Palabras enjuiciadoras
•	 Bien: bueno/malo/malamente.
•	 Normal: correcto/propio/incorrecto/común y corriente.
•	 Suficiente: adecuado/inadecuado/satisfecho/buena canti-

dad/bastante.
•	 Problema: falta/falla/éxito/lograr.
•	 Llora “demasiado”: infeliz/feliz/con cólicos/llorón/intranquilo.

Habilidades para reforzar la confianza y dar apoyo
•	 Acepte lo que la madre piensa y siente.
•	 Reconozca y elogie lo que la madre y el bebé están haciendo 

bien. 
•	 Dé ayuda práctica. 
•	 Dé una información pertinente y corta en el momento. 
•	 Use lenguaje sencillo. 
•	 Haga una o dos sugerencias, no dé órdenes. 

Lista de verificación de las habilidades de consejería

Escucha y aprendizaje Evaluación de una mamada 

•		Comunicación 
no verbal útil 

•	Postura	de	madre	y	bebé	

•	Haga	preguntas	abiertas	 •	Signos	de	buen	agarre	

•		Responda	mostrando	
interés 

•		Signos	de	transferencia 
de leche 

•	Devuelva	el	comentario	

•	Muestre	empatía	

•	Evite	palabras	enjuiciadoras	

Confianza y apoyo Obtención de historia clínica 

•		Acepte	lo	que 
la madre dice 

•		Alimentación	actual	del	
bebé 

•	Elogie	lo	que	está	bien	
•		Salud,	comportamiento	del	

bebé 

•	Dé	ayuda	práctica	
•		Embarazo,	parto,	primera	

comida 

•		Dé	información	perti-
nente 

•	Condición	de	la	madre	y	PF	

•	Use	lenguaje	sencillo	
•		Alimentación	de	bebés	

anteriores 

•		Haga	una	o 
dos sugerencias 

•	Situación	familiar	y	social	

Materiales para cursos de lactancia materna, adaptados de: Breastfee-
ding counselling: a training course WHO/CDR/93.3-5
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VIERNES 1 DE JUNIO, 11:30-13:00 h.
SALA SEMINARIO 3+4+5

J. Bravo Acuña
Pediatra. Miembro de El GIPI. CS El Greco, Getafe, 
Madrid. España

INTRODUCCIÓN

En este documento y en el taller, seminario o charla para 
el que lo estamos redactando, queremos dar a conocer 
algunas herramientas gratuitas, de fácil manejo y acce-
sibles a través de Internet que nos permiten hacer más 
fácil la tarea de recibir y compartir la información. Pero 
queremos aclarar algo:
•	Que sean gratuitas, es decir que no nos cuesten dinero, 

no quiere decir que no tengan un precio, porque todas 
ellas requieren un registro previo y la aceptación de las 
condiciones del servicio.

•	De fácil manejo quiere decir que cualquiera que utilice 
un ordenador a diario, use el correo electrónico, nave-
gue por Internet y maneje los programas más habitua-
les para elaborar textos o presentaciones puede sacar 
partido a estas herramientas. Este texto y el taller están 
dirigidos a pediatras con ese perfil de usuario, no va 
dirigido a quienes tienen dificultades con la informática 
ni a los que ya usan estas aplicaciones.

•	Que sean accesibles en Internet quiere decir que son 
aplicaciones que no requieren, salvo excepciones, ins-
talación en nuestro ordenador, de modo que se puede 
acceder a ellas y utilizarlas desde cualquier ordenador 
o dispositivo móvil que disponga de conexión a Internet.

La idea es que aquellos que estén interesados puedan co-
nocer estas herramientas y sus posibilidades, para que pue-
dan decidir si les pueden ser útiles. Esperamos que sea así.
 

 
RECIBIR INFORMACIÓN: LOS RSS

RSS en Wikipedia: http://es.wikipedia.org/wiki/RSS; 
RSS in plain English (YouTube): www.youtube.com/
watch?v=DQ_UL-5rYXQ

¿Qué son? 
Podemos explicarlo de una forma simple si decimos que 
son archivos que contienen información de las noveda-

des que se publican en las páginas web, blogs, canales 
de video o cualquier otro recurso que podamos encontrar 
en Internet. Generalmente, esas novedades aparecen en 
orden inverso a la fecha de publicación, de modo que 
siempre tendremos lo más reciente a la vista. En la Wiki-
pedia podemos encontrar una explicación de lo que son 
los RSS, cuyas siglas corresponden a really simple syn-
dication, que viene a querer decir, en traducción libre, 
algo así como “compartir la información es fácil”. En un 
vídeo disponible en YouTube lo explican de una manera 
práctica y sencilla.

¿Para qué sirven?
Su interés reside precisamente en su contenido, ya 
que hemos dicho que contenían las novedades de las 
páginas web, lo que permite que con solo acceder al 
archivo RSS de una página sepamos qué hay de nue-
vo en ella sin tener que recorrerla de cabo a rabo. Es 
cierto que algunas páginas pueden tener una sección 
de novedades que podría cumplir esa función, pero los 
RSS permiten, además, que, si nos interesa recibir la 
información, podamos suscribirnos al mismo, de modo 
que cada vez que se produzca una novedad en la web 
y se publique en el RSS, la recibamos sin demora. Para 
poder suscribirnos y recibir los RSS necesitaremos una 
aplicación que nos lo permita. Se trata de los agrega-
dores o lectores de RSS. De entre los más conocidos y 
usados actualmente destacamos: Google Reader, iGoo-
gle y Netvibes. 

 
GOOGLE READER

Google: www.google.es/; Google Reader: 
www.google.es/reader 

Es un producto de la factoría Google y para disponer de 
él no necesitamos más que una cuenta de Google que 
requiere registro. Es una aplicación gratuita, disponible 
on-line desde cualquier ordenador o dispositivo móvil co-
nectado a Internet, sin necesidad de instalar nada, que 
nos permite suscribirnos a los RSS que queramos, de 
modo que podamos recibir y organizar, de una manera 
sencilla, la información. 
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IGOOGLE

iGoogle: www.google.es/ig

También de la misma factoría, o sea, una aplicación on-
line gratuita, que requiere registro o, lo que es lo mismo, 
una cuenta en Google. Tampoco necesita ninguna ins-
talación. Pretende ser nuestra pantalla de inicio, porque 
permite que personalicemos la pantalla de búsqueda de 
Google con aquello que nos resulte útil, entre otras cosas, 
con los RSS que nos interesen. La información apare-
ce como ventanas con titulares y podemos agruparla en 
pestañas. Una de sus características interesantes es la 
posibilidad de enviar alguna de nuestras pestañas a otros 
usuarios para que, si lo desean, la incorporen a su propia 
aplicación.

En el momento en el que estamos escribiendo esto, iGoo-
gle está inmerso en un proceso de renovación, que espe-
remos sea para bien.

NETVIBES

Netvibes: www.netvibes.com; El gipi-RSS: www.netvi-
bes.com/elgipi; Asociación Española de Pediatría (AEP): 
www.netvibes.com/aepediatria; Asociación Española de 
Vacunología (AEV): www.netvibes.com/aev

Es otra aplicación gratuita, que requiere registro. Similar 
a iGoogle, que también permite compartir las pestañas, 
pero con una característica que lo hace diferente y es 
que nos ofrece la posibilidad de crear un perfil público, al 
que puede acceder cualquiera sin necesidad de registro, 
con lo que podemos publicar nuestra página web con la 
información de los RSS de las webs que hayamos selec-
cionado. Interesante, ¿no? 

Así hemos creado la página El gipi-RSS con información 
de interés pediátrico, la de la AEP, en la que agrupamos 
toda la información de las diferentes páginas web de la 
AEP y de sus diferentes RSS, su página de Facebook y 
sus cuentas de Twitter, o la de la AEV. 

 
COMPARTIR INFORMACIÓN: DROPBOX

Dropbox: www.dropbox.com; Dropbox: presentación: 
http://slidesha.re/w9dgne

¿Qué es? 
De manera simple podríamos decir que se trata de un 
disco duro virtual, ya que permite disponer de un espacio 
de 2,5 Gigabytes en Internet en el que poder almacenar 

los archivos o carpetas que queramos, con lo que dispo-
nemos de una copia de seguridad de nuestros archivos 
que estarán accesibles a través de cualquier ordenador o 
dispositivo conectado a Internet. Es, como hemos comen-
tado, gratuita, disponible en español y, aunque requiere 
registro, solo solicita una dirección de correo válida. 

¿Para qué sirve?
Entre otras utilidades, nos puede servir de copia de se-
guridad, de almacén compartido y de plataforma para 
publicar archivos o crear una galería de imágenes en In-
ternet.

Copia de seguridad: para sacar el máximo partido a la 
aplicación es aconsejable instalar el programa en uno o 
varios ordenadores, y así disponer de los mismos archivos 
en ese o esos ordenadores y en el almacén de Internet. 
Para subir los archivos al almacén virtual, solo tenemos 
que guardarlos en la carpeta correspondiente de nuestro 
ordenador y, si estamos conectados a Internet, se actua-
lizará en el almacén y en cada ordenador o dispositivo 
móvil en el que tengamos instalado el programa. 

Almacén compartido: porque aparte de esa función de 
almacenaje, también permite compartir archivos y carpe-
tas con otros usuarios de Dropbox, de modo que pode-
mos tener un almacén compartido, muy útil, por ejemplo, 
para evitar enviar los archivos por correo. 

Publicación de archivos o de una galería de imágenes en 
Internet: por si fuera poco, por defecto, en el espacio del 
almacén y de nuestro ordenador, disponemos de dos car-
petas: Public y Photos, que permiten crear enlaces públi-
cos a archivos (Public) o carpetas de imágenes (Photos) 
de modo que es como si publicáramos en Internet, ya 
que podrá acceder cualquiera que disponga del enlace, 
sin necesidad de tener una cuenta de Dropbox.

Si queremos disponer de más espacio podemos hacerlo 
pagando una cantidad mensual, aunque es posible llegar 
a triplicar el espacio gratuito si se lo recomendamos a 
nuestros amigos o conocidos y estos crean una cuenta 
en Dropbox e instalan el programa en algún ordenador, 
porque tanto a cada uno de ellos, como a nosotros, nos 
regalarán 250 MB más de espacio. 

COMPARTIR INFORMACIÓN Y TRABAJAR EN EQUIPO: 
GOOGLE DOCS

GoogleDocs: https://docs.google.com/

¿Qué es?
Otra herramienta de la que podemos disfrutar con solo 
tener una cuenta de Google. Aunque puede considerarse 
un disco duro virtual y utilizarse como almacén de ar-
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chivos, ya que ofrece hasta 1 Gigabyte de espacio, su 
principal utilidad es la de ser una suite ofimática de uso 
on-line, que nos permite, sin necesidad de instalar nin-
gún programa y desde cualquier ordenador conectado a 
Internet, crear y editar documentos de texto, presenta-
ciones, archivos de Excel, formularios, tablas o dibujos, 
y, si es necesario, descargarlos a nuestro ordenador en 
diferentes formatos.

¿Para qué sirve?
A diferencia de Dropbox, que es un estupendo sistema 
de almacenaje, Google Docs ofrece muchas posibilidades 
para el trabajo en equipo ya que se comparten archivos 
o carpetas (colecciones), pero además se pueden editar 
de manera simultánea o secuencial (síncrona o asíncro-
na), según nos parezca, de modo que muchas personas 
pueden intervenir en la elaboración de un documento, 
presentación u otro tipo de archivo. 

Los permisos de acceso que podemos conceder a los do-
cumentos de Google Docs pueden variar desde acceso 
limitado a nosotros mismos, permitir el acceso a algunas 
personas para que puedan ver pero no editar, permitir la 
edición e, incluso, hacerlos públicos en Internet a través 
de un enlace.

Esta versatilidad es la que hace de Google Docs una de 
las herramientas más útiles para el trabajo en equipo.

Queremos destacar un tipo de documentos, los formu-
larios, porque permiten crear de manera sencilla docu-
mentos para la recogida de datos o la realización de en-
cuestas, que se pueden publicar en Internet o incrustar 
en páginas web. Además, la aplicación se encarga de 
que las respuestas que se vayan produciendo al formula-
rio vayan rellenando, de manera automática, los campos 
de la tabla correspondiente, y, por si fuera poco, nos ofre-
ce estadísticas básicas con los resultados. 

Todo un mundo de posibilidades.

RECIBIR Y COMPARTIR INFORMACIÓN: TWITTER

Twitter: http://twitter.com; Twittersfera Sanitaria: http://wi-
kisanidad.wikispaces.com/Twittersfera+Sanitaria

¿Qué es?
Una aplicación web gratuita, aunque requiere registro, 
que permite a sus usuarios escribir y publicar pequeños 
textos (de hasta 140 caracteres) que pueden ser leídos 
por cualquiera que acceda a la página. Algo así como 
un blog en pequeño. Muchos mensajes consisten en un 
texto y algún enlace, pero pueden incluir imágenes. 

Cada cuenta de Twitter tiene un nombre de usuario que 
comienza con un símbolo de @, por ejemplo @aepap.

Además, permite recibir los mensajes de otras personas 
a las que hayamos decidido seguir.

¿Para qué sirve?
Para recibir la información que publiquen aquellas per-
sonas o cuentas de Twitter a las que sigamos y compartir 
la información que hayamos decidido publicar con las 
personas que nos sigan. 

¿Cómo funciona?
Es más difícil explicarlo que comenzar a usarlo [J]. Tras 
un registro sencillo podemos crear una cuenta que puede 
ser privada o pública. Nuestra recomendación es que sea 
pública, pero podemos elegir. Si la cuenta es pública, cu-
alquier mensaje que publiquemos podrá ser visto por todo 
aquel que visite la dirección http://twitter.com/nombredeu-
suario, mientras que nosotros, con solo visitar la página 
http://twitter.com y utilizar la aplicación con nuestro nom-
bre de usuario y contraseña, podremos leer los mensajes 
de aquellas cuentas que sigamos. Si queremos compartir 
algún mensaje que recibamos con nuestros seguidores 
podemos reenviarlo o hacer un retweet (RT) con o sin un 
comentario añadido, aunque también podemos contestar 
algún mensaje de manera pública. 

La aplicación también permite enviar mensajes directos 
(privados) a cualquiera de nuestros seguidores.

Para organizar la información que recibimos podemos 
ordenar las cuentas que seguimos en listas. 

Son muchas las cuentas de Twitter que pueden interesar 
a los pediatras que se inician en esta aplicación. Algunas 
de ellas están incluidas en el directorio de la Twittersfera 
Sanitaria, un buen lugar para conocer usuarios intere-
santes. 

Los múltiples usos que se le pueden dar a Twitter, junto 
con las numerosas aplicaciones que, basadas en esta 
aplicación, le añaden valor y utilidades hacen que un 
texto como este se quede corto para explicar los entresi-
jos de la aplicación.

REFLEXIÓN FINAL

Si con este breve texto y con el taller correspondiente 
conseguimos que los pediatras que aún no lo han hecho 
se interesen por estas herramientas que les permitan re-
cibir y compartir información de forma sencilla y práctica 
habremos conseguido nuestro objetivo.

ABREVIATURAS

AEP: Asociación Española de Pediatría.
AEV: Asociación Española de Vacunología.
RSS: really simple syndication.

Nota: los nombres y logos citados aquí a título informativo son marcas 

registradas con los derechos reservados por y para sus propietarios en 

los términos que determina la normativa legal aplicable.
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SALAS ANDALUCÍA 2+3

MIGRAÑA EN LA INFANCIA
Mercedes Fernández Rodrígueza, Gloria Orejón de Lunab

aCS Potes. Madrid. España • bCS General Ricardos. 
Madrid. España

INTRODUCCIÓN

La migraña es la principal causa de cefalea recurrente en 
la infancia y adolescencia. Ocasiona consultas frecuentes 
y tiene repercusión tanto en el niño como en su familia. 
El objetivo de esta ponencia es actualizar los aspectos 
diagnósticos, terapéuticos y preventivos basándose en 
las mejores pruebas disponibles. Para ello se realizó una 
búsqueda en las siguientes bases de datos: PubMed, 
EMBASE, Cochrane Plus, Tripdatabase, Bet Practice, 
Guía salud y UptoDate con los descriptores “migraine”; 
“diagnosis”; “treatment”. Se emplearon límites por año 
de publicación y tipo de estudio.

EPIDEMIOLOGÍA

La edad media de comienzo es de siete años para los ni-
ños y de 10,9 para las niñas, aunque raramente se diag-
nostica por debajo de los dos años. El 20% presentan el 
primer episodio por debajo de los cinco años. La propor-
ción es similar entre sexos hasta que se alcanza la puber-
tad en que se incrementa en mujeres. Se estima que la 
migraña afecta a 7,8 millones de niños de la Unión Euro-
pea mientras que en EE. UU. la prevalencia es de 4 a 7%. 

¿CUÁLES SON LOS CUADROS CLÍNICOS DE MIGRAÑA EN 
LA INFANCIA Y LA ADOLESCENCIA?, ¿CUÁLES SON LOS 
CRITERIOS DIAGNÓSTICOS DE MIGRAÑA?

Los criterios diagnósticos actuales de migraña se basan 
en la Clasificación Internacional de las Cefaleas en su se-
gunda edición (2004) International Headache Classifica-
tion, (ICHD-II), realizada por la International Headache 
Society. Esta clasificación sustituye a la previa del año 
1998.

La migraña es un tipo de cefalea primaria de tipo recu-
rrente. Según la ICHD-II las cefaleas pueden ser prima-
rias, secundarias, neuralgias craneales y otras. Dentro de 
las primeras se distinguen cuatro subtipos: las migrañas, 
las cefaleas tensionales, en racimo (cluster) y un subtipo 
que engloba cefalalgias trigéminoautonómicas y otro tipo 
de cefaleas primarias. 

La migraña presenta una serie de características semio-
lógicas cuyo conocimiento es necesario ya que el diag-
nóstico es fundamentalmente clínico. Se distinguen dos 
subtipos de migraña en función de que se presente o no 
aura asociada. En la migraña sin aura la cefalea puede 
durar durante horas (de 4 a 72), con una localización 
unilateral, es de carácter pulsátil y de intensidad mode-
rada a grave. Suele agravarse con la actividad física y se 
asocia con náuseas y/o fotofobia y sonofobia. El aura es 
un conjunto de síntomas neurológicos recurrentes que 
preceden o acompañan a los episodios de cefalea. La 
cefalea asociada al aura puede ser de tipo migraña, que 
no cumpla los criterios de migraña y más raramente, no 
aparecer.

Los criterios diagnósticos de la migraña sin aura se basan 
en:

•	Presencia de al menos cinco episodios que reúnan los 
criterios B-D.

•	Cefalea con una duración de 4 a 72 horas (sin trata-
miento o sin respuesta a este).

•	Cefalea con al menos dos de las siguientes característi-
cas: 
-  Localización unilateral.
-  Carácter pulsátil.
-  Intensidad de moderada a grave.
-  Empeora o se desencadena por actividades físicas de 

la vida diaria.
•	Durante la cefalea aparece al menos alguno de los si-

guientes síntomas: 
-  Náuseas y/o vómitos.
-  Sonofobia y fotofobia.

•	No se atribuye a otra enfermedad.

A veces puede ser difícil diferenciar la migraña sin aura 
de la cefalea de tipo tensional. 

Si se presentan menos de cinco episodios de cefalea 
que cumplen el resto de criterios de migraña se clasifica 
como migraña probable.

Hay una serie de consideraciones que refieren a pie de 
página la ICHD-II que tienen especial interés en el caso 
de los pacientes pediátricos. Se incluye el tiempo del 
sueño como parte de la cefalea y los episodios pueden 
durar menos, una hora. En relación con la localización la 
cefalea puede ser de tipo bilateral y frontotemporal; si es 
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occipital es necesario realizar una valoración adicional. 
Los síntomas de sonofobia y fotofobia pueden ser dedu-
cidos por los padres basándose en la actividad del niño.

Para la migraña con aura el número de episodios reque-
ridos es de dos, se deben cumplir los criterios de nor-
malización de las alteraciones presentes durante la crisis 
de cefalea y descartar que no se deban a otras causas. 
Los síntomas neurológicos suelen ser de inicio gradual 
durante 5 a 20 minutos y pueden durar hasta una hora. 
Otro tipo de migraña incluida en la ICHD-II son los sín-
dromes periódicos en la infancia precursores de migraña, 
que presentan las variantes de vómitos cíclicos, migraña 
abdominal y vértigo paroxístico.

Los vómitos cíclicos se presentan de forma episódica, 
asociados a náuseas intensas y palidez. Es un criterio 
diagnóstico la presencia de al menos cinco episodios en 
los que hay varios vómitos a lo largo de una hora; pue-
den durar hasta cinco días y el niño está normal entre 
episodios. En la migraña abdominal, el niño presenta al 
menos cinco episodios de dolor abdominal intenso de 
localización periumbilical, asociado a vómitos y palidez 
y puede durar de una a 72 horas. En ambos trastornos 
se debe hacer el diagnóstico diferencial con enfermeda-
des gastrointestinales. En el vértigo paroxístico benigno 
para hacer el diagnóstico se requiere el antecedente de 
cinco episodios de vértigo con exploración neurológica, 
pruebas vestibulares, auditivas y un electrocardiograma 
normales.

Hay formas de migraña asociadas a hemiplejia, unas son 
familares y otras esporádicas. En el primer caso el aura 
cursa con debilidad motora, se asocia a síntomas sen-
soriales, oculares o de afasia con un desarrollo gradual 
entre 5 y 20 minutos y dura menos de 24 horas; la cefa-
lea de tipo migraña aparece en la primera hora desde el 
inicio del aura. Se deben excluir otros procesos y se debe 
cumplir que se presenta la misma clínica en familiares de 
primer o segundo grado. En los casos esporádicos no hay 
antecedentes familiares y se deben excluir otras causas.

La migraña basilar presenta una cefalea de localización 
occipital asociada a síntomas neurosensoriales (acúfe-
nos, vértigo, hipoacusia, diplopía, alteración del campo 
visual, disartria, ataxia, parestesias bilaterales y diminu-
ción del nivel de conciencia). Puede existir ptosis con di-
latación pupilar y alteración del nivel de conciencia que 
revierte cuando cesa la crisis de migraña.

Migraña retiniana, asocia a la migraña alteraciones visua-
les monoculares del tipo ceguera y escotomas. Dura de 
horas a días y la exploración ocular entre episodios es 
normal. Se deben descartar otras causas de pérdida de 
visión monocular transitoria como neuropatía óptica y di-
sección de carótida.

Las complicaciones de la migraña (este término sustitu-
ye en la clasificación anterior al de migraña complicada) 
son: migraña crónica, estado (o status) de mal migraño-

so, aura persistente sin infarto, infarto migrañoso, crisis 
epiléptica desencadenada por migraña. En adolescentes 
pueden aparecer la migraña crónica y el estatus migra-
ñoso. 

¿QUÉ TIPO DE ABORDAJE DIAGNÓSTICO 
SE DEBE REALIZAR?

En la valoración inicial de una cefalea se deben des-
cartar causas secundarias, si se considera que es una 
cefalea primaria se debe intentar hacer un diagnóstico 
según los criterios ICHD-2. Aunque la nueva clasifica-
ción es más sensible y específica para los pacientes 
pediátricos, en muchos casos estos solo van a poder 
ser catalogados como que presentan una probable mi-
graña. Siempre que la edad lo permita, se recomienda 
realizar una historia clínica en la que la relación de las 
características de la cefalea incluya también los datos 
aportados por el niño. Los cuestionarios semiestructu-
rados que recogen las características de la cefalea pue-
den ser muy útiles.

Se debe preguntar por los tipos de cefaleas que suele 
presentar, características temporales (inicio, duración, 
frecuencia), desencadenantes (alimentos como queso, 
chocolate, cítricos), factores que la empeoran (ejercicio, 
situación de tensión emocional), repercusión (absentis-
mo escolar) y tratamiento actual.

¿QUÉ PRUEBAS COMPLEMENTARIAS SE DEBEN REALIZAR 
EN LOS NIÑOS CON MIGRAÑA?

La exploración física en un niño con un cuadro típico de 
migraña debería ser normal. No está indicado realizar 
pruebas complementarias de laboratorio, punción lum-
bar, electroencefalograma o pruebas de neuroimagen 
(tomografía computarizada o resonancia megnética), 
salvo que otros hallazgos en la exploración nos hagan 
sospechar otro tipo de etiología. Ante la presencia de al-
teración del nivel de conciencia, focalidad neurológica, 
hipertensión arterial o bradicardia se debe realizar una 
prueba de neuroimagen urgente. También en el caso de 
sospecha de migraña basilar donde previamente se debe 
descartar infección. De manera excepcional, en casos de 
gran angustia familiar puede ser necesario realizar prue-
bas de neuroimagen. 

¿QUÉ FACTORES DE RIESGO NOS PUEDEN ORIENTAR 
A REALIZAR INVESTIGACIONES COMPLEMENTARIAS?

La presencia de cefalea con cualquiera de los siguientes 
hallazgos requiere descartar otra patología subyacente: 
alteración del nivel de conciencia, convulsiones, altera-
ción del comportamiento (sobre todo si es reciente), in-
cremento del perímetro craneal, ojos en “sol poniente” 
y venas del cuero cabelludo prominentes, papiledema, 
estrabismo reciente o empeoramiento de uno previo, 
hipertensión arterial con o sin bradicardia, parálisis de 
pares craneales o déficits motores, signos cerebelosos, 
hepatoesplenomegalia.
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¿QUÉ TRATAMIENTOS FARMACOLÓGICOS HAN DEMOSTRADO 
SU EFICACIA PARA LA MIGRAÑA AGUDA?

En la valoración de los efectos de los fármacos en el trata-
miento de la migraña en los niños se debe tener en cuen-
ta que el efecto placebo del tratamiento es mucho más 
elevado que en la población adulta y puede interferir en 
la valoración de la respuesta del medicamento evaluado. 
El efecto placebo en la disminución del dolor puede ser 
de 38% a 53% y su efecto en la ausencia de dolor a las 
dos horas de hasta un 26%. Dentro de los estudios, los 
ensayos clínicos aleatorizados (ECA) cruzados presentan 
un efecto placebo menor que los ECA en paralelo.

Los analgésicos como paracetamol o ibuprofeno son el 
tratamiento de elección en un episodio de migraña. Los 
estudios que avalan el empleo de paracetamol son ensa-
yos clínicos aleatorizados (ECA) cruzados de escasa ca-
lidad debido a la alta tasa de pérdidas y ausencia de los 
datos basales (nivel de evidencia C). 

El ibuprofeno es más eficaz que el placebo aunque los es-
tudios son de baja calidad (revisiones sistemáticas [RS] con 
limitaciones metodológicas y pequeño tamaño del efecto).

Se recomienda como buena práctica clínica tratar la cri-
sis de migraña con estos analgésicos.

El paracetamol puede ser algo más eficaz que el ibupro-
feno y ambos pueden inducir cefalea secundaria al uso 
de analgésicos. Los efectos secundarios de ambos fár-
macos son conocidos (hepatotoxicidad en el paracetamol 
y de tipo gastrointestinal y renal en el ibuprofeno) y se 
suelen tolerar bien.

A pesar de que no hay estudios bien diseñados (ECA o 
RS) que avalen el uso del fosfato de codeína en el tra-
tamiento de la migraña, como práctica clínica se reco-
mienda como un fármaco de segunda línea asociado al 
paracetamol. Se deben considerar los posibles efectos 
secundarios como sedación y estreñimiento. 

En adolescentes mayores de 12 años (autorizado en ficha 
técnica del fármaco), el empleo de sumatriptán (agonis-
ta 5 HT1) nasal, se ha demostrado eficaz en los cuadros 
de migraña aguda refractaria. Hay ensayos clínicos (con 
muestras pequeñas), que avalan su uso para disminuir 
el dolor a las dos horas del tratamiento, riesgo relativo = 
1,56, intervalo de confianza del 95% [IC 95%]: 1,26 a 
1,93, (evidencia A). Se recomienda el tratamiento precoz 
y como efectos secundarios se pueden producir alteracio-
nes en el gusto y olfato hasta en un 20% de los pacientes.

¿HAY DIFERENCIAS ENTRE EL SUMATRIPTÁN Y OTROS 
TRIPTANES (RIZATRIPTÁN, ZOLMITRIPTÁN, ELETRIPTÁN, 
ALMOTRIPTÁN) EN LA DISMINUCIÓN O DESAPARICIÓN DEL 
DOLOR? ¿Y EN LA TASA DE RECURRENCIAS? 

El rizatriptán oral no ha demostrado ser más eficaz que el 
placebo en la disminución del dolor, los datos provienen 

de un ECA con 370 pacientes (evidencia de buena cali-
dad). No está autorizado en menores de 18 años.

En relación con el zolmitriptán no hay datos que avalen 
si es más efectivo en reducir los síntomas que el placebo 
(evidencia de baja calidad).

Hay ciertas pruebas de que el almotriptán oral puede ser 
más efectivo que el placebo en reducir el dolor a las dos 
horas. Se estudiaron tres dosis frente a placebo sin dife-
renciar el efecto de cada dosis. En ficha técnica no está 
autorizado en menores de 18 años. 

El eletriptán no ha demostrado ser superior al placebo en 
un ECA con 348 niños de 12 a 17 años.

No hay datos sobre el efecto de los triptanes en la tasa de 
recurrencias, incluyendo el sumatriptán. 

¿ES EFICAZ EL USO DE ANTIEMÉTICOS?

La eficacia de los antieméticos en la migraña no ha sido 
evaluada a través de ECA o RS. Pueden estar indicados 
en fases precoces del episodio para controlar las náuseas 
y/o vómitos. Se debe informar sobre el riesgo de reaccio-
nes distónicas. El más empleado es la metoclopramida.

¿CUÁLES SON LOS FACTORES DE RIESGO RELACIONADOS 
CON PADECER MIGRAÑA?

Algunos de los factores de riesgo se han extrapolado de 
datos en los adultos.

Asociación más fuerte:

•	Antecedentes familiares: la migraña es más frecuente 
en familiares de pacientes con migraña (50%).

•	Alimentos: en menos del 10% de los pacientes, los ali-
mentos relacionados son el chocolate y queso. Si se 
establece alguna relación empírica se pueden eliminar 
de forma inicial.

•	Las situaciones de estrés provocadas por relaciones es-
colares y personales pueden aparecer en un 25% de 
los casos.

•	Cambios hormonales: adolescentes con menstruación 
o con toma de anticonceptivos orales.

Asociación más débil: desencadenan las crisis en menos 
pacientes: alcohol, cafeína, depleción de volumen, abuso 
de analgésicos, alteraciones del sueño y disminución de 
horas del sueño, luces brillantes y parpadeantes.

SÍNDROMES PERIÓDICOS PRECURSORES DE MIGRAÑA, 
¿CUÁNDO ESTÁ INDICADA LA PROFILAXIS 
EN LA MIGRAÑA?

Si los ataques de migraña son intensos, frecuentes (varios 
episodios al mes) e interfieren con la vida social y escolar 
se debe considerar la profilaxis con fármacos, especial-
mente si el tratamiento sintomático no es eficaz para eli-
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minar los episodios. Se recomienda utilizar monoterapia 
revisando el efecto a los tres meses del inicio. Si no se ha 
producido respuesta se recomienda suspender el trata-
miento y considerar otra alternativa. En los casos en los 
que la profilaxis es eficaz también se recomienda suspen-
derla, al menos de forma anual, para valorar si sigue sien-
do necesaria. De forma general, en el caso de instaurar un 
tratamiento preventivo o de cesarlo, se recomienda hacer 
un incremento o disminución gradual de las dosis.

¿QUÉ TRATAMIENTOS FARMACOLÓGICOS 
HAN DEMOSTRADO SU EFICACIA PARA LA PROFILAXIS 
DE LA MIGRAÑA A NIVEL DE DISMINUCIÓN 
DE LA FRECUENCIA O INTENSIDAD DE LOS ATAQUES? 

Aunque van aumentado los datos sobre medicamentos 
con efecto en la prevención de la migraña en la infancia, 
no está claro cuál de ellos presenta la mejor respuesta.

Dentro de los medicamentos profilácticos el proprano-
lol ofrece resultados variables según los estudios (tres 
ECA con muestras entre 33 a 57 niños, uno con 13% de 
pérdidas y con variable de resultado confusa; otro con 
aumento de la duración de la cefalea en el grupo de tra-
tamiento). Como efectos secundarios no significativos se 
han descrito cefalea e insomnio. Está contraindicado en 
los niños con asma.

A pesar de que hay pocos datos sobre el pizotifeno, este 
se emplea como profilaxis en UK (nivel de evidencia C). 
Actualmente se está desarrollando un ECA frente a pla-
cebo, los resultados se esperan en 2014.

El topiramato ha sido valorado en varios estudios obte-
niéndose resultados variables en función del ECA y de los 
resultados medidos. Comparado con placebo es más efi-
caz en reducir la frecuencia de cefaleas a los tres a cinco 
meses de tratamiento (evidencia de baja calidad, C). Los 
efectos secundarios relacionados con su uso, pérdida de 
peso y disminución de la capacidad de concentración no 
mostraron diferencias significativas, pero fueron supe-
riores en el grupo de tratamiento. En ficha técnica (con 
fecha de revisión del texto agosto 2011), está autorizado 
para su uso en epilepsia por encima de los dos años de 
edad pero no como profilaxis de migraña en la población 
pediátrica.

La flunarizina es un fármaco bloqueante de los canales 
del calcio, no está autorizado en US para la profilaxis de 
migraña pero si en la UE. El principal estudio que avala su 
eficacia es un ECA con 48 niños donde se demostró que 
la flunarizina fue superior a placebo. El número necesario 
a tratar para una reducción del 50% de la frecuencia y la 
duración de la cefalea fue 1,75 (IC 95%: 1,22 a 3,1). A 
pesar de los pocos datos disponibles, la American Aca-
demy of Neurology y una RS de la C Cochrane recomien-
dan su uso como profilaxis, sin embargo en la valoración 
realizada en Best Practice no se ha incluido dentro de 
los fármacos profilácticos. Los efectos secundarios aso-
ciados son somnolencia y aumento de peso.

Otros fármacos que se emplean en el caso de clínica in-
capacitante y sin que se obtenga respuesta con las al-
ternativas terapéuticas previas, son el ácido valproico, la 
amitriptilina, y la gabapentina. En casos muy resistentes 
se pueden emplear el verapamilo y la indometacina. Es-
tos tratamientos deben ser pautados y controlados por 
neurólogos pediátricos.

¿HAY MEDIDAS NO FARMACOLÓGICAS EFICACES 
PARA LA PREVENCIÓN DE LA MIGRAÑA? 
MANEJO DEL ESTRÉS, MODIFICACIÓN DE LA DIETA, 
RETROALIMENTACIÓN BIOLÓGICA TÉRMICA 
(THERMAL BIOFEEDBACK) Y RELAJACIÓN MUSCULAR

Una RS identificó un ECA donde se valoró la respuesta 
del manejo del estrés (autoadministrado o a través de un 
programa clínico) frente a la no intervención y se demos-
tró al mes una disminución tanto de la frecuencia como 
de la severidad de las migrañas (evidencia de moderada 
calidad). No se demostró efecto en la disminución de re-
currencias y no hubo efectos adversos.

La recomendación para la práctica clínica sobre el mane-
jo del estrés se debería basar en otro tipo de estudios de 
tipo observacional y en la propia experiencia.

