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Sindrome de Allgrove en lactante: L)
alacrimia, acalasia, sin insuficiencia
suprarrenal

Allgrove syndrome in a toddler: Alacrima and
achalasia, with no adrenal insufficiency

El sindrome de Allgrove (SA) es un trastorno neuroendocrino
progresivo de etiologia desconocida, herencia autosomica
recesiva, caracterizado por acalasia, alacrimia, insuficiencia
adrenal, incluso alteraciones autondmicas y neuroldgicas;
con mutaciones homocigoticas en el gen AAAS localizado
en el cromosoma 12q13 que codifica la proteina ALADIN (la
mutacion mas reportada a nivel mundial es la c.1331+1G>A),
y prevalencia estimada en 1/1,000,000 personas’ 2.

Paciente femenina, de 1 afo 9 meses de edad, padres
y hermano mayor sanos, no consanguinidad; segunda
gesta a término, peso 3.075kg, longitud 48 cm, no hipoxia
perinatal. Desde su nacimiento, ausencia de lagrimas; des-
nutricion (ganancia de 900 g en 18 meses); vomito desde los
9 meses de edad (diario, abundante, posprandial inmediato
de alimentos no digeridos) y disfagia a sélidos (ingesta de
65 kcal/kg/dia). Recibid sin mejoria procinético, inhibidor
de bomba de protones (IBP) y féormula extensamente
hidrolizada.

El examen fisico mostro: peso 6.2kg, longitud 74cm,
perimetro cefalico 43cm, sin fascies caracteristicas, alo-
pecia parcial, sin lagrimas, atrofia y debilidad muscular
generalizada, retraso global del desarrollo psicomotor
(RGDP) y desnutricion cronica grave. No se observo hiper-
pigmentacion cutanea.

Se admitié para recuperacion nutricional con alimen-
tacion enteral de acuerdo con las directrices de la
Organizacion Mundial de la Salud para el tratamiento
hospitalario de nifos con desnutricion grave. La serie eso-
fagogastroduodenal (SEGD) mostro imagen en «pico de ave»
(fig. 1). La endoscopia evidencio dilatacion esofagica distal
con residuos alimentarios. La manometria esofagica de alta
resolucion concluy6 acalasia esofagica (AE) tipo 1 (fig. 2). La
prueba de Schirmer fue positiva y los niveles de hormona
adenocortipotropa (ACTH) y cortisol, normales.

Fue sometida, sin complicaciones, a una cardiomiotomia
de Heller con funduplicatura parcial anterior tipo Dor por via
laparoscopica; 14 meses después presento disfagia a solidos;
se observo ligera dilatacion esofagica distal y se dilaté con
balén hidroneumatico a 10 mm a nivel del esfinter esofagico
inferior (EEI).

Actualmente, con 4 anos 2 meses de edad, presenta
adecuada distensibilidad esofagica, sin estenosis y pliegue
quirdrgico funcional; mejoria nutricional (desnutricion cro-
nica leve) con velocidad de crecimiento 6.5cm/afno; sin
defecto epitelial corneal y sin insuficiencia adrenal. Recibe
terapia fisica y ocupacional por RGDP, bajo tratamiento pro-
cinético y dieta licuada artesanal por regurgitaciones.

Existen pocos reportes pediatricos en Latinoamérica.
Este se trataria del primer reporte de SA en lactante lati-
noamericana. De lo publicado en México, la alacrimia se
presentd como primer sintoma, seguido de acalasia; la insu-
ficiencia adrenal se documentd a los 5 afos de edad en
uno de 3 pacientes; otro cursé con disfunciéon neurologica
periférica y autonémica’>.

Los recién nacidos a término presentan lagrimas desde el
primer dia de vida, produccion desarrollada completamente
entre la 1-7 semanas de vida. La alacrimia se considera un

Figura 1 Serie esofagogastroduodenal que muestra eséfago
dilatado a nivel de la union esofagogastrica, disminucion acen-
tuada de la luz esofagica distal e imagen en «pico de ave».
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Figura 2 Manometria esofagica de alta resolucion. Acalasia tipo 1. Notese la coordinacion entre la contraccion faringea y la
relajacion del esfinter esofagico superior con cada trago y la ausencia tanto de peristalsis del cuerpo esofagico como la relajacion
del EEI. PIR media 22 mmHg (normal <20), ausencia de peristalsis de cuerpo esofagico en 100% de las degluciones, ausencia de
relajacion del EEI, presion media del EEl 48 mmHg (normal 10-45); ICD medio 160 mmHg/cm/s (normal 450-8,000).

EEl: esfinter esofagico inferior; ICD: integral de contractilidad distal; PIR: presion integrada de relajacion.

sintoma temprano del SA, lo que debe conducir a conside-
rarlo como diagnostico diferencial®.

