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RESUMEN
Trastorno motor primario de etiologia desconocida con pérdida de la
peristalsis esofagica y fallo en la relajacion del esfinter esofagico
inferior en la deglucién. Dando obstruccién funcional y retencion de
alimentos. Es el desorden funcional mas comun y que con mayor
frecuencia requiere tratamiento quirargico. La clinica es gradual e
insidiosa, lo mas comun es la disfagia progresiva, asociada a tos
nocturna, pérdida de peso y debilidad o dolor retroesternal urente.
El primer estudio por realizar es el esofagograma con bario, pero la
eleccion continla siendo la manometria esofagica. Mientras que la
endoscopia se reserva para descartar otras patologias o en sospecha
de complicaciones.
El tratamiento busca mejorar los sintomas y prevenir sus
complicaciones. Mediante propuestas farmacoldgicas, intervenciones
endoscoépicas o quirGrgicas, de las cuales la miotomia de Heller
continda siendo el referente.

PALABRAS CLAVES: acalasia, es6fago, disfagia, manometria,
miotomia.

ABSTRACT
A primary motor disorder of unknown etiology with loss of esophageal
peristalsis and failure to relax the lower esophageal sphincter in
swallowing. Giving functional blockage and food retention. It is the most
common functional disorder and most often requires surgical treatment.
The clinic is gradual and insidious, the most common is progressive
dysphagia, associated with nocturnal cough, weight loss and weakness
or retrosternal burning pain.
The first study to perform is esophagogram with barium, but the choice
continues to be esophageal manometry. While endoscopy is reserved
to rule out other pathologies or suspected complications. Treatment
seeks to improve symptoms and prevent complications.
Through pharmacological proposals, endoscopic or surgical
interventions, of which Heller's myotomy remains the benchmark.
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INTRODUCCION

La acalasia esofagica es un trastorno
motor primario en la que se presenta una
pérdida de la peristalsis a nivel del
eséfago distal asociado a un fallo en la
relajacion del esfinter esofégico inferior
(EEI) en el proceso de deglucion. Dando
como resultado una obstruccion funcional
al vaciamiento esofagico, que lleva a
retenciéon de alimentos, provocando dafio
a la mucosa del érgano.

La etiologia se desconoce, pero la teoria
mas aceptada indica su relacion con la
disminucion de las células ganglionares
inhibitorias del plexo mientérico en la
pared esofagica y el EEI, con el
resultante desbalance de
neurotransmisores (aumento de
acetilcolina y péptido P, con diminucién
de O6xido nitrico y péptido intestinal
vasoactivo) generando la afeccién de su
relajacibn e hipertonia. Existen otras
teorias autoinmunes,
neurodegenerativas, infecciosas y
geneticas.

EPIDEMIOLOGIA

Aunque corresponde al desorden
funcional mas comun y conocida del
esofago, su presentacion es
relativamente rara. Pero se trata del
trastorno funcional que con mayor
frecuencia requiere tratamiento
quirurgico.

Se calcula una incidencia anual de
aproximadamente 1.8 casos por 100,000
individuos con una prevalencia de 10-12
casos por 100,000 individuos. Afectando
por igual a hombres y mujeres, y aunque
puede afectar a cualquier grupo etario,
su motor incidencia ocurre en la séptima
década de la vida y un segundo pico a
los 20-40 afos.

CLINICA

Presenta una progresion gradual y de
inicio insidioso y sintomas inespecificos,
lo que retrasa su diagnéstico, llegando a
pasar hasta 24-30 meses antes de iniciar
el protocolo de estudio.

La manifestacion més comun es la
disfagia a solidos que progresa a liquidos
y posteriormente a la regurgitacion de
saliva y alimentos blandos, tipicamente
de sabor “suave”, a diferencia de la
ERGE que presentan acido gastrico.
Caracteristicamente estos sintomas se
agravan con el estrés y con liquidos frios.
Otros datos compatibles son la tos
nocturna o micro aspiraciones y pérdida
de peso involuntaria con debilidad.