Los datos sobre los beneficios que proporcionan las mo-
dificaciones de la dieta y la relajación muscular progre-
siva son escasos y de baja calidad por lo que la práctica 
clínica se debería basar en estudios observacionales y en 
la propia experiencia. 

No hay pruebas de que la retroalimentación biológica tér-
mica (thermal biofeedback) tenga efecto en la recurren-
cia de las migrañas.

PRONÓSTICO

No hay datos sobre el pronóstico de la migraña con los 
nuevos criterios diagnósticos de la International Heada-
che Society. Los datos previos conocidos son que puede 
ocurrir remisión espontánea después de la pubertad des-
apareciendo en 23% antes de los 25 años. Sin embar-
go la migraña que se desarrolla durante la adolescencia 
tiende a continuar en la edad adulta aunque con dismi-
nución de la intensidad y frecuencia.

ABREVIATURAS

ECA: ensayo clínico aleatorizado.
IC 95%: intervalo de confianza del 95%.
ICHD-II: International Headache Classification.
RS: revisión sistemática.
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INTRODUCCIÓN 

La enuresis es la micción involuntaria que tiene lugar 
durante el sueño a una edad y frecuencia socialmente 
inaceptables. Se considera el Atención Primaria (AP), por 
su accesibilidad y posibilidad de conocer mejor a la fami-
lia, se ubica en una situación privilegiada para detectarlo 
precozmente, tratarlo en el momento adecuado, evitando 
así la repercusión negativa en el niño o la familia, e identi-
ficar los casos de mala evolución para derivar a otro nivel 
asistencial. 

El tipo más frecuente es la enuresis primaria monosinto-
mática (EPM), fácil de abordar desde atención primaria. 
Su diagnóstico es sencillo con una anamnesis dirigida a 
este problema. La exploración es normal y la única prue-
ba imprescindible es el diario miccional. La alarma y la 
desmopresina son los únicos tratamientos disponibles 
que se han mostrado eficaces y seguros. 

¿QUÉ ENTENDEMOS POR ENURESIS? 

El concepto de enuresis varía en función de qué entidad 
se tome como referencia, lo que ha llevado a confusiones 
de terminología y a que en ocasiones resulte difícil com-
parar tanto estudios epidemiológicos como de resultados 
de tratamiento. 

En general, aunque existe acuerdo entre las distintas so-
ciedades científicas en aceptar la edad igual o mayor a 
cinco años para considerar enuresis, no coinciden otros 
aspectos como son la frecuencia de noches mojadas ne-
cesarias para establecer el diagnóstico, o incluso para 
graduar la gravedad. 

La antigua definición de la Asociación Americana de Psi-
quiatría, contemplada en el DSM (Diagnostic and Statis-
tical Manual of Mental Disorders) considera la enuresis 

como la emisión de orina tanto voluntaria como invo-
luntaria y exige una frecuencia muy elevada de noches 
mojadas para su diagnóstico. Además, utiliza el término 
enuresis diurna para referirse a otros tipos de incontinen-
cia sin relación con el sueño. En su última edición del 
año 2000 (DSM-IV) ha mantenido estos conceptos, que 
tienen un enfoque poco útil para la realidad de la prácti-
ca clínica de los niños que mojan la cama. La Sociedad 
Internacional de Continencia los considera confusos y no 
los acepta. 

Probablemente debido a que clásicamente se ha tomado 
como referencia la DSM, vemos situaciones poco com-
prensibles como que en la clasificación internacional de 
enfermedades de la Organización Mundial de la Salud 
CIE-10 (ICD-10) y de la WONCA para atención primaria 
(CIAP-2), la enuresis se encuentra dentro de las enfer-
medades mentales y del comportamiento o en los proce-
sos psicológicos. 

La definición que más se ajusta a la realidad de los ni-
ños que mojan la cama, fuera del ámbito psiquiátrico, 
es la propuesta por la International Children’s Continen-
ce Society, revisada y traducida por el Grupo Español de 
Urodinámica y SINUG1 que diferencia claramente la enu-
resis de otros tipos de incontinencia que han llevado a 
confusiones: 

Así, la enuresis (equivalente a enuresis nocturna) es la 
micción que ocurre solo durante el sueño a una edad 
y frecuencia socialmente inaceptables. Se considera el 
diagnóstico a partir de los cinco años. Una frecuencia < 1 
noche/mes puede aceptarse en niños pequeños, pero no 
en mayores y adolescentes1,2.

Conocer los distintos tipos de enuresis1 es importante 
ya que el enfoque diagnóstico y terapéutico será dis-
tinto: 
•	Enuresis primaria: moja la cama desde siempre, nunca 

ha existido sequedad completa durante un periodo ma-
yor o igual a seis meses. Su etiología es desconocida y 
aunque la herencia juega un papel importante en este 
tipo de enuresis, no tiene valor pronóstico ni influye en 
el tratamiento. 

http://ihs-classification.org/en/
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-  Enuresis monosintomática: el único síntoma urinario 
es el escape de orina durante el sueño.

-  Enuresis no monosintomática: existen escapes noc-
turnos (enuresis) y otros síntomas del tracto urinario 
(incontinencia, urgencia…) durante el día.

•	Enuresis secundaria: la enuresis aparece después de 
un periodo seco de al menos seis meses. Siempre hay 
que investigar la causa. La más frecuente son los pro-
blemas emocionales, también habría que pensar en el 
estreñimiento, infestación por oxiuros y obstrucción im-
portante de la vía aérea superior. Más raras son la dia-
betes mellitus o insípida, que además suelen coexistir 
con otros síntomas, no solo con enuresis. 

¿HA AUMENTADO LA PREVALENCIA DE ENURESIS 
O SE HABLA MÁS DE ELLA?

Las diferencias metodológicas y de los criterios utiliza-
dos para definir la enuresis, hacen imposible comparar 
resultados de los estudios epidemiológicos en distintas 
épocas. Un claro ejemplo se ve en un estudio que com-
paró la prevalencia de enuresis en un mismo grupo de 
pacientes. Los autores observaron que en función de la 
definición utilizada, DSM-III (más antigua) o DSM-IV, la 
prevalencia disminuyó sus valores a menos de la mitad.

Datos recientes de distintos países sitúan la prevalencia 
de enuresis en alrededor del 16% a la edad de cinco 
años y 1-3% en adolescentes y adultos, con mayor afec-
tación en varones3,4. El tipo más frecuente, con diferencia 
(> 80%), es la EPM.

Independientemente de si la prevalencia de enuresis ha 
aumentado o no, la percepción es que en los últimos 
años recibimos más consultas por enuresis, hablamos 
más en nuestros foros y existe mejor formación. Quizás 
los cambios actuales de estilo de vida, con mayor partici-
pación de los niños en eventos sociales o escolares que 
requieren pernoctar fuera de casa, la menor vergüenza y 
estigmatización del problema por parte de la familia y los 
pacientes y el conocer otros casos que han sido resueltos 
con éxito, pueden haber contribuido a ello. La realidad es 
que hoy los padres nos consultan más y a edades más 
tempranas de sus hijos y los profesionales de la salud nos 
implicamos y valoramos más este problema.

¿ES FACTIBLE EL DIAGNÓSTICO DESDE ATENCIÓN 
PRIMARIA?

En AP debemos orientar nuestro esfuerzo hacia el diag-
nóstico de la EPM, la más frecuente y fácil de abordar. El 
diagnóstico es sencillo, solo necesita una entrevista clí-
nica dirigida y una exploración simple. La única prueba 
complementaria imprescindible (A) es el diario miccio-
nal2.

Mediante la entrevista ya podemos conocer con gran 
seguridad el tipo de enuresis (primaria o secundaria y 
monosintomática o no monosintomática), valorar su gra-
vedad (número de noches mojadas/semana), el impacto 

y la actitud familiar y del paciente sobre la enuresis, des-
cartar síntomas urinarios diurnos, patologías asociadas 
que puedan interferir en la evolución (estreñimiento, tras-
torno por déficit de atención con/sin hiperactividad…) y 
valorar los factores que influyen en el éxito del tratamien-
to. Conocer las conductas o tratamientos previos y su res-
puesta también es de interés.

En la EPM la exploración es normal. Sin embargo, para 
confirmar el tipo de enuresis y descartar otros problemas 
neurourológicos asociados, se recomienda una mínima 
exploración (D):

•	Palpación abdominal (comprobar si existe globo vesical 
o masas fecales por estreñimiento). 

•	Inspección de genitales (descartar malformaciones, es-
tenosis meatal en niños, adherencias labiales y vulvova-
ginitis en niñas, dermatitis, sospecha de abuso sexual). 

•	La ropa interior manchada de heces, secreciones u ori-
na pueden hacernos sospechar estreñimiento, infeccio-
nes o incontinencia diurna, diagnósticos que en ocasio-
nes los padres subestiman en la anamnesis. 

•	Inspección de la espalda (descartar lesiones que sugie-
ran disrrafismo: nevus pilosos, fositas sacras por enci-
ma de la línea interglútea. 

•	Observación de la marcha talón-puntillas adelante y 
atrás descalzos (explora las raíces sacras sensitivas y 
motoras que inervan la vejiga). Si es normal descarta 
patología neurológica a dicho nivel.

La única prueba complementaría imprescindible es el re-
gistro diario miccional de al menos tres días (A), que no 
tienen por qué ser consecutivos. Puede recogerse cómo-
damente durante dos fines de semana2.

Dado que en la entrevista muchos padres subestiman el 
estreñimiento, algunos autores consideran importante el 
registro de la defecación y sus características durante al 
menos dos semanas. 

Se ha comprobado que los niños con EPM no tienen más 
infecciones de orina, diabetes mellitus o insípida que la 
población general, por tanto no se recomienda realizar de 
rutina un urinocultivo o tira reactiva de orina para descar-
tar infección urinaria (B), diabetes mellitus (C) o insípida 
(B) salvo que existan síntomas de sospecha2. Por el mis-
mo motivo tampoco se recomienda realizar pruebas de 
imagen, (D) ya que la frecuencia de hallazgos esperados 
es la misma que la de la población general. 

¿TRATAR O NO TRATAR?

Muchos profesionales consideran la enuresis una enfer-
medad menor basándose en su tendencia a la resolución 
espontánea y a la buena tolerancia individual y familiar, 
sin embargo esto no es del todo cierto. 

El tratamiento, aunque está indicado a partir de los cinco 
años, debe individualizarse. Del estudio de prevalencia 
de Yeung4, con más de 16 000 sujetos con enuresis pri-
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maria, se deduce que la mayoría de los niños pequeños 
con enuresis leve (< 3 noches/semana) tienden a la re-
solución espontánea, pero es importante recordar que 
aquellos que mojan más de tres noches/semana y los 
casos que persisten después de los nueve años, difícil-
mente se resolverán sin tratamiento, por lo que se hacen 
las siguientes recomendaciones (B):

a)  Los niños que mojan a diario o más de una vez por 
noche no tienden a la curación espontánea a ninguna 
edad. Deben ser tratados con intención curativa, no 
vale la pena esperar. 

b)  Los niños que mojan 3-6 veces/semana y son ≥ 8 años 
no tienden a la curación espontánea. La mayoría de 
estos pacientes siguen siendo enuréticos en la edad 
adulta. Deben ser tratados con intención curativa, no 
vale la pena esperar.

c)  Los niños mayores de nueve años, independientemen-
te de la frecuencia, no tienden a la curación espon-
tánea. A partir de esta edad la prevalencia no varía 
y es similar a la edad adulta. Deben ser tratados con 
intención curativa, no vale la pena esperar.

d)  Tienden a la curación espontánea la mayoría de los 
niños que mojan menos de tres noches por semana 
y son menores de 8-9 años. No obstante, se debe va-
lorar si al niño le preocupa, demanda solución o si la 
familia tolera mal la enuresis e iniciar el tratamiento y 
no demorarlo en estos casos.

Un reciente estudio caso/control con niños de 5-15 años 
ha mostrado que la enuresis se asocia a un apego a la 
madre menos seguro, menor autoestima del sujeto en to-
dos los ámbitos (afectivo, corporal, escolar y familiar) y 
más problemas emocionales, hiperactividad, alteraciones 
de la conducta y problemas con los compañeros que los 
controles5, algo que teóricamente podría evitarse con un 
tratamiento adecuado y temprano de la enuresis (B).

El tratamiento se debería instaurar de forma precoz ante 
una probabilidad baja de curación espontánea y para 
mejorar la baja autoestima del niño2 (A) o evitar un im-
pacto negativo individual y familiar2,5 (B).

SI DECIDIMOS TRATAR LA ENURESIS, ¿QUÉ OPCIONES 
TERAPÉUTICAS TENEMOS?

La primera medida es desmitificar el problema y evitar 
acciones punitivas. Restringir líquidos vespertinos, evi-
tando especialmente las bebidas diuréticas y colas e ir al 
baño antes de acostarse son actitudes generales razona-
bles que muchas veces los padres ya han realizado y se 
recomienda mantenerlas (D). 

Además de las medidas generales descritas, el tratamien-
to en AP se basa en la terapia conductual con alarma y 
el farmacológico con desmopresina. Actualmente no se 
recomiendan otros fármacos como primera elección. 

La terapia motivacional con calendarios de noches secas/
mojadas mediante dibujos, soles o nubes etc. (un tipo 

de tratamiento conductual simple), ayuda a objetivar la 
situación basal del número de noches mojadas y a va-
lorar la evolución. Por ello y a pesar de la ausencia de 
estudios de calidad, se recomienda antes y junto a los 
otros tratamientos mencionados, ya que carece de efec-
tos adversos (D).

Levantar al niño por la noche para orinar, incluso estando 
dormido es una medida que sirve para que no moje la 
cama, pero no para curar la enuresis. El entrenamiento 
para la retención vesical (ejercicios de retrasar la micción 
progresivamente por periodos más largos) no aporta nin-
gún beneficio y tampoco se recomienda (B). La técnica 
de corte del chorro durante la micción predispone a pa-
tología funcional de la vejiga (micción obstructiva funcio-
nal) y se desaconseja (D).

Dado que el estreñimiento puede interferir con el trata-
miento, se recomienda investigarlo y tratarlo previamen-
te2 (C). 

Aunque antes se recomendaba investigar y tratar la ap-
nea obstructiva del sueño en pacientes con enuresis, se 
ha demostrado que no existe tal relación salvo en casos 
graves de apnea en niñas6 (B). 

Es importante valorar con la familia y el niño el objetivo 
terapéutico antes de iniciar el tratamiento. Usualmente 
el objetivo buscado es la curación, que significa seque-
dad completa mantenida tras al menos seis meses de 
haber finalizado el tratamiento. En ocasiones, nos con-
sultan buscando la sequedad inmediata, a corto plazo, 
para situaciones esporádicas o campamentos y en este 
caso, debemos aprovechar la oportunidad para plantear 
el objetivo curación a posteriori. 

Aunque debemos estimular siempre al paciente y su 
familia hacia el objetivo de curación en un plazo más o 
menos corto, también deben conocer que en ocasiones 
no es posible y en estos casos sería adecuado el control 
de la enuresis con un tratamiento continuado a largo 
plazo.

Otro tema importante que debemos conocer, para com-
parar la efectividad y eficacia de los distintos tratamientos, 
es la terminología usada a la hora de valorar los resulta-
dos: hablaremos de “respuesta o fracaso” para referirnos 
a la situación de la enuresis mientras el paciente recibe 
tratamiento y de “curación o recaída” en referencia al 
resultado final, tras seis meses a dos años de finalizarlo1. 
Muchos estudios o ensayos clínicos ofrecen resultados 
sesgados o los malinterpretan. Consideran la “respuesta” 
como “curación”. Presentan como objetivo final del es-
tudio una respuesta parcial (disminución del número de 
noches mojadas), cuando el objetivo buscado y relevante 
en la clínica es la sequedad completa o casi completa. O 
realizan ensayos clínicos comparando dos tratamientos 
con defectos metodológicos, por ejemplo tratando cor-
to tiempo cuando uno de ellos tiene una respuesta más 
lenta. 
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OBJETIVO CURACIÓN

Salvo excepciones, cuando el objetivo es la curación, el 
tratamiento más eficaz y de elección es la alarma2,7 (B). 
Sin embargo, la respuesta suele ser lenta (aproximada-
mente 3-4 meses) y exige esfuerzo e implicación del niño 
y la familia. Su eficacia es mayor cuando el número de 
noches mojadas es elevado (B). 

En la EPM, la alarma logra curar en el 41,7% de los casos 
frente a ninguno del grupo control. Número necesario a 
tratar (NNT): 3 (intervalo de confianza del 95% [IC 95%]: 
2 a 8); riesgo relativo (RR) de no curar con alarma res-
pecto a lista de espera: 0,58 (IC 95%: 0,36-0,94). Re-
ducción relativa del riesgo (RRR) de no curar 41,7% (IC 
95%: 5,9-63,8). 

Estas cifras de curación mejoran si se recomienda la téc-
nica de refuerzo para finalizar el tratamiento (B). Consiste 
en prolongar el tratamiento con alarma, tras haber logra-
do un mes de sequedad total, administrando 1-2 vasos 
de agua antes de acostarse hasta conseguir de nuevo no 
mojar durante un mes7.

No se recomienda la alarma en casos de falta de motiva-
ción o colaboración de los padres o el niño, en situacio-
nes estresantes del niño o la familia, ni ante el trastorno 
de déficit de atención-hiperactividad u otros problemas 
psiquiátricos, por ser factores de mal pronóstico para el 
éxito del tratamiento2 (B). 

El tratamiento no consiste en prescribir la alarma y que la 
familia lo controle, es un tratamiento conductual que exi-
ge un seguimiento clínico frecuente (cada 2-3 semanas) 
para verificar el progreso y mantener el estímulo del niño 
y la familia. Esta es la clave del éxito.

Cuando no se puede utilizar la alarma, la desmopresina 
es una opción terapéutica2 (B). Al contrario que la alar-
ma, es una buena opción cuando la frecuencia de no-
ches mojadas es baja (B) y sobre todo en niños pequeños 
(B). Aunque es efectiva en reducir el número de noches 
mojadas mientras se toma, al suspenderla de forma brus-
ca la recaída es lo habitual, se ha observado en ensayos 
clínicos que no cura más que el placebo8. Sin embargo, 
un esquema de retirada estructurada del fármaco a dosis 
completa, pero espaciando progresivamente las noches 
sin medicación y estimulando al niño para que se atribu-
ya el éxito a sí mismo en lugar de al fármaco, añade un 
efecto curativo al tratamiento farmacológico9. 

Como con la alarma, el estímulo del niño con terapia mo-
tivacional y visitas frecuentes son importantes para mejo-
rar la respuesta con desmopresina.

OBJETIVO A CORTO PLAZO 

Si el objetivo es la sequedad a corto plazo, desmopresina 
es el tratamiento de elección2 (A), ya que es rápida en 
actuar. En los niños que responden, la disminución del 

número de noches mojadas se observa ya en la primera 
semana y el efecto máximo a las cuatro. 

El análisis de los datos combinados de dos estudios10,11 

de EPM, mostró que a las dos semanas de tratamiento 
con desmopresina, un 9,8% de los casos consiguieron 
sequedad completa frente a solo un 1,2% con place-
bo. NNT 12 (IC 95%: 6-59); RR de respuesta completa 
8,29 (IC 95%: 1,06-64,25); RR de fracaso 0,91 (IC 95%: 
0,85-0,98); RRR de fracaso 8,7% (IC 95%: 1,6 a 15,3). 
No obstante, en la práctica, la efectividad que observa-
mos cuando se administra durante corto tiempo, como 
en el caso de campamentos o pernoctaciones esporádi-
cas fuera de casa, parece mayor. Probablemente la exi-
gencia de un menor número de días de sequedad y la 
mayor motivación y preocupación del niño por el control 
de la enuresis favorezcan esta situación.

OBJETIVO CONTROL DE LOS SÍNTOMAS

Cuando el objetivo es el control de síntomas, la desmo-
presina es la opción terapéutica por su eficacia manteni-
da y buena tolerancia a largo plazo (B). Si se tienen en 
cuenta unas precauciones básicas, es un fármaco segu-
ro a corto y largo plazo. El efecto adverso más temido, 
que puede y debe evitarse restringiendo líquidos, es la 
intoxicación acuosa. Si se administra de forma continua 
se recomienda interrumpir el tratamiento y revaluar cada 
tres meses.

La desmopresina se presenta en formulaciones para la 
administración intranasal, oral y sublingual. Debido al 
mayor riesgo de hiponatremia al utilizar la vía intranasal, 
se recomienda utilizar las vías oral o sublingual. La dosis 
recomendada es 1-2 comprimidos oral de 0,2 mg o 1-2 
liofilizados sublingual de 120 µg, que son bioequivalen-
tes. Su efecto máximo se alcanza una hora después de la 
administración y se mantiene durante las horas de sueño. 
Se recomienda administrar el tratamiento una hora antes 
de acostarse e ir al baño, así como restringir la ingesta de 
líquidos entre una hora antes de la administración y hasta 
la mañana siguiente (al menos ocho horas).

La vía sublingual aventaja a la oral en que por su mayor 
biodisponibilidad, requiere menos dosis, su absorción es 
más regular y se interfiere menos con los alimentos. No 
precisa agua para su toma y al no exigir que el niño sepa 
tragar, es preferida por los más pequeños. 

La asociación de desmopresina a la alarma no ha mostra-
do beneficios a largo plazo y no se recomienda de forma 
rutinaria (A). Se puede usar junto a ella en niños que 
mojen más de una vez cada noche para reducir el nú-
mero de micciones nocturnas y hacer más tolerable el 
tratamiento con alarma2.

¿CUÁNDO DERIVAR AL PACIENTE A OTRO ESPECIALISTA?

La derivación se debe realizar cuando desde el inicio sos-
pechemos una enuresis no monosintomática o ante el 
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fracaso terapéutico de otro tipo de enuresis. Además de 
la EPM, la mayoría de los casos de enuresis secundaria 
también son abordables desde AP, pero es posible que 
precisemos la ayuda de otros especialistas para la solu-
ción o control de las causas más complejas.

ABREVIATURAS

AP: Atención Primaria.
DSM: Diagnostic and Statistical Manual of Mental Di-
sorders.
EPM: enuresis primaria monosintomática.
IC 95%: intervalo de confianza del 95%.
NNT: número necesario a tratar.
RR: riesgo relativo.
RRR: reducción relativa del riesgo.
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INTRODUCCIÓN

La bronquiolitis aguda (BA) es una enfermedad muy fre-
cuente en la infancia (incidencia anual del 10% en meno-
res de dos años), que ocasiona una importante demanda 
asistencial en atención primaria (frecuencia de consultas 
entre 4-20%) y en las urgencias hospitalarias (frecuencia 
de consultas entre 0,8-2,5%). Es la causa más frecuente 
de ingreso por infección respiratoria aguda de vías bajas 
en niños menores de dos años (frecuencia de ingreso 
entre el 1 y el 5%).

No existe un consenso en la definición BA. La más acep-
tada es la que dio McConnochie en 1983 que considera 
BA el primer episodio agudo de dificultad respiratoria con 
sibilancias, precedido por un cuadro catarral de vías altas 
(rinitis, tos, con/sin fiebre), que afecta a niños menores 
de dos años, siendo más frecuente por debajo del año de 
vida. Sin embargo no todos están de acuerdo en definir 
estos criterios diagnósticos de la BA, sobre todo en cuan-
to a la edad y número de episodios.

Pero el principal problema que plantea la BA desde el 
punto de vista clínico, es la variablidad que existe a la 
hora del abordaje diagnóstico y terapéutico. 

En esta ponencia intentaremos revisar las últimas eviden-
cias que ayuden a analizar la idoneidad del manejo diag-
nóstico y terapéutico de la BA. 

Primero planteamos preguntas clínicas sobre la epide-
miología, clínica, diagnóstico, tratamiento, prevención y 
pronóstico de la BA (Tabla 1), después realizamos una 
búsqueda bibliográfica en las bases de datos: PubMed, 
EMBASE, Clinical Evidence, Guía Salud y Cochrane Li-
brary Plus en los últimos cinco años, salvo para la bús-
queda de vacuna frente al virus respiratorio sincitial (VRS) 
que se amplió a los últimos diez años, para finalmente re-
sumir los aspectos clínicos, de tratamiento y prevención 
más importantes de la BA. 

TABLA 1. PREGUNTAS CLÍNICAS.

1.  Epidemiología: ¿Cuáles son los principales factores de 
riesgo para la BA en nuestro medio? 

2. Etiología: 
2.1.¿Cuál es la etiología más frecuente?
2.2.  ¿Es útil establecer la etiología para el manejo de la 

BA?, ¿y en el pronóstico, influye la etiología?

3. Diagnóstico:
3.1.  ¿Qué validez tiene las pruebas de detección rápida 

de virus respiratorio sincitial (VRS)?, ¿se deben hac-
er de manera rutinaria? Y si no es así ¿cuándo esta-
rían indicadas?, ¿cuál es la muestra más apropiada 
para su realización?
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3.2.  ¿Cuándo estaría indicada la realización de una ra-
diografía de tórax?

3.3.  ¿Es útil la medición de la saturación de oxígeno (SatO2)? 
¿Se debe hace de manera rutinaria? Y si no es así, 
¿cuándo estaría indicada? ¿Cuáles son los puntos de cor-
te, para decidir las distintas intervenciones terapéuticas? 

3.4.  ¿En qué casos estaría indicada la realización de 
cribado de infección bacteriana en niños con BA? 

4. Pronóstico:
4.1.  ¿Qué factores de riesgo pueden indicar gravedad?
4.2.  ¿Cuál es la escala de valoración de gravedad, más 

válida o precisa?
4.3.  ¿Cuáles son los marcadores clínicos para decidir 

derivación a atención hospitalaria y/o decidir su in-
greso? Y en caso de ingreso, ¿cuándo hay que de-
cidir ingreso en UCIP?

4.4.  ¿Cuál es el riesgo de desarrollar asma en niños que 
han tenido un episodio de BA antes de los dos años?

5. Tratamiento:
5.1.  ¿Qué valor tienen las medidas de soporte (fluidoter-

apia intravenosa, suplemento de oxígeno, técnicas 
de desobstrucción nasal, recomendaciones sobre 
posición) en el tratamiento de la BA?

5.2.  ¿Es eficaz el salbutamol inhalado?, ¿y el salbutamol oral?
5.3.  ¿Es eficaz la adrenalina inhalada?, ¿y la adrenalina 

subcutánea?
5.4.  ¿Es eficaz el bromuro de ipatropio inhalado?
5.5.  ¿Son eficaces los corticoides inhalados?, ¿y los cor-

ticoides orales?
5.6.  ¿Es eficaz la ribavirina inhalada?
5.7.  ¿Son eficaces los antibióticos?, ¿cuándo estarían in-

dicados?
5.8.  ¿Es eficaz el tratamiento con suero salino hipertóni-

co?, ¿cómo se debe utilizar solo o asociado a bron-
codilatadores?

5.9.  ¿Es eficaz el uso de inmunoglobulina frente a VRS?, 
¿cómo es más eficaz, intravenosa o nebulizada? 

5.10.  La medidas de soporte respiratorio (CPAP, ven-
tilación con presión positiva intermitente, venti-
lación de alta frecuencia, oxígeno con membrana 
extracorpórea), ¿cuándo estarían indicadas? 

5.11.  ¿Cuál es el papel de otras medidas terapéuticas 
como el heliox, surfactante, óxido nítrico, metilxan-
tinas, DNasa recombinante humana nebulizada, 
interferon intramuscular, furosemida nebulizada?

6.  Prevención de episodios de sibilancias recurrentes, tras 
un episodio de BA:
6.1.  ¿Son eficaces los corticoides inhalados?, ¿y los cor-

ticoides orales?
6.2.  ¿Son eficaces los inhibidores de leucotrienos?
6.3.  ¿Son eficaces las inmunoglobulinas hiperinmunes 

frente al VRS, intravenosas para disminuir la fre-
cuencia y gravedad de BA por VRS?

6.4.  ¿Palivizumab disminuye la frecuencia y gravedad de 
BA por VRS?

6.5.  ¿Será posible disponer de una vacuna frente al VRS?

EPIDEMIOLOGÍA

Los principales factores de riesgo de BA son: edad infe-
rior a seis meses, prematuridad, inmunodeficiencia, en-

fermedad pulmonar crónica, incluyendo broncodisplasia 
pulmonar, y cardiopatía congénita. Otros factores relacio-
nados son la asistencia a guardería o hermanos mayores, 
sexo masculino, tabaquismo pasivo, sobre todo exposi-
ción al tabaco durante la gestación, lactancia materna 
durante menos dos meses y nivel socioeconómico bajo.

ETIOLOGÍA

El VRS es el principal agente etiológico (hasta en el 56% 
de los casos ingresados). Otros virus responsables de BA 
son: rinovirus, adenovirus, metapneumovirus, influenza 
virus, parainfluenza virus, enterovirus y bocavirus. Entre 
el 9 y el 27% de los casos tiene coinfección viral. Tam-
bién se ha descrito coinfección con Mycoplasma pneu-
moniae.

La clínica no permite diferenciar la etiología de la BA. La 
identificación etiológica no es útil para el manejo diagnós-
tico ni terapéutico de la BA, salvo para decidir un trata-
miento sintomático y evitar intervenciones innecesarias. 
Tampoco influye en el pronóstico.

DIAGNÓSTICO

El diagnóstico de BA es fundamentalmente clínico. Las 
pruebas diagnosticas para determinar la etiología, funda-
mentalmente las pruebas de detección rápida de infec-
ción por VRS son válidas. La muestra más apropiada es 
el aspirado nasofaríngeo. Las técnicas de enzimoinmu-
noanálisis, inmunocromatografía e inmunoensayo óptico, 
son las más utilizadas por su rapidez, pero son menos 
sensibles que la inmunofluorescencia directa. Sin embar-
go esta técnica no se recomienda de manera rutinaria a 
todos los niños con BA. Su uso estaría más indicado en 
el medio hospitalario, para valorar el aislamiento de los 
pacientes.

La radiografía de tórax no está indicada de forma rutinaria 
en la BA.

La medición de la saturación de oxígeno es útil en la va-
loración inicial, así como en los cambios clínicos en los 
niños con compromiso respiratorio, considerando como 
punto de corte una saturación del 92%, ya que por deba-
jo de esta habría que suplementar con oxígeno.

Las pruebas bacteriológicas en sangre y/o en orina, no 
están indicadas de rutina en niños con BA. Si existe fie-
bre asociada, habría que individualizar su uso, salvo en 
niños menores de tres meses con BA y fiebre, en los que 
habría que considerar la posibilidad de infección urinaria. 

PRONÓSTICO

Los datos que se asocian a gravedad son los mismos fac-
tores de riesgo de padecer BA. Los criterios para derivar 
a un paciente desde atención primaria o extrahospitalaria 
al hospital son: mal estado general, estado tóxico, taquip-
nea y dificultad respiratoria moderada- grave, pausas de 
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apnea, saturación de oxígeno < 92%, deshidratación y/o 
intolerancia digestiva, edad menor de tres meses, pre-
sencia de patología crónica y bajo nivel socioeconómico 
o cultural de la familia que impida un adecuado control 
domiciliario. No existen marcadores clínicos para decidir 
el ingreso en Unidad de Cuidados Intensivos Pediátricos 
(UCIP), por lo que, en caso de empeoramiento de los 
signos mencionados anteriormente, habría que valorarlo. 

No existen escalas de gravedad de BA válidas para la prác-
tica clínica. La valoración de la gravedad se debe hacer tras 
una adecuada desobstrucción de las vías aéreas superiores. 
Los síntomas o signos clínicos que se tienen que considerar 
para valorar la gravedad son: hipoxia, signos de dificultad 
respiratoria, empeoramiento de ruidos patológicos en la 
auscultación pulmonar, taquipnea, nivel de conciencia, gra-
do de hidratación y presencia de pausas de apnea. 

No se puede establecer una relación entre haber tenido 
una BA moderada o grave antes de los dos años de vida 
y el desarrollo posterior de episodios de sibilancias recu-
rrentes o asma.

TRATAMIENTO

El tratamiento de la BA empieza con las medidas de so-
porte, cuya indicación se basa en la buena práctica clínica: 
desobstrucción nasal, fluidoterapia o alimentación por son-
da nasogástrica, según la tolerancia digestiva y el estado de 
nutrición, medidas posturales y suplemento de oxigeno si 
la saturación de oxígeno es < 92% o aparecen cianosis o 
signos de dificultad respiratoria moderada grave. 

En cuanto al tratamiento farmacológico, los broncodila-
tadores Beta2 adrenérgicos (salbutamol) y la adrenalina 
nebulizada son los fármacos que más se han utilizado 
para la BA. La adrenalina nebulizada no se recomienda 
de forma rutinaria porque la relación beneficio-riesgo no 
es favorable. Tampoco se recomienda de forma sistemáti-
ca el salbutamol inhalado. Sí se puede plantear una prue-
ba terapéutica con estos tratamientos, para continuar 
con ellos, solo si existe respuesta clínica. No son eficaces 
el salbutamol oral, la adrenalina subcutánea o el bromu-
ro de ipatropio y tampoco están indicadas las xantinas y 
terbutalina oral. No se recomienda el uso de corticoides 
en cualquiera de sus formas de administración, aunque 
en el caso de los corticoides sistémicos, se podría aceptar 
su uso en pacientes seleccionados. El uso de antibióticos 
debe quedar restringido a la aparición de complicaciones 
bacterianas. El uso de antivirales como la ribavirina, no 
se recomienda de forma rutinaria, aunque podría ser de 
utilidad en los pacientes inmunodeprimidos. 

El suero salino hipertónico al 3% nebulizado, solo o aso-
ciado a broncodilatadores (adrenalina o salbutamol) en 
dosis repetidas, es eficaz sobre todo en pacientes hospi-
talarios ya que reduce la estancia hospitalaria. Esto unido 
a los escasos (nulos) efectos adversos y al bajo coste, 
hace que se recomiende como tratamiento de la BA. No 
está tan clara su utilidad en el medio extrahospitalario. 

En cuanto a las medidas de soporte respiratorio, no existen 
unas recomendaciones diferentes a otras patologías con 
dificultad respiratoria. Dentro de estas, se ha propuesto la 
ventilación no invasiva, como la presión positiva continua 
en la vía respiratoria (CPAP), como paso previo a la venti-
lación invasiva, sobre todo en pacientes con hipercapnia, 
dificultad respiratoria grave o apneas frecuentes, además 
de por su utilidad, por sus pocos efectos secundarios. 

El uso de heliox, solo o combinado con CPAP, puede ser 
de utilidad en pacientes seleccionados con BA modera-
da-grave, aunque se necesitan más estudios para refor-
zar esta recomendación. 

No existen suficientes evidencias para recomendar el 
surfactante en la BA, pero puede valorarse de forma 
selectiva, sobre todo en niños que precisen ventilación 
mecánica.

Otros tratamientos (óxido nítrico, inmnunoglogulinas in-
travenosas o nebulizadas, rhDNAsa nebulizada, monte-
lukast, mucolíticos, antitusígenos, descongestionantes 
nasales, antihistamínicos, fisioterapia respiratoria) no son 
eficaces en el tratamiento de la BA.

PREVENCIÓN

Aunque no se puede establecer una relación entre haber 
tenido una BA antes de los dos años de vida y el desa-
rrollo de asma posterior, lo que sí es cierto es que parece 
existir una tendencia a que estos niños desarrollen en los 
años posteriores a la BA, episodios de sibilancias repe-
tidas. El uso de corticoides administrados por vía oral o 
inhalada no han demostrado ser eficaces para disminuir 
el riesgo de sibilancias postbronquiolitis. Tampoco se re-
comienda el uso de inhibidores de leucotrienos (monte-
lukast) por la falta de eficacia y su coste. 