La AE es un trastorno de motilidad con prevalencia anual
estimada en 0.18/100,000 nifos, cursa con vomito, disfa-
gia y pérdida ponderal, sintomas documentados en nuestra
paciente secundarios a AE y derivando en desnutricion
grave. El 46.1% de los casos presenta tos cronica, que suele
confundirse con enfermedad por reflujo gastroesofagico, y
hasta la mitad recibe procinéticos e IBP antes del diagnds-
tico, como ocurrid en este escenario’. El Colegio Americano
de Gastroenterologia establece que debe sospecharse en
pacientes con disfagia a liquidos y solidos, y en aquellos
con regurgitaciones que no respondan a prueba terapéutica
con IBP a dosis adecuada®. La SEGD como imagen de pri-
mera linea apoya el diagndstico de AE, pero puede resultar
negativa hasta en un tercio de los casos. Es util para evaluar
cambios tardios que tienen implicaciones en el tratamiento.
Se recomienda a todos los pacientes evaluacion endosco-
pica de la union gastroesofagica para descartar obstruccion
mecanica o seudoacalasia y aquellos sin evidencia de obs-
truccion deben someterse a manometria convencional o de
alta resolucion, esta Ultima estandar de oro para diagnds-
tico, la cual no solo ha mejorado la capacidad diagndstica,
sino también nuestra capacidad para guiar el tratamiento en
el tipo de AE®. Existen abordajes terapéuticos para AE enfo-
cados en reducir la presion del EEl y facilitar el vaciamiento
gastrico. Hay medidas con efecto temporal como aplicacion
de toxina botulinica y, para pacientes con alto riesgo qui-
rdrgico (que no son candidatos a anestesia), administracion
por via oral de bloqueadores de canales de calcio, y trata-
mientos de efecto prolongado como dilatacion esofagica y
esofagomiotomia (con o sin funduplicatura)®. El tratamiento
de eleccion para la AE es todavia controversial, heterogéneo
e involucra a un equipo multidisciplinario; muchos reco-
miendan la miotomia tipo Heller via laparoscopica y otros,
la dilatacion esofagica, en funcion del subtipo de AE'®. En
general, se recomienda discutir las opciones con la familia,
tomando en consideracion la experiencia del centro donde
se trata al paciente. No existen muchos estudios pediatri-
cos que reporten los resultados de intervenciones de efecto
duradero.

La crisis adrenal es la primera causa de mortalidad en
el SA, ocurre como episodios de hipoglucemia e hiperpig-
mentacion progresiva, y se limita mayormente a deficiencia
de glucocorticoides''. Es importante destacar que la insu-
ficiencia suprarrenal resistente a ACTH como parte de la
triada clasica es evidente a fines de la primera década de
vida, pudiendo presentarse 5-10 afos posteriores al inicio
de sintomas de AE, desarrollarse durante la infancia tar-
dia, adolescencia e incluso edad adulta'>'3. Por lo anterior,
se sugiere monitorizacion continua de electrolitos séricos,
especialmente durante eventos de estrés'".

Desafortunadamente, nuestra limitante es que no fue
posible obtener el estudio genético por razones econémi-
cas, que refleja la practica clinica real. Esta enfermedad
es genéticamente muy heterogénea y existen casos descri-
tos de pacientes diagnosticados sin mutaciones en el gen
AAAS, por lo que pudiera haber otros genes implicados?.
Sin embargo, el diagnostico de acalasia esta confirmado, la
paciente esta recibiendo el tratamiento adecuado a pesar
de su temprana edad y consideramos que nuestro reporte
ayudara a otros a identificar estos casos para evitar retrasos
en el diagndstico, sobre todo en nifos menores de 2 anos de
edad que inician con sintomas inespecificos.

Por lo raro de esta condicion, debemos tener alto indice
de sospecha, enfatizar en una historia clinica adecuada y
conocer el abordaje de uno de los sintomas mas frecuentes
en poblacion pediatrica.

Responsabilidades éticas

Los autores declaran que este articulo no contiene informa-
cién personal que permita identificar al paciente. Debido
a que se realiza revision de expediente clinico no amerita
autorizacion del Comité de Etica.
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Reporte de caso: hallazgo de n
neumatosis gastrica en tomografia
axial computarizada como signo de
isquemia gastrica secundaria a
probable trombosis en paciente con
enfermedad renal crénica

Finding of gastric pneumatosis on a computed
tomography scan as a sign of gastric ischemia
secondary to probable thrombosis in a patient
with chronic kidney disease: A case report

La frecuencia de la isquemia gastrica es baja debido a la rica
vascularizacion del estomago; puede ser causada por insufi-
ciencia vascular, trombosis, vasculitis, etc.” Factores como
la edad avanzada, el tabaquismo y la diabetes pueden dismi-

nuir la circulacién gastrica y esplénica’?. Los sintomas mas
comunes comprenden dolor abdominal, sangrado y altera-
ciones del estado mental’. En los examenes de laboratorio
suele hallarse leucocitosis, elevacion de la proteina C reac-
tiva y enzimas hepaticas®. La neumatosis se caracteriza por
la presencia de vesiculas de gas en la pared intestinal*; en
un metaanalisis de los Ultimos 5 afos se encontré una fre-
cuencia de solo 500 casos, de los cuales el 30% han sido
reportados en EE. UU. y en Latinoamérica han sido des-
critos el 1.14%’. Su fisiopatologia es poco clara, aunque
existen 2 teorias importantes: la mecdnica, que sugiere que
el aumento de la presion intraluminal fuerza la entrada de
aire en la pared gastrointestinal a través de defectos muco-
sos y la bacteriana, que dice que resulta de la acumulacion
de gas producido por bacterias luego de su translocacion®.
Generalmente sus manifestaciones y los estudios de gabi-
nete no son concluyentes, por lo que es necesario realizar
una cirugia exploratoria para llegar al diagndstico?. La neu-
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