En ciertos casos, aparece dolor
retroesternal de tipo urente que mejora
con la emesis de alimentos no digeridos.
A medida que progresa la anatomia y
funcion esofagica se van modificando,
pudiendo generar, hasta en el 10% de
los casos, megaesoéfago.
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CLASIFICACION

Primaria o idiopatica: En la actualidad
se describen 3 subtipos segun la
manometria de alta resolucion:

- Tipo I clasica
- Tipo Il con presurizacion esofégica
- Tipo lll espastica.

Secundaria o pseudoacalasia: Grupo
de trastornos que simulan clinica,
radiolégica y manométricamente a la
acalasia idiopatica.

- No tumorales: Por ejemplo:
enfermedad de Chagas, esofagitis
eosinofilica, amiloidosis, etc.

- Tumorales: Adenocarcinoma de
cardias, Linfoma, Carcinoma
epidermoide de esofago, etc.

DIAGNOSTICO

Se establece ante la sospecha por
historia clinica y realizacion de prueba
terapéutica fallida de 4 semanas con
inhibidores de la bomba de protones
(IBP). El primer estudio especifico por
realizar es el esofagograma con bario en
el que se pueden encontrar: dilatacion
esofagica, estrechamiento de la unién
gastroesofagica (signo de “pico de
pajaro”) y pobre vaciamiento esofagico.
La evaluacién endoscopica se
recomienda para descartar otras
patologias que simulen el cuadro o que
presenten una complicacion de esta.

Sin embargo, para lograr el diagnostico
se requiere de manometria esofagica,
que demuestra una ausencia de
peristalsis esofagica con una pobre
relajacion, con una sensibilidad de mas
del 90%.” Hasta en el 50% se encuentra
hipertension del EEI (mayor a 40 mmHg).
Actualmente la manometria de alta

resolucion  (a  diferencia de la
convencional) tienen mayor sensibilidad
en el diagnéstico, ya que confirma la
acalasia y establece la morfologia de la
unién gastroesofagica.

Sin embargo, encuentra su limitacion en
la realizacién, ya que solo pocos centros
especializados cuentan con dicha
técnica.

TRATAMIENTO

La lesion nerviosa de esta enfermedad
es irreversible, por lo que el tratamiento
busca mejorar los sintomas y prevenir
sus complicaciones.

Tratamiento médico: Dinitrato de
Isosorbida (5-20 mg) via SL o Nifedipina
(10-30 mg) 15 a 30 minutos antes de los
alimentos, acatan disminuyendo el tono
del EEI. Tienen solo respuestas
transitorias, por lo que se prefieren en
pacientes mayores o que tienen alto
riesgo quirurgico.

Tratamiento endoscdpico: Inyeccién de
toxina botulinica (aunque tiene un éxito
de 80-85%, puede generar fibrosis de la
unién gastroesofagica, dificultando la
realizacién ulterior de la miotomia de
Heller), dilatacion endoscopica (el mas
eficaz de este grupo, pero tiene riesgo de
perforacion y recurrencia), protesis o
miotomia endoscépica peroral (POEM).
Se consideran tratamientos a corto plazo
y que, en general, deben repetirse.

Tratamiento quirdargico: Miotomia de
Heller mé&s funduplicatura  parcial
antirreflujo o esofagomiotomia. De
eleccion, sobre todo en jévenes.

En la actualidad los mejores resultados
se obtienen con la dilatacién y la cirugia,
siendo la miotomia de Heller la que
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produce resultados mas duraderos, lo
gque la coloca como el procedimiento de
eleccion. Con la coca evidencia
disponible, la POEM parece ser un
procedimiento prometedor, pero solo con
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RESUMEN

La osteoporosis es una enfermedad sistémica, la pérdida de densidad
0sea, la cual caracteriza ésta condicion, incrementa la fragilidad del
hueso tiene un impacto directo en la morbimortalidad. La osteoporosis
puede ser clasificada como osteoporosis generalizada y osteoporosis
regional. Aunque las fracturas causadas por osteoporosis pueden ser
diagnosticadas con imégenes radioldgicas convencionales este método
no es lo suficientemente sensible o especifico para diagnosticar esta
patologia.