En cuanto al tratamiento preventivo para disminuir la 
frecuencia y gravedad de BA por VRS en población de 
riesgo, las inmunoglobulinas frente a VRS intravenosas 
no son de utilidad por los riesgos que este tratamiento 
conlleva y su coste, más aún teniendo la alternativa de los 
anticuerpos mononclonales, palivizumab. Este disminu-
ye las hospitalizaciones por VRS en población de riesgo, 
pero no reduce ni la incidencia de la enfermedad, ni la 
gravedad ni la mortalidad y tampoco previene el resto de 
las infecciones virales relacionadas con la BA. 

Se han realizado estudios de vacuna frente a VRS, aún en 
fase de investigación, en niños e incluso en mujeres em-
barazadas durante el tercer trimestre, para generar una 
inmunidad pasiva en el recién nacido, lo que deja abierta 
una esperanza para el desarrollo futuro de una vacuna 
para la BA frente a VRS. 

Sin embargo, mientras se estudian y desarrollan medidas 
preventivas, podemos insistir en otras más accesibles y 
fáciles de aplicar. El tabaquismo materno durante la ges-
tación aumenta el riesgo de padecer una BA y la exposi-
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ción del niño al humo del tabaco empeora la sintomato-
logía y el pronóstico de la BA y aumenta la tasa de ingre-
so por infección respiratoria de vías bajas. La lactancia 
materna, protege de las infecciones de vías respiratorias 
bajas, sobre todo si se mantiene más de cuatro meses. 
Por ello se recomienda evitar el tabaquismo durante la 
gestación, así como la exposición postnatal del niño al 
humo del tabaco y se recomienda mantener la lactancia 
materna, al menos durante cuatro meses. 

ABREVIATURAS

BA: bronquiolitis aguda.
CPAP: presión positiva continua en la vía respiratoria.
UCIP: Unidad de Cuidados Intensivos Pediátricos.
VRS: virus respiratorio sincitial.
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2011;7:44.
11 Orejón de Luna G, González de Dios J. La CPAP puede ser la modali-
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sue 6 Art Nº: CD005189. DOI: 10.1002/14651858.CD005189.
13 Umoren R, Odey F, Merimikwu M. Inhalación de vapor u oxígeno 
humidificado para la bronquiolitis aguda en niños de hasta tres años de 
edad. Cochrane Database of Systematic Reviews 2011 Issue 1. Art Nº: 
CD006435. 

55

SEGUIMIENTO DEL PREMATURO 
EN ATENCIÓN PRIMARIA
Carmen Rosa Pallás Alonso
Servicio de Neonatología. Hospital Universitario 
12 de Octubre. Madrid. España

INTRODUCCIÓN

Todos los niños prematuros con una edad gestacional me-
nor de 32 semanas o un peso de nacimiento inferior a 1500 
g deberían pasar a formar parte de un programa de segui-
miento que, de forma ideal, se extendiera hasta la adoles-
cencia. En los programas de seguimiento se describen múl-
tiples cribados y recomendaciones con objeto de mejorar en 
lo posible la evolución de los niños a medio y largo plazo. El 
desconocimiento de los problemas que pueden tener estos 
niños en su evolución o de las peculiaridades de su desarro-
llo puede llevar a retrasos en los diagnósticos o a iatrogenias 
que vendrán a complicar aún más su evolución. Por tanto, 
basándose fundamentalmente en los riesgos conocidos de 
estos niños, se establecen una serie de controles y cribados 
que sería deseable que conocieran todos los pediatras. 

PUNTOS CLAVE 

•	El pediatra debe conocer el programa de seguimiento en 
el que está incluido el niño y confirmar que realmente 

acude a las revisiones y se realizan los controles rutinarios.
•	El crecimiento insuficiente se asocia con problemas en 

el neurodesarrollo, la ganancia excesiva se asocia a un 
riesgo mayor de presentar obesidad, enfermedad car-
diovascular y diabetes.

•	Se debe apoyar y promocionar la alimentación con le-
che materna tras el alta. Mejora el cociente de desarro-
llo y disminuye la tasa de reingreso.

•	Los niños con riesgo de problemas motores se deben 
remitir a atención temprana así como todos aquellos en 
los que se detecte alguna alteración motora.

•	Se confirmará que se ha realizado el cribado para la re-
tinopatía de la prematuridad. Si no está hecho se debe 
remitir al niño sin demora a un oftalmólogo experto.

•	Todos los recién nacidos con peso menor de 1500 g o 
una edad gestacional inferior a 32 semanas deben eva-
luarse en algún momento con potenciales evocados 
auditivos. 

•	Los niños de muy bajo peso presentan con mayor fre-
cuencia que los niños a término alteraciones más com-
plejas del comportamiento y psicopatología.

LECTURA RECOMENDADAS

1 Pallás Alonso CR. Programa de Actividades Preventivas y de Promo-
ción de la Salud para niños prematuros con una edad gestacional menor 
de 32 semanas o un peso inferior a 1500 gramos. Del alta hospitalaria 
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a los 7 años. En: Recomendaciones PrevInfad/PAPPS [en línea] [actua-
lizado en marzo de 2010] [consultado el 28/04/2011]. Disponible en 
www.aepap.org/previnfad/menor32-1500.htm
2 Seguimiento del recién nacido menor de 1500 g más ampliado, con 
mayor información sobretodo en relación con aspectos motores, apor-
tando escalas de valoración y algoritmos diagnósticos.
3 Kangaroo mother care. Practical guide. World Health Organization, 
Department of Reproductive Health and Research [en línea]. Disponible 
en http://whqlibdoc.who.int/publications/2004/9243590359.pdf

4 Guía práctica sobre cómo realizar el método canguro. Instrucciones 
muy sencillas que se pueden dar a las madres de niños prematuros en 
general y sobre todo cuando está disminuyendo la cantidad de leche de 
madre. 
5 Wood E, Rosenbaum P. The gross motor function classification system 
for cerebral palsy: a study of reliability and stability over time. Dev Med 
Child Neurol. 2000;42:292-6.
6 Escala muy práctica y fácil de utilizar la valoración motora. 
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VIERNES 1 DE JUNIO, 15:30-17:30 h.
SALA SEMINARIO 3+4+5

Ángela Hernández Martín
Hospital Infantil Universitario del Niño Jesús. Madrid. 
España

INTRODUCCIÓN

El presente taller de Dermatología tiene por objeto enseñar el 
abordaje práctico de algunas enfermedades cutáneas muy 
frecuentes que se atienden diariamente la consulta de Pe-
diatría. A lo largo del mismo se darán las claves diagnósticas 
y terapéuticas claves para el manejo práctico de verrugas, 
moluscos, acné juvenil y dermatitis atópica (DA), y se tratará 
de transmitir protocolos de actuación terapéutica. Sin duda, 
en la mayoría de las ocasiones el pediatra puede prescribir 
tratamientos eficaces sin necesidad de derivar al paciente a 
la consulta especializada, aumentando la resolutividad de 
su consulta y minimizando consumo de recursos sanitarios. 

VERRUGAS VÍRICAS 

Las verrugas vulgares son una infección cutánea muy 
frecuente en la infancia producida cutánea por virus 
del papiloma humano. Se transmiten, con un índice de 
contagiosidad moderado, por contacto directo y pueden 
aparecer en cualquier parte del cuerpo, incluida la re-
gión genital, sin que ello signifique necesariamente que 
el contagio haya sido por vía sexual. 

Sabemos que tienden a la autorresolución, pero tende-
mos a tratarlas para evitar su diseminación tanto en el 
mismo niño que las padece como en sus contactos fami-
liares y sociales. Sin embargo, no hay un único tratamien-
to capaz de curar todas las verrugas del paciente, por lo 
que las opciones terapéuticas son numerosas. Entre las 
más frecuentes se encuentran las siguientes:

•	Abstención terapéutica: es una alternativa válida cuan-
do el número de lesiones es muy grande o el tratamien-
to determinaría secuelas cicatriciales permanentes, 
como en el caso de las verrugas periungueales.

•	Queratolíticos tópicos: existe una gran variedad de 
compuestos químicos con efecto queratolítico, tanto en 
presentación comercial (“antiverrugas”), como en for-
mulación magistral (ácido salicílico al 30-40%, glutaral-
dehído al 25%...). Todos ellos son eficaces, pero exigen 
cierta constancia en la aplicación.

•	Agentes vesicantes: tienen un efecto similar al grupo de 
los queratolíticos, provocando una quemadura química 

y posterior vesicación en el área de la verruga. El agen-
te vesicante más utilizado es la cantaridita tópica al 
0,7% en oclusión, sustancia que se ha de formular ma-
gistralmente.

•	Crioterapia: consiste en la aplicación de nitrógeno líqui-
do directamente sobre la verruga, el cual provoca una 
quemadura térmica. Hay que tener en cuenta que el 
procedimiento es doloroso y a menudo ha de repetirse 
más de una vez.

•	Inmunoterapia: la cimetidina oral, el imiquimod, el cinc, 
y la inyección intralesional de antígenos estimuladores 
de la inmunidad se han utilizado con éxito en el trata-
miento de lesiones múltiples.

•	Otros tratamientos: la laserterapia, la terapia fotodiná-
mica, la oclusión con esparadrapo, la bleomicina, y el 
tratamiento con placebo, entre otros, se han utilizado 
para el tratamiento de las verrugas víricas con eficacia 
variable. La cirugía queda reservada a casos muy con-
cretos de verrugas filiformes, y se desaconseja en pal-
mas y plantas por la lenta cicatrización.

El mejor tratamiento de las verrugas víricas en los niños 
está basado en la combinación de la experiencia perso-
nal del médico y las herramientas terapéuticas de las que 
dispone. Muchas veces, es más importante explicar la 
benignidad del proceso y su resistencia al tratamiento 
que el propio método empleado.

MOLUSCOS CONTAGIOSOS

Se trata de una infección cutánea por Poxvirus particu-
larmente frecuente en niños con DA. Se contagian prin-
cipalmente por contacto directo, siendo las piscinas un 
lugar prioritario de diseminación. 

Al igual que en el caso de las verrugas víricas, los mo-
luscos contagiosos pueden aparecer en cualquier parte 
del cuerpo y tienden a la resolución espontánea, pero se 
suelen tratar para que no haya diseminación en el niño 
afectado o en sus contactos. 

Las opciones terapéuticas incluyen la eliminación me-
cánica de las lesiones mediante curetaje o expresión (la 
aplicación previa de anestésicos tópicos es muy útil para 
minimizar el dolor durante estos procedimientos), la crio-
terapia, y la aplicación de productos queratolíticos o vesi-
cantes. La eliminación mecánica de las lesiones, parece 
ser el método con menor tasa de recidiva.
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TALLER 5

¿QUÉ HAGO CON LAS VERRUGAS, LOS MOLUSCOS Y EL ACNÉ? ¿Y QUÉ DIGO CUANDO 
ME PREGUNTAN CÓMO PREVENIR Y CURAR LA DERMATITIS ATÓPICA?

Moderadora: M.ª Teresa Arce Calvo (Málaga)



Congresos paralelos 8ª Reunión Anual de la Asociación Española de Pediatría de Atención Primaria (AEPap)

La cirugía queda reservada a lesiones de gran tamaño o 
de morfología atípica para confirmación histológica. 

ACNÉ JUVENIL

El acné juvenil se produce a consecuencia de la infla-
mación del complejo pilosebáceo. Su etiología hormonal 
justifica la aparición predominante en la adolescencia. 
Aunque es una condición benigna, tiene una importante 
repercusión psicológica y condiciona secuelas cicatricia-
les irreversibles, por lo que es necesario tratarlo precoz-
mente.

Las lesiones se localizan fundamentalmente en la cara y 
la parte superior del tronco. Las manifestaciones suelen 
ser polimorfas, y casi todos los pacientes presentan un 
número variable de comedones, pápulas, pústulas, nó-
dulos y cicatrices. Solo el 10% de los casos puede consi-
derarse de intensidad grave a muy grave.

Los objetivos del tratamiento son a) regular la secreción 
sebácea, b) evitar la obstrucción del folículo y el come-
dón, y c) disminuir la población bacteriana. En función 
de la morfología lesional predominante y de la severidad 
de la afectación se recurrirá a tratamientos tópicos y ora-
les. La influencia de factores como la dieta o el estrés es 
controvertida, por lo que no es posible dar recomenda-
ciones categóricas sobre los mismos.

DERMATITIS ATÓPICA

La DA es una enfermedad crónica, recidivante y muy 
pruriginosa cuyos criterios diagnósticos mayores son bien 
conocidos. Adicionalmente, los pacientes pueden pre-
sentar otras manifestaciones menos típicas o “menores”, 
como la queilitis atópica, el eccema areolar, la pitiriasis 
alba, la hiperquerqueratosis folicular, o la dermatosis pal-
moplantar juvenil, las cuales se deben reconocer y tratar 
adecuadamente.

La DA repercute significativamente en la calidad de vida 
de los niños y su familias. Un buen manejo de la der-

matitis atópica incluye una adecuada educación a los 
pacientes y sus familias, la evitación de los desencade-
nantes, un exquisito cuidado de la piel y la realización 
de un tratamiento adecuado, ya que pese a unos cui-
dados adecuados, la mayoría de los niños atópicos van 
a tener brotes que requerirán tratamiento farmacológico. 
En muchas ocasiones, los padres de los niños con DA 
se sienten defraudados por los resultados de los trata-
mientos médicos o temen sus efectos adversos, por lo 
que recurren a medidas coadyuvantes y/o tratamientos 
alternativos buscando la solución de la enfermedad. Los 
profesionales sanitarios debemos mantener un diálogo 
abierto con los pacientes y sus familias, discutiendo la 
utilidad de medidas complementarias como el baño, la 
hidratación, las dietas restrictivas, el uso de jabones es-
peciales, la desinsectación del hogar, etc., así como los 
beneficios y riesgos de cada tratamiento. 

ABREVIATURAS

DA: dermatitis atópica.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 15:30-17:30 h.
SALA SEMINARIO 6+7

Mª. Luisa Arroba Basanta 
Pediatra. CS Pozuelo estación. Pozuelo de Alarcón, 
Madrid. España

INTRODUCCIÓN

La entrevista clínica (EC) es considerada por algunos 
como un medio para obtener datos significativos que nos 
ayuden en el diagnóstico y el tratamiento, negando las 
emociones y los sentimientos que encierra toda relación 
humana. Sin negar el papel instrumental de la EC, en-
trevistamos, en efecto, para conseguir algo, aunque este 
“algo” sea a veces simplemente una comunicación. La 
entrevista en sí misma puede y debe ser objeto de apren-
dizaje para mejorar nuestro perfil. 

Los objetivos de la EC en la atención pediátrica son: co-
nocer el motivo por el que el paciente y su familia acuden 
a consultarnos; prescribir un tratamiento o recomendar 
una pauta de conducta, un cambio de hábitos; estable-
cer una relación asistencial satisfactoria con los padres 
y el niño. 

Los pediatras ya tenemos una manera de entrevistar; el 
aprendizaje y entrenamiento de las técnicas de comuni-
cación mediante un taller nos permite ensayar nuevas 
formas de actuar en la relación asistencial, respetando 
siempre el estilo de cada profesional.

Partimos del hecho de que todos tenemos ya una forma 
de entrevistar. Los años de práctica profesional sedimen-
tan un conjunto de conductas y, por ello, pretendemos 
que la lectura de este texto sea motivo de reflexión so-
bre nuestro quehacer diario. Aun así, tras la lectura se 
pueden adquirir ciertas técnicas básicas basándose en el 
entrenamiento de las mismas. 

EL APRENDIZAJE DE TÉCNICAS 
DE COMUNICACIÓN EN MEDICINA

Los conceptos de relación clínica, EC o relación médico-
paciente pertenecen a esa clase de aspectos de la prác-
tica clínica entre los que también se encuentran la pro-
fesionalidad o los valores. Todos tenemos nuestra propia 
idea sobre lo que significa ser pediatra y comunicarnos 
con los pacientes y sus familias. También somos cons-
cientes de la repercusión que todo ello tiene en nuestro 
trabajo diario, aunque lo hagamos de forma intuitiva. Por 

otro lado, al pediatra se le suponen algunas caracterís-
ticas diferenciales: que le “gustan” los niños y sabe di-
rigirse a ellos con cariño, que entiende a los padres y 
a los abuelos y le satisface su relación con ellos. En la 
actualidad, ha de saber relacionarse y compartir infor-
mación variados modelos de familias por su procedencia 
sociocultural o su estructura. ¿Qué pediatra no ha tenido 
problemas comunicativos o francas meteduras de pata 
con el padre o la madre durante un proceso de separa-
ción o divorcio?1-3.

El reconocimiento de la importancia de los aspectos rela-
cionales en la atención sanitaria se apoya en datos obte-
nidos de la investigación. Estos estudios aportan pruebas 
sobre la efectividad de una buena comunicación clínica 
en diferentes aspectos: mejora resultados en salud, au-
menta la satisfacción del paciente, la adherencia tera-
péutica, y disminuye las demandas legales4-8. También 
la satisfacción del pediatra con su trabajo.La puesta en 
práctica de estos estilos relacionales requiere la conjun-
ción en los pediatras de actitudes, conocimientos y ha-
bilidades. Los estudios demuestran que la mera práctica 
clínica, “la experiencia”, no dotan al profesional de esta 
capacidad, e incluso podría en determinadas situaciones 
empeorarla3,5-7. Las habilidades comunicativas y ciertas 
actitudes y valores que deben mantener los pediatras con 
respecto a los pacientes y sus familias y a sí mismos son 
competencias clínicas que, al ser integradas con otras 
como el conocimiento científico, la solución de proble-
mas y la toma de decisiones, el uso de los recursos y la 
práctica de la exploración física, favorecen el que una 
consulta sea efectiva. Hasta hace relativamente poco se 
consideraba que los aspectos relacionales formaban par-
te de las cualidades innatas del profesional y que, por 
lo tanto, no podían ser modificados, pues representaban 
el “arte de la medicina”, pero la relación clínica puede 
enseñarse y aprenderse.

Es frecuente identificar nuestra forma de entrevistar con 
nuestra manera de ser. Es esta actitud la que nos lleva 
a sostener que los pacientes y sus padres “tienen que 
aceptarnos como somos”, y, cuando un compañero nos 
hace una observación sobre la inconveniencia de una de-
terminada conducta en el transcurso de una entrevista, 
nos sienta mal o respondemos de forma fatalista: “qué 
quieres que te diga, yo soy así”. En la época de forma-
ción, durante la carrera de Medicina, los aspectos rela-
tivos a la comunicación humana habían caído sistemáti-

59

TALLER 6

TALLER DE ENTREVISTA CLÍNICA

Moderadora: Narcisa Palomino Urda (Granada)



Congresos paralelos 8ª Reunión Anual de la Asociación Española de Pediatría de Atención Primaria (AEPap)

camente en el olvido. En realidad se asume que un pro-
fesional de la salud sabe entrevistar y es un experto en la 
relación con cualquier persona, sana o enferma, siendo 
esta última más complicada. Esta visión, sin duda idea-
lizada, conlleva otra fantasía: pensar que sea cual sea el 
tipo de pregunta o la forma de preguntar o dialogar con el 
paciente y las familias, se obtienen resultados similares. 
Cuando terminamos la licenciatura y la especialidad, nos 
enfrentamos a la realidad: muy pocos pediatras han te-
nido la oportunidad de recibir un aprendizaje reglado en 
comunicación. Afortunadamente, eso va a cambiar. Des-
de febrero de 2008, se incluye el aprendizaje en comu-
nicación como materia indispensable para la verificación 
de los títulos universitarios oficiales que habiliten para el 
ejercicio de la profesión de médico9.

La EC es considerada por algunos como medio para ob-
tener datos significativos, con una total negación de las 
emociones y los sentimientos que encierra toda relación 
humana. En el polo opuesto encontraríamos a los defen-
sores del humanismo científico. Sin negar el papel instru-
mental de la EC, entrevistamos, en efecto, para conse-
guir algo, aunque este “algo” sea a veces simplemente el 
hecho comunicativo o relacional, en sí mismo terapéuti-
co1,2,10,11. Hoy día la entrevista es objeto de investigación 
científica y de enseñanza, pues la forma de comportarse 
de los profesionales puede transformarse y mejorar per-
durando estas modificaciones a lo largo de los años de 
ejercicio profesional.

Ocasionalmente esa relación entre el médico y el pa-
ciente o sus padres se enrarece. Una relación médico-
paciente deficiente se asocia con dificultades del médico 
para detectar el problema del paciente y recoger informa-
ción clínica así como para explicar y plantear estrategias 
de manejo, problemas en el desarrollo y construcción de 
una relación terapéutica, uso inadecuado de los recur-
sos, desgaste profesional, problemas médico-legales y 
una menor adherencia a los tratamientos1-3,7. 

GENERALIDADES SOBRE COMUNICACIÓN

En todo proceso comunicativo existe un emisor de la in-
formación, un canal por el que se vehicula la misma, que 
puede ser visual, vocal, gestual, postural, paralenguaje, 
etc., y un receptor, que interpreta esa información. Entre 
emisor y receptor existen elementos condicionantes: rui-
dos del entorno (recepcionista, escasa ventilación, sala de 
espera deficiente, llantos en la consulta de al lado, entra-
das y salidas de diferentes profesionales en la consulta, 
teléfono, etc.), interferencias de tipo cognitivo, emocional 
y social. Llamamos interferencia cognitiva a la incapacidad 
del paciente para expresarse de manera comprensible. La 
interferencia emocional se produce cuando el paciente o 
sus padres tienen un trastorno mental (depresión, ansie-
dad) o emociones extremas (resentimiento, agresividad). 
La interferencia social se da cuando existe una diferencia 
sociocultural importante entre la familia y el profesional de 
la salud. Otro tipo de interferencia cada vez más frecuente 
en nuestro medio es la barrera lingüística1,2,12,13. 

Comunicación no verbal8,11,14,15

El poder de la comunicación no verbal es enorme: gracias 
a ella transmitimos la mayor parte del significado de nues-
tros mensajes, expresamos sentimientos y emociones, re-
gulamos la interacción y validamos mensajes verbales. ¿Se 
han preguntado por qué unos padres que han consultado 
de madrugada en urgencias con su niño febril comentan 
a la abuela o al pediatra “me dijeron que no tenía nada”?. 
Ningún médico hace ese diagnóstico. Probablemente, 
el pediatra estableció algún juicio clínico e indicó alguna 
pauta terapéutica, mientras ponía cara de “cómo se les ha 
ocurrido venir a estas horas por algo sin importancia”. El 
mensaje que “llegó” a los padres es obvio.

La comunicación no verbal tiene diferentes componen-
tes: la proxémica, la quinésica, el paralenguaje y la esce-
nografía. La proxémica incluye territorialidad, distancia y 
orden, cómo utilizamos el espacio, cómo nos sentamos 
en una mesa, el acercamiento al paciente y el contacto 
corporal, la utilización de la mirada y la postura como se-
ñales de aceptación, rechazo y jerarquías y la distribución 
de espacios en salas de espera y consultas. La quinési-
ca incluye la gestualidad y expresiones faciales, calidad 
y cantidad de movimiento. El paralenguaje consiste en 
la minuciosidad en la pronunciación de las palabras, in-
flexiones de la voz que transmiten emociones (ansiedad, 
tensión, seguridad), modulación, timbre y estereotipos de 
la voz. Y, por último, la escenografía o espacio propio, 
símbolos del entorno como títulos, libros, instrumentos, 
máquinas, la decoración, etc.

En la quinésica distinguimos posiciones, gestos y expre-
siones faciales. En cuanto a la posición, básicamente 
tenemos posiciones abiertas y posiciones cerradas. Pen-
sad también en esa chica que viene “a rastras” con los 
padres y se “tira” en la silla, queriendo demostrarnos lo 
poco que le interesa la entrevista... Los gestos pueden ser 
emblemas, reguladores, que delimitan el flujo comunica-
tivo; ilustradores, que describen y apoyan los contenidos 
verbales, y adaptadores, que amortiguan la tensión inte-
rior. Las expresiones faciales manifiestan estados emo-
cionales diversos.

La comunicación y el desarrollo del niño
La capacidad de comunicación de los niños y su compren-
sión de la salud y la enfermedad cambian con la edad. 
Tradicionalmente, no tenían nada que decir en la consulta: 
“Los niños están más guapos callados”2,12. Es necesario 
prestar más atención a su papel en la relación asistencial 
y considerarlos participantes capaces y cooperadores, con 
sus propias necesidades cognitivas y emocionales, tenien-
do en cuenta su maduración, el tipo de proceso y la re-
lación entre padres e hijo. La competencia comunicativa 
influye en la participación de los niños en la conversación 
médica, pero pueden sentirse más o menos animados a 
participar dependiendo de las prácticas discursivas utiliza-
das por el pediatra y la familia10,11,14. 

Algunos estudios muestran el valor en la promoción de la 
salud de la participación activa de los niños. Sin embar-
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go, los pediatras tendemos a obtener la anamnesis de los 
niños, pero les excluimos de la información diagnóstica 
y terapéutica4,10.

La barrera lingüística, cada vez más frecuente en nuestro 
medio, convierte a los niños en intérpretes improvisados 
entre su familia y el pediatra. También hay dificultades 
en la comunicación con niños y adolescentes que tienen 
una enfermedad que puede afectar la vida11,15.

La posición social de niños y jóvenes con respecto a los 
adultos, y el papel directivo y protector de los padres, 
pueden marginarles y dificultar una relación clínica satis-
factoria entre ellos y sus médicos.

Acomodación del acompañante2,3,5,6

En la consulta pediátrica tiene relevancia la persona que 
acude de acompañante del paciente de forma habitual 
(padres, abuelos, cuidadores múltiples, canguros, veci-
nas, o los “niños de la llave” que se hacen cargo de sus 
hermanos menores). 

Esta es una de las cuestiones que más cambian con res-
pecto a la relación clínica o entrevista de un adulto con su 
médico. En la entrevista pediátrica, salvo la relacionada 
con el adolescente, siempre existe un acompañante, que 
suele ser la madre o el padre; en definitiva, el adulto que 
viene con el paciente y con el que, habitualmente, se es-
tablece una relación de confianza. ¿Y cuando no es así? 
Podemos encontrar un acompañante invasivo o interven-
tor, que trata de dirigir en todo momento la entrevista, nos 
dice lo que debemos hacer o no deja hablar al paciente. 
Podemos “vaciar la interferencia” (¿qué supone usted 
que tiene?, ¿qué piensa que deberíamos hacer?), dirigir 
una “frase puente dirigida al paciente” (¿qué opinas de 
lo que dice tu madre?), hacer un “pacto de intervención” 
(primero que nos cuente Sergio lo que opina y luego me 
comenta usted) o “crear un nuevo entorno” (probable-
mente el chico necesita tener un cambio de impresiones 
conmigo a solas, ¿no le parece?).

Al acompañante pasivo, que permanece al margen de 
la entrevista, podemos animarle a participar mediante la 
implicación no verbal (contacto visual) y verbal (facilita-
dores del tipo de “sí, sí… cuénteme”, preguntas directas 
y frases puente: “¿y usted, cómo lo ve?”).

Y el acompañante enfermo: la madre es la verdadera 
enferma y el niño o la enfermedad por la que acude es 
un síntoma de su enfermedad. Esta situación es relati-
vamente frecuente en la consulta de Pediatría y suele 
coincidir con hiperfrecuentación. Es necesario abordar 
aspectos psicosociales para tratar de conseguir que el 
acompañante/madre sea la que pida ayuda.

Características del buen entrevistador4,5,7,13

•	La calidez, la proximidad afectiva, transmitiendo al con-
sultante que es bienvenido y que deseamos comunicar-
nos con él (contacto visual adecuado, recibimiento per-
sonalizado, sonrisa oportuna). 

•	El respeto es la capacidad de ser honestos en la rela-
ción asistencial, preservando los puntos de vista del 
consultante.

•	La baja reactividad, la capacidad de escucha. La reac-
tividad es el tiempo que transcurre desde que el pa-
ciente termina de hablar hasta que el profesional lo 
hace. Una reactividad baja hace percibir el tiempo que 
dedicamos a la consulta más largo y sosegado.

•	La empatía es la capacidad del entrevistador para com-
prender las emociones del paciente y su familia y darles 
a entender esta comprensión, y para conectar con el 
sufrimiento o alegría del paciente, de manera que este 
percibe que el pediatra se solidariza con sus emocio-
nes. Puede ser verbal o no verbal, como, por ejemplo, 
un gesto.

•	La empatía ha sido definida como una conducta, una 
dimensión de la personalidad o una emoción, es decir, 
es algo complejo que tiene varias fases, dimensiones y 
componentes. La empatía constituye una de las más 
importantes habilidades para construir y mantener una 
relación terapéutica. Esta habilidad conlleva el poner en 
juego una serie de conductas encaminadas a descifrar 
los sentimientos y las preocupaciones del paciente y 
darles una respuesta, de manera que el profesional le 
demuestre que los ha entendido y aceptado. La empa-
tía supone, por lo tanto, el reconocimiento y reflejo del 
estado emocional del paciente. Es algo diferente de la 
simpatía, que es la respuesta emocional paralela a la 
emoción del paciente y en el mismo sentido. La enfer-
medad conlleva, generalmente, distintos tipos de senti-
mientos, como aislamiento, ansiedad, tristeza, miedo, 
ira, etc. Una comunicación basada en la empatía con-
tribuye a mitigarlos y, por ello, es terapéutica. La actitud 
de empatía implica una serie de conductas no verbales 
y otras verbales, siendo en este caso las no verbales de 
más trascendencia y efectividad. Las habilidades para 
ser empáticos pueden aprenderse, pero para que estas 
sean genuinas, se deben integrar dentro de un estilo 
natural de relación. El proceso de mostrar empatía re-
quiere, como mínimo, pasar por las siguientes fases: 
darnos cuenta de cuando se produce un momento 
afectivo, tratar de entender y apreciar de forma sensible 
la existencia de la emoción, comunicar al paciente la 
comprensión de su emoción y ofrecer ayuda y apoyo: 
“Entiendo cómo se siente”.

•	La asertividad es la capacidad para cumplir de forma 
plena y segura los derechos y deberes correspondien-
tes a nuestro rol profesional, sin mostrar inseguridad a 
la hora de tomar decisiones y haciéndole ver al pacien-
te y a sus padres que se encuentran en buenas manos. 
Saber decir si y saber decir no nos hace más asertivos.

•	La paciencia, una cualidad que se hace tanto más ne-
cesaria cuantos más años llevemos de ejercicio profe-
sional.

Los objetivos5,6 de la EC en la atención pediátrica son: 
conocer el motivo por el que el paciente acude; prescri-
bir un tratamiento o recomendar una pauta de conducta; 
establecer una relación asistencial satisfactoria con los 
padres y el niño. 
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TIPOS DE ENTREVISTA CLÍNICA

Existen diferentes tipos de entrevista según los objetivos, 
el método, el receptor de los cuidados de salud o el canal 
de comunicación.

Según los objetivos, la entrevista puede ser operativa, es 
decir, con objetivos acordados previamente, o de diag-
nóstico o de escucha, en la que la finalidad no se ha 
acordado previamente. 

Según el método de entrevistar, tenemos la entrevista li-
bre, con libertad total del entrevistado para escoger los 
contenidos a explicar; la dirigida o estructurada, en la 
que los contenidos están totalmente predeterminados 
por el sanitario, y la semidirigida o semiestructurada5, cu-
yos contenidos están parcialmente determinados por el 
sanitario con espacio libre para la narración del paciente.

Según el receptor de los cuidados de salud, la entrevista 
puede ser dual, en la que el profesional de salud entrevis-
ta a un solo paciente, como, por ejemplo, cuando acude 
un niño mayor o adolescente sin acompañante o bien 
un familiar a consultar algo sobre el paciente. También 
puede ser múltiple, cuando establece en una misma con-
sulta diferentes visitas a varios miembros de una familia. 
Nos vamos a centrar en el análisis de la entrevista se-
miestructurada o semidirigida, que es la que mejor pode-
mos utilizar, tanto por el tiempo como por los contenidos 
que se pueden aplicar en el trabajo habitual del pediatra.

ENTREVISTA SEMIESTRUCTURADA

Si diseccionamos o analizamos cuidadosamente cual-
quier entrevista ordenada encontramos en todas una su-
cesión de hechos que ayudan a la consecución de los 
objetivos por ambas partes.

La EC semiestructurada ordena, sin rigidez, lo que ha-
cemos todos los días, incorporando a nuestro quehacer 
técnicas que nos facilitan el trabajo3,5-7. 

En la parte exploratoria averiguamos el motivo de consulta. 
El recibimiento cordial y una mirada de acogida muestran 
nuestro interés. La forma habitual de iniciar una relación 
clínica en la consulta es mediante el recibimiento. Durante 
este y en los primeros momentos de la consulta, tienen 
lugar reajustes conductuales que pueden determinar el 
resto de la consulta y de la relación: la concordancia entre 
médico y paciente o el grado en el que ambos van a com-
partir las decisiones durante el resto de la consulta. 

La exploración física (EF) es casi siempre parte de la EC 
pediátrica y resulta esencial para orientar el diagnóstico. 
Conviene pedir permiso, explicar lo que vamos a hacer 
y respetar la intimidad. La EF ha de ser cómoda para el 
paciente y para nosotros, dejando para el final las manio-
bras molestas, permitiendo que el niño toque los instru-
mentos que tenemos en la mano y mantenga contacto 
con su familia4-6,10. 

En la parte resolutiva el pediatra decide la mejor con-
ducta a adoptar: explica problemas detectados, educa 
en nuevos hábitos, explora creencias previas o negocia 
las medidas preventivas, terapéuticas o diagnósticas. La 
información emitida debe de ser formal, comprensible 
y entretenida, incluyendo a los niños activamente en la 
conversación. Se recuerda mejor lo que se menciona en 
primer lugar, lo que esta relacionado con conocimientos 
previos y lo que entendemos como verdaderamente im-
portante para nuestra salud5,7,15. 

En el cierre de la entrevista, aparte de la despedida, ter-
minamos con una toma de precauciones5,6, como, por 
ejemplo, “si el niño continua vomitando, no dude en con-
sultar de nuevo”.

Como primera aproximación, indicar que es importante no 
mezclar, no alterar ese orden propuesto. ¿Cuántas veces, 
después de indicar a unos padres que vienen “de urgen-
cia”, que eso no es una urgencia, nos hemos encontrado 
en la desagradable situación, tras la exploración física, de 
reconocer una sospecha de meningitis o una neumonía?

La entrevista semiestructurada propone un conjunto de 
habilidades De todas maneras, sería peligroso entender 
estas habilidades como un camino de saber imponer 
de manera más elegante, pero en definitiva imponer, el 
mismo esquema relacional fuertemente autoritario. Este 
es uno de los peligros de estas habilidades, a saber, dar 
elementos que pueden ser utilizados para una mejor re-
lación asistencial, pero que también pueden servir para 
manipular al paciente. Por ello insistimos en que todas 
estas habilidades de comunicación deben sustentarse en 
un interés genuino por el paciente y en un respeto por su 
libertad5,7.

LECTURAS RECOMENDADAS

•	Balint M. El médico, el paciente y la enfermedad. Bue-
nos Aires: Libros Básicos; 1971. 

•	Borrell F. Manual de Entrevista Clínica. Barcelona: Do-
yma; 1989.

•	Borrell F. Entrevista clínica. Manual de estrategias prác-
ticas. Barcelona: Semfyc; 2004.

•	Ruiz Moral R. Relación clínica. Barcelona: Semfyc; 
2004.

•	Tizón Jl. Componentes psicológicos de la práctica mé-
dica. Barcelona: Doyma; 1988.

•	Neighbour R. La consulta interior. Como desarrollar un 
estilo de consulta eficaz e intuitivo. Esplugues de Llo-
bregat (Barcelona):J&C; 1998.

•	Davis F. La comunicación no verbal. Madrid: Alianza; 
1998.

PELÍCULAS RECOMENDADAS

•	El Doctor. Randa Haines, 1991.
•	Las confesiones del Dr. Sachs. Michel Deville, 2001.
•	Patch Adams. Tom Shadyac, 1998.
•	Mumford. Lawrence Kasdan, 1990.
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ABREVIATURAS

EC: entrevista clínica.
EF: exploración física.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 09:30-11:00 h.
SALA ALBÉNIZ

NUEVOS SÍNDROMES DE 
MICRODELECIÓN/MICRODUPLICACIÓN
Julián Nevado, María Palomares, Elena Vallespín, 
Rocío Mena, Víctor Martínez-Glez, María Ángeles Mori, 
Inmaculada Rueda, Rubén Martín, Carmen Crespo, 
Blanca Fernández, Isabel Gómez, María Luisa de Torres, 
Fe García-Santiago, Fernando Santos, Ana Lora, 
Sixto García-Miñaur, Elena Mansilla, Luis Fernández, 
Alicia Delicado, Pablo Lapunzina.
Secciones de Genómica Estructural y Funcional, 
Citogenética y Genética Clínica, INGEMM, Instituto 
de Genética Médica y Molecular, Hospital Universitario 
La Paz, IdiPAZ y CIBERER, ISCIII, Madrid, España.

INTRODUCCIÓN

Los nuevos síndromes de microdeleción/microduplica-
ción son patologías emergentes que en los últimos años 
han demostrado ser la causa de patologías multisistémi-
cas que asocian frecuentemente discapacidad intelectual 
(DI), anomalías congénitas múltiples (ACM), trastornos 
del espectro autista (TEA) y otros hallazgos fenotípicos 
específicos de algún órgano o sistema [1-4].

En este artículo revisamos los “nuevos” síndromes de mi-
croduplicación/microdeleción que emergentemente han 
sido descritos y reconocidos en los últimos años, con el 
objetivo de resumir sus características principales y las 
regiones cromosómicas implicadas. Esta revisión no pre-
tende ser exhaustiva sino una guía rápida de ayuda para 
el pediatra, genetista clínico, citogenetista y/o genetista 
molecular.

Los reordenamientos genómicos en los que existen al 
menos 20 pacientes comunicados o que han sido publi-
cados al menos por cuatro grupos diferentes se presen-
tan subrayados, para su mejor visualización.

Hemos decidido agruparlos por regiones genómicas, y 
dentro de éstos los hemos clasificado en aquellos que 
incluyen DI, ACM, TEA u otros hallazgos.

CROMOSOMA 1

Deleción 1p34.2-p34.3. Caracterizado por microcefalia, 
DI y TEA. La deleción es de aproximadamente unos 3,3 
Mb y compromete unos 43 genes, entre los que el RIMS3 
es uno de los candidatos como responsable del fenotipo. 

Deleción 1p31.3-p32.2. Existen aproximadamente unos 
7 casos descritos hasta la actualidad. Cinco de estos ca-
sos en los que está delecionado el gen NFIA muestran 
malformaciones del SNC (hipoplasia del cuerpo calloso, 
macrocefalia, ventriculomegalia, y defectos del tracto uri-
nario. 

Deleción/duplicación 1q21.1. Los pacientes presentan un 
fenotipo similar a la deleción 22q11.2 con hallazgos pa-
recidos al síndrome velocardiofacial. Pueden presentar, 
cardiopatía congénita, DI y esquizofrenia. La microdu-
plicación de aproximadamente unos 212 Kb podría ser 
la responsable de la cardiopatía congénita en al menos 
2 pacientes. Los pacientes con deleción (de aproxima-
damente 1.4-1.65 Mb; chr1:152,511,593-153,993,103 
(NCBI genome build 36)) también pueden presentar mi-
crocefalia, epilepsia, marcha atáxica, rasgos dismórficos 
severos en cara y DI. Esta región delecionada comprende 
unos 30 genes codificantes, entre ellos el cluster de los 
genes de efrina (EFNA1, EFNA3 y EFNA4), que son re-
ceptores tirosin-kinasa.

Deleción 1q24-q25. Caracterizada por retraso en el creci-
miento, microcefalia, manos y pies pequeños (con braqui-
dactilia), facies dismórfica (orejas pequeñas, microgna-
tia, nariz corta y con punta bulbosa y DI severa. La región 
delecionada crítica es de 1.9 Mb (chr1: 170,135,865-
172,099,327, coordinadas hg18), y contiene 13 genes 
incluyendo CENPL y DNM3, que codifican para una pro-
teína centromérica esencial para el funcionamiento del 
kinetocoro y la progresión mitótica y la reacción sináptica, 
respectivamente.

Deleción 1q32.2-q32.3. Presentan rasgos dismórficos e 
hendiduras faciales debido a deleción del gen IRF6, res-
ponsable del síndrome de Van der Woude. La deleción es 
de aproximadamente 2.98 Mb, incluye 25 genes. 

Deleción 1q41-q42.12. Esta deleción se caracteriza por 
presentar DI moderada-severa, a veces convulsiones, 
anomalía de Pelger-Huët (alteración leucocitaria), pala-
dar hendido y labio leporino y agenesia de cuerpo callo-
so. Además presenta hipoglucemia, 13 pares de costillas 
y micropene. El gen DISP1, en la ruta de sonic hedge-
hog, ha sido propuesto como el responsable de las altera-
ciones de la línea media en esta deleción. Las deleciones 
tienen un tamaño de 777 kb a 6.87 Mb. Se ha sugerido 
asimismo que la deleción de 1q42 en pacientes con age-
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nesia de cuerpo calloso podría ser un síndrome de dele-
ción contigua en 1q41y q42 [5].

Deleción 1q43-q44. Microcefalia, anomalías del cuerpo 
calloso, convulsiones, DI y anomalías del lenguaje. La de-
leción del gen AKT3 parece estar implicada en pacien-
tes con microcefalia y las de otros 3 genes (FAM36A, 
C1ORF199 y HNRNPU) con el fenotipo epiléptico. 

CROMOSOMA 2

Deleción 2p14-p15. DI, alteraciones del lenguaje, rasgos 
dismórficos leves, hipoacusia, y microcefalia relativa. La 
deleción es de aproximadamente 2.23-2.84 Mb con una 
región mínima de solapamiento de 10 genes.

Deleción 2p15-p16.1. DI, TEA y rasgos dismórficos. Se han 
descrito aproximadamente unos 8 pacientes por tres grupos 
diferentes. Los genes OTX1 y XPO1 se han relacionado con 
TEA. También se han observado pacientes con retraso en el 
crecimiento pre y postnatal, microcefalia y ptosis de ambos 
párpados. Las deleciones van desde 2.6 Mb a 3.2 Mb. 

Deleción 2q13. Presentan alteraciones del SNC, con al-
teración cortical y síndrome de Joubert. Se asocian con 
alteración del gen NPHP1. 

Deleción/Duplicación 2q23.1. Convulsiones, alteraciones 
del lenguaje, ataxia, talla baja, DI y rasgos dismórficos 
(braquicefalia, implantación anterior del pelo, nariz corta, 
hipertelorismo, labio inferior evertido, lengua gruesa, bra-
quitelefalangia, clinodactilia e hipertricosis. Las delecio-
nes incluyen al gen MBD5 implicado en la fisiopatología 
de las convulsiones. También presentan conductas este-
reotipadas similares al Síndrome de Rett o al Síndrome 
de Angelman. Las microduplicaciones presentan DI, hi-
potonía, TEA. Incluyen MBD5, ACVR2A, ORC4L, EPC2, 
KIF5C, MIR1978, LYPD6B, y LYPD6. [6].

Deleción 2q31.1-q31.2. Monodactilia, ectrodactilia, bra-
quidactilia y clinodactilia con o sin duplicación de ambos 
halluces, con alteración del cluster de HOXD. Las muta-
ciones en HOXD13 y HOXD10 se asocian a malforma-
ciones de los miembros. A veces pueden presentar DI; 
microcefalia y retraso en el crecimiento.

Deleción 2q32-33.1. DI, retraso en el aprendizaje, retra-
so en el crecimiento, pelo ralo y escaso, dificultades en 
la alimentación paladar hendido/labio leporino y rasgos 
dismórficos múltiples. La haploinsuficiencia de SATB2 se 
ha sugerido como responsable de la mayoría de los ha-
llazgos. Las deleciones son entre 35 kb a 10.4 Mb [7, 8].
Deleción 2q37. Fenotipo de Síndrome de Albright o simi-
lar a la osteodistrofia hereditaria. 

CROMOSOMA 3

Deleción 3p21.31. Presentan ceguera central, anomalías 
del SNC, DI y labio leporino. La deleción es de 3.1 Mb, 
incluyendo alrededor de 80 genes.

Deleción 3p11.2-p12.1. Incluye la deleción de POU1F1, 
CHMP2B, y VGLL3. Los pacientes presentan alteracio-
nes de las hormonas hipofisarias e hipotalámicas simi-
lares al Síndrome de Laron, pero sin respuesta al trata-
miento con GH. 

Deleción 3q13.31. DI, sobrecrecimiento postnatal, geni-
tales hipoplásicos (en varones) y rasgos faciales recono-
cibles, consistentes en filtrum corto y labios protuyentes. 
La deleción es de 580 kb e incluye los genes DRD3 y 
ZBTB20 como candidatos.

Deleción/Duplicacion 3q29. Dismorfias faciales, TAE, al-
teraciones psiquiátricas (enfermedad bipolar), DI y ACM 
(paladar hendido, cardiopatías congénitas). Se han des-
crito casos de pacientes con deleción y padres con de-
leciones en mosaico. La microduplicación se caracteriza 
por DI moderada, rasgos dismórficos y anomalías muscu-
loesqueléticas. El tamaño mínimo es de 1.73 Mb. 

CROMOSOMA 4

Deleción 4q21. Retraso en el crecimiento, DI y ausencia 
de lenguaje. La región de solapamiento de las deleciones 
descritas es de 1.37 Mb y contiene 5 genes: PRKG2, 
RASGEF1B, HNRNPD, HNRPDL y ENOPH1. Se han 
sugerido los genes PRKG2 y RASGEF1B como los res-
ponsables del fenotipo.

Deleción 4q21.3. Los pacientes presentan DI, facies dis-
mórfica, hipotonía y talla baja. 

Deleción 4q34.1-q35.2. Fenotipo similar a la deleción 
22q11.2 o síndrome velocardiofacial.

CROMOSOMA 5

Deleción 5q14.3-q15. DI tardía, epilepsia, hipotonía, ho-
yuelos en la región yugular. Los pacientes presentan ca-
racterísticas clínicas de Síndrome de Rett atípico. El gen 
comprometido es el MEF2C.

Deleción 5q35.2-q35-3. La deleción es de 1.63 Mb e in-
cluye en algunas ocasiones NSD1, el gen responsable 
del Síndrome de Sotos. Los pacientes presentan además 
del fenotipo Sotos, paladar hendido, retraso en el lengua-
je, DI y macrocefalia. 

CROMOSOMA 6

Deleción 6p25. Presentan alteraciones de la sustancia 
blanca del SNC, DI, hipotonía, facies con dismorfias, hi-
poacusia, talla baja, anomalía de Axenfeld-Rieger y vál-
vula aórtica bicúspide.

Deleción 6q13-q14. DI, anomalías del tejido conectivo, 
La deleción común es de 3.7 Mb, que incluye 16 genes, 
entre ellos el COL12A1, un buen candidato para la ano-
malía del tejido conectivo.
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Deleción 6q14.1-q15. Obesidad, DI y unos rasgos feno-
típicos faciales típicos. La deleción recuerda en parte al 
fenotipo de los pacientes con síndrome de Prader-Willi. 
La haploinsuficiencia del gen SIM1 se sugiere como res-
ponsable del fenotipo. 

Deleción 6q16.1. Presentan DI y facies característica. 
Esta deleción incluye el gen (ephrin receptor 7; EPHA7) 
que tiene implicaciones en el desarrollo cortical. 

Deleción 6q25. Sobre todo con DI, pero también pueden 
presentar aplasia del bulbo olfatorio y anosmia. La dele-
ción compromete el gen ARID1B, miembro del complejo 
SWI/SNF de remodelación de cromatina. Algunos pacien-
tes con DI presentan mutaciones puntuales de este gen.

Deleción 6q25.2-q25.3. Microcefalia, DI, hipoacusia y 
rasgos dismórficos. El segmento de deleción común en 4 
pacientes es de 3.52 Mb. 

CROMOSOMA 7

Deleción 7p14.1. Caracterizado por polisindactilia, hiper-
telorismo y microcefalia, con fenotipo similar a la polisin-
dactilia de Greig, ya que deleciona el gen GLI3.

Duplicación 7p22.1. Retraso en el lenguaje y caracterís-
ticas faciales reconocibles. La duplicación es de 1.7 Mb. 
Macrocefalia, hipertelorismo ocular, orejas de implanta-
ción baja. Quince genes están implicados en el segmento 
duplicado. 

Duplicación 7q11.23. Es la duplicación recíproca de la 
deleción del Síndrome de Williams. Los pacientes pre-
sentan retraso en el lenguaje, epilepsia, DI, cejas rectas 
y pobladas, y TEA. 

Deleción 7q11.23. Es una deleción distal a la región de-
lecionada en el S. de Williams-Beuren. Son recurrentes 
las deleciones de 1.2 Mb que incluyen los genes Hun-
tingtin-interacting protein 1 (HIP1) y tyrosine 3-monoo-
xygenase/tryptophan 5-monooxygenase activation pro-
tein gamma (YWHAG). La deleción de HIP1 parece ser 
suficiente para causar DI. 

Deleción 7q21.3. Mioclonías, distonía, DI y psicosis. Se 
identifican 2 regiones distintas, de 455 y 496 kb que son 
críticas para la DI, donde está el gen LOC253012 (HE-
PACAM2). 

Deleción 7q22.2-q22.3. Sobrecrecimiento, retraso en la 
edad ósea, epilepsia, DI, facies peculiar, hipoplasia de 
cuerpo calloso, cisterna magna gigante e hipoplasia ce-
rebelosa. La deleción es de 3.2 Mb, incluyendo 15 genes 
cuatro de ellos implicados en el ciclo celular (SRPK2, 
MLL5, RINT1 y LHFPL3). 

Deleción 7q33-q35. Retraso en el lenguaje, DI. La dele-
ción incluye CNTNAP2 que previamente se ha hallado 
como responsable de TEA y trastornos del lenguaje. 

CROMOSOMA 8

Deleción 8p21. DI y trastornos de conducta, con algunos 
hallazgos que recuerdan el TEA.

Duplicación 8q12. La duplicación incluye CHD7. Presen-
tan hipotonía, DI y fallo de crecimiento, don anomalía de 
Duane, malformación de Mondini, hipoacusia, malforma-
ciones del conducto auditivo externo y CIV.

Deleción 8q21.11. DI, cara redonda con mejillas llenas, 
ptosis palpebral, malformaciones oculares, nariz hipoplá-
sica, filtrum y vermillion anormal y anomalías mínimas de 
las manos (camptodactilia, sindactilia). La región mínima 
de solapamiento es de 539.7 kb, que incluye 3 genes, 
entre ellos el Zinc Finger Homeobox 4 (ZFHX4). 

Deleción 8q22.1. El fenotipo es similar al Síndrome de la 
máscara de Nablus. DI, trastornos del lenguaje y rasgos 
dismórficos típicos. La deleción es de 1.6 Mb.

Deleción 8q22.2. Características faciales típicas, DI, len-
guaje ausente, convulsiones, retraso del crecimiento y 
hernia diafragmática en algunos casos. La deleción mí-
nima es de 3.87 Mb (100.69 to 104.56 Mb; hg18) com-
prendiendo al menos 25 genes. 

CROMOSOMA 9

Deleción 9q22.3. DI, disartria, craneosinostosis de la me-
tópica, hidrocefalia, macrosomía.

Deleción 9q34 (Síndrome de Kleefstra). DI; trastornos de 
la conducta, hipotonía, epilepsia, cardiopatía congénita, 
defectos renales. Debido a deleción o mutación puntual 
del gen EHMT1. Se ha comunicado casos con mosaicis-
mos en los padres de pacientes afectados.

CROMOSOMA 10

Deleción 10q22-q23. Los pacientes presentan sobre todo 
cardiopatía congénita, con o sin DI. Se ha sugerido que 
la haploinsuficiencia del gen BMPR1A es el candidato de 
los hallazgos cardíacos. 

CROMOSOMA 11

Deleción 11q13.1. Problemas de lenguaje, TEA, rasgos 
dismórficos, pulgares anchos y gastrinoma pancreático. 
La deleción es de 0.57 Mb.

CROMOSOMA 12

Deleción 12q13.11. DI severa, paladar hendido y miopía se-
vera. La deleción contiene 16 genes, entre ellos se hipotetiza 
que la haploinsuficiencia del gen AMIGO2 es el responsable 
de la DI y la del COL2A1 del paladar hendido y la miopía. 

Deleción 12q14. Microcefalia, talla baja con fenotipo 
similar al del Síndrome de Silver Russell, con o sin os-
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teopoiquilosis, déficit de peso y trastornos del apren-
dizaje. El gen HMGA2 estaría implicado en el creci-
miento.

Deleción 12q24.31. Fenotipo similar al del Síndrome de 
Beckwith- Wiedemann en el momento del nacimiento: 
hipoglucemia, macroglosia y sobrecrecimiento. La región 
delecionada contiene entre otros genes, como el HNF1 
(homeobox A (HNF1A).

CROMOSOMA 14

Deleción 14q12-q22.1. DI, fallo en el crecimiento, micro-
cefalia y características faciales reconocibles (hipertelo-
rismo, pliegues epicánticos, cejas particulares, nariz de-
primida, frente huidiza, trastornos del SNC, convulsiones, 
apneas, mioclonías y tendencias a infecciones. 

Deleción 14q32.2. DI y muchas alteraciones fenotípicas 
en 2 pacientes no relacionados con idéntica deleción. Las 
deleciones están mediadas por repeticiones de (TGG)(n). 

Deleción 14q32.33. Dismorfias faciales mínimas y DI. La 
deleción afecta un fragmento pequeño de 0.3 Mb y 6 ge-
nes incluyendo NUDT14, BRF1, BTBD6, PACS2, MTA1 
y TEX22. 

CROMOSOMA 15

Deleción 15q11.2. DI, trastornos del lenguaje, problemas 
de conducta, TEA y convulsiones. La deleción está entre 
las regiones BP1 y BP2 de la porción proximal del cro-
mosoma 15 que contiene 4 genes (TUBGCP5, NIPA1, 
NIPA2 y CYFIP1) no sometidos a imprinting. 

Deleción 15q13.2-q13.3. Fenotipo similar al síndrome de 
Angelman, con TEA, epilepsia y trastornos de conducta.
Deleción 15q13.3 Epilepsia, DI, trastornos psiquiátricos 
(trastorno bipolar), hipotonía severa, y anomalías del 
EEG, disfunción retiniana y encefalopatía. Uno de los ge-
nes implicados parece ser el gen CHRNA7 [9]. 

Deleción 15q14. Malformación de Dandy-Walker, DI, ma-
crocefalia, miopía y braquitelefalangia.

Deleción 15q21.1-q21.2. Características clínicas simila-
res al Síndrome de Marfan y DI. Las deleciones afectan 
al gen FBN1. 

Deleción 15q24. Retraso de crecimiento, DI, característi-
cas faciales (cara larga, con implantación anterior del ca-
bello, pliegues epicánticos, hipertelorismo, filtrum largo y 
labio inferior grueso. Otros hallazgos son TEA, hipotonía, 
problemas de conducta, hipoacusia hernias y déficit de 
GH. La mayoría de las deleciones tienen puntos de rotura 
en 5 LCRs (LCR15q24A, -B, -C, -D, and –E) La región 
mínima de solapamiento tiene 1.2 Mb entre LCR15q24B 
y LCR15q24C. Los genes candidatos dentro de esta dele-
ción son CYP11A1, SEMA7A, CPLX3, ARID3B, STRA6, 
SIN3A y CSK. 

Deleción 15q24.1. Quistes múltiples del cuerpo calloso, 
DI, micropene y estrabismo. La deleción es de 3.1 Mb.

Deleción 15q24.3-q25.2. Paladar hendido con o sin labio 
leporino e hipotonía. 

Deleción 15q26. Principalmente los pacientes presentan 
talla baja, debido a haploinsuficiencia del gen IGF1R. 

Deleción 15q26.1. Epilepsia intratable, DI y retraso en el 
crecimiento.

CROMOSOMA 16

Deleción/Duplicación 16p11.2. La deleción se caracteriza 
por DI TEA, epilepsia y otros hallazgos menos frecuentes 
como obesidad, microftalmia, coloboma del nervio ópti-
co, anomalías renales y de las vías urinarias, enfermedad 
de Hirschsprung, fibroelastosis endocárdica y hemivérte-
bras (Figura 1). La duplicación se asocia con autismo, DI, 
esquizofrenia y trastornos del SNC [10].

FIGURA 1. ARRAY CGH PARCIAL EN UN PACIENTE 
CON SÍNDROME DE MICRODELECIÓN 16P11.2.

Deleción 16p11.2-p12.2. Anomalías faciales mínimas, 
trastornos del lenguaje, infecciones óticas frecuentes y 
DI. Debe distinguirse de la deleción proximal (véase la 
inmediatamente anterior).
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Deleción 16p12.1. DI, y fenotipo conductual anómalo, 
con alteraciones de la conducta. Es una deleción de 520-
kb.

Deleción 16q12. DI severa, dismorfias craneofaciales, 
anomalías congénitas cerebrales y de miembros y car-
diopatía congénita.

Deleción/Duplicación 16q22.1. La deleción presenta DI 
y cáncer de mama lobular. La deleción es de 0.24Mb 
y afecta 3 genes (ZFP90, CDH3 y CDH1). ZFP90 se 
expresa en cerebro y se cree responsable de la DI, mien-
tras que CDH1 podría ser el responsable del cáncer. La 
duplicación se caracteriza por epilepsia y problemas de 
aprendizaje. 

Deleción 16q24.1. Presentan característicamente hiper-
tensión pulmonar y persistente en el recién nacido y a 
veces canal atrioventricular, estenosis ureteral y páncreas 
anular. Las alteraciones del gen FOXF1 serían las respon-
sables de la displasia alveolar capilar y otras malforma-
ciones. 

Deleción 16q24.3. DI, TAE, talla baja y anomalías facia-
les mínimas. Las deleciones implican al gen ANKRD11 y 
causan el síndrome similar al KBG.

CROMOSOMA 17

Deleción 17p13.1. DI, hipotonía y anomalías de las ma-
nos y pies, pero no con cáncer. Las microdeleciones 
afectan al gen TP53. 

Deleción/Duplicación 17p13.3. retraso en el crecimiento, 
DI y rasgos faciales anormales. La microduplicación in-
cluye autismo y afecta una región de 72 kb que incluye 
un único gen (YWHAE). La microdeleción a veces incluye 
el gen CRK, y otras veces YWHAE y/o TUSC5. 

Deleción/duplicación 17q11.2. La deleción y la duplica-
ción afecta la región de NF1. DI, dismorfias faciales y 
convulsiones. 

Deleción/duplicación 17q12. La deleción presenta hernia 
diafragmática congénita y quistes renales y pulmonares. 
Existe un caso con síndrome de Mayer-Rokitansky-Kus-
ter-Hauser La deleción es de 1.4-Mb, y afecta a 17 genes, 
incluyendo AATF, ACACA, DDX52, DUSP14, GGNBP2, 
HNF-1B, LHX1, PIGW, SYNRG, TADA2A, y ZNHIT3. La 
duplicación se caracteriza por TEA.

Deleción/duplicación 17q21.31. Las deleciones presen-
tan macrocefalia, DI; epilepsia, anomalías congénitas y 
dismorfias faciales, alteraciones de la hipófisis. Las al-
teraciones cutáneas se caracterizan por nevos, anoma-
lías de la pigmentación de la piel similares al síndrome 
cardiofaciocutáneo. Otros hallazgos son dilatación de la 
raíz aórtica, subluxación articular, hipoacusia, otitis me-
dia recurrente y persistencia de las almohadillas digitales. 
Afectan al menos 6 genes incluyendo STH y MAPT. 

Deleción 17q22-q23.2. Microcefalia, quistes del conduc-
to tiroideo, hipoacusia neurosensorial e hipertensión pul-
monar. La pérdida incluye los genes TBX2 y TBX4 pero 
no NOG. 

Deleción/Duplicación 17q23.1-q23.2. La duplicación se 
ha asociado a pie cavo familiar. La duplicación afecta 
TBX4 y PITX1. La deleción presenta cardiopatía congé-
nita y anomalías de los miembros.

Deleción 17q23.2. Hipoacusia bilateral neurosensorial en 
dos pacientes aislados.

Deleción/duplicación 17q24.2-q24.3. La duplicación pre-
senta hipertricosis generalizada con hiperplasia gingival y 
la deleción en general presenta menor hiperplasia gingival.

CROMOSOMA 18

Deleción 18q12.3. La deleción de 372 kb con haploin-
suficiencia de SETBP1 se asocia con DI y trastornos del 
lenguaje.

CROMOSOMA 19

Deleción 19p13.11. Asocia hipoplasia pontocerebelosa 
y DI, y afecta DDX39, una helicasa. Otro paciente con 
una deleción en esta región presentaba una pérdida de 
1.1Mb afectando al gen EPS15L1 y presentaba talla 
baja, DI, hipotonía severa, ataxia, pubarquia precoz y 
rasgos dismórficos. 

Deleción 19p13.12. Defectos de los arcos branquiales (ma-
melones preauriculares, estenosis del conducto auditivo), 
hipoacusia leve, y DI leve debido a una deleción de 0,8 
Mb. La deleción se extiende de 15,300,338 a 16,064,271 
(hg18; NCBI build 36.1). Un paciente con deleción esta 
banda presentaba DI, obesidad e hipertricosis. 

Deleción/Duplicación 19p13.13. La deleción se manifies-
ta por macrocefalia, sobrecrecimiento y alteraciones of-
talmológicas y gastrointestinales. La duplicación presenta 
retraso en el crecimiento y microcefalia. La región míni-
ma de solapamiento es de 311-340 Kb y tiene 16 genes 
incluyendo los genes MAST1, NFIX y CALR. 

Deleción 19p13.2. DI, rasgos faciales mínimos, convul-
siones febriles. La deleción es de 834.2 kb e incluye 32 
genes.

Deleción 19q13.11. Presenta un síndrome de Blackfan-
Diamond, retraso pre y postnatal, hábito longilíneo, mi-
crocefalia, hipospadias, signos de displasia ectodérmica 
y aplasia cutis vértex. La deleción es de 750 kb y debido 
a haploinsuficiencia del gen RPS19.

CROMOSOMA 20

Deleción 20p12.3. Paladar hendido/labio leporino, se-
cuencia de Pierre-Robin, Síndrome de Wolff-Parkinson-
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White y si se extiende afectando el gen JAG1, presenta 
Síndrome de Alagille. La deleción compromete el gen 
BMP2. 

Deleción 20p13. Rasgos dismórficos, DI, epilepsia y bra-
quidactilia. 

Deleción 20q13.33. Malformaciones severas de los 
miembros, anomalías esqueléticas, DI; retraso en el len-
guaje, convulsiones y rasgos dismórficos mínimos. Los 
genes ARFGAP1, CHRNA4 y KCNQ2 han sido asociados 
al déficit neurológico. 

CROMOSOMA 21

Deleción 21q22. Dos pacientes con fenotipo similar y de-
leciones solapadas de la región 21q22. Presentaban pro-
blemas de conducta, ausencia de lenguaje, microcefalia, 
problemas de alimentación, regurgitación, obesidad ore-
jas displásicas y mentón puntiagudo. Además presentan 
atrofia cerebral, cuerpo calloso adelgazado, epilepsia y 
CIV. Otro paciente presentaba microcefalia, DI, hipospa-
dias y opacidad corneal.

CROMOSOMA X

Deleción Xq11.11. DI, epilepsia, macrosomia, macroce-
falia, talla alta y rasgos dismórficos. La deleción incluye 
al gen ARHGEF9.
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DISPLASIA ECTODÉRMICA HIPOHIDRÓTICA: 
PATOGENIA Y MANEJO EN LA INFANCIA
Encarna Guillén Navarro
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia

INTRODUCCIÓN

El término displasia ectodérmica (DE) engloba más de 
200 enfermedades genéticas diferentes que tienen en 
común la afectación de al menos dos derivados ectodér-
micos tales como el cabello, las uñas, los dientes o las 
glándulas sudoríparas. Pueden asociar, en ocasiones, 
otras anomalías en distintos órganos y tejidos.

La displasia ectodérmica hipohidrótica (DEH) es 
la DE más frecuente, cuya prevalencia se estima en 
1/5.000-10.000 recién nacidos vivos, y se caracteriza 
por hipotricosis (escasez de vello corporal y de pelo en 
cuero cabelludo), hipohidrosis (capacidad de sudora-
ción disminuida), e hipodoncia (ausencia congénita de 
dientes). Las manifestaciones clínicas típicas también 
incluyen sequedad de la piel, los ojos, las vías respira-
torias y las mucosas, presumiblemente por afectación 
de glándulas exocrinas. Pueden asociar rasgos facia-
les característicos como frente prominente, hiperpig-
mentación periorbitaria, arrugas bajo los ojos y labios 
gruesos.

ETIOPATOGENIA

La DEH es una enfermedad genéticamente hetero-
génea. La forma más frecuente es la recesiva ligada a 
X (MIM #305100) secundaria a mutaciones en el gen 
EDA1 (Xq12-q13.1), que codifica la ectodisplasina, un 
miembro de la familia de un factor de necrosis tumoral 
(TNF). Mutaciones en el receptor EDA codificado por el 
gen EDAR (2q11-q13) o en el dominio asociado a EDAR 
codificado por el gen EDARADD (1q42.2-q43) causan las 
formas de DEH autosómica dominante y recesiva. Hasta 
la fecha, se han descrito más de 100 mutaciones diferen-
tes en EDA1, más de 30 en EDAR y varias en EDARADD. 
Recientemente también se han identificado pacientes de 
DEH con mutaciones en el gen WNT10A (2q35) con la 
misma frecuencia que en EDAR. Actualmente se estima 
que estos 4 genes explican más del 90% de los casos de 
DEH. Más recientemente se ha publicado un caso aso-
ciado a una deleción en el gen TRAF6.

Estos genes actúan en la vía de señalización de un factor 
nuclear, NF-kB, que interviene en la morfogénesis ectodér-
mica: EDA (MIM # 300451) activa EDAR (MIM # 604095) 
y utiliza EDARADD (MIM # 606603) como un adaptador 
que interactúa con TRAF6 facilitando la translocación de 
NF-kB al núcleo. Esta vía es necesaria para la iniciación, 
formación y diferenciación de los apéndices cutáneos.
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En nuestra casuística se incluyen más de 20 familias con 
mutaciones en EDA1 (la mayoría del tipo missense), 1 
familia con mutaciones en EDAR y otra con mutaciones 
en WNT10A.

Las formas recesiva ligada a X (secundaria a alteracio-
nes del gen EDA1) y autosómica recesiva (secundaria a 
alteraciones en los genes EDAR y EDARADD) son clíni-
camente indistinguibles. La forma autosómica dominante 
(ligada también a los genes EDAR y EDARADD) presenta 
sintomatología más leve. Los pacientes con mutaciones 
en el gen WNT10A se distinguen por presentar un feno-
tipo dental marcado sin rasgos faciales característicos. 

A veces la historia familiar puede aclarar el modo de he-
rencia y otras, especialmente si los casos son únicos en 
la familia, sólo la identificación del defecto genético.

CLÍNICA
 
1.  La DEH clásica aparece en hombres con DEH ligada a 

X y en hombres y mujeres con la forma AR. 
Al nacimiento los recién nacidos pueden tener una 
piel fácilmente despegable como los postmaduros e 
hiperpigmentación periorbitaria. 
Durante la infancia puede existir irritabilidad e hiper-
termia inexplicada por la intolerancia al calor. El diag-
nóstico se suele realizar tras el retraso de la erupción 
dentaria, la ausencia de piezas dentarias y la forma 
cónica de los dientes.
Por tanto, clínicamente se puede diagnosticar en la 
mayoría de afectados tras la infancia por estos tres sig-
nos cardinales:
•	Hipotricosis: el pelo en el cuero cabelludo es escaso, 

poco pigmentado y fino. Las anomalías microscópi-
cas del pelo no tienen valor diagnóstico específico. El 
vello corporal también es escaso o ausente, sin em-
bargo el vello púbico y el de la barba es normal.

•	Hipohidrosis: la capacidad de sudoración disminuida 
provoca hipertermia en respuesta al calor. 

•	Hipodoncia: suelen aparecer tardíamente de 5 a 7 
dientes, generalmente los caninos y primeros mola-
res. Son más pequeños de lo habitual y de forma 
cónica. Las radiografías dentales son fundamentales 
para determinar el grado de hipodoncia y son muy 
útiles en el diagnóstico de individuos con afectación 
leve y portadoras de DEH ligada a X.

Otros signos de la DEH clásica son: Hiperpigmenta-
ción y arrugas periorbitarias, puente nasal aplanado, 
secreciones nasales espesas, hipoplasia maxilar, desa-
rrollo asimétrico de los rebordes alveolares, voz ronca, 
piel fina, de apariencia frágil, secreción sebácea dis-
minuida y ausencia de pliegues dérmicos. 
El desarrollo psicomotor y pondo-estatural suele ser 
normal. 

2.  La DEH leve aparece en mujeres portadoras de la for-
ma ligada a X y hombres y mujeres con la forma AD. 
Las mujeres portadoras pueden presentar cualquiera 
de los signos cardinales de forma más leve: escasez 
de pelo, disfunción sudorípara parcheada y algunos 
dientes ausentes, pequeños o cónicos. Además pue-
den tener mamilas poco desarrolladas y escasa pro-
ducción de leche durante la lactancia. Los individuos 
con la forma dominante también presentan estas ma-
nifestaciones de forma leve, excepto la distribución 
sudorípara parcheada.

DIAGNÓSTICO

El diagnóstico de la DEH es clínico, por los signos se-
ñalados anteriormente. Es importante sospecharlo pre-
cozmente y es fundamental familiarizarse con los rasgos 
faciales para poder diagnosticarlo antes de la etapa de 
erupción dental y tomar las precauciones necesarias ante 
hipertermias en lactantes afectados.

Diagnóstico diferencial
Existen numerosos tipos de DE. Es imprescindible ha-
cer un adecuado diagnóstico diferencial. La asociación 
de DE con otras anomalías como la displasia de uñas, 
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alteraciones de desarrollo, alteraciones sensoriales o in-
munodeficiencias nos llevarían a considerar otros tipos 
de DE diferentes a la DEH que nos ocupa.