PALABRAS CLAVE: Osteoporosis, densidad o6sea, radiografia
convencional, fracturas, método de Genant.

ABSTRACT

Osteoporosis is a systemic pathology, the loss of bone density, which
characterizes this condition, increases bone fragility, which has a direct
impact on morbi-mortality. Osteoporosis can be classified as
Generalized Osteoporosis and Regional Osteoporosis. Although
fractures caused by osteoporosis can be diagnosed by conventional x-
ray images this method is not sensitive or specific enough for
diagnosing this pathology.

KEY WORDS: Oteoporosis, bone density, conventional x-ray,
fractures, Genant method.

INTRODUCCION

deterioro de la microarquitectura del

La Osteoporosis es una enfermedad tejido 6seo, afecta al 13% - 18% de las
sistémica, caracterizada  por la mujeres y al 1% - 4% de los hombres
diminucion de la masa 6seay el mayores de 50 afios. La caracteristica
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pérdida de densidad Osea incrementa la
fragilidad del hueso y consecuentemente
la susceptibilidad a fracturas, generando
un impacto directo en la morbilidad y la
mortalidad.

CLASIFICACION

La osteoporosis se puede clasificar en
osteoporosis generalizada, que se
subdivide en primaria, secundaria, y la
osteoporosis regional.

1. OSTEOPOROSIS PRIMARIA

e La osteoporosis tipo | ocurre en un
subgrupo de mujeres
postmenopausicas, tipicamente entre
los 50 y 65 afios de edad, la
deficiencia de estrégenos resulta en
una acelerada reabsorcién de hueso
principalmente trabecular. ElI patrén
de fracturas en este grupo de
mujeres principalmente afecta la
columna vertebral y las mufiecas.

e La osteoporosis senil o tipo Il, existe
una perdida proporcional de hueso
cortical y trabecular, como resultado
de la perdida de hueso acumulativa
a medida que las personas
envejecen. Tipicamente alrededor de
los 80 afios de edad la perdida de
hueso es equivalente en ambos
sexos. Las fracturas caracteristicas
de este tipo de osteoporosis incluyen
fractura de cadera, humero proximal,
tibia y pelvis.

2. OSTEOPOROSIS SECUNDARIA

La osteoporosis secundaria puede ser el
resultado de varias condiciones médicas
o0 enfermedades, o por el uso de ciertos
medicamentos que como efecto adverso
afectan la salud del esqueleto, varios
trastornos pueden interferir con la

formacion de hueso o promover la
resorcibn 6sea que conduce a
osteoporosis secundaria.

3. OSTEOPOROSIS REGIONAL
Aparte de estos tipos de osteoporosis
generalizada, se encuentra la
osteoporosis regional, la cual afecta solo
parte del esqueleto, usualmente el
esqueleto apendicular. La osteoporosis
regional puede tener variedad de
causas, como inmovilizacion o atrofia,
sindrome de distrofia simpética refleja,
osteoporosis transitoria de articulaciones
grandes, artropatia inflamatoria o
sindrome de dolor regional complejo.

RADIOGRAFIA CONVENCIONAL

La radiografia convencional permite una
evaluacion cualitativa y semicuantitativa
de la osteoporosis, mientras otras
técnicas de imagen, cémo la
densitometria y la tomografia, permiten
la cuantificaciébn de pérdida de hueso,
evaluacion de la presencia de fracturas,
y los estudios de las propiedades del
hueso. A pesar del advenimiento de
estas técnicas mas nuevas y precisas la
osteoporosis sigue siendo mas
comdnmente diagnosticada por
radiografia convencional. Sin embargo
esta modalidad es capaz de detectar
pérdida de hueso solo cuando esta
excede el 30%-50%, por lo que no es
suficientemente sensible ni especifica
para el diagnostico temprano de
osteoporosis.