Estudio genético

Utilidad
-  confirmar el diagnóstico clínico 
-  identificar portadores en la forma recesiva y ligada a X
- posibilitar diagnóstico prenatal y/o preimplantacional

Estrategia 
Si la clínica es clásica y sigue un patrón ligado a X (hom-
bres más afectados que mujeres y sin transmisión hom-
bre-hombre): el gen EDA1 se debe analizar inicialmente.

Si la clínica es leve con un patrón AD, o clásica con un 
patrón sugestivo de AR, el gen EDAR se debe analizar en 
primer lugar, seguido de los otros genes implicados.

SEGUIMIENTO Y TRATAMIENTO

Evaluación al diagnóstico
Revisar la historia clínica y familiar. 

Examen minucioso del afectado y otros posibles afecta-
dos o portadores en la familia.

En el niño afectado es importante realizar radiografía pa-
norámica para valorar la afectación dental.

Tratamiento sintomático de las manifestaciones clínicas
Hipotricosis: desde fórmulas especiales y tratamientos 
específicos para el cuidado del pelo (ralo y áspero), hasta 
el uso de implantes o postizos. 
•	Hipohidrosis: hay que controlar adecuadamente las si-

tuaciones de hipertermia para minimizar las posibles 
consecuencias derivadas de la capacidad de sudora-
ción disminuida. En temperaturas altas, los afectados 
tienen que tener acceso a líquidos frecuentes y am-
biente fresco con aire acondicionado, o en situaciones 
de ejercicio, a chalecos refrigerantes y agua en spray. 
Esto debe ser conocido no sólo por la familia sino tam-
bién por los educadores del niño para acondicionar 
todos sus ambientes cotidianos.

•	Hipodoncia: el cuidado dental debe comenzar precoz-
mente y realizarse cada 6-12 meses. En la medida que 
el cuidado sea adecuado se prevendrá la hipoplasia 
maxilar y la atrofia de las encías. En la infancia temprana 
a partir de los primeros años de vida, se recomiendan las 
prótesis dentales, que deben ser reemplazadas periódi-
camente. Posteriormente se sustituirán por prótesis den-
tales a partir de los siete años de vida, que mantienen la 
función y la estética. El enfundado de las piezas cónicas 
también contribuirán a mejorar estos aspectos. Pueden 
ser necesarios tratamientos de ortodoncia.

•	Seguimiento por ORL por el espesamiento de secrecio-
nes en nariz y oídos (tapones de cera frecuentes).

•	Para la piel, tratamientos específicos para la piel seca y 
el eczema.

•	Apoyo psicológico, si precisan. Los aspectos psicológi-
cos y emocionales, debido a las alteraciones del aspec-
to facial y la ausencia de dientes que tienen consecuen-
cias estéticas y funcionales pueden ser un problema 
importante para estos pacientes.

•	Asesoramiento genético en la edad reproductiva.

Actualmente no existe tratamiento específico todavía y el 
sintomático es el esencial, pero se ha desarrollado una 
proteína de reemplazo de EDA que ha sido eficaz en mo-
delos animales. En humanos se tendría que administrar 
perinatalmente, hasta las primeras dos semanas de vida 
y para ello el diagnóstico precoz sería fundamental.

ASESORAMIENTO GENÉTICO

La DEH puede seguir tres patrones de herencia distinta: 
autosómica dominante, autosómica recesiva y recesiva 
ligada a X.

En la forma autosómica dominante (AD), el individuo afec-
tado tiene un riesgo del 50% de transmitir la enfermedad 
a su descendencia, independientemente del sexo. En 
cada individuo diagnosticado es importante el examen 
clínico de los padres y su estudio genético, en caso de 
haber identificado el defecto molecular en el niño, para 
distinguir entre un caso heredado o de novo y proporcio-
nar adecuado asesoramiento a la pareja.

En la forma autosómica recesiva (AR), los padres del in-
dividuo afectado tendrán un 25% de riesgo de tener un 
nuevo hijo afectado. El estudio genético será indispensa-
ble para identificar otros portadores en la familia.

En la DEH ligada a X, todas las hijas de un varón afec-
tado serán portadoras y todos sus hijos serán sanos. 
El riesgo de una mujer portadora de transmitir la en-
fermedad a su descendencia será de un 50%, siendo 
ése el riesgo de que sus hijos varones estén afectados 
y de que sus hijas sean portadoras. La identificación 
de portadoras por métodos clínicos sueles ser a veces 
impreciso y se prefiere el estudio genético siempre que 
sea posible.

El diagnóstico prenatal y/o preimplantacional será posible 
siempre y cuando se haya identificado el defecto molecu-
lar en la persona afectada.
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GeneReviews: http://www.geneclinics.org/ 
Asociación Española de Afectados de Displasia Ectodérmica (AADE): 
http://www.displasiaectodermica.org/

72

http://www.aeped.es/documentos/protocolos-geneticadismorfologia-0
http://www.geneclinics.org/
http://www.displasiaectodermica.org/


XX Reunión Anual de la Sociedad Española de Genética Clínica y Dismorfología (SEGCD) Congresos paralelos

VIERNES 1 DE JUNIO, 11:15-12:45 h.
SALA ALBÉNIZ

OSTEOGÉNESIS IMPERFECTA: 
ACTUALIZACIÓN CLÍNICA
Vanesa López González
Unidad de Genética Médica. Servicio de Pediatría. 
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia

La Osteogénesis Imperfecta (OI), también llamada enfer-
medad de los huesos de cristal, Enfermedad de Lobstein 
o Enfermedad de Porak y Durante, agrupa un conjunto 
de enfermedades del tejido conectivo resultantes, en su 
mayoría, de la alteración de la biosíntesis del colágeno 
tipo I. Su incidencia global estimada es de 1/20.000 
recién nacidos vivos. Su característica fundamental es 
la fragilidad ósea, existiendo otras manifestaciones adi-
cionales: escleras azuladas, dentinogénesis imperfecta, 

hipoacusia, hiperextensibilidad articular, talla baja, de-
formidad esquelética… Su gran variabilidad fenotípica 
ha dado lugar a una subclasificación progresivamente 
creciente. En 1979, previo al conocimiento de las bases 
moleculares de la enfermedad, Silllence et al1 llevaron a 
cabo una clasificación de la OI en 4 subtipos mayores, 
en función de sus manifestaciones clínicas, radiológicas, 
historia familiar y evolución natural. En 2004 y 2007 esta 
clasificación se expandió hasta alcanzar 8 subtipos, en 
base a estudios adicionales de histomorfometría ósea y 
genética molecular (tabla 1)2. Aunque esta subclasifi-
cación de la enfermedad resulta en ocasiones útil en la 
aproximación al pronóstico y manejo de los pacientes, no 
siempre es posible, debido al solapamiento de las carac-
terísticas entre los diferentes subtipos. 
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MESA REDONDA

OSTEOGÉNESIS IMPERFECTA: ASPECTOS CLÍNICOS Y MOLECULARES

Moderador: Enrique Galán Gómez (Badajoz)

 

El diagnóstico de esta enfermedad es eminentemente 
clínico y radiológico. El análisis bioquímico del colágeno 
tipo I en fibroblastos de piel puede ser útil como un pri-
mer paso, previo al estudio molecular. El colágeno tipo I 
cuantitativamente reducido sugiere OI tipo I, identificán-
dose colágeno cualitativamente alterado en el resto de 
subtipos de la enfermedad3 (sensibilidad diagnóstica del 
87% en formas no letales y del 98% en formas letales4).

Se trata de una enfermedad con heterogeneidad genéti-
ca. La mayoría de formas de OI presentan un patrón de 
herencia autosómico dominante, con penetrancia com-
pleta y expresividad variable inter e intrafamiliar. El estu-
dio molecular de los genes COL1A1 y COL1A2 identifica 
mutaciones en el 85-90% de pacientes con OI (detección 
de mutaciones: 100% tipo I, 98% tipo II, 60-70% tipo 
III, 70-80% tipo IV). La mayoría de pacientes presentan 
mutaciones de novo5. 

Las formas de OI con patrón de herencia autosómico su-
ponen aproximadamente el 5% de los casos, habiéndo-
se identificado mutaciones en distintos genes a la fecha: 
CRTAP, LEPRE1, SERPINF1, SERPINH1, SP7, FKBP10, 
BMP1, PLOD2, PPIB y otros por identificar6 (la base mo-
lecular de la enfermedad será presentada en esta mesa 
redonda por el Dr. V. L. Ruíz Pérez). 

La identificación del defecto molecular posibilita el diag-
nóstico genético prenatal y/o preimplantacional. Es fun-
damental un correcto asesoramiento genético y repro-
ductivo familiar en una unidad especializada. 

Existe un elevado número de enfermedades con fragilidad 
ósea (tabla 2)3 y/o disminución de la densidad ósea. Mu-
chas de ellas presentan características clínicas comparti-
das con la OI, planteando en ocasiones gran dificultad en 
el diagnóstico diferencial. Intraútero se deben considerar 
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entidades como la Hipofosfatasia, Displasia Tanatofórica, 
Displasia Campomélica y Acondrogénesis entre otras. En 
la infancia debemos tener el cuenta el Sd. Bruck, Sd. 
Osteoporosis-Pseudoglioma, Sd. Cole-Carpenter, Denti-

nogénesis Imperfecta o maltrato infantil entre una larga 
lista7. En la ponencia se abordará el diagnóstico diferen-
cial mediante casos clínicos ilustrativos. 
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El objetivo del seguimiento y tratamiento es minimizar las 
fracturas y conseguir la máxima funcionalidad, siendo 
preciso el abordaje interdisciplinar con tratamiento orto-
pédico, rehabilitador, médico,…Los pacientes requieren 
control auditivo, evaluación dental periódica, atención a 
signos neurológicos de alarma (afectación basilar),… El 
diagnóstico precoz de la enfermedad contribuirá al pron-
to inicio de un tratamiento integral. El tratamiento con Pa-
midronato intravenoso cíclico ha demostrado efectividad 
en el aumento de la densidad mineral ósea, reducción 
del número de fracturas, disminución de parámetros de 
resorción ósea y mejora de la calidad de vida de los pa-
cientes (protocolo de administración de Glorieux et al, 
con dosis total anual de 9 mg/kg, en ciclos de 3 días 
consecutivos, cada 2, 3 o 4 meses según edad)8. Algu-
nas cuestiones como la duración óptima del tratamiento, 
efectos secundarios a largo plazo o la alternativa del trata-
miento oral están aún por dilucidar. Otras terapias como 
el trasplante de médula ósea / células mesenquimales, 
terapia celular y génica se encuentran aun en investiga-
ción. 

 

TABLA 2. OTRAS ENTIDADES CON FRACTURAS RECURRENTES.

BIBLIOGRAFÍA
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GENES MUTADOS EN OSTEOGENESIS 
IMPERFECTA RECESIVA
Victor L Ruiz-Perez
Instituto de Investigaciones Biomédicas de Madrid 
(CSIC-UAM)

La osteogenesis imperfecta (OI) es un transtorno genéti-
co asociado a mutaciones en genes que intervienen en 
la síntesis o maduración del colágeno de tipo I. Aunque 
la gran mayoría de casos de OI presentan un patrón de 
herencia autosómica dominante y portan mutaciones en 
COL1A1 o COL1A2, existe un porcentaje bajo de casos 

con herencia autosómica recesiva (OI-AR) originados por 
mutaciones en un número creciente de loci. 

Entre las causas de OI-AR se encuentran mutaciones en 
genes involucrados en la modificación postraduccional o 
secreción del colágeno tipo I, y mutaciones en genes ne-
cesarios para la diferenciación de los osteoblastos. Aquí 
revisamos las causas genéticas que conducen a OI-AR 
y mostramos los estudios realizados por un consorcio 
hispano-egipcio integrado por nuestro grupo, los cuales 
han dado como resultado la identificación de dos nuevos 
genes responsables de AR-OI: Osterix/SP7 y BMP1.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 09:00-10:00 h.
SALA ANDALUCÍA 1

EL DIAGNÓSTICO DE LA ENFERMEDAD METABÓLICA 
EN EL RECIÉN NACIDO
María Luz Couce Pico
Hospital Clínico Universitario de Santiago 
de Compostela

Aunque en los últimos años se han hecho importantes 
progresos en el tratamiento de los Errores Innatos del Me-
tabolismo (EIM), no cabe duda que aún en el momento 
actual muchos de los EIM que cursan con alteraciones 
clínicas presentan una evolución natural muy tórpida con 
graves consecuencias en los pacientes afectados, los 
cuales incluyen retraso mental moderado a severo, dis-
capacidades físicas, coma y muerte precoz/prematura. 
Estos efectos negativos pueden ser evitados o significati-
vamente disminuidos si se hace un diagnóstico precoz y 
se instaura un programa terapéutico o preventivo.

El poder detectar en el neonato un EIM cuando aún está 
sin sintomatología clínica juega y ha jugado un papel de-
terminante en el pronóstico de estos pacientes. El cri-
bado neonatal encaminado al diagnóstico precoz de los 
errores innatos del metabolismo ha demostrado ser efi-
caz, eficiente y efectivo tanto desde el punto de vista del 
diagnóstico como desde el de la sanidad pública y del de 
la rentabilidad económica. Actualmente está implemen-
tado en mayor o menor grado en la gran mayoría de los 
países industrializados.

Este cribado se inició hace menos de medio siglo para 
la fenilcetonuria. Desde la década de los 90, a raíz de 
los hallazgos de Millington [1], la espectrometría de ma-
sas en tándem (MS/MS) ha ido incorporándose gradual-
mente en los programas de cribado neonatal de muchos 
países. Es la herramienta más poderosa que ha apareci-
do en los últimos 20 años en el campo del diagnóstico 
neonatal de los ECM por tratarse de un sistema de gran 
versatilidad, sensibilidad y alta capacidad de análisis que 
ha permitido ampliar el cribado al realizar la medida si-
multánea de varios metabolitos y hacer casi realidad el 
concepto ideal para el cribado de: 1 muestra ® 1 análisis 
® múltiples diagnósticos [2].

El poder detectar un EIM en el período neonatal por cri-
bado ha supuesto: 

•	Conocimiento real de la prevalencia de muchas enfer-
medades que nos era desconocida, al posibilitar la ob-

servación de un mayor número y real de EIM en com-
paración con el período anterior a su utilización. Así, en 
la literatura se ha comprobado que hay entidades, 
como la deficiencia de la -oxidación mitocondrial de los 
ácidos grasos de cadena media, que tienen una preva-
lencia casi similar a la la fenilcetonuria o incluso mayor 
en algunos países. Asimismo que la aciduria orgánica 
más frecuentemente detectada es la metilcrotonilglici-
nuria [3,4].

•	En Galicia las entidades más frecuentementemente 
diagnosticadas tras la instauración del cribado son las 
hiperfenilalaninemias (1/4040), deficiencia de MCAD 
(1/19900) y galactosemias (1/19100). Las 2 primeras 
son también las más frecuentemente encontradas en 
otros Centros como en Portugal, Carolina del Norte y 
otros países del entorno europeo, no así la galactosemia 
que en nuestro medio se busca de forma específica. 
Comprobamos igualmente una mayor incidencia de dé-
ficit de biotinidasa (1/30.023), de aciduria glutárica tipo 
1 (1/35.027) y de enfermedad de la orina de jarabe de 
arce (1/52.541) que la reflejada en la literatura [5].

•	En la tabla 1 se refleja la frecuencia de algunas altera-
ciones metabólicas detectadas en el período neonatal 
por cribado en España, son datos publicados de Galicia 
y Murcia [4, 5]. 

TABLA 1. PREVALENCIA DE ALTERACIONES METABÓLICAS 
DETECTADAS POR CRIBADO NEONATAL EN ESPAÑA 

(DATOS DE GALICIA Y MURCIA).

 
Frecuencia 

Galicia
Frecuencia 

Murcia

Hiperfenilalaninemia 1 / 6.005 1 / 4.773 

PKU 1 / 12.363 1 / 14.319

Jarabe de Arce 1 / 52.541 1 / 71.595

Déficit de biotinidasa 1 / 30.023 1/ 71.595

Galactosemia 1 / 19.106 -

Aciduria glutárica I 1 / 35.027 1 / 71.595

MCAD 1 / 19.994 1 / 23.865

Tirosinemia I 1 / 105.082 1 / 71.595
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•	Un mejor conocimiento de la historia natural de algunas 
enfermedades raras, lo cual nos permitirá poder esta-
blecer tratamientos más efectivos. Por ejemplo con res-
pecto a la deficiencia de la -oxidación mitocondrial de 
los ácidos grasos, el cribado ha supuesto una reduc-
ción significativa de la morbilidad y mortalidad de estas 
enfermedades; muchos al diagnóstico están asintomá-
ticos y se identifican formas más moderadas que puede 
que no desarrollen síntomas clínicos a lo largo de su 
vida, como en el déficit de MCAD, VLCAD. Frente a esto 
hay algunas formas, como la deficiencia de proteína 
trifuncional de comienzo neonatal, que a pesar de su 
diagnóstico precoz se asocia a una elevada mortalidad. 

•	Por supuesto evitar o prevenir el desarrollo de síntomas 
muy discapacitantes o incluso letales al iniciar el trata-
miento precoz. 

•	Un ejemplo es la aciduria glutárica tipo 1, cuyo debut 
clínico es generalmente en la primera infancia con una 
crisis de encefalopatía aguda, que provoca destrucción 
y necrosis de los ganglios basales y que tiene como 
consecuencia una gran disfunción neurológica. En 
cambio el diagnóstico y tratamiento temprano se asocia 
en general a una evolución neurológica favorable, por 
lo que su identificación precoz constituye un reto diag-
nóstico [6].

•	Otro ejemplo es la tirosinemia tipo 1, en la que el trata-
miento con Nitisinona mejoró considerablemente el 
pronóstico de esta enfermedad y el riesgo de desarrollo 
de hepatocarcinoma es mucho menor si se diagnosti-
can por cribado y se instaura un tratamiento precoz [7].

•	O la homocistinuria clásica, por déficit de Cistationina-
sintasa, donde muchos de los que no son diagnostica-
dos por cribado presentan ya al diagnóstico luxación 
del cristalino, miopía severa e incluso en algunos la 
detección es por las alteraciones vasculares. Con un 
tratamiento controlado desde el período neonatal se es-
pera que no desarrollen ninguno del cortejo de esta 
sintomatología. 

•	Detección de enfermedades que, aunque no cumplen 
los criterios clásicos de inclusión en programas de cri-
bado, su detección precoz puede evitar a las familias 
una “odisea” diagnóstica posterior de la enfermedad de 
su hijo. Ello sin contar el coste sanitario que supone el 
buscar enfermedades mal conocidas.

•	Las muestras son diagnósticas muy precozmente, des-
de las 24 a 48 horas después de la toma de alimento. 
Esto puede ser muy importante a la hora de diagnosti-
car y tratar los procesos graves de tipo intoxicación de 
debut neonatal, como acidurias orgánicas y defectos 
del ciclo de la urea. Aún así en algunos casos ya pre-
sentan sintomatología previa a su detección, pero el 
cribado puede contribuir a acelerar su diagnóstico. El 
cribado ampliado se lleva a cabo en Galicia desde el 
año 2000 y en la última década presentaron síntomas 
clínicos previo al diagnóstico del cribado el 6.6% de los 
pacientes (9/137) [5,8].

•	Permite realizar consejo genético de las patologías detec-
tadas. En el 95% son procesos de herencia autosómica 
recesiva en que los padres son portadores y tienen la 
probabilidad de un 25% de tener un hijo afectado en 

cada embarazo. Hoy en día es posible realizar diagnósti-
co prenatal en la gran mayoría de estas entidades.

•	Aunque con el conocimiento mayor de la historia natu-
ral de las enfermedades metabólicas hay menos dudas 
al respecto, se planteó en algunos procesos la la duda 
de si tratar o no a algunos Pacientes con determinadas 
entidades y que están asintomáticos inicialmente.
Esto ha sucedido por ejemplo:
-  En la deficiencia parcial de biotinidasa, aunque hoy 

en día se aconseja pautar una dosis semanal de bio-
tina de 5 mg [9].

-  En la metilcrotonilglicinuria diagnosticada por cribado 
y que se mantienen asintomáticos. Al conocer mejor 
la historia natural de esta entidad ya se conoce que 
algún paciente diagnosticado por cribado sufrió des-
compensación metabólica al dejar el tratamiento de 
base y hoy en día un tratamiento de base sin exceso 
de proteínas, biotina y carnitina según los niveles de 
ésta es aconsejado en todos estos pacientes.

-  En el déficit de MCAD diagnosticado por cribado. 
Está establecido hoy en día que en estos casos se 
debe evitar el ayuno prolongado y de manera espe-
cial cuando presentan infecciones concomitantes, y 
suplementar con carnitina si la carnitina libre es in-
ferior a 12µM.

•	También ha hecho posible la ampliación del conoci-
miento biomédico sobre distintas enfermedades meta-
bólicas, en lo que se refiere a su heterogeneidad gené-
tica y fenotípica, ya que se descubren deficiencias me-
tabólicas en progenitores, de hijos afectos o también de 
hermanos afectos que no habían presentado manifes-
taciones clínicas.

•	En ocasiones se diagnostican Errores Innatos del Me-
tabolismo en las madres, a través de las alteraciones 
encontradas en el cribado neonatal de sus hijos. Así, 
en algunos casos se detectan alteraciones transito-
rias que pueden resultar de un déficit congénito en 
la madre no diagnosticado, como por ejemplo la de-
ficiencia del transportador de carnitina que se ha 
diagnosticado alguna vez en madres cuyos hijos pre-
sentan un déficit transitorio de carnitina. También 
por ejemplo una elevación de la acilcarnitina C3 la 
podemos observar a veces si la madre tiene deficien-
cia de vitamina B12. O en nuestro Centro el caso de 
una madre que fue diagnosticada de déficit MMC al 
detectarse alteración en el cribado metabólico de sus 
dos hijos.

La complejidad de estas entidades, catalogadas todas 
ellas como enfermedades raras, plantea la necesidad de 
formar equipos multidisciplinarios que cuenten con el 
apoyo conjunto de especialistas en las áreas de la analí-
tica y la clínica, para realizar un análisis amplio e integral 
que utilice las ventajas de la MS/MS en el campo del cri-
bado neonatal.

El desarrollo de todas estas iniciativas es fundamental 
pues sin duda contribuirá a mejorar la calidad de la aten-
ción de las personas con Errores Innatos del Metabolismo 
y de sus familias.
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PROGRAMAS DE CRIBADO EN ESPAÑA
David Gil Ortega. Unidad de Gastroenterología, 
Hepatología y Nutrición Infantil. 
Asunción Fernández Sánchez. Centro de Bioquímica 
y Genética Clínica
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia

INTRODUCCIÓN HISTÓRICA

El Cribado Metabólico Neonatal consiste en el conjunto de 
actuaciones encaminadas a la detección sistemática de los 
Errores Innatos del Metabolismo (EIM) en edad neonatal. 
Los programas de detección precoz de EIM tienen como 
objetivo reducir su morbimortalidad y las discapacidades 
asociadas. En todos estos programas, el objetivo de los 
análisis realizados en las muestras de sangre de los recién 
nacidos, es identificar a aquellos que puedan tener alguna 
probabilidad de padecer una o más patologías cribadas en 
el contexto de una población aparentemente sana, con el 
mínimo de casos de falsos positivos

En 1960 Robert Guthrie utilizó una muestra de sangre 
capilar impregnada en papel para la determinación de 
la concentración plasmática de la fenilalanina por un 
método de inhibición bacteriana. Con ello sentó las ba-
ses metodológicas y conceptuales de los programas del 
cribado neonatal, que han posibilitado el diagnóstico y 
tratamiento precoz de múltiples ECM. En 1975 el Comité 
de Cribado Neonatal para Errores del Metabolismo de la 
Organización Mundial para la Salud, postuló los princi-
pios que debe cumplir una enfermedad para ser incluida 
dentro de los programas de Cribado Neonatal, basándose 
en las recomendaciones ya clásicas de Wilson y Jugner. 
Estos principios son:

1.  La enfermedad debe ser un importante problema de 
salud.

2.  Debe haber un tratamiento aceptado para pacientes 
diagnosticados de esa enfermedad.

3.  Deben haber facilidades para el diagnostico y trata-
miento.

4.  Debe haber un periodo asintomático de la enferme-
dad.

5.  Debe haber una prueba disponible para su detección.
6. La prueba debe ser aceptable para la población.
7.  La historia natural de la enfermedad debe ser adecua-

damente conocida.
8.  Debe haber acuerdo sobre quién debe ser tratado 

como paciente.
9.  El coste del hallazgo de un caso positivo debe ser eco-

nómico.
10.  La detección de un caso debe ser un proceso con-

tinuo.

La historia del cribado neonatal en España comienza 
también en la segunda mitad del siglo XX, cuando bajo 
la iniciativa del Prof. Federico Mayor Zaragoza se inició 
el primer programa de cribado neonatal desde la Uni-
versidad de Granada en 1968. En los años siguientes 
otros centros de España siguieron esta iniciativa. Diez 
años más tarde el Ministerio de Sanidad estableció el 
Programa de Detección Precoz Neonatal de Fenil-
cetonuria e Hipotiroidismo Congénito, y a partir de 
1979, se organizó el Plan Nacional de Prevención de 
la Subnormalidad, integrado dentro del Real Patronato 
de Educación y Atención a Deficientes. Con su apoyo 
se crean varios laboratorios vinculados en su mayoría a 
universidades. En 1980 existían ya 10 centros de criba-
do y la cobertura del programa a nivel nacional rondaba 
el 25 % de los recién nacidos. Entre 1982 y 1983 los 
programas fueron transferidos a las distintas comunida-
des autónomas. 

En el año 2009, según datos de la Asociación Española 
de Cribado Neonatal (AECNE), se cribaron 498.711 re-
cién nacidos en España, correspondiendo a una cober-
tura del 100% de los recién nacidos según el Instituto 
Nacional de Estadística. Desde el inicio estos programas 
hasta 2009, se habían cribado más de 11 millones de re-
cién nacidos, habiéndose detectado más de 4500 casos 
de hipotiroidismo congénito y 1300 casos de hiperfenila-
laninemia.
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Estas cifras ponen de manifiesto el éxito de los programas 
de cribado neonatal sistemático, a la hora de identificar 
los niños afectados de hipotiroidismo congénito o de feni-
lcetonuria, que se han convertido en un parte esencial de 
salud pública en los países desarrollados. Además han 
permitido cambiar de forma radical la expresión clínica y 
el manejo de estas y otras enfermedades. En el caso de la 
PKU, la detección y el inicio precoz de un tratamiento efi-
caz ha conllevado un cambio en la expresión y el fenotipo 
de los pacientes afectos de esta enfermedad. Aún quedan 
en nuestro país adultos sin diagnosticar, frecuentemente 
internados en centros psiquiátricos, o mujeres de diagnós-
tico tardío diagnosticadas durante el estudio de sus hijos, 
afectos del síndrome de fenilcetonuria materna. 

Durante las tres primeras décadas de cribado nenonatal, 
el número de enfermedades a diagnosticar fue reduci-
do. Solamente se cribaban la fenilcetonuria (PKU) y el 
hipotiroidismo congénito (HC). Con el paso del tiempo se 
desarrollaron pruebas analíticas para la detección de la 
galactosemia (GAL), la deficiencia de biotinidasa (BD), 
la hiperplasia suprarrenal congénita (HAC), la anemia 
de células falciformes (SCD) y la fibrosis quística (FQ). 
La incorporación de nuevas anomalías fue lenta debido, 
sobre todo, a problemas metodológicos, pues cada enfer-
medad cribada necesitaba de un análisis independiente 
(“un test, un metabolito, un trastorno) y de una porción 
(disco) diferente de muestra de sangre del neonato.

Los avances en genética y los de tipo tecnológico han 
llevado al desarrollo de pruebas de detección más efi-
caces y a avances significativos en el tratamiento de los 
trastornos congénitos y genéticos. Por ello, el interés en 
el desarrollo y fortalecimiento de los programas de criba-
do ha aumentado en todo el mundo. A principios de los 
noventa llegó al cribado el avance más significativo en 
los programas de cribado neonatal con la espectrome-
tría de masas en tándem (MS/MS). La introducción de la 
MS/MS ha llevado a un cambio de paradigma, pues es 
una técnica multianalito que permite separar, detectar y 
cuantificar en un mismo ensayo, y a partir de un único 
disco de sangre seca sobre papel de filtro, más de 50 me-
tabolitos (un test, múltiples metabolitos, múltiples tras-
tornos). Los aminoácidos y acilcarnitinas que se utilizan 
como biomarcadores permiten cribar más de 40 ECM: 
aminoacidopatías, trastornos de lo ácidos orgánicos y de 
la oxidación de los ácidos orgánicos, así como determina-
das enfermedades del ciclo de la urea. 

El análisis simultáneo de varios biomarcadores para diag-
nosticar al mismo tiempo varias enfermedades sobre una 
misma muestra, ha generado dificultades en la aplica-
ción de los criterios clásicos de Wilson y Jungner para 
nuevas patologías susceptibles al cribado neonatal. En 
particular, esta variabilidad puede deberse a divergencias 
sobre los riesgos y beneficios de la enfermedad a cribar, 
la disponibilidad de tratamiento y la evaluación de costes. 
Las diferencias en la interpretación de dichos criterios 
son la base de las diferencias existentes en las patologías 
a cribar en los diferentes programas que utilizan la MS/

MS. Sin embargo, a pesar de estas diferencias, el cribado 
neonatal es actualmente uno de los más campos más 
dinámicos de aplicación clínica para detectar trastornos 
genéticos y por ello se considera una metodología analíti-
ca fundamental en medicina.

En la última década, la capacidad de estas nuevas técni-
cas para la detección simultánea de numerosos analitos y 
el hecho de poder detectar diversos trastornos del meta-
bolismo con un solo análisis sobre la misma muestra, han 
centrado el debate sobre cuáles de los más de 20 dife-
rentes trastornos, potencialmente identificables por el de-
nominado “cribado neonatal ampliado”, cumplen los cri-
terios para su inclusión en los diversos programas a nivel 
nacional. Esta controversia adquiere matices peculiares 
en España, al incluirse el diseño de las políticas sanitarias 
dentro de las atribuciones de cada Comunidad Autónoma. 

DESCRIPCIÓN ACTUAL DE LOS CENTROS DE CRIBADO 
ESPAÑOLES

En la actualidad existen 18 laboratorios o centros de 
cribado neonatal en España; dos en Anda lucía (Sevilla 
y Málaga), dos en la Comunidad Valenciana (Valencia y 
Alicante), y el resto de Comunidades disponen de un úni-
co centro (Murcia realiza las pruebas de Melilla, Sevilla 
las de Ceuta y Aragón las de la Rioja). En el centro de 
Sevilla se analizan los recién nacidos de Cádiz, Córdoba, 
Huelva, Sevilla y también los de Ceuta y, en el centro de 
Málaga se analizan los correspondientes a Jaén, Grana-
da, Almería y Málaga. Las comunidades autónomas de-
terminan de forma independiente las enfermedades y los 
procedimientos de cribado para sus respectivos progra-
mas, por lo que existe gran variabilidad ya que no todos 
abarcan las mismas enfermedades. 

-  Las hiperfenilalaninemias (HFA) y el hipotiroidismo con-
génito (HC) están incluidas en todos los programas de 
cribado. Los centros asociados a AECNE, están sujetos 
a un Programa de Evaluación Externa de la Calidad para 
estas enfermedades, cuyos informes pueden consultar-
se en http://www.aecne.es 

-  Se hace detección precoz de fibrosis quística (FQ) en 
los programas de Aragón, Baleares, Canarias, Castilla y 
León, Cataluña, Extremadura, Galicia, La Rioja, Málaga, 
Madrid, Murcia, País Vasco y Sevilla. 

-  La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) está inclui-
da en cinco programas (Aragón, Castilla-La Mancha, 
Extremadura, Madrid y La Rioja).

-  Alicante, Extremadura, Madrid, y País Vasco hacen cri-
bado de enfermedad de células falciformes (HB).

-  Extremadura, Navarra, y Valencia analizan la orina para 
la detección de otras aminoacidopatías, y Murcia para 
la detección de cistinuria

-  En Galicia se realiza la detección precoz de galactose-
mia (Gal) y, en Murcia y Galicia también, el déficit de 
biotinidasa (DB). 

Si los centros de cribado son fundamentales en el desa-
rrollo de cualquier programa, es necesario laboratorios 
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de cribado capaces aplicar técnicas fiables de confirma-
ción de los posibles positivos, así como unidades clíni-
cas que permitan el manejo precoz y correcto de estos 
enfermos. La organización y los protocolos de derivación 
o tratamiento en cada centro difieren aún mas entre los 
diversos territorios de nuestra geografía. 

EL CRIBADO NEONATAL AMPLIADO EN ESPAÑA.

En los últimos años, el desarrollo de nuevas tecnologías, 
como la espectrometría de masas en tándem (MS/MS) ha 
hecho posible que se puedan detectar más de 50 enfer-
medades genéticas diferentes en una muestra de sangre 
en papel del recién nacido. A partir de 2001 se comenzó 
a usar la MS/MS en Galicia para identificar alrededor de 
30 EIM. En 2007 esta técnica se extendió a Murcia, y al 
País Vasco, aunque en este último solo se aplica a la de-
tección de PKU y de MCAD. En 2008 Andalucía (Sevilla 
y Málaga) y Extremadura también comenzaron a utilizar 
la MS/MS; en 2009 se inicia en Aragón y, en 2010 en 
Madrid.

Sin duda, la utilización de la MS/MS ha representado un 
impulso muy positivo en el desarrollo del cribado neona-
tal, lo que se traduce en un beneficio directo del recién 
nacido. Resultados preliminares indican que en los niños 
afectos se podrían evitar problemas de salud y desarrollo, 
y mejorar la calidad de vida que en los niños diagnostica-
dos solo clínicamente. La introducción de la MS/MS en 
los programas de cribado neonatal ha permitido asimis-
mo obtener datos más precisos acerca de la incidencia 
de diversas enfermedades, al posibilitar la observación 
de un mayor número de EIM en comparación con el pe-
ríodo anterior a su utilización. También ha hecho posible 
la ampliación del conocimiento biomédico sobre distintas 
enfermedades metabólicas, en lo que se refiere a su he-
terogeneidad genética y fenotípica, ya que se descubren 
deficiencias metabólicas en progenitores de hijos afectos, 
que no habían presentado manifestaciones clínicas.

Sin embargo, la expansión de los programas de cribado 
neonatal por MS/MS representa un desafío, pues aún no 
existe consenso sobre qué enfermedades deben incluirse. 
Se origina así una gran heterogeneidad entre los distintos 
programas neonatales aplicados actualmente en el mun-
do, incluida España. En este sentido, es necesario unificar 
criterios teniendo en cuenta los diferentes parámetros ana-
líticos y clínicos para la detección de cada enfermedad, así 
como los beneficios de un diagnóstico precoz.

La complejidad de la tecnología MS/MS y la multiplicidad 
de sus aplicaciones prácticas plantean la necesidad de 
formar equipos multidisciplinarios que cuenten con el 
apoyo conjunto tanto de especialistas analíticos como de 
clínicos y salud pública, para realizar un análisis objetivo 
amplio e integral que utilice las ventajas de la MS/MS en 
el campo del cribado neonatal.

La gran variabilidad entre los diversos programas de cri-
bado a nivel nacional está motivada en ocasiones por di-

vergencias de enfoque sobre estimación de riesgos y be-
neficios, otras veces por diferencias financieras y gestión 
sanitaria. Ante esta heterogeneidad en los programas, es 
muy importante el consenso sobre las patologías que se 
han de incorporar a los programas y debatir sobre ellas. 
Por todo esto la Federación Española de Fenilcetonuria 
y otros trastornos del metabolismo PKU y OTM y un gru-
po de especialistas (pediatras, bioquímicos, genetistas), 
acordaron en 2006 revisar los programas de cribado 
en España para alcanzar el mayor consenso posible en 
torno a cuestiones como la definición de los criterios de 
inclusión de enfermedades en los programas de criba-
do neonatal, la existencia de unidades clínicas para el 
diagnóstico, tratamiento y seguimiento de las patologías 
detectadas, o un registro nacional de pacientes afectados 
por estas enfermedades.

Con esta iniciativa se ha elaborado un documento “Pro-
gramas de Cribado Neonatal en España: Actualización y 
propuestas de futuro. Documento consenso” elaborado 
por un grupo de expertos y auspiciado por la Asociación 
Española para Estudio de Errores Innatos del Metabolis-
mo, Sociedad Española de Errores Innatos del Metabolis-
mo y la Sociedad Española de Química Clínica, en donde 
los autores consideran “que se dispone de una oportuni-
dad única para que este grupo de enfermedades que se 
proponen para incluir en los programas de cribado neo-
natal, y que son un pequeño grupo, sean diagnosticadas 
de forma precoz, sean mejor conocidas y se pueda apor-
tar a las familias de esos niños la información necesaria 
para que se adapten a su nueva realidad lo antes posible, 
disminuyendo su peregrinaje hacia el diagnóstico” Creen 
en el principio de equidad y también que los programas 
han de crecer en función del avance del conocimiento. 
La evidencia para la recomendación de un grupo de en-
fermedades diagnosticables mediante el cribado se pue-
de ver en detalle en documento consenso citado.

Por otra parte, y respecto a la falta de homogeneidad de 
los programas de cribado neonatal en España, en el do-
cumento “Estrategia en Enfermedades Raras del Siste-
ma Nacional de Salud” (2009) del Ministerio de Sanidad 
y Política Social, se han redactado un listado de acciones 
con respecto a las necesidades diagnosticas y terapéu-
ticas de los ECM. Entre estas acciones se considera la 
de mejorar los programas de cribado neonatal, recomen-
dando reforzar la cooperación entre programas de criba-
do entre las distintas comunidades autónomas, así como 
establecer políticas sanitarias comunes a todas ellas, de 
tal manera que las acciones específicas formen parte de 
una estrategia común mínima sobre estas enfermedades. 
En los últimos años la Comisión Europa ha tomado gran 
interés en el campo de las enfermedades raras, de las 
cuales las enfermedades metabólicas congénitas son 
una pequeña parte. Recientemente ha publicado el do-
cumento “Evaluation of population newborn screening 
practices for rare disorders in member states of the 
European Union”, que se articula en cuatro partes: 1) 
un informe sobre las prácticas de cribado neonatal para 
las enfermedades raras en los diferentes estados miem-
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bros de la UE; 2) la opinión de expertos, que incluye una 
matriz de toma de decisiones sobre el desarrollo de las 
políticas europeas en el campo del cribado neonatal para 
las enfermedades raras; 3) la creación de una red de ex-
pertos de cribado neonatal de la UE; 4) los resultados de 
una reunión europea de consenso de expertos en cribado 
neonatal. 

Así pues, este documento ha venido a sentar las bases 
de una futura armonización de los programas de cribado 
neonatal a escala europea, en sintonía con el desarrollo 
de esta tendencia a escala global. El abordaje de todas 
estas iniciativas es fundamental pues sin duda contribui-
rá a mejorar la calidad de la atención de las personas con 
errores congénitos del metabolismo y sus familias.

En esta misma línea de acción, un grupo de expertos en 
cribado y diagnóstico de EIM, auspiciado por la Sociedad 
Española de Errores Innatos del Metabolismo (SSIEM), la 
Sociedad Española de Química Clínica (SEQC) y la Federa-
ción Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias, 
ha mantenido una reunión con la Secretaría de Estado del 
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (mar-
zo 2012), con el ánimo de conseguir una definición de 
criterios para incorporar nuevas enfermedades, homoge-
neizar los aspectos prioritarios de los programas y revisar 
la situación de los programas en el territorio nacional.

PAPEL DEL PEDIATRA EN EL PROGRAMA CRIBADO 
NEONATAL PARA ECM

El médico, y especialmente el pediatra, deben conocer 
las peculiaridades del programa de cribado neonatal que 
se realizan en su área de asistencia, las enfermedades 
detectables en cada centro, y el momento óptimo en que 
se incorporaron al programa de cribado. El lugar y el mo-
mento en el que se realizó el cribado neonatal debería ser 
una pregunta obligada que figurara en todas las historias 
clínicas de nuestros enfermos, y preferiblemente, con la 
técnica en que se realizó. 

El Equipo de Atención Primaria (EAP) es una parte fun-
damental de cualquier programa de cribado. El grupo de 
trabajo de la AEPap y PAPPS semFYC (PrevInfad) reco-
mienda al EAP:

•	Colaborar con el programa de detección precoz de me-
tabolopatías remitiendo al centro de referencia a todos 
aquellos niños no sometidos a cribado.

•	Registrar en la historia clínica si se realizó o no el test 
de cribado, el lugar de realización y los motivos de la no 
realización.

•	Realizar el cribado, en el caso de que no se hubiera 
realizado y el hospital de referencia no tuviera buena 
accesibilidad, enviando entonces la muestra por co-
rreo.

•	Identificar a los recién nacidos en riesgo de no haber 
sido sometidos al cribado metabólico:
a.  Niños que hayan precisado exploraciones con con-

trastes yodados o cirugía.

b.  Niños prematuros o de baja masa corporal (< 1,500 
kg).

c.  Lactantes que hayan estado ingresados durante el 
primer mes de vida.

d.  RN nacidos en el domicilio o con altas precoces.
•	Participar en la información que se da a los padres de 

niños que resultan positivos en el cribado.
•	Colaborar en la educación dirigida a los padres de niños 

sanos y a la comunidad en general, sobre la importan-
cia de la detección y tratamiento precoces de HFA y FC.

•	Colaborar en la elaboración de protocolos de consenti-
miento informado sobre cribado de metabolopatías. 

•	Educación para la salud de mujeres fértiles con HFA, 
orientada a potenciar la planificación y el control cuida-
doso de los embarazos y seguir estrictamente la dieta.

•	Finalmente debe recordarse que la existencia de un 
programa de cribado no debería hacer que se olvidase 
la posibilidad de la presentación de un niño con HC, 
HFA o cualquiera de las enfermedades frente a las que 
se realiza el cribado. Siempre debemos tener en cuen-
ta estos diagnósticos cuando la clínica lo sugiera.

RESUMEN

Los actuales programas de Cribado Neonatal para EIM en 
España se han traducido en un beneficio directo para el 
recién nacido y toda la sociedad.

Las nuevas tecnologías abren nuevos horizontes no sólo 
en la detección precoz de enfermedades curables, sino 
también en otras graves, a la vez que nos aportarán datos 
desconocidos sobre la historia natural de las mismas.

España cuenta con una gran heterogeneidad en el con-
tenido de los diversos Programas de Cribado Neonatal en 
las diversas Comunidades Autónomas. El pediatra debe 
conocer sus peculiaridades e incluir esta información 
como un dato clínico fundamental en la historia clínica. 
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VIERNES 1 DE JUNIO, 10:00-11:00 h.
SALA ANDALUCÍA 1

PRINCIPIOS BÁSICOS DEL MANEJO DE DIETAS
David González Toro 
Hospital Materno-Infantil-CHUB 
Infanta Cristina de Badajoz

INTRODUCCIÓN

Los errores innatos del metabolismo (EIM) son un conjun-
to de enfermedades causadas por una mutación genética 
cuyo efecto es la producción de una proteína alterada, lo 
que conlleva una disfunción en el funcionamiento fisio-
lógico de la célula. Dependiendo de cual sea la función 
alterada, puede producirse un acumulo del sustrato no 
metabolizado, la aparición de sustancias producidas al 
metabolizarse dicho sustrato por vías alternativas, o bien 
fenómenos derivados por la menor formación del produc-
to final o su ausencia.

Los EIM  son un amplio y heterogéneo grupo de enferme-
dades y el manejo dietético es fundamental, ya que es la 
terapia mas efectiva en muchas metabolopatías.

Los principios en los que se basa el manejo de este tipo 
de dietas, están íntimamente relacionados con la natu-
raleza de los EIM. El correcto manejo dietético exige un 
complejo ajuste de micronutrientes y macronutrientes 
que cubra las necesidades energéticas y que permita un 
correcto desarrollo pondoestatural.

El manejo dietético de los EIM implica estrategias de su-
plementación, restricción o eliminación de algún alimen-
to o grupo de alimentos, lo que, a su vez, va a dar lugar 
a situaciones carenciales para algunos principios inme-
diatos, o a importantes desequilibrios nutricionales de 
carácter general, por lo que es imprescindible asegurar, 
simultáneamente a su utilización, el adecuado balance 
dietético en todos los casos. 

Algunos nutrientes actúan como coenzimas de muchas 
reacciones metabólicas, y la administración de estos a 
dosis farmacológicas es capaz de estimular la actividad 
enzimática, de la enzima que causa el bloqueo metabóli-
co responsable de una enfermedad.

Debido a la elevada variabilidad génica, y por lo tanto, clí-
nica de los EIM se hace necesario que el manejo dietético 
esté personalizado y adaptado a la etapa del desarrollo de 
cada paciente.

TRATAMIENTO DIETÉTICO 

2.1 Aporte Energetico en los EIM
Las necesidades energéticas de los EIM van a depender 
del tipo de cambios dietéticos que haya que acometer, 
cuando los cambios son sencillos, es decir, cambiar un 
nutriente por otro del mismo grupo se pueden utilizar in-
gestas recomendadas de nutrientes para población sana. 
Cuando los cambios dietéticos son mas importantes, 
como cuando afecta a un grupo completo de principios 
inmediatos hay que recurrir a unos minimos requeri-
mientos nutricionales.

En los EIM el aporte energético deber ser el necesario 
para mantener un balance energético positivo, se reco-
miendo como medida de seguridad general que en las 
EIM el aporte calórico global sea un 15-20 % al normal. 
Las recomendaciones por edades se resumen en la si-
guiente tabla:

Edad (años) Kcal/Kg y día

< 1 año 130-160

1-2 años 90-120

2-8 años 80-100

8-14 años 50-75

> 16 años 40-45

Por lo general, distribución energética ideal es 55-60 % 
de carbohidratos, 30-35% de grasas y 10-15% de pro-
teínas.

En la práctica, en muchas ocasiones, hay que recurrir a 
suplementos energéticos, (módulos de Polímeros de glu-
cosa, lípidos a una mezcla de ambos) en estos casos la 
osmolaridad nunca debe sob repasar los 500 mmoles/L 
en menores de 5 años o los 700 mmoles/L a partir de 
esa edad. 

2.2  Medidas generales de Manejo dietético 
en emergencias y procesos intercurrentes

1.  Aportar energía: Es la medida inicial más importante 
y debe iniciarse lo antes posible, a ser posible en el 
domicilio. Existen 2 opciones: ingerir bebidas azucara-
das tales como zumos ó bien, la segunda opción y la 
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más aconsejada, ingerir soluciones con polímeros de 
glucosa. En algunas ocasiones podremos indicar que 
el paciente ingiera los dos tipos de soluciones, la con-
centración final de glucosa no supere el 10% a fin de 
mantener una osmolaridad adecuada. Estas solucio-
nes pueden administrarse por vía oral (la más indica-
da), por sonda nasogástrica (indicada cuando fracase 
la vía oral) o sonda de gastrostomía en el caso de que 
el paciente sea portador de la misma. Se realizarán 
pequeñas tomas y frecuentes (por ejemplo 10-15 ml 
cada 10 minutos).
Cuando fracase la vía oral debemos administrar la glu-
cosa por vía venosa periférica con soluciones glucosa-
das al 10%. Se iniciarán aportes de 10 mg/kg/minuto 
(así por ejemplo a un ritmo de 150 ml/kg/día aporta-
remos 60 kcal/kg/día). Estos aportes pueden variarse 
en función de la evolución clínica y de los resultados 
de laboratorio.
En aquellos casos en los que se precisen aportes de 
glucosa más elevados y en los pacientes con compro-
miso vital deberemos valorar la vía parenteral, utilizan-
do soluciones de aminoácidos específicos para cada 
enfermedad.

2.  Inducir el anabolismo y frenar el catabolismo: Para evi-
tar el catabolismo y promover el anabolismo debemos 
realizar una dieta de restricción proteica (que no debe 
durar más de 48 horas pues la malnutrición causa pro-
longación del catabolismo proteico ) así como realizar 
un adecuado aporte de líquidos e iones y corregir la 
deshidratación en caso de existir que es lo más fre-
cuente.
Con los aportes de glucosa anteriormente menciona-
dos ayudamos a que esto también tenga lugar.

3.  Promover la síntesis proteica: Para conseguir esto de-
bemos aportar suplemento libre de proteínas.

2.3 EIM de los carbohidratos
Glucogenosis: La finalidad del tratamiento dietético en las 
glucogenosis susceptibles de ser tratadas con dieta (tipos 
I, III, IV, VI y IX) será evitar las hipoglucemias. Para ello, 
en la glucogenosis tipo I la finalidad de la dieta será evitar 
el ayuno continuado haciendo comidas frecuentes, para 
mantener unos niveles óptimos de glucemia. La estrate-
gia será la siguiente:
-  Comidas frecuentes (cada 2-4 horas) durante el día, 

acompañado de nutrición enteral nocturna (glucosa o 
polímeros de glucosa). A partir de los dos años de edad 
se puede usar con seguridad almidón de maíz crudo. 
El almidón de maíz libera glucosa mas lentamente per-
mitiendo mantener los niveles de glucemia hasta 6 ho-
ras (frente a las 3 horas de una toma equivalente de 
glucosa). Las dosis variará entre 1,6 g/Kg y 2,6 g/Kg 
dosificados cada 4-6 horas. En adolescentes y adultos 
un aporte de almidón (1,2-2 g/Kg) antes de ir a dormir 
puede sustituir la nutrición enteral nocturna.

-  En la dieta, aumentar el aporte de carbohidratos de 
absorción lenta o semilenta (cereales, legumbres) y 
restringir los carbohidratos de absorción rápida (sa-
carosa, lactosa y fructosa). La distribución energéti-
ca recomendada para la dieta sería la siguiente, 60% 

-70% de carbohidratos, 10% -15% de proteínas y 
20% -30% de grasas. Debido a las limitaciones en 
micronutrientes se haría necesario suplementar con 
vitaminas y minerales.

En la glucogenosis tipo III no existe un tratamiento dieté-
tico concreto. Algunos autores proponen un tratamien-
to similar al de la tipo I pero mas suave. Otros autores 
proponen dietas con aporte bajo de carbohidratos y alto 
contenido proteico (que serviría como sustrato para la 
gluconeogenesis).

Las glucogenosis tipo VI y IX producen hipoglucemias le-
ves y no se requieren mas tratamiento que evitar periodos 
largos de ayuno.

Galactosemia: el tratamiento dietético en la galactosemia 
clásica (déficit de GALT) se basa en la total eliminación 
de la lactosa de la dieta. Al tener que eliminar de la die-
ta todos los lácteos, sus derivados y todos los productos 
que puedan contener lactosa, por ello se hace necesario 
suplementar con calcio.

En el déficit de GALK basta con eliminar la leche de la 
dieta.

EIM del metabolismo de la fructosa: Dentro de este grupo 
requiere tratamiento dietético:

Intolerancia hereditaria a la fructosa, cuyo tratamiento 
consistirá en la eliminación de la fructosa, sacarosa y sor-
bitol de la dieta. En la práctica supondrá la eliminación de 
la dieta de la mayoría de la fruta, algunas verduras, apar-
te de todos los alimentos procesados o no que puedan 
contener estos azúcares. En este caso será necesaria la 
suplementación en la dieta con vitamina C.

Deficiencia de fructosa 1-6 bifosfatasa: Los objetivos se-
rán de la dieta serán, prevenir la hipoglucemia, reducir la 
necesidad de gluconeogénesis y aumentar las reservas 
del glucógeno del paciente.

2.4 Errores Innatos del Metabolismo de los Lípidos 

Alteración de la β-oxidación de los ácidos grasos
El manejo dietético en estas enfermedades debe ir en-
caminado a disminuir la dependencia de esta vía me-
tabólica. Para ello, se hay que disminuir los periodos de 
ayuno e instaurar una dieta rica en hidratos de carbono 
de absorción lenta (se recomienda el uso de almidón de 
maíz crudo) para mantener unos niveles estables de glu-
cemia y así controlar la lipolisis. El aporte energético in-
cluirá una proporción de carbohidratos del 60%-65%, un 
30%-35% de lípidos y un 10%-20% de proteínas. 

En situaciones de estrés donde haya riesgo de hipogluce-
mia o periodos de ejercicio continuado, puede ser nece-
sario recurrir a medidas dietéticas de emergencia basa-
das en aportes frecuentes de bebidas ricas en azúcar o 
polímeros de glucosa.
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En los trastornos de ácidos grados de cadena larga 
(LCHAD) se requiere incorporar aceite MCT, mientras 
que los trastornos de ácidos grasos de cadena media 
(MCAD) hay que evitarlos.

En los trastornos de LCHAD se pueden dar deficiencias 
de ácidos grasos esenciales, por lo que hay que monito-
rizar los niveles y suplementar si es necesario, el aceite 
de soja se puede utilizar como fuente de precursores de 
ácidos grasos esenciales. 

2.5 Errores Innatos del Metabolismo de las Proteínas
Los objetivos del tratamiento dietético en este grupo de 
enfermedades serán:

1.   Limitar el aporte en la dieta del aminoácido (aa) o ami-
noácidos cuya vía metabólica este afectada, pero man-
teniendo un aporte mínimo que asegure un adecuado 
crecimiento y desarrollo.

2.   Suplementar el aminoácido o aminoácidos que no se 
sintetizan para completar el aporte proteico necesario.

3.   Aumentar la ingesta calórica para evitar que las proteí-
nas se usen como sustrato para la obtención de ener-
gía. Es importante evitar ayunos prolongados. Estas 
necesidades energéticas deben cubrirse mediante el 
aporte de alimentos naturales de bajo contenido en 
proteínas y con suplemento energéticos a base de po-
límeros de glucosa y/o grasas.

4.   Aumentar en la medida de lo posible el aporte de pro-
teínas de alto valor biológico (PNAVB): carne, pescado, 
huevos, leche y derivados. En la práctica muchas ve-
ces, sobre todo cuando la tolerancia a proteínas en la 
dieta es baja, es mejor opción usar alimentos Con me-
nor cantidad de PNAVB, como la patata, los cereales o 
las legumbres. De esta manera aparte de aumentar la 
variedad en la dieta, podemos aumentar el aporte caló-
rico sin recurrir a suplementos energéticos específicos.

5.   Vigilar los posibles déficits de vitaminas, minerales y 
oligoelementos secundarios a una ingesta proteica li-
mitada, suplementado si es necesario.

6.   En ocasiones es necesario complementar el aporte 
proteico con preparados especiales para cada enfer-
medad que aporta todos los aminoácidos excepto el o 
los aminoácidos que están afectados, nunca deben 
usarse como única fuente proteica en situaciones de 
descompensación que cursen con hiperamonemia, 
pues se convierten en una fuente nitrogenada tóxica.

Hiperfenilalaninemias. Fenilcetonuria (PKU)
El objetivo de la dieta en PKU es mantener los niveles 
de Phe en sangre entre 120-360 µmoles/L (2-6 mg/dl). 
Para ello:

1.   Se limita el aporte de Phe en la dieta, este aporte se 
hará en función de la tolerancia de cada paciente a la 
Phe, procurando aportar la máxima cantidad de Phe 
tolerada. Se recomienda que el reparto de proteínas 
sea lo mas uniforme posible a lo largo del día. Para 
simplificar el diseño de la dieta se pueden utilizar sis-
temas de intercambios, 1 intercambio de fenilalanina 

es la cantidad un alimento determinado de Phe que 
contiene una determinada cantidad de Phe, se suelen 
usar intercambios de 50 mg de Phe.

2.   Las necesidades de proteína son completadas median-
tes formulas de aminoácidos libres de Phe y con suple-
mentarios de Tyr. Estas además van a estar enriqueci-
das con vitaminas, oligoelementos y ácidos grasos 
esenciales. La cantidad a suplementar con este tipo de 
formulas variara en función de la edad, tolerancia, pro-
cesos intercurrentes, etc.

3.   Asegurar que se cubren las necesidades de energía, 
vitaminas, hierro, selenio y ácidos grasos poliinsatura-
dos omega 3 y omega 6.

4.   Cuando se produzcan procesos intercurrentes será ne-
cesario reducir el aporte de Phe (procurando mantener 
el aporte de aminoácidos sin Phe) y aumentar el apor-
te calórico para contrarrestar el catabolismo en endó-
geno de las proteínas.

En función de la cantidad de Phe que aporten los alimen-
tos podemos definir 3 grupos:

•	Alimentos con bajo contenido en Phe: se pueden tomar 
libremente y son principalmente: la mayoría de las fru-
tas, muchas verduras, alimentos especiales bajos en 
proteínas, féculas y almidones, grasas, bebidas.

•	Alimentos con contenido moderado en Phe: deben to-
marse con precaución y en cantidades controladas. A 
este grupo pertenecen, lácteos, legumbres, cereales, 
tubérculos como la patata, algunas verduras (espina-
cas, brécol, col de Bruselas, espinacas...) o algunas 
frutas (plátano).

•	Alimentos con contenido elevado en Phe: cuyo uso esta 
muy restringido y controlado. A este grupo pertenecen: 
carne, pescado, huevos, queso, frutos secos, harinas y 
derivados, soja y aspartamo (E951).

Durante el embarazo de una madre PKU el control es 
muy estricto, tanto en el periodo preconcepcional como 
durante el embarazo, con el fin de evitar la embriopatía 
por PKU materna, los controles de Phe en sangre deben 
mantenerse entre 120-360 µmoles/L. Para el diseño de 
la dieta se puede empezar calculando un aporte de Phe 
de 6 mg/Kg/día y ajustando posteriormente en función a 
la tolerancia individual en el 2º y 3º trimestre.

Tirosinemias
Tirosinemia tipo I: Su manejo dietético requiere restringir 
el aporte de tirosina y fenilalanina en la dieta para mante-
ner unos niveles de tirosina (Tyr) en sangre entre 200-400 
µmoles/L y entre 40-70 µmoles/L de fenilalanina en san-
gre, para minimizar la formación de metabolitos tóxicos. 

Las necesidades de Phe + Tyr son de 400-500 mg/día 
para niños de 0-2 años y de 900 mg/dia para niños entre 
2-10 años contenidas aproximadamente en 0,5 g/Kg/día 
de proteínas naturales.

El aporte de proteína hasta completar las recomendacio-
nes se hace mediante una fórmula de aminoácidos sin 

83



Congresos paralelos V Reunión Bienal de la Sociedad Española de Errores Innatos del Metabolismo (SEEIM)

Phe ni Tyr. Para conseguir un aporte energético adecua-
do ya así evitar el catabolismo endógeno, se puede recu-
rrir a los alimentos especiales bajos en proteínas.

Tirosinemia tipo II: El tratamiento dietético sigue las mis-
mas pautas que en la Tirosinemia tipo I pero la tolerancia 
a proteínas será mayor.

Homocistinuria
La finalidad del tratamiento dietético es limitar el aporte 
en la dieta de metionina (Met), para ello, es preciso limi-
tar el aporte de proteínas naturales. Se puede emplear 
un sistema de intercambios similar al que se usa en la 
fenilcetonuria solo que teniendo en cuenta que un inter-
cambio de Met contiene 20-25 mg de metionina, lo cual 
equivale a un gramo de proteínas naturales. 

Para completar el aporte diario de proteínas es necesario 
suplementar con una fórmula de aminoácidos exenta de 
metionina y con un complemento de cisteina, vitaminas, 
minerales y elementos traza. Para conseguir un aporte 
energético adecuado aportaremos alimentos especiales 
bajos en proteínas junto con alimentos naturales bajos 
en proteínas.

Acidemias orgánicas

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de Arce (MSUD)
Fase aguda: El tratamiento dietético en la fase aguda 
tiene como finalidad inducir el anabolismo proteico ya 
así disminuir los elevados niveles de estos aa en sangre, 
sobre todo de leucina (Leu) que es el mas neurotóxico. 
Dispondremos dos alternativas:
-  Instaurar nutrición parenteral con una mezcla dé cada 

exentos de aa de cadena ramificada y un alto obtenido 
energético con glucosa e insulina si fuera necesario.

-  Instaurar nutrición enteral continua con una formula 
exenta en aa de cadena ramificada. A veces es necesa-
rio empezar con la fórmula de aa diluida y suplementa-
da con polímeros de glucosa.

Si las concentraciones de estos aminoácidos en sangre 
bajan por debajo de la normalidad se hace necesaria la 
suplementación de 100-200 mg/día de valina el isoleuci-
na, y 50-100 mg/día de leucina

Fase de mantenimiento: El objetivo de la dieta es mante-
ner los niveles de aa ramificados en sangre un poco por 
encima del rango de referencia normal.

El diseño de la dieta implica una limitación en el aporte 
de PNAVB debido a su alto contenido en Leu, esta será 
suministrada mediante alimentos ricos en proteínas de 
bajo valor biológico. El manejo de las proteínas es muy 
similar al que se hace en las dietas de otras aminoacido-
patías. La restricción de proteínas naturales obliga a su-
plementar con fórmulas de aa exentas en aa ramificados 
para completar los requerimientos diarios de proteína, 
esta formulas aportan también otros elementos que que-
dan deficitarios en la dieta como vitaminas y minerales.

Durante los procesos intercurrentes hay que tener espe-
cial cuidado en suprimir el aporte de proteínas naturales, 
manteniendo el aporte de formula exenta de aa ramifica-
dos y proporcionando un aporte calórico adecuado.

Otras acidemias orgánicas (acidemia isovalérica, 
propionica y metilmalónica)
El manejo dietético durante la fase inicial aguda consiste 
en promover el anabolismo mediante una dieta hiperca-
lórica exenta de proteínas. Durante la fase de manteni-
miento la finalidad es conseguir una nutrición y creci-
miento normales a la vez que se evita la producción de 
metabolitos tóxicos. Para ello se limita el aporte proteico 
buscando la máxima tolerancia individual. Cuando la 
limitación proteica impide un aporte de proteínas sufi-
ciente para garantizar el desarrollo es necesario usar su-
plementos proteicos exentos de los aminoácidos precu-
sores: valina, isoleucina, treonina y metionina en el caso 
de la acidemia propionica y la metilmalónica, y leucina 
en el caso de la isovalérica. También cuidar que el aporte 
calórico sea adecuado para evitar procesos de catabo-
lismo endógeno ya que no haya carencia de vitaminas, 
minerales y elementos traza derivados de una dieta con 
restricción de proteínas.

Acidemia Glutárica Tipo I (AGI)
El tratamiento dietético en la AGI ha resultado controver-
tido, ya que los efectos beneficiosos de la dieta no son 
tan evidentes como en otras acidemias. Las últimas revi-
siones sobre AGI, indican que el uso combinado de tres 
estrategias (la dieta, la suplementación con carnitina y el 
tratamiento de emergencia en descompensaciones me-
tabólicas) es más efectivo para prevenir el daño neuro-
lógico.

El tratamiento dietético consiste en dietas bajas en lisina 
(Lys) ya que es cuantitativamente el precursor mas im-
portante de ácido glutárico y 3-hidroxiglutárico (de efecto 
neurotoxico). La Lys es un aa que presenta un elevado 
grado de variabilidad en las proteínas de distintos ali-
mentos, debido a lo cual es mas recomendable hacer los 
cálculos a partir de tablas con el contenido de Lys en los 
alimentos.

La restricción de Lys recomendada es: de 0-6 meses, 
100 mg/Kg y día; 7-12 meses, 90 mg/Kg y día; 1-3 años, 
60-80 mg/Kg y día, 3-6 años50-60 mg/Kg y día (a partir 
de los 6 años de edad no hay evidencias sobre la efecti-
vidad del tratamiento dietético).

Las necesidades totales de proteína quedan cubiertas 
mediante el uso de una fórmula de aa exenta de Lys y 
baja en Trp. En lo referente al aporte energético el objeti-
vo va a ser el mismo que en las otras aminoacidopatías, 
aportar energia suficiente como para evitar el catabolis-
mo endógeno de las proteinas.
 
2.6 Trastornos del Ciclo de la Urea
La finalidad del tratamiento dietético en los trastornos del 
ciclo de la urea es disminuir las necesidades de excre-

84



V Reunión Bienal de la Sociedad Española de Errores Innatos del Metabolismo (SEEIM) Congresos paralelos

ción de nitrógeno y para ello hay que limitar el aporte de 
proteínas en la dieta. El grado de restricción dependerá 
del grado de déficit enzimático y de la edad. Cuando la 
restricción de proteínas sea muy severa pueden no cu-
brirse el mínimo proteico necesario indispensable. En la 
dieta, entre el 25-50% de las proteínas puede sustituirse 
por una mezcla comercial de aa esenciales (hasta 0,7 
g/Kg/día repartido en 2-3 comidas) de esta manera las 
necesidades diarias de aa esenciales pueden alcanzarse, 
además al limitar el aporte de aa no esenciales el exceso 
de nitrógeno se usa como sustrato para sintetizar estos 
aa no esenciales, con lo cual se reducirá el tránsito de 
nitrógeno por el ciclo de la urea.

El aporte calórico debe ser suficiente para evitar el ca-
tabolismo endógeno de proteínas y conseguir un ahorro 
nitrogenado máximo.

DISEÑO DE DIETAS

Para el diseño de la dieta va a ser necesario partir siem-
pre de una serie de parámetros:

-  Aporte calórico diario necesario en función del peso y 
la edad.

-  Nutriente o nutrientes a limitar y/o suplementar, así 
como el mínimo requerido de esta o estas sustancias.

-  Reparto calórico de los distintos principios inmediatos. 
Así como frecuencia y número de comidas al día.

Estos datos deben ser suficientes para saber si vamos a 
poder diseñar la dieta con alimentos naturales o si vamos 
a tener que recurrir además a suplementos dietéticos 
comerciales. De ser necesarios calcularíamos el aporte 
necesario de estos.

A la hora de manejar el aporte de sustancias a limitar, 
suele ser práctico en muchos casos el uso de sistemas 
de intercambios, definiendo a estos como, las cantidades 
de distintos alimentos que aportan una misma cantidad 
concreta del nutriente a controlar.

La herramienta principal para el diseño de una dieta para 
EIM son las tablas o listados de alimentos, también sim-
plifica mucho los cálculos el uso de software específico 
para el diseño de dieta.

MONITORIZACIÓN DE LA DIETA

Es de vital importancia monitorizar la dieta, tanto de su 
eficacia como de la adherencia por parte del paciente. 
Por un lado recurriremos a parámetros bioquímicos y an-
tropométricos. Por otro lado es conveniente recomendar 
a los pacientes que redacten un diario dietético en el que 
se recojan los menús diarios, así como las incidencias re-
lativas a la dieta. De esta manera es mucho más sencillo 
determinar que es lo que no está funcionando y aplicar 
las medidas correctoras pertinentes. El diario dietético 

nos ayudara también a controlar el grado de adherencia 
del paciente a la dieta. Otro parámetro interesante para 
controlar el grado de adherencia en ciertas aminoaci-
dopatías es el “índice de control dietético” en PKU por 
ejemplo seria la media de los niveles de Phe en sangre 
durante los últimos 6 meses.

EDUCACIÓN DIETÉTICA

Debido a que los tratamientos dietéticos de las EIM son 
complejos y crónicos la educación dietética tanto del pa-
ciente como de la familia es fundamental. Una comuni-
cación fluida entre el equipo de seguimiento y la familia 
es vital.
La educación dietética debe ser un proceso gradual, en 
el que poco a poco, se vayan transmitiendo los aspec-
tos más básicos para el manejo dietético cotidiano y a 
medida que la familia adquiriendo experiencia y conoci-
mientos ir traspasando responsabilidades, siempre bajo 
el estricto control del equipo de seguimiento:
Durante las primeras semanas se les enseña a los padres 
los aspectos más básicos de la dieta, preparar la formula, 
que hacer en caso de procesos intercurrentes, etc.
A medida que se van introduciendo más alimentos en 
la dieta, se va entrenando a la familia en el pesaje de 
alimentos. A partir de los 15 meses de edad del niño se 
empieza a instruir a los padres en los sistemas de inter-
cambios, confección de menús y demás aspectos rela-
cionados con la gestión cotidiana de la dieta. Durante la 
infancia el niño debe ir aprendiendo que alimentos pue-
de o no puede comer, posteriormente se les enseña a 
preparar la formula especial (cuando se requiere), más 
adelante en la adolescencia se le empieza a instruir en 
el manejo de porciones, la finalidad es que a la mayoría 
de edad sean capaces de controlar y gestionar su dieta.

BIBLIOGRAFÍA

1 Ruiz M, Sanchez-Valverde F, Dalmau J, Gomez L (2007) Tratamiento 
Nutricional de los Errores Congénitos del Metabolismo (2º ed). Drug 
Farma.
2 Armendariz-Echevarria L, Sanjurjo P, González-Lamuño D. (2011) Tra-
tamiento dietetico en el recienacido y el niño. En: Guía clínica para el 
diagnostico, tratamiento y registro de pacientes con hiperfenilalanine-
mia en España p 29-39.
3 Luengo L.M, Marquez A.M, González D (2006) Nutrición en los errores 
innatos del metabolismo de las proteínas. En Manual de Nutrición y 
Metabolismo. Ed Diaz de Santos. p 191-201.
4 Sanjurjo P, Bandellou A, Aldamiz-Echevarría L. (2009) Nutrición y erro-
res innatos del metabolismo En: Diagnostico y tratamiento de las enfer-
medades metabólicas (3ª ed) Editorial Ergon. P 245-263.
5 Armenteros A.M, Cáceres C, González. D. (2012) Actitud ante poten-
ciales descompensaciones intercurrentes. Complicaciones y Pronostico. 
Derivaciones urgentes al hospital de referencia. En: Manual Clinico del 
Cribado Metabolico.
6 Moreno J.M, Oliveros L. (2009) Enfermedades por almacenamiento de 
glucógeno y trastornos relacionados En: Diagnostico y tratamiento de las 
enfermedades metabólicas (3ª ed) Editorial Ergon. P 377-399.
7 Campistol J, Lambruschini N, Gómez L, Gutierrez A, Fusté E, Vilaseca 
M.A (2009) Hiperfenilalaninemias. En: Diagnostico y tratamiento de las 
enfermedades metabólicas (3ª ed) Editorial Ergon. P441-449.

85



Congresos paralelos V Reunión Bienal de la Sociedad Española de Errores Innatos del Metabolismo (SEEIM)

DESCOMPENSACIONES E INTERCURRENCIAS. 
IDENTIFICACIÓN Y DERIVACIÓN
Guillem Pintos Morell
Sección de Pediatría. Sección de Nefrología Pediátrica, 
Genética y Metabolismo. Unidad de Enfermedades 
Raras. Hospital Universitario “Germans Trias i Pujol”, 
Badalona. Universitat Autònoma de Barcelona

Las clásicas enfermedades metabólicas hereditarias, o 
errores innatos del metabolismo, son defectos enzimá-
ticos que afectan ya sea al metabolismo de los aminoá-
cidos, hidratos de carbono, ácidos grasos, o al metabo-
lismo energético mitocondrial. Estos trastornos suelen 
ser dinámicos, es decir, fluctúan con los cambios en la 
situación metabólica del paciente, y son frecuentemen-
te tributarios a una intervención terapéutica. La mayoría 
de ellos pueden diagnosticarse rápidamente a través de 
investigaciones metabólicas básicas, como son: lactato, 
amonio, aminoácidos en plasma, ácidos orgánicos en ori-
na, y perfil de acilcarnitinas.