FRACTURAS OSTEOPOROTICAS

La Osteoporosis tiene un impacto en la
morbimortalidad principalmente debido a
las fracturas. A nivel mundial
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aproximadamente cada 3 segundos
ocurre una fractura osteoporética, lo que
resulta en 9 millones de fracturas cada
afo. Las tres localizaciones mas
comunes de fractura son el antebrazo, la
cadera y la columna.

El riesgo de fractura aumenta
considerablemente en mujeres mayores
de 65 y en hombres mayores de 75
afios, se estima que 1:3 mujeres
mayores de 50 afios y 1.5 hombres
mayores de 50 afios van a tener al
menos una fractura por osteoporosis a lo
largo de su vida.

¢ FRACTURAS VERTEBRALES
Es el tipo de fractura mas frecuente en la
osteoporosis, se podrian considerar el
sello distintivo de esta enfermedad, es
asintomatica en el 70% de los casos. La
identificacion de una fractura
osteopordética vertebral permite realizar la
intervencion  secundaria de  esta
enfermedad y prevenir una nueva
fractura vertebral en el 50-60% de las
veces.
Los niveles vertebrales mas
frecuentemente afectados son T8 y T9,
pero pueden ocurrir en cualquier parte de
la columna vertebral, son multiples en un
20%-30% de los casos.
La radiografia de la columna contintia
siendo de ayuda en el diagnéstico y
seguimiento de las fracturas vertebrales.
Genant desarroll6 este sistema de
puntuacién para calificar la severidad de
las fracturas vertebrales se basa en el
andlisis morfolégico del cuerpo vertebral
determinado visualmente por
radiografias. Sin embargo, una limitante
del método de Genant es que requiere
de un cambio significativo de la
morfologia vertebral para hacer el
diagndstico, haciéndolo menos util en

casos sutiles, y no cuenta con
herramientas que permitan diferenciar
las variantes anatdmicas de verdaderas
fracturas, llevando al riesgo de
sobrediagndstico o de subdiagndstico.

El método de Genant: Es un método
semicuantitativo, basado en la
evaluacién de la morfologia del cuerpo
vertebral, en el cual cada vertebra recibe
un grado de gravedad basado en el
estimativo visual de la aparente pérdida
de altura del cuerpo vertebral. Segun el
método, las vértebras de T4 a L4 se
graddan en la siguiente forma:

e Grado 0 o normal

e Grado 1 con reduccion de la altura
del 20-25% y con una extension del
10-20% comparado con la vértebra
adyacente normal

e Grado 2 con una reduccion de la
altura del 26-40% y con extension del
21-40%

e Grado 3 para reducciones tanto de la
altura como de la extension mayor
del 40%.

Se ha utilizado un grado 0,5 que se
designa para atribuir algin grado de
deformidad morfolégica pero que no
alcanza los criterios de una fractura
grado 1; en este grado no se aplican los
criterios de deformidad en cufa,
bicéncava o por aplastamiento.

Las fracturas son generalmente descritas
como:

e Fracturas en cufia: cuando la altura
anterior se reduce en relacién con la
altura posterior, son las mas
frecuentes.

e Fracturas de la placa terminal
(biconcavas): cuando la altura media
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se reduce en relacién con la altura
posterior

e Fracturas de aplastamiento: cuando
toda la altura de una vértebra se
reduce en relacién con las vértebras
adyacentes.

Los hallazgos morfolégicos mas Utiles
para identificar la fractura son:

e Presencia de la deformidad en la
placa terminal

e Abultamiento cortical

e Pérdida del paralelismo entre las
placas terminales

e Pérdida de la continuidad de la
morfologia vertebral

La presencia y el numero de fracturas
vertebrales se correlaciona con el grado
de osteoporosis: cuanto mayor es el
grado de osteoporosis, mayor es la
cantidad de fracturas presentes.

El grado de deformidad resultante de las
fracturas, a pesar de sus limitaciones, es
el criterio mas comunmente utilizado
para definir fracturas vertebrales.
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RESUMEN

El sindrome de De Morsier o displasia septo-6ptica (DSO), fue descrito
por De Morsier en 1956, quien reconocidé la asociacion entre la
agenesia o hipoplasia del septum pellucidum e hipoplasia del nervio
Optico, quiasma y tractos opticos. Se puede asociar a disfuncion
hipotalamo-hipofisaria. La forma de presentacidon es esporadica y los
casos familiares son raros, aunque se ha postulado la posibilidad de
herencia autosémica recesiva. El cuadro neuroldgico asociado al
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sindrome es variable. Se presenta en algunos pacientes con
inteligencia normal y sin déficit neuroldgico. Los trastornos del
aprendizaje y el retraso mental estan relacionados con las anomalias
del septum pellucidum. Las convulsiones son las manifestaciones
descritas con frecuencia. Como objetivo tenemos el de identificar
sintomas y signos del sindrome de De Morsier en nifia guatemalteca
de seis afios. La paciente es una nifia mestiza, de seis afios,
antecedentes de distrofia muscular progresiva paterna, acude a
consulta por nistagmo, estrabismo, torticolis compensadora y retardo
del neurodesarrollo, con un incremento ponderal correcto, en el
examen fisico encontramos telangiectasias palpebrales, nistagmo
vertical-horizontal, desviacién de la cabeza al lado izquierdo. Fondo de
ojo: Palidez temporal acentuada de ambos discos, atrofia macular, sin
brillo foveal, tortuosidad venosa generalizada. Hipoplasia del nervio
optico. En tomografia axial computadorizada se observa ausencia de
septum pellucidum. La distrofia muscular progresiva y el Sindrome de
De Morsier tienen una baja incidencia en la poblacién, por lo que la
presencia de las mismas en padre e hija debe ser sefalada, no se
tiene explicacion para justificar el hallazgo, no se han encontrado
reportes previos en la literatura que lo sefialen.

PALABRAS CLAVES: Sindrome de De Morsier, displasia
septooptica, disfuncién hipotalamo-hipofisaria.

ABSTRACT
De Morsier syndrome dysplasia septo-optic (DSO), was described by
De Morsier in 1956, who recognized the association between Agenesis
or hypoplasia of the septum pellucidum and hypoplasia of the optic
nerve and CHIASM and optic tracts. You may be associated with
dysfunction hypothalamic-pituitary. The form of presentation is sporadic
and familial cases are rare, although it has been postulated the
possibility of autosomal recessive inheritance. The neurological picture
associated with the syndrome is variable. It occurs in some patients
with normal intelligence and no neurologic deficit. Disorders of learning
and mental retardation are related to abnormalities of the septum
pellucidum. Seizures are frequently described demonstrations.
Objectives. Identify signs and symptoms of De Morsier syndrome in 6-
year-old Guatemalan girl. Patient mestizo, of six years, a history of
progressive muscular dystrophy his father, goes to consultation by
nystagmus, strabismus, torticollis buffer and delay of
neurodevelopmental, with a correct weight increase. Physical
examination palpebral telangiectasias, vertical nystagmus, deviation
from the head to the left side. Fundus: pronounced temporal pallor of
both discs, atrophy macular foveal, venous tortuous generalized dull.
Optic nerve hypoplasia. Computerized axial tomography shows
absence of septum pellucidum. Discussion. Progressive muscular
dystrophy and De Morsier syndrome have a low incidence in the
population, so the presence of the same father and daughter should be
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designated, there is no explanation to justify the finding, not found,
previous reports in the lit erature pointing it.