Una vez diagnosticados y en tratamiento de larga dura-
ción, las descompensaciones metabólicas en los tras-
tornos del metabolismo intermediario pueden aparecer 
sobre todo en relación con las enfermedades intercurren-
tes. Estas situaciones de estrés metabólico pueden con-
dicionar una descompensación y causar complicaciones 
graves. 

Uno de los principales mecanismos fisiopatológicos que 
conducen a la descompensación metabólica es el ca-
tabolismo proteico desencadenado frecuentemente por 
episodios infecciosos agudos, y también por la cirugía 
y accidentes traumáticos. Hay que tener presente que 
diversos grados de estrés del parto constituyen el evento 
catabólico que induce a una presentación neonatal. En 
los trastornos en los que el defecto metabólico funda-
mental afecta a una enzima implicada en el catabolismo 
de principios inmediatos, como las proteínas, a menudo 
se produce una acumulación de productos tóxicos inter-
medios hasta que los niveles aumentan suficientemente 
para desencadenar un desequilibrio.

metabólico. Durante un episodio de enfermedad inter-
currente el grado de catabolismo proteico excede al de 
la síntesis con el resultado de producción neta de ami-
noácidos. El nitrógeno de los aminoácidos se trasforma 
en amonio y luego en urea, a través del ciclo de la urea. 
El carbono de los aminoácidos se cataboliza progresi-
vamente para la formación de metabolitos necesarios 
para la producción de energía como acetil CoA, piruva-
to, y diversos productos intermedios del ciclo de Krebs. 
Estos pacientes pueden presentar ciclos de episodios 
agudos que precisan ingreso hospitalario con cese de 
la alimentación oral y administración de glucosa y elec-
trolitos por vía parenteral, lo que va seguido de recu-
peración y posterior alta a domicilio, repitiéndose este 
ciclo en varias ocasiones hasta que se advierte la posi-
bilidad de enfermedad metabólica y se inicia un trata-
miento adecuado.

Otro mecanismo bien reconocido es el de carencia ener-
gética. La glucosa constituye la principal fuente energé-
tica para el organismo pero las reservas de glucógeno 
para la provisión de glucosa durante el ayuno son relati-
vamente limitadas en la infancia. Para mantener el aporte 
de substrato para la producción energética y preservar el 
aporte de glucosa al cerebro es necesario movilizar fuen-
tes energéticas alternativas como los ácidos grasos libres, 
los cuerpos cetónicos y los precursores gluconeogénicos. 
Durante el ayuno, a medida que la concentración de glu-
cosa desciende lentamente, se produce una movilización 
de ácidos grasos de los depósitos del tejido adiposo. Los 
ácidos grasos libres pueden utilizarse por muchos teji-
dos u órganos como el corazón y el músculo esquelético, 
pero no pueden entrar en el cerebro. En el hígado, los 
ácidos grasos libres son parcialmente oxidados a cuerpos 
cetónicos que son solubles en agua y penetran en el sis-
tema nervioso central. Alanina y otros aminoácidos pro-
cedentes del catabolismo muscular, y el glicerol obtenido 
de la lipolisis constituyen los principales substratos para 
la gluconeogénesis. En los trastornos de la oxidación de 
los ácidos grasos (OAG), el ayuno desencadena episodios 
de emergencia metabólica que pueden presentarse fre-
cuentemente asociados a infecciones intercurrentes que 
cursan con vómitos y anorexia, y menos comúnmente 
cuando el lactante empieza a presentar períodos más lar-
gos de sueño. Los defectos de OAG típicamente requie-
ren un ayuno prolongado, de más de 16 horas, hasta que 
se produce el desequilibrio metabólico. Algunos pacien-
tes con actividad enzimática residual pueden alcanzar la 
edad adulta sin haber presentado un ayuno tan prolon-
gado, aunque el primer episodio de descompensación 
puede ser letal, independiente de la edad.

Desde el punto de vista clínico, como ya hemos adelanta-
do, la forma de presentación más habitual de las descom-
pensaciones del metabolismo intermediario consisten en 
la anorexia, vómitos frecuentes, y cambio de comporta-
miento (letargia o irritabilidad), aunque la definitiva crisis 
metabólica puede esperar a manifestarse coincidiendo 
con una infección intercurrente, o incluso, en lactantes, 
coincidiendo con un cambio inadvertido a una alimenta-
ción más rica en proteínas. Estas situaciones son típicas 
en las acidemias orgánicas, leucinosis (jarabe de arce), 
hiperamoniemias, y también en los trastornos de la OAG 
ya que la anorexia y vómitos condicionan un ayuno pro-
longado. Además de la típica hipoglucemia hipocetósica, 
los trastornos de la OAG pueden presentarse en forma 
de convulsiones, coma, episodios de rabdomiolisis agu-
da, miocardiopatía, o arritmias cardíacas. El síndrome de 
Reye, hipoglucemia, hiperamoniemia y elevación de las 
transaminasas, es típico de los trastornos del ciclo de la 
urea y de los defectos de OAG, especialmente del défi-
cit de ornitina transcarbamilasa (OTC) y de la deficiencia 
de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCAD). 
Aunque menos frecuentes, no debemos olvidar la pan-
creatitis y la miocardiopatía como complicaciones de las 
acidemias orgánicas clásicas. En los episodios agudos de 
descompensación de la acidemia metilmalónica puede 
producirse un deterioro agudo importante de la función 
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renal. El coma, a veces en episodios recurrentes, es tí-
pico de las hiperamoniemias de los trastornos del ciclo 
de la urea. La acidosis láctica con episodios de coma 
“stroke-like” son típicos de la encefalomiopatía mitocon-
drial (MELAS) pero también pueden observarse en la 
acidemia propiónica, metilmalónica, déficit de OTC y de-
fectos congénitos de la glicosilación (CDG). Episodios re-
currentes de ataxia o manifestaciones psiquiátricas, con 
o sin convulsiones, pueden presentarse en la descom-
pensaciones de la leucinosis, del déficit de OTC y otros 
defectos del ciclo de la urea, y acidemias orgánicas. Al-
gunos de estos episodios pueden confundirse con esqui-
zofrenia, encefalitis o intoxicación. La aciduria glutárica 
tipo 1 (AG1) puede presentarse inicialmente con macro-
cefalia y alteraciones neurológicas moderadas (hipotonía) 
pero, coincidiendo con enfermedad intercurrente, puede 
desarrollarse una crisis aguda encefalopática con un pa-
trón de alteración del movimiento distónico-disquinético 
secundario a afectación aguda de los ganglios de la base, 
específicamente del estriado.

La identificación inicial de estas situaciones incluye una 
evaluación bioquímica básica, fundamentalmente gluco-
sa, ionograma, equilibrio ácido-base y amonio plasmáti-
co. La hipoglucemia con hipocetosis y con elevación de 
CK es indicativa de trastorno de la oxidación de los ácidos 
grasos. La presencia de marcada cetosis puede ser indi-
cativa de desequilibrio metabólico en paciente con acide-
mia orgánica, así como la hiperamoniemia. También hay 
que tener presente que la neutropenia, y a veces trom-
bocitopenia o pancitopenia, puede acompañar a las des-
compensaciones de acidemias orgánicas clásicas como 
la acidemia propiónica. La hiperamoniemia en los trastor-
nos del ciclo de la urea no se acompaña de cetoacidosis. 
La hipocalcemia puede ser un acompañante inespecífi-
co a corregir de diversas alteraciones metabólicas, como 
por ejemplo las citopatías mitocondriales. En algunas 
ocasiones las acidemias orgánicas pueden presentar hi-
perglucemia en vez de hipoglucemia (no confundir con 
la cetoacidosis diabética). La elevación significativa de 
lactato en ausencia de insuficiencia cardíaca, shock o hi-
poxemia, acompaña principalmente a las descompensa-
ciones de acidemias orgánicas y enfermedades mitocon-
driales. Tener presente que un pH sanguíneo en el rango 
de la normalidad es compatible con una acidosis láctica 
moderada, con concentraciones de lactato plasmático < 
5 mM. En los trastornos de la OAG de cadena media y 
en las acidemias orgánicas puede producirse un déficit 

secundario de carnitina plasmática que hará falta suple-
mentar. El estudio de la orina puede ayudar a valorar des-
compensaciones metabólicas con la medida de cuerpos 
cetónicos, test de dinitrofenilhidrazina (enfermedad del 
jarabe de arce), cuerpos reductores (galactosemia), mio-
globinuria (defecto de la oxidación mitocondrial de ácidos 
grasos de cadena larga).

Para evitar las descompensaciones y sus complicaciones 
generalmente se instaura un cambio en la dieta habitual 
por un régimen de emergencia, ya desde el domicilio en 
la familia informada y entrenada. La base del régimen de 
emergencia es una solución oral de polímeros de glucosa, 
generalmente bien tolerada. El objetivo de dicho régimen 
es reducir el catabolismo proteico y subsecuentemente la 
acumulación de metabolitos tóxicos. Administrando una 
cantidad adecuada de glucosa intentamos minimizar la 
movilización de sustratos energéticos alternativos desen-
cadenada por el ayuno. El aporte suficiente de líquidos 
con polímeros de glucosa constituye una dieta básica de 
emergencia adecuada para los trastornos del metabolis-
mo de los hidratos de carbono como glucogenosis, déficit 
de fructosa 1,6-difosfatasa e hipoglucemias cetósicas. 
Sin embargo, en otras alteraciones como la enfermedad 
del jarabe de arce, los trastornos del ciclo de la urea y las 
acidurias orgánicas, se precisan actuaciones específicas 
dirigidas a evitar el acúmulo de metabolitos tóxicos como 
la leucina, el amonio, o el propionato. En los trastornos de 
la OAG el régimen de emergencia estándar puede ser útil 
para evitar las descompensaciones sobre todo si se utiliza 
precozmente, cuando el paciente empieza a encontrarse 
mal o decaído, antes de que disminuyan las concentra-
ciones sanguíneas de glucosa y se desencadene una gra-
ve encefalopatía.

Cuando la descompensación no se puede controlar en 
domicilio, ya sea por los vómitos o por la progresiva afec-
tación del estado del paciente con aparición de somno-
lencia o letargia, a la mínima duda la familia debe acudir 
al hospital donde en la mayoría de los casos se procederá 
a su ingreso, ya sea para mantener al paciente en estado 
de observación en hospital de día, si su estado general 
está conservado, o para ingreso en unidad de hospitali-
zación de agudos con monitorización adecuada o en uni-
dad de vigilancia y tratamiento intensivos, en función del 
estado de conciencia y de las variables básicas de labo-
ratorio de urgencias (EAB, lactato, amonio, glucosa, urea, 
ionograma, hemograma, y cuerpos cetónicos en orina).
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VIERNES 1 DE JUNIO, 14:30-16:00 h.
SALA SEMINARIO 1+2

VALORACIÓN DE LOS RESULTADOS DE AMINOÁCIDOS, 
ACILCARNITINAS, Y DEMÁS MARCADORES 
DETECTADOS EN EL CRIBADO NEONATAL AMPLIADO. 
EJEMPLOS DE SITUACIONES CLÍNICAS
Mª del Amor Bueno Delgado, Carmen Delgado Pecellín, 
Mª Sierra Gª-Valdecasas

El cribado neonatal ampliado por espectrometría de 
masas en tándem (MS/MS) ha supuesto un cambio de 
filosofía tanto a nivel clínico como bioquímico, pues he-
mos pasado de determinar un analito, para detectar una 
enfermedad, a poder analizar múltiples analitos con los 
que detectar varias enfermedades que pueden clasifi-
carse en tres grandes grupos: aminoacidopatias, acidu-
rias orgánicas y defectos en el transporte y -oxidación 
de los ácidos grasos (tablas 1,2, 3 y 4). Estas patologías 
se producen por la ausencia de una enzima funcional, 
de un transportador de membrana o de proteínas que 
bloquean la correspondiente ruta metabólica, por lo que 
puede existir una acumulación de metabolitos antes del 
bloqueo metabólico y/o una deficiencia del producto fi-
nal de la ruta metabólica. Ambas situaciones podrían 
ser la base de una intervención terapéutica, bien me-
diante la restricción del suministro de los precursores, 
bien aportando los productos que faltan, o mediante 
ambos mecanismos. Existiría, por tanto la posibilidad 
de tratamiento en algunas de ellas, si bien en otras esta 
opción aún no existe debido en parte a la reciente apari-
ción de casos y al desconocimiento de la historia natural 
de la enfermedad.

1. ALTERACIONES DE AMINOACIDOPATÍAS

1.1 Arginina (Arg)
Un aumento de arginina detectado en el MS/MS 
puede estar relacionado con la argininemia, pato-
logía en la que también se apreciará en el MS/MS 
aumento de citrulina.

1.2 Citrulina
Un descenso de citrulina detectado por MS/MS 
estará relacionado con los trastornos del ciclo de 
la urea intramitocondriales, mientras que un au-
mento localizará el defecto enzimático del ciclo de 
la urea en el citoplasma. 
1.1.1  Patologías asociadas a descenso de citrulina 

en el MS/MS:
1.1.1.1  Déficit de carbamil-fosfato-sintetasa 

(CPS)

1.1.1.2  Déficit de ornitin-transcarbamilasa 
(OTC)
Para el diagnóstico diferencial entre 
ambas patologías será preciso de-
terminar los niveles de ácido orótico 
en orina, que estarán descendidos 
en el déficit de CPS y aumentados 
en el déficit de OTC.
La arginina en ambos casos estará 
descendida en el MS/MS.

1.1.2  Patologías asociadas a aumento de citrulina 
en el MS/MS:
1.1.2.1 Citrulinemia

Trastorno del ciclo de la urea debi-
do al déficit de argininosuccinato 
sintetasa. En el MS/MS también se 
detectará aumento de glutamina y 
alanina y descenso de arginina.

1.1.2.2 Aciduria argininosuccínica
Trastorno del ciclo de la urea debido 
al déficit de argininosuccinato liasa. 
En el MS/MS también se detectará 
descenso de arginina.
Para el diagnóstico diferencial entre 
la citrulinemia y la aciduria arginino-
succínica será preciso determinar 
los niveles de ácido argininosuccíni-
co en orina, que estarán descendi-
dos en la citrulinemia y aumentados 
en la aciduria argininosuccínica.

1.1.2.3 Argininemia
Trastorno del ciclo de la urea debido 
al déficit de arginasa. En el MS/MS 
también se detectará gran aumento 
de arginina.
La presencia de arginina elevada en 
el MS/MS va a permitir el diagnós-
tico diferencial con el resto de los 
trastornos del ciclo de la urea.

1.3 Fenilalanina (Phe)
Niveles de fenilalanina elevados (> 150 µmol/L), 
asociados un descenso de tirosina y a un aumen-
to del índice fenilalanina/tirosina (>3), detectados 
por MS/MS, estarán relacionados con la hiperfeni-
lalaninemia.
Es preciso diferenciar entre la hiperfenilalaninemia 
por deficiencia de fenilalanina hidroxilasa (PAH) 
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de la hiperfenilalaninemia por déficit enzimáticos 
en el metabolismo o reciclaje del cofactor, para lo 
que es preciso utilizar la determinación de biopte-
rinas en orina.

1.4 Glicina
Un aumento de glicina detectado en el MS/MS 
puede estar relacionado con la hiperglicinemia no 
cetósica.

1.5 Leucina/Isoleucina
Un aumento de leucina/isoleucina detectado en el 
MS/MS puede estar relacionado con la enferme-
dad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD), 
patología en la que también se apreciará en el MS/
MS aumento de valina. Esta patología es debida a 
un déficit del complejo deshidrogenasa de cetoá-
cidos ramificados. El aumento de aloisoleucina es 
patognomónico de esta enfermedad.

1.6 Metionina
Un aumento de metionina detectado en el MS/
MS puede estar relacionado con la homocistinu-
ria clásica. Esta patología es debida al déficit de 
cistationina-ß sintasa (CBS). 
1.6.1  El método MS/MS presenta una sería de li-

mitaciones para el diagnóstico de la homo-
ciscinuria: 
1.6.1.1  Falsos negativos: para la detección 

precoz es necesario que el paciente 
esté recibiendo una adecuada in-
gesta proteica. Desafortunadamen-
te, los niveles de metionina suelen 
estar muy bajos durante el período 
neonatal incluso en presencia de 
metabolopatía, lo que puede de-
berse a varios factores como una 
temprana toma de muestra o a una 
dieta baja en proteínas.

1.6.1.2  Falsos positivos: en pacientes que 
reciben nutrición parenteral.

1.6.1.3  Diagnóstico diferencial: Con las defi-
ciencias de metionina adenosil trans-
ferasa (MAT I/III) además de aquellas 
situaciones de hipermetioninemia 
transitoria del recién nacido.

1.7 Tirosina
Un aumento de tirosina detectado en el MS/MS 
puede estar relacionado con los distintos tipos de 
tirosinemia. 
La cuantificación de tirosina por MS/MS tiene una 
serie de limitaciones derivadas de la dificultad 
para distinguir entre los distintos tipos de tirosine-
mias metabólicas existentes. Esta limitación puede 
subsanarse parcialmente, incorporando la deter-
minación de succinilacetona en el MS/MS, ya que 
dicho metabolito es patognomónico de la tirosine-
mia tipo I o Clásica (déficit de fumarilacetoacetato 
hidrolasa (FAH)). Pero seguiría siendo necesario el 

empleo de pruebas diagnósticas de segundo nivel 
para diferenciar la tirosinemia tipo II o síndrome de 
Richner-Hanhart (déficit de tirosina aminotransfe-
rasa (TAT)) de la tipo III o alcaptonuria, debida a la 
deficiencia de homogensitato dihidrogenasa. 
Por otro lado, también pueden darse casos de fal-
sos positivos y negativos:
1.7.1  Falsos negativos: para evitarlos, es necesa-

rio que el paciente reciba una adecuada in-
gesta proteica. Se han descrito varios casos 
de falsos negativos de tirosinemia tipo I en 
recién nacidos cuyas muestras fueron reco-
gidas al segundo día de vida.

1.7.2  Falsos positivos: se han descrito en pacien-
tes que reciben nutrición parenteral, en 
condiciones fisiológicas del recién nacido 
(tirosinemia benigna transitoria descrita en 
el paciente pretérmino o con inmadurez he-
pática) o en condiciones patológicas del re-
cién nacido (por ejemplo, hepatopatía).

1.7.3  La MS/MS carece de especificidad en esta 
enfermedad, debido a que niveles elevados 
de tirosina pueden encontrarse en otras 
condiciones fisiológicas (tirosinemia benigna 
transitoria) o patológicas del recién nacido; y 
de sensibilidad, ya que los niveles de tirosi-
na pueden estar normales en recién nacidos 
afectos.

2. ALTERACIONES DE ACILCARNITINAS 

2.1 Carnitina libre (CO). 
Alteraciones en las concentraciones de carnitina 
libre en el MS/MS van a indicar la posible existen-
cia de distintas patologías.
2.1.1  Niveles disminuidos de carnitina libre en el 

MS/MS:
2.1.1.1  Déficit del transportador de carnitina 

o deficiencia sistémica o primaria de 
carnitina (CUD). 

2.1.1.2  Déficit de carnitina palmitoil trans-
ferasa II (CPT II), en esta patología 
el déficit de carnitina libre se asocia 
a aumento de los niveles de acilcar-
nitinas de cadena larga C16, C18, 
C18:1 y C18:2, que también será 
detectado en el MS/MS.
- Diagnóstico diferencial
2.1.1.2.1  Acidemia glutárica tipo II 

(AG-II)
2.1.1.2.2  Déficit de carnitina-

acilcarnitina traslocasa 
(CACT). Los pacientes 
afectos de CACT no pre-
sentan facies dismórficas 
ni malformaciones estruc-
turales de sus órganos in-
ternos.

2.1.1.2.3  También podría observar-
se en la aciduria glutárica 
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tipo I e incluso en casos 
de desnutrición severa.

2.1.2  Niveles aumentados de carnitina libre en el 
MS/MS:
Pueden estar ocasionados por un déficit de 
carnitina palmitoil transferasa I (CPT I). Para 
disminuir el número de falsos positivos, se 
combina el estudio de niveles altos de C0 
junto con niveles bajos de C16 (palmitoil-
carnitina), C18 (estearilcarnitina) y el ratio 
elevado C0/(C16+C18)
2.1.2.1 Limitaciones del método

Falsos positivos: 
-  La C0 puede estar aumentada por 

una hidrólisis de las acilcarnitinas 
durante el almacenamiento o du-
rante el proceso de derivatización. 

-  Se ha observado aumento de los 
niveles de C0 en pacientes que 
reciben suplemento de carnitina 
y en situaciones donde el metabo-
lismo de los ácidos grasos puede 
estar afectado, como son el posto-
peratorio de pacientes o pacientes 
con agenesia renal, miocardiopa-
tía hipertrófica o con depleción de 
ADN mitocondrial.

2.2 Propionilcarnitina (C3). 
Ante un aumento en la concentración de propio-
nilcarnitina en el MS/MS habrá que confirmar y 
diferenciar si el paciente padece una acidemia 
metilmalónica, debida al déficit de Metilmalonil-
CoA mutasa, o una acidemia propiónica, también 
de la ruta del propionato, pero debida al déficit de 
propionil-CoA carboxilasa. 
Existen además otros grupos en los que se en-
cuentra afectada tanto la síntesis intracelular de 
AdoCbl como la de metilcobalamina (MeCbl), 
cofactor de la remetilación citosólica de homo-
cisteína a metionina, catalizada por la N-metil-
tetrahidrofolato: homocisteína metiltransferasa. 
En estos casos los pacientes presentan acidemia 
metilmalónica combinada con homocistinuria y 
en el MS/MS se detectarán concentraciones ele-
vadas de metionina junto a las de propionilcar-
nitina.
2.2.1  Falsos positivos: Los recién nacidos de ma-

dre vegetariana, alimentados con lactancia 
materna, pueden presentar concentraciones 
elevadas de propionilcarnitina en el MS/MS 
y aumento de ácido metilmalónico en orina, 
debido al déficit de hidroxicobalamina que 
pueden presentar las madres vegetarianas, 
que no han tomado los suplementos nutri-
cionales adecuados durante el embarazo. 
Al sustituir la lactancia materna por fórmula 
de inicio se normalizan ambos parámetros 
bioquímicos.

2.3 Butirilcarnitina (C4).
La C4 es una mezcla de dos isómeros: butirilcani-
tina e isobutirilcarnitina, indistinguibles mediante 
los métodos convencionales de cribado. 
La C4 detectada por MS/MS estará relacionada 
con: 
2.3.1  Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cade-

na corta (SCAD): Presencia de C4 y eleva-
ción de cocientes C4/C2, C4/C3 y C4/C8 en 
DBS y aumento de ácido etilmalónico (EMA), 
metilsuccínico y butirilglicina en orina.

2.3.2  Déficit de isobutirilCoA deshidrogenasa 
(IBD): Existen elevaciones de isobutirilcar-
nitina y además presencia de C4 en orina, 
algunos pacientes excretan de forma inter-
mitente isobutirilglicina en orina

2.3.3  Encefalopatía etilmalónica: Debida al defec-
to en el gen ETHE1. Existe aumento de C4 y 
de C5 en DBS y presencia de EMA y acilgli-
cinas en orina.

2.3.4  La SCAD e IBD se pueden diferenciar por el 
aumento C4/C3 en orina (presente en IBD) y 
por el estudio de ácidos orgánicos en orina.

2.4 Isovalerilcarnitina (C5). 
En el cribado neonatal ampliado por espectrome-
tría de masas se detecta una mezcla de isóme-
ros de C5-carnitina como es la isovalerilcarnitina, 
2-metilbutirilcarnitina y pivaloilcarnitina, por lo 
tanto, podemos detectar dos patologías:
2.4.1  Acidemia isovalérica: Existe aumento de 

isovalerilcarnitina en DBS y de ácido isova-
lérico, 3-OH-isovalérico, 4-OH-isovalérico e 
isovalerilglicina en orina.

2.4.2  Déficit de 2-metil-butirilCoA deshidrogenasa 
(2MGB): Existe aumento de C5 en DBS y de 
2-metil-butirilglinina y 3-metil-crotonilglicina 
en orina. 

2.4.3  La pivaloilcarnitina procede del ácido pivá-
lico componente de numerosos antibióticos 
(ampicilina, cefotaxima…)

2.5 Glutarilcarnitina (C5DC).
Un incremento en las concentraciones de C5DC 
en el MS/MS, pueden estar relacionados con la 
aciduria glutárica tipo 1, con variaciones en sus 
niveles durante la etapa neonatal, pudiendo inclu-
so ser normales. Para confirmar el diagnóstico es 
preciso la determinación de ácidos orgánicos en 
orina. Ha de tenerse en cuenta que determinados 
fenotipos no excretan cantidades significativas de 
glutarato (no excretores) pero siempre está pre-
sente el ácido 3-OH-glutárico, por lo que un au-
mento de éste permitirá confirmar el diagnóstico 
de aciduria glutárica tipo 1.

2.5.1.1  Diagnóstico diferencial: Se han en-
contrado concentraciones elevadas 
de C5-DC en otras patologías:
- MCAD 
- Aciduria glutárica tipo 2 

90



V Reunión Bienal de la Sociedad Española de Errores Innatos del Metabolismo (SEEIM) Congresos paralelos

En ambos casos existe incremento 
en la concentración de otras acilcar-
nitinas.
-  Déficit de hidroxiacil-CoA des-

hidrogenasa de cadena media 
(MCHAD) en el que existe eleva-
ción de C10-OH que presenta la 
misma relación m/z, siendo impo-
sible diferenciar por limitación de 
los métodos convencionales.

2.6 OH-isovalerilcarnitina (C5OH). 
Un aumento de la concentración de C5OH puede 
ser indicador de múltiples patologías: 
2.6.1  Déficit de -cetotiolasa: Marcadores primarios 

C5-OH y C5:1 (tiglilcarnitina) en sangre im-
pregnada en papel (DBP “dried blood pa-
per”). Se debe confirmar con la determina-
ción de ácidos orgánicos en orina.

2.6.2  Déficit de 3-OH-3 metilglutarilCoA ligasa 
(HMG): Existen aumentos de C5-OH junto 
con C6DC (adipilcarnitina) y C6OH-DC en 
DBP. 

2.6.3  Déficit de biotinidasa: Niveles elevados de 
C5-OH y C3 en DBP. Es importante estudiar 
la actividad enzimática de la biotinidasa así 
como la determinación de ácidos orgánicos 
en orina 

2.6.4  Déficit múltiple de carboxilasa: Niveles ele-
vados de C5-OH y de C3 en DBP. 

2.6.5  Déficit de 3 metilcrotonilCoA carboxilasa: 
Es la patología más frecuente de todas las 
que presentan aumento de C5-OH en DBP. 
A veces el aumento es ocasionado por la 
transferencia de metabolitos maternos a tra-
vés de la placenta debido a un déficit ma-
terno, de ahí la importancia del estudio de 
acilcarnitinas y ácidos orgánicos en madres 
de pacientes que han presentado aumento 
de C5-OH. 

2.6.6  Déficit de 2 metil-3OH-butirilCoA deshidro-
genasa (MHBD).

2.6.7  Déficit de 3 metilglutaconilCoA hidratasa 
(MGA). 

El diagnóstico diferencial de este grupo de enfer-
medades debe hacerse mediante el estudio del 
perfil urinario de ácidos orgánicos por cromatogra-
fía de gases-espectrometría de masas (CG-EM), 
característico en cada una de ellas, la determina-
ción enzimática de la biotinidasa para descartar 
esta patología y posterior estudio enzimático en 
tejidos.

2.7  Hexanoilcarnitina (C6), octanoilcarnitina (C8), de-
canoilcarnitina (C10), decenoilcarnitina (C10:1)
2.7.1  Concentraciones elevadas de C8, normal-

mente acompañada de elevaciones de de-
canoilcarnitina (C10), hexanoilcarnitina (C6) 
y decenoilcarnitina (C10:1) y de la relación 

C8/C10 en el MS/MS, puede ser debido a un 
déficit de Acil CoA deshidrogenasa de cade-
na media (MCAD).

Hay que valorar la posibilidad de falsos positivos 
y negativos

2.7.1.1  Falsos positivos: ciertos tratamientos 
farmacológicos como el valproico o 
las dietas MCT (triglicéridos de ca-
dena media) también cursan con 
aumento de C8, C6 y C10. El ratio 
C8/C10 es el que permite diferen-
ciar entre un aumento de C8 por 
tratamiento farmacológico o por de-
ficiencia de MCAD, pues en este úl-
timo este ratio permanece elevado.

2.7.1.2  Falsos negativos: en pacientes cuya 
muestra ha sido tomada después 
de los 8 días de vida, puesto que 
las acilcarnitinas disminuyen con la 
edad del recién nacido.

Así mismo debe realizarse el diagnóstico diferen-
cial con las siguientes patologías:

2.7.1.3  Diagnóstico diferencial: 
-  Aciduria glutárica tipo 2 (AG-II), en 

la que el ratio C8/C10 no está au-
mentado, mientras que en la defi-
ciencia de MCAD sí lo está.

-  Déficit de 3-hidroxiacil CoA deshi-
drogenasa de cadena media y cor-
ta (M/SCHAD)

-  Déficit de 3-cetoacil-CoA tiolasa de 
cadena media (MCKAT).

2.8  Dado que estas 3 patologías cursan con aumento 
de C8.
Miristodienoilcarnitina (C14:2); miristoleilcarniti-
na (C14:1); Miristoilcarnitina (C14) y el cociente 
C14:1/C16.
Aumento en el MS/MS de estas acilcarnitinas po-
drían ser indicativo de una deficiencia de acil coA 
deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCAD)
Este método presenta una serie de limitaciones:
2.8.1  Falsos positivos: la muestra de sangre sobre 

impregnada en papel puede ocasionar un 
aumento de C14 junto con otras acilcarni-
tinas.

2.8.2  Diagnóstico diferencial: Las acilcarnitinas 
C14 y C14:1 pueden estar presentes en 
otras alteraciones metabólicas, por ello se 
debe establecer diagnóstico diferencial con 
la deficiencia de la proteína trifuncional 
(TFP), aciduria glutárica tipo II, LCHAD, CPT 
II y CACT.

2.9 C5, C8, C10, C14, C14:1
Aumento de estas acilcarnitinas en el MS/MS po-
dría ser indicativo deficiencia múltiple de acilCoA 
deshidrogenasa o aciduria glutárica tipo II
2.9.1  Diagnóstico diferencial: deficiencia de acil-

CoA deshidrogenada de cadena media de 
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(MCAD), aciduria glutárica tipo I (AG I) y aci-
duria isovalérica.

3.  OTROS MARCADORES DETECTADOS 
EN EL CRIBADO NEONATAL AMPLIADO

Para determinar estos marcadores se empleará la mis-
ma muestra de sangre, extraída en papel de filtro, que 
para los referidos con anterioridad. 

3.1 TSH
Un aumento de TSH en el cribado neonatal puede 
ser indicativo de hipotiroidismo congénito se pro-
duce cuando existe una falta de actividad tisular 
de hormonas tiroideas en el neonato. 

3.2 Tripsina inmunorreactiva
Cuantificación mediante enzimoinmunoanálisis o 
fluroinmunoanálisis de tripsina inmunorreactiva 
(TIR) en sangre impregnada en papel. Será pre-
cisa confirmación genética en aquellos pacientes 
con resultado positivo en el cribado neonatal.
Esta técnica tiene algunas limitaciones como son: 
3.2.1  Falsos positivos: 1% de las muestras toma-

das antes de las 72 horas de vida del recién 
nacido (hipertripsinemia transitoria fisioló-
gica del RN), estrés neonatal, deshidrata-
ción, test de Apgar bajo, distrés respiratorio, 
hipoglucemia, anormalidades congénitas 
(trisomía 13 y 18), alteraciones hepáticas o 
malformaciones. 

3.2.2  Falsos negativos: Pacientes con íleo meconial.
3.2.3  Tiene buena sensibilidad en doble muestra, 

pero baja especificidad. 
Cada laboratorio debe establecer sus puntos de 
corte.

3.3 Galactosa 1 Fosfato

Niveles elevados de galactosa 1 fosfato y galactosa 
con actividad GALT disminuida en sangre impreg-
nada en papel, serían indicativos de galactosemia 
clásica. Algunos centros ya han incorporado la de-
terminación de hexosas monofosfatos en el MS/
MS. 
Esta técnica tiene una serie de limitaciones:
3.3.1  Dependientes de la dieta: (el niño debe es-

tar recibiendo fórmula con galactosa o leche 
materna). 

3.3.2  No detecta otras causas de Galactosemia, 
por deficiencia de GALK (galactokinasa) o 
GALE (galactosa-4-epimerasa), con las que 
habrá que realizar el diagnóstico diferencial 
mediante la determinación de la enzima 
afecta.

3.3.3  Se han descrito falsos negativos en pacien-
tes que reciben nutrición parenteral.

3.4 17-Hidroxiprogesterona (17-OHP)
Concentraciones elevadas de 17-OHP (≥ 30 

nmol/L, considerando patológicos los valores su-
periores a 60 nmol/L) serían indicativas de hiper-
plasia adrenal congénita, debida a déficit de 21 
hidroxilasa o de 11-hidrolasa. 
Actualmente para el cribado neonatal de hiper-
plasia adrenal congénita es preferible la determi-
nación de esteroides por MS/MS, dado que ésta 
supera ampliamente los inmunoensayos cuyo por-
centaje de falsos positivos es muy elevado.
Se determinaría por MS/MS el perfil de 17-OHP, 
androstenodiona y cortisol sobre la misma mues-
tra de sangre en papel.

CONCLUSIONES

La incidencia individual de estas enfermedades es varia-
ble, sin embargo, la incidencia conjunta de los errores 
innatos del metabolismo (EIM) es significativa en la po-
blación infantil, y por ello constituye un importante pro-
blema de salud. 

El diagnóstico temprano de los EIM mediante programas 
de cribado neonatal ofrece la posibilidad de modificar 
favorablemente el curso de la enfermedad detectada y 
eventualmente prevenir las enfermedades de ese origen 
y reducir su mortalidad.

El cribado neonatal ampliado supone un beneficio no 
sólo a los recién nacidos sino también a sus familiares, 
pues tras la detección de un caso índice se debe realizar 
un estudio familiar, pudiéndose encontrar resultados po-
sitivos en hermanos e incluso padres ya que a la mayoría 
de ellos no se les ha realizado el cribado ampliado.

No descartar la presencia de varias enfermedades meta-
bólicas en un mismo paciente pues con la instauración 
de los programas de cribado neonatal cada día será más 
frecuente el hallazgo de estos pacientes.

TABLAS:

Tabla 1. AMINOACIDOPATÍAS DETECTADAS POR MS/MS

AMINOÁCIDOS ENFERMEDAD

Fenilalanina
Fenilcetonuria/

Hiperfenilalaninemia

Leucina/isoleucina MSUD

Tirosina Tirosinemia I, II y III

Citrulina
Citrulinemia/ OTC/

Ac. Argininosucciníca

Metionina
Hipermetioninemia/

Homocistinuria

Glicina Hiperglicinemia no cetósica

Arginina Argininemia
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TABLA 2. ACIDURIAS ORGÁNICAS DETECTADAS 
POR MS/MS.