KEY WORDS: De Morsier's Syndrome, septooptic displasia,
hypothalamic-pituitary disfuntion.

INTRODUCCION

El sindrome de De Morsier o displasia
septo-6ptica (DSO), fue descrito por De
Morsier en 1956, quien reconocié la
asociacion entre la agenesia o hipoplasia
del septum pellucidum e hipoplasia del
nervio éptico, quiasma y tractos opticos.
Se puede asociar a disfuncién
hipotalamo-hipofisaria.

En 1970 Hoyt sefialé la alta incidencia de
disfuncion hipotdlamo pituitaria, que
atribuyé a lesion diencefdlica con
deficiencia en la liberacion de factores
reguladores hipotalamicos.
Aproximadamente 1 de cada 3 casos
presenta ademas diabetes insipida. En
1972 se describe el primer caso donde el
septum pellucidum estaba intacto.
Posteriormente este hecho ha sido
referido con mas frecuencia estando
presente en un 49% de los casos. En
1985 se publican los primeros casos de
hipoplasia de nervio Optico unilateral.
Algunos presentaban esquisencefalia y
ello se ha relacionado con la existencia
de crisis comiciales.

Los primeros estudios con resonancia
magnética (RM) practicados en
pacientes con sindrome de De Morsier
permitieron evaluar con mayor precision
el area hipotdlamo hipofisaria, revelando
anomalias en la forma y el tamafio del
hipotalamo, tallo y adenohipdfisis.

La forma de presentacion en general es
esporadica y los casos familiares son
raros, aunque se ha postulado la

posibilidad de herencia autosémica
recesiva. El cuadro neuroldgico asociado
al sindrome es extremadamente variable.
Se presenta en algunos pacientes con
inteligencia  normal 'y sin  déficit
neuroldégico.

Los trastornos del aprendizaje y el
retraso mental pueden estar
relacionados con las anomalias del
septum pellucidum. Las convulsiones
son las manifestaciones descritas con
mayor frecuencia.

Puede hallarse una incoordinacion
motora precoz, intimamente relacionada
con la baja vision, asi como trastornos de
la atencién visual y el comportamiento.
La hipoplasia del nervio 6ptico puede
presentarse en el contexto del sindrome
de De Morsier. La hipoplasia del nervio
optico (NO) es el desarrollo incompleto
0 defectuoso del NO durante el periodo
de gestacién. Suele ser un proceso
bilateral (los casos unilaterales son
raros), no hereditario, no progresivo y sin
tratamiento especifico. Su incidencia ha
aumentado con el tiempo siendo
estimada, en 1974 en 1,8 por 100.000
habitantes y actualmente de 10.9 por
cada 100.000 habitantes. Junto con la
ceguera cortical y la retinopatia del
prematuro, esta entidad supone una de
las causas mas frecuentes de pérdida de
la funciébn visual en la edad
pediatrica.

Existen muchas entidades patolégicas
donde podemos encontrar un NO
hipoplasico. No existe predileccion por
raza ni sexo y hasta la fecha, no hay
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datos que sugieran una entidad de tipo
hereditario.

Las teorias que intentan explicar la
patogénesis del sindrome de De Morsier
son confusas. Por un lado estan quienes
defienden que se trata de una forma
incompleta de holoprosencefalia y por lo
tanto una disgenesia inductiva en la
diverticulizacion del prosencéfalo del
embrién. Por otro, hay quien la atribuye a
un insulto en el desarrollo del feto, y
entonces se trata de una disrupcion
imputable a un agente infeccioso,
teratbgeno o a una insuficiencia vascular.
No obstante, existen autores que
cuestionan la entidad del sindrome.

La confluencia de esquisencefalia en el
sindrome de De Morsier, ha sido
interpretada hasta hace poco como un
rasgo mas del espectro de presentacion.
La esquisencefalia es una alteracion en