AC ACIDURIAS ORGÁNICAS

C3
Acidemia Propiónica (AP)

Ac. Metilmalónica (AMM) (C4DC)

C4 Déficit de IsobutirilCoA Deshidrogenasa (IBDH)

C5
Acidemia Isovalérica (IVA)

2 Metil-ButirilCoA Deshidrogenasa (2MGB)

C5DC Acidemia Glutárica tipo I (GA I)

C5-OH

Def. 3-Metilcrotonil-CoA Carboxilasa (3MCC)

Def 3-Metilglutaconil Hidratasa (MGA)

Def. 2-Metil-3-OH-Butiril-CoA Deshidrogenasa 
(MHBD)

Def. 3-OH-3-Metilglutaril-CoA Liasa 
(HMG)  (C6-DC, C6OH-DC)

Def. -Cetotiolasa (BKT)  (C5:1)

Def. biotinidasa)  (C3)

Def. múltiple de carboxilasas  (C3)

TABLA 3. DEFECTOS EN EL TRANSPORTE 
DE ÁCIDOS GRASOS.

AC
DEFECTOS TRANSPORTE

ACIDOS GRASOS

 C0
Deficiencia captación celular 

carnitina (CUD)

 C0 Deficiencia carnitina-palmitoil 
transferasa Ia

(CPT Ia ) C16, C18,C18:1, 
C18:2

 C0 Deficiencia carnitina-palmitoil 
transferasa II

(CPT II )
Def. carnitina-acilcarnitina 

Traslocasa (CACT )
 C14, C16, 

C18,C18:1, C18:2

TABLA 4. DEFECTOS-OXIDACIÓN DE ÁCIDOS GRASOS.

ACILCARNITNAS
DEFECTOS-OXIDACIÓN 

ÁCIDOS GRASOS

 C4
Deficiencia Acil-CoA DH cadena corta 

(SCAD)

 C6, C8, C10, 
C10:1

Deficiencia Acil-CoA DH cadena 
media (MCAD)

 C16OH, C18:1 
OH,

C18:2 OH

Deficiencia Hidroxiacil-CoA DH 
cadena larga (LCHAD)

Proteína Trifuncional (TFP)

 C14, C14:1, 
C14:2,      C16:1

Deficiencia Acil-CoA DH cadena muy 
larga (VLCAD)

 C4, C5, C6, C8, 
C10

Aciduria glutárica tipo II o deficiencia 
múltiple de acilCoA

deshidrogenasa (MADD)

Durante la ponencia se presentarán distintos casos clínicos de 
patologías detectadas en el cribado neonatal.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 14:30-16:00 h.
SALA DE PRENSA

Las enfermedades metabólicas son un grupo de entida-
des, en general de difícil manejo, que precisan de la co-
laboración de un equipo.

multidisciplinario en los que se incluyen, entre otros, a 
neuropediatras, nutricionistas-dietistas, neonatólogos, 
pediatras, genetistas, bioquímicos clínicos así como es-
pecialistas en gastroenterología, hepatología, y nutrición 
pediátrica. El manejo nutricional de estos pacientes es 
fundamental, necesitándose de unos conocimientos bá-
sicos y de experiencia personal para su correcto segui-
miento. Este taller trata de dar un enfoque práctico para 
la valoración, tratamiento nutricional y farmacológico, así 
como para la evolución de las enfermedades metabólicas 
con la exposición interactiva de casos clínicos prácticos 
impartidos por expertos en la materia.

OBJETIVOS

Objetivo general
•		Adquirir	 los	conocimientos	en	el	manejo	de	las	dietas	

de pacientes afectos de enfermedades metabólicas.

Objetivos específicos
•  Manejo inicial de la dieta ante la sospecha de una en-

fermedad metabólica.
•		Manejo	básico	de	la	dieta	en	pacientes	con	alteración	

del metabolismo de:
- Proteínas.
- Hidratos de carbono.
- Lípidos.

•	Actuación	previa	al	diagnóstico	definitivo.
•		Adquirir	los	conocimientos	del	tratamiento	nutricional	y	

farmacológico.
•	Seguimiento	y	control	de	estos	pacientes.
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VIERNES 1 DE JUNIO, 17:00-18:00 h.
SALA ANDALUCÍA 1

VADEMECUM Y BOTIQUÍN METABÓLICO. 
STOCK DE FÁRMACOS Y DIETAS
Dra. Mª Concepción García Jiménez
Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza

INTRODUCCIÓN 

Los Errores Innatos del Metabolismo (EIM) considerados 
globalmente, comprenden una patología muy heterogé-
nea con asociaciones de signos y síntomas muy diversos, 
capaz de poner en peligro la supervivencia del paciente 
en muchas ocasiones, y de comprometer el normal de-
sarrollo físico y cognitivo de los individuos afectos en la 
mayoría de los casos.

Por ello, tanto desde el punto de vista cuantitativo (pre-
valencia creciente, demanda asistencial especializada 
y coste sanitario muy elevado) como desde el punto de 
vista cualitativo (interrupción de un proyecto vital para el 
paciente y sus familiares), estas enfermedades suponen 
en general una muy elevada carga sanitaria para la socie-
dad, para las familias y especialmente para los individuos 
afectos.

Para los profesionales que se enfrentan a la atención de 
estos pacientes, la dificultad en el manejo terapéutico ra-
dica fundamentalmente en la complejidad de su fisiopa-
tología, la cual se desarrolla cronológicamente a lo largo 
de una secuencia de acontecimientos que una vez pues-
tos en marcha resultan muy difíciles de controlar. Estos 
acontecimientos están condicionados por la mutación 
génica - causa primera de la patología - , por el resto de la 
dotación génica del paciente que condiciona la expresión 
de la mutación patógena y por factores “epigenéticos” la 
mayoría de las veces no bien conocidos.

Hasta hace poco la atención sanitaria de los EIM queda-
ba prácticamente circunscrita a las medidas terapéuticas 
de carácter general, al tratamiento sintomático y al ase-
soramiento genético familiar. Hacia la mitad del pasado 
siglo se introdujo el manejo dietético de la hiperfenilala-
ninemia, primera modificación efectiva de la secuencia 
fisiopatológica de un EIM. En los últimos 15 años se han 
producido avances tan importantes en el desarrollo de 
nuevas opciones terapéuticas para estos pacientes que 
en la actualidad se dispone de un tratamiento específico 
más o menos efectivo para la mayoría de las enfermeda-
des metabólicas hereditarias. Así pues en este momento, 

los EIM son objeto de una atención sanitaria integral que 
abarca la prevención, el diagnóstico y el tratamiento.

De un modo simultáneo a la mejoría experimentada en 
el tratamiento de los EIM se ha avanzado notablemen-
te en la comprensión de su fisiopatología, en el conoci-
miento de la historia natural de las enfermedades y en 
la respuesta de éstas al tratamiento. Gracias a ello, se 
sabe con certeza, que el principio básico en el manejo 
de los EIM, es que el tratamiento precoz, antes de que 
los mecanismos fisiopatológicos hayan producido daños 
irreversibles, es lo único que garantiza la mejor respuesta 
posible al tratamiento. El riesgo de secuelas irreversibles 
está más relacionado con la duración del periodo durante 
el cual el sistema nervioso central del paciente ha estado 
sometido a un desequilibrio bioquímico patógeno, que al 
grado absoluto de ese desequilibrio.

En este capítulo, nos vamos a referir a un grupo de EIM 
detectados por cribado neonatal gran parte de ellos, y 
que son capaces de producir un cuadro agudo de intoxi-
cación mediante la acumulación de sustancias tóxicas. 
Muchas de estas enfermedades son tratables y precisan 
la eliminación urgente de las toxinas mediante dietas es-
peciales, depuración extracorpórea y fármacos detoxifi-
cadores. 

Por ello tan pronto como se sospecha la existencia de 
un EIM, o una descompensación en un paciente, debe 
de iniciarse un plan terapéutico para su manejo urgente 
hasta que se realiza el diagnóstico y tratamiento definiti-
vo. 

Desde esta perspectiva, es importante que todos los hos-
pitales de cualquier nivel, dispongan de un stock básico 
de fármacos para el inicio de este tratamiento de emer-
gencia. 

TRATAMIENTO DE LAS URGENCIAS METABÓLICAS

Las urgencias metabólicas pueden producirse por tres 
“mecanismos”: paciente ya conocido que se descom-
pensa, debut de una enfermedad metabólica en periodo 
neonatal o en otra época de la infancia, y diagnóstico a 
través del cribado neonatal. 

La aproximación diagnóstico terapéutica en cada uno de 
los supuestos anteriores será diferente; en el caso de los 
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neonatos diagnosticados mediante cribado neonatal, el 
objetivo fundamental va a ser en la mayoría de los casos 
la instauración de unas medidas terapéuticas (dietéticas, 
farmacológicas y generales), que prevengan la aparición 
de una descompensación metabólica. 

En los otros dos supuestos, desde el momento en que el 
Pediatra que atiende a un niño enfermo sospecha la exis-
tencia de un EIM o una descompensación metabólica, 
debe planificar inmediatamente el posible tratamiento ur-
gente del paciente, que desde un punto de vista práctico 
se divide en la atención a tres aspectos generales:

A. Tratamiento inicial general
En una primera fase, antes del diagnóstico etiológico de 
certeza, deben programarse las medidas generales co-
munes a todo niño gravemente enfermo y con la posibi-
lidad además, de que esté afecto de un EIM. Debe aten-
derse fundamentalmente a (Tabla 1):
•	Estabilización general
•	Mantenimiento de un estado anabólico positivo para 

evitar el catabolismo y el paso de metabolitos tóxicos al 
torrente circulatorio

•	Administración de un combinado de vitaminas (cofac-
tores de algunas reacciones metabólicas) de un modo 
empírico. 

B.  Tratamiento inespecífico de los síndromes bioquímicos 
generales

A partir del momento en que ya se posee un diagnóstico 
sindrómico (acidosis metabólica, hiperamoniemia, acido-
sis láctica, aumento de leucina, etc.) se añaden las me-
didas terapéuticas de carácter urgente que precisa cada 
uno de estos síndromes (Tabla 2).

C. Tratamiento específico de los EIM
Una vez controlados el trastorno bioquímico y la sintoma-
tología clínica se aplican los tratamientos específicos a 
largo plazo que cada enfermedad requiere. 

LA FARMACIA HOSPITALARIA EN LA ATENCIÓN URGENTE 
DE LAS ENFERMEDADES METABÓLICAS

El debut de una enfermedad metabólica o su descom-
pensación provoca una situación de emergencia que su-
pone un reto no sólo para la Unidad de Enfermedades 
Metabólicas en un hospital de nivel terciario, sino para 
cualquier centro hospitalario que pueda atender alguno 
de estos pacientes. 

Los fármacos involucrados en el tratamiento de las en-
fermedades metabólicas pertenecen a distintas catego-
rías:
-  Medicamentos huérfanos (aquellos destinados a la pre-

vención, diagnóstico o tratamiento de pacientes con en-
fermedades minoritarias) comercializados para una de-
terminada indicación. En el caso de precisarse su uso 
fuera de esa indicación, deberán seguirse los trámites 
administrativos para “uso fuera de indicación”.

-  Fármacos no huérfanos comercializados para otras in-
dicaciones y que para el tratamiento de un EIM deben 
de ser utilizados como “uso fuera de indicación” que 
obliga a la realización de ciertos trámites administrativos 
para su obtención (elaboración de un informe justifican-
do el uso del fármaco). 

-  Fármacos no comercializados en España. La disponi-
bilidad de estos fármacos se va a ver comprometida 
porque en algunos casos son requieren solicitud indivi-
dualizada al Ministerio de Sanidad. 

Desde el punto de vista de la farmacia hospitalaria, la 
problemática asociada al tratamiento de los errores con-
génitos del metabolismo se relaciona con:
•	Necesidad de disponer de algunos fármacos a cual-

quier hora del día y cualquier día del año.
•	El Servicio de Farmacia debe de tener organizada de 

forma adecuada la reposición de fármacos en los si-
guientes casos:
-  Fármacos con disponibilidad permanente (tabla 4), 

tanto tras su utilización como en el caso de caducidad.
-  Fármacos con fecha de caducidad reducida. En estos 

casos, el número de envases en stock será reducido, 
dado que la probabilidad de uso es baja. 

•	Tiempo necesario para conseguir el suministro de de-
terminados fármacos (fármacos no comercializados en 
España, usos fuera de indicación, medicamentos huér-
fanos).

•	Dificultades con la formulación, la dosificación y la ad-
ministración de algunos fármacos. En algunos casos 
estos fármacos deben de ser preparados en fórmulas 
magistrales.

Todos estos problemas condicionan la disponibilidad de 
dichos fármacos y requieren la colaboración entre la uni-
dad de enfermedades metabólicas y el servicio de far-
macia hospitalaria para formar un equipo multidisciplinar 
implicado en la planificación del stock metabólico en el 
hospital. Se debe de disponer de un botiquín de urgen-
cias metabólicas, con un stock definido de fármacos y 
unas pautas de actuación concretas para el manejo de 
las situaciones urgentes. 

La magnitud de los fármacos disponibles en stock, va a 
depender fundamentalmente del nivel de atención del 
centro hospitalario. Un hospital terciario que disponga de 
Unidad de Enfermedades Metabólicas, dispondrá de un 
stock con mayor número de fármacos que un hospital de 
primer nivel, dónde deben de existir aquellos fármacos 
para el tratamiento sindrómico inicial. 

VADEMECUM DE FÁRMACOS DE EMERGENCIA

La composición del “botiquín metabólico” de urgencias, 
va encaminada a paliar la sintomatología más común de 
los EIM (Tabla 3). 

Dado que son enfermedades infrecuentes y teniendo en 
cuenta la caducidad, el número de unidades será reduci-
do, pero con reposición continua.
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Según la urgencia de la prescripción, diferenciaremos 
dos tipos de fármacos:
•	Utilización aguda: fármacos que deben de estar siem-

pre disponibles (Tabla 4).
•	Utilización subaguda: fármacos que deben de estar dis-

ponibles en 48-72 horas(Tabla 5).

El éxito del stock metabólico de urgencias va a depender 
de tres factores:
•	La aproximación terapéutica a una urgencia metabóli-

ca, con las dosis correspondientes, debe de estar cla-
ramente establecida en un protocolo de actuación clí-
nico. (Tabla 6)

•	El protocolo, debe de tener establecido como obtener la 
medicación y el lugar de almacenamiento.

•	El protocolo debe de ser consensuado entre los servi-
cios clínicos y de farmacia.

•	De forma general, se debe considerar la suplementa-
ción a dosis farmacológicas de sustratos-vitaminas 
como tratamiento multicoenzimático inicial ante toda 
sospecha de ECM sin identificar:

Cóctel vitamínico
- Tiamina (B1) 100–300 mg/día.
- Biotina (B8) 10 – 20 mg/día.
- Vitamina (B12) 1-2 mg/día.
- Riboflavina (B2) 100 mg/día.
- Piridoxina (B6) 50-500 mg/día.

STOCK DE DIETAS METABÓLICAS DE URGENCIA

Con la implantación del tándem masas para el cribado 
ampliado, es más necesario que nunca disponer de un 
stock de fórmulas para iniciar la alimentación de los re-
cién nacidos con sospecha de estar afectos de alguno de 
los diferentes grupos de patologías identificadas median-
te esta técnica.

Ante la sospecha de identificación de un EIM se deberá de 
disponer en todos los centros de los alimentos-medicamen-
tos y/o productos farmacológicos que se utilizan en el tra-
tamiento sindrómico urgente de estas patologías (Tabla 7).

Los centros de referencia que tratan pacientes con enfer-
medades metabólicas, deberán de disponer además de 
alimentos-medicamentos usados en el tratamiento espe-
cífico continuado de los pacientes.

En la mayoría de los EIM detectados mediante el cribado 
neonatal ampliado (aminoacidopatías, acidurias orgáni-
cas y defectos del ciclo de la urea), la medida inicial de 
aplicación inmadiata, es la eliminación o disminución 
durante las primeras 24-48 horas de las proteínas de la 
dieta. Para ello se deberá disponer en stock de módulos 
nutricionales compuestos por polímeros de glucosa y lípi-
dos y fórmulas sin proteínas (Tabla 7).

Transcurridas las primeras 24-48 horas, se reiniciará la 
alimentación utilizando la dieta especial para la patología 
en concreto (Tabla 8).

CONCLUSIONES

El manejo terapéutico de los errores innatos del metabo-
lismo (EIM) es complejo, pero un tratamiento precoz es 
crucial en los pacientes afectos porque el retraso en su 
inicio puede dar lugar a la aparición de complicaciones 
graves como acidosis metabólica severa o hiperamonie-
mia que pueden producir edema cerebral y muerte.

La adecuada atención precoz prestada a estos pacientes 
va a depender de una correcta organización de la asis-
tencia basada en:

-  Problemática asociada al tratamiento de los EIM: far-
macéutico en el equipo multidisciplinar.

-  Protocolización adecuada de la actuación urgente en 
estas patologías.

-  Existencia en todo hospital sin Unidad de Enfermeda-
des Metabólicas de un en stock de forma permanente 
de ciertos fármacos para la atención urgente de estos 
pacientes (Tabla 6).

El stock debe atender a la cantidad, caducidad, e informa-
ción del uso de los fármacos. Para ello se deben de esta-
blecer los circuitos adecuados con el Servicio de farmacia.

Un Hospital con Unidad para el diagnóstico, tratamien-
to y seguimiento de Enfermedades Metabólicas debe de 
contar con (Tablas 4,5):

-  Fármacos de disponibilidad permanente
-  Fármacos disponibles en 48-72 h
-  Productos no urgentes pero con dificultades de adqui-

sición, condiciones especiales de almacenaje o distribu-
ción o elevado coste que deben de ser tenidos en cuenta.
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TABLA 1. TRATAMIENTO GENERAL INICIAL DEL PACIENTE CON SOSPECHA DE EIM.

Estabilización clínica del paciente
Soporte térmico 
Asistencia respiratoria
Soporte hemodinámico
Profilaxis anti-infecciosa
Convulsiones
Edema cerebral

Tratamiento síndrome bioquímico
Acidosis y trastornos del equilibrio hidroelectrolítico 
Hiperamoniemia
Hiperlactacidemia
Hipoglucemia

Depuración endógena
Aporte calórico superior en un 25-35 % a las necesidades basales

Administración cócktel vitamínico
Tiamina (B1) 100–300 mg/día
Biotina (B8) 10 – 20 mg/día
Vitamina (B12) 1-2 mg/día
Riboflavina (B2) 100 mg/día
Piridoxina (B6) 50-500 mg/día

TABLA 2. MODO DE ACCIÓN E INDICACIÓN DE FÁRMACOS PARA EL TRATAMIENTO SINTOMÁTICO 
DE LOS EIM DEL METABOLISMO INTERMEDIARIO.

FÁRMACO MODO DE ACCIÓN INDICACIÓN

Ácido folínico Fuente de folato para el SNC Déficit DHPR, aciduria orótica hereditaria, déficit 
metilen sintasa, deficiencia de metionina sintasa, 
malabsorción hereditaria de folato, defectos metabo-
lismo cobalamina

Ácido pantoténico Fuente de coenzima A Tipo II X-linked Aciduria 3 metilglutaconica

Benzoato sódico Forma ácido hipúrico combinado con 
glicina que se elimina por orina

Hiperamoniemia

Betaina Remetila Hcy a metionina Homocistinuria clásica.
Defectos de remetilación

Biotina Cofactor de carboxilasas Defecto biotinidasa, deficit holocarboxilasa sintetasa, 
deficit múltiple de carboxilasas

Carnitina Repone los depósitos celulares, elimina 
derivados tóxicos Acil-CoA

Deficiencias primarias y secundarias de carnitina 
(acidurias orgánicas, defecto transportador de carni-
tina, MCAD, enfermedades mitocondriales)

Cisteamina Agota la cistina lisosomal Cistinosis

Creatina Repone la creatina Déficit de GAMT y AGAT

Dextrometorfán Inhibidor de los canales del NMDA Hipeglicinemia no cetósica

Diazóxido Inhibidor de la secreción de insulina Hiperinsulinismo persistente

Dicloracetato Estimula actividad PDH inhibiendo 
PDH kinasa

Acidosis láctica primaria

Fenilbutirato sódico Se convierte en fenilacetato que se une 
a la glutamina y se elimina en forma de 
fenilglutamina por orina

Hiperamoniemia
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Fenilacetato Hiperamoniemia

Glicina Forma isovalerilglicina (eliminación 
renal)

Aciduria isovalérica

Hidroxicobalamina 
(vit B12)

Cofactor metilmalonil CoA mutasa Alteraciones metabolismo cobalamina

Insulina Favorece el anabolismo Cualquier EIM que produzca intoxicación 

L- Arginina Repone la arginina Defectos ciclo de la urea. MELAS

L- Citrulina Repone depósitos de citrulina y ar-
ginina

CPS, OTC, lisinuria con intolerancia a las proteínas

L-Dopa Reemplaza neurotransmisores Defectos de síntesis de L-Dopa

L-Isoleucina Repone isoleucina Acidurias orgánicas

L-Lisina Permite absorción de lisina Lisinuria con intolerancia a las proteínas

L-Serina Repone la serina Defecto de 3 fosfoglicerato deshidrogenasa

L-Triptófano Incrementa el ácido kinurénico que es 
un antagonista endógeno del receptor 
NMDA

Hiperglicinemia no cetósica

L- Valina Compite con la leucina y disminuye su 
paso al SNC

MSUD

Magnesio Repone el potasio Hipomagnesemia primaria con hipocalcemia se-
cundaria

Manosa Mejora la glicosilación CDG Ib

N- Carbamilgluta-
mato

Estimula la NAGS Hiperamoniemia por deficiencia de NAGS y CPS

NTBC Inhibe la 4 hidroxifenilpiruvato dioxi-
genasa

Tirosinemia tipo I

Piridoxina (Vit. B6) Cofactor Convulsiones piridoxín sensibles, homocistinuria por 
defecto de CBS; hiperoxaluria tipo I, deficiencia de 
OAT

Piridoxal fosfato Cofactor Deficiencia de piridoxamina 5 fosfato oxidasa, con-
vulsiones sensibles al piridoxal

Riboflavina (Vit. B2) Coenzima Aciduria glutárica tipo I, variantes leves de ETF/
ETF-DH y SCAD, acidosis láctica congénita (deficit 
complejo I)

Sapropterina Coenzima Defectos de síntesis de BH4, formas respondedoras 
de defecto de PAH

Tiamina (Vit B1) Cofactor Variantes respondedoras de defectos de MSUD, 
PDH y complejo I de cadena respiratoria.

Ubiquinona (Coen-
zima Q10)

Trastornos de la síntesis del Coenzima Q10

Uridina Repone UMP Defecto de UMP sintasa (aciduria orótica herediatria)

Vit. C Cofactor, antioxidante Hawkinsinuria , Tirosinaemia III deficit de (4hidroxi-
fenilpiruvato dioxigenasa)
Déficit de glutatión sintetasa, Tirosinemia transitória 
del recién nacido

AGAT: arginina glicina aminotransferasa; CBS: cistationina B-sintasa; CDG: defecto congénito de la glicosilación; CPS: carbamilfosfato sintetasa; ETF-DH: 
electron transfer flavoproteina dehidrogenasa; GAMT: guanidino acetato metiltransferasa; MCAD: médium chain acil-CoA deshidrogenasa; MELAS: 
encefalopatia mitocondrial, acidosis láctica, episodios stroke-like; MSUD: enfermedad de la orina de jarabe de arce; NAGS: N- acetil glutamato sinteta-
sa; NMDA: N metil D aspartato; NTBC: (2-(2-nitro-4-trifluoromethylbenzoyl)-1,3-cyclohexanedione); OAT: ornitín amino transferasa; OTC: ornitín trans-
carbamilasa; PAH: fenilalanina hidroxilasa; PDH: piruvato deshidrogenasa; SCAD: short chain acil CoA deshidrogenasa; UMP: uridina monofosfato.
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TABLA 3. CRISIS METABÓLICAS AGUDAS DE RIESGO VITAL.

Síndromes clínicos más frecuentes

Coma neurológico
Crisis paroxísticas “intratables”
Fallo hepático agudo
Fallo cardiaco agudo

Síndromes bioquímicos más frecuentes

Hipoglucemia
Hiperamoniemia
Acidosis metabólica
Acidosis láctica
Cetoacidosis

TABLA 4. FÁRMACOS CON DISPONIBILIDAD PERMANENTE.

Fármaco

Ácido fólico
Arginina
Benzoato	sódico*
Betaína	anhidra*
Biotina
Carbamilglutamato*
Carnitina
Diazóxido*
Fenilacetato*
Fenilbutirato
Hidroxicobalamina (Vit. B12)
Piridoxina (Vit B6)
Riboflavina (Vit. B2)
Tiamina (Vit. B1)

*Fármacos	de	disponibilidad	permanente	sólo	en	centros	terciarios

TABLA 5. FÁRMACOS CON DISPONIBILIDAD 
EN 48-72 HORAS EN CENTROS TERCIARIOS.

Fármaco

Ácido folínico
Citrulina
Coenzima Q10
Creatina
Dextrometorfán
Dicloracetato
Glicina
L-Dopa
L-Isoleucina
L-Valina
Manosa
NTBC
Piridoxal fosfato
Sapropterina
Ubiquinona
Vitamina C
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TABLA 6. FÁRMACOS DE UTILIZACIÓN AGUDA O SUBAGUDA*.

Fármaco
Vía 

admón
Dosis (fase 

aguda)
Observ. Formas farmacéuticas Disponibilidad

Ácido fólico Oral 1-15 mg/d Acfol® compr. 5 mg
Á. fólico Aspol® caps. 10 mg
Zolico® compr. 400 mcg
Biafoli® compr. 5 mg

[R], [INSNS]

Ácido Folínico 
(Levofolinato 
cálcico)

Oral 3-5 mg/kg/d Folaxín® compr. 2,5mg, 7,5 
mg
Isovorín® compr. 7,5 mg
Lederfolín® compr. 15 mg 

[R]
 [INSNS]

IV 3-5 mg/kg Diluir en SF 
o G5%. Apto 
para admón 
im

Folidán®; Folinato Cálcico® 
viales de 50 y 350 mg

[R], [INSNS]

Arginina IV Bolus 350 mg/
kg en 90’. 
200-700 mg/
kg/d en perf. 
continua

Diluir 5 gr de 
L Arginina 
hasta 50 cc 
de G10%. 

L-arginina® amp 5gr/10ml No comercializado 
en España. Solici-
tud individualizada 
al Mnto Sanidad

Oral 300-700 mg/
kg/d

Diluir al 10% 
en G10%

Arginina SHS® bote 100g 
Vitafló® sobres 4g
Sorbenor® amp. bebible 1g
Sargisthene® sol oral amp 
beb 1g
Potenciator® amp beb 5g

[R], [INSNS]
[CPD]
EFP
EFP
EFP
EFP

Benzoato sódico Oral 250mg/kg 
a pasar en 
90´. Siguiente 
dosis 250-500 
mg/kg/d

Fórmula magistral

Betaina Oral 250 mg/kg/d Cystadane® Uso hospitalario
[INSNS]

Biotina Oral 5-20 mg/día
10 mg/6 h (A. 
propiónica)
60-80 mg/d 
en def. múl-
tiple carbox-
ilasa

Medebiotin Fuerte® compr. 
5 mg

[R]
 [INSNS]

IM 10-20 mg/día Medebiotin Fuerte® amp 5 
mg/ml

[R]
 [INSNS]

Carnitina  IV Dosis inicial: 
50mg/kg en 
90’
Post: 50 mg/
kg c/3-4 horas 
o 100mg/kg 
en perfusión 
continua

Bolus en 2-3 
min, o diluido 
a 0,5-8 mg/
ml en SF.
NO USAR SI 
SOSPECHA 
DEFECTO B-
OXIDACIÓN

Carnicor® vial 1 g/5 ml [R], [INSNS]

Oral 50-100 mg/kg
2-3 dosis

Admón con 
las comidas

Carnicor® sol. 1,5g/5ml 
Carnicor® vial beb 1g/10ml

[R], [INSNS]
[CPD]
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Cisteamina Oral 1,3 g/m2/d en 
4 dosis

Admón con 
las comidas. 
No mezclar 
con bebidas 
ácidas

Cystagon®, cáps 50-150 mg [R]
Uso hospitalario

Dextrometorfan Oral 5-35 mg/kg/d Romilar® Sol oral 15mg/ml Uso fuera de indi-
cación

Diazóxido Oral 15 mg/kg/d en 
3 dosis

Proglicen® 25, cáps 100mg No comercializada 
en España. No 
requiere solicitud 
indvidalizada.
La solución se 
prepara como FM

Dicloracetato IV 25-100 mg/kd 
en 3 dosis

Sodium dichloroacetato 10g, 
polvo

No comercializado 
en España. Solici-
tud individualizada

Fenilacetato IV 2,5 ml/kg 
(<20 Kg)
55 ml/m2 (>20 
kg)

Diluir al 10% 
en G10%

Ammonul® 10% No comercializado 
en España. Solici-
tud individualizada 
Mnto de Sanidad

Fenilbutirato 
sódico

Oral 250-500 mg/
kg/d 
4 dosis

Ammonaps® comp 500 mg, 
granulado 940 mg/g

Uso hospitalario
[INSNS]

Glicina Oral 150-300 mg/
kg/d

Glicina polvo SHS [INSNS] 
[CPD]

Hidroxicobalamina 
(B12)

IM 1-10 mg/día Megamilbedoce® amp. 10 
mg/2ml

[R], [EXO]

L-Citrulina Oral 100-700 mg/
kg/d

L-Citrulina polvo [INSNS] 
[CPD]

L-dopa+carbidopa Oral 2-10 mg/kg/d 
(Ldopa); 1-2 
mg/kg (carbi-
dopa)

Comp 100mg/25 mg [R], [INSNS]
Aportación redu-
cida

L-Isoleucina Oral 100-250 mg/
kg/d

L-Isoleucina polvo SHS® [INSNS] 
[CPD] 

L-Valina Oral 100-250 mg/
kg/d

L-Valina polvo SHS® [INSNS] 
[CPD]

Magnesio IV 0.5–1.5 ml/
kg/d de 
MgSO4 10%

Oral Mant. 0,7-3,5 
mmol/kg/d de 
Mg elemental 
en 3-5 dosis

Manosa Oral 0,5-1 gr/kg/día 
en 5 dosis

Diluir al 20% Manosa polvo® SHS [INSNS], [CPD]

N-Carbamilgluta-
mato

Oral 100-200 mg/
kg/d en 4 
dosis

Diluir en 
G10%

Carbaglú® comp 200 mg Indicado en 
NNAGS. En otras 
hiperamoniemias 
uso fuera de indi-
cación

NTBC Oral 1-2 mgk/g/d 
en 2-3 dosis

Orfadín® cáps. 2, 5 y 10 mg Uso hospitalario
[INSNS]
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Piridoxal fosfato Oral 30-50 mg/
kg/d
3 dosis

Fórmula magistral

Piridoxina (B6) IV/IM 100-300 mg/
día

Benadon® amp 300 mg/2ml
Conductasa® amp 460 
mg/5ml

[R]
[INSNS]

Oral 100-300 mg/
día

Benadon® comp. 300 mg
Conductasa comp. 153 
mg/5ml
Conductasa sol. 153 mg/5ml

[R]
[INSNS]

Riboflavina (B2) Oral 100-300 mg/
día
3 dosis

Fórmula magistral

Sapropterina Oral 5-20 mg/kg/d, 
una dosis

Kuvan® comp 100 mg [R]
Uso hospitalario

Tiamina (B1) IM 100-300 mg/d 
o 5mg/kg/d

IV sólo si no 
es posible la 
vía oral o im. 
Admón muy 
lenta diluida 

Benerva® amp 100 mg [R]
[INSNS]

Oral 150 mg/d Benerva® compr. 300 mg Fórmula magistral 
en sellos para 
dosis < 300 mg. 
[INSNS]

Ubiquinona (Coen-
zima Q10)

Oral 50-300 mg/
día o 5 mg/
kg/día
 2-3 dosis

Decorenone cáps. 50 mg; 
amp beb. 50 mg/10 ml

No comercializado 
en España. Solici-
tud individualizada 
al Mnt. Sanidad

Vitamina C IV 1-2 gr/d Ac. Ascórbico Bayer® amp 
1g/5ml

Oral 1-2 gr/d o 
60mg/kg/d

Redoxón gotas® 200 mg/ml
Redoxón® Compr. 500-1000 
mg
Cebión® Sobres 500 mg-1 g
Ácido ascórbico Pharma 
Nord® compr 750 mg

R], [INSNS]

*Algunos	fármacos	pueden	cambiar	sus	presentaciones	o	los	laboratorios	que	los	distribuyen.
[R] Receta médica
[INSNS] Incluido en la oferta del SNS 
[EXO]Excluido de financiación
[CPD] Inspección médica
[EFP] Especialidad farmacéutica publicitaria. Excluido de financiación

FM Fórmula magistral
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TABLA 7. MÓDULOS NUTRICIONALES QUE PUEDEN SER UTILIZADOS 
EN EL TRATAMIENTO SINDRÓMICO INICIAL EN LOS EIM

Nutriente Módulo Composición

Hidratos de carbono 
(1g = 4 kcal)

Maxijul Polímeros de glucosa

Fantomalt Polímeros de glucosa

Polycose Polímeros de glucosa

Dextrinomaltosa Resource Polímeros de glucosa

Vitajoule Polímeros de glucosa

Lípidos (1 mL = 9 kcal) Aceite MCT SHS MCT

MCT Wander MCT

Liquigen MCT

Hidratos de carbono y lípidos Duocal/Duocal MCT (1 g = 4,9 kcal) Polímeros de glucosa y LCT/MCT

Duocal líquido (1 ml = 1,6 kcal)

PFD 1 (1 g = 5,3 kcal) Polímeros de glucosa y LCT/MCT

TABLA 8. FÓRMULAS ESPECIALES UTILIZADAS PARA EL TRATAMIENTO ESPECÍFICO DE LOS EIM

Aminoacidopatía Fórmula

Fenilcetonuria PKU Anamix infant (SHS)
Phenyl-free 1 (Mead Johnson)
Fleet PKU gel (Casen)

Tirosinemia Tyr Anamix Infant (SHS)
Tyros 1 (Mead Johnson)

Homocistinuria HCUAnamix Infant (SHS)

E. Jarabe de Arce MSUD Anamix Infant (SHS)
BCAD 1 (Mead Johnson)

Defectos del ciclo de la urea Essential Amino Acid Mix Dialamine (SHS)
UCD1
WND1 (Mead Johnson)

Aciduria metilmalónica/propiónica MMA/PA Anamix Infant (SHS)

Aciduria isovalérica IVA Anamix Infant (SHS)

Hiperglicinemia no cetósica NKH Anamix Infant (SHS)

Deficiencia de sulfito oxidasa SOD Anamix Infant (SHS)

Aciduria glutárica tipo 1 GA 1 Anamix Infant (SHS)

Hiperlisinemia HYPER LYS Anamix Infant (SHS)

Histidinemia Histidón (SHS)

Trastornos de la beta oxidación de las grasas de cadena 
larga y muy larga

Monogén (SHS)

Defecto de GLUT 1 y PDH Ketocal 3:1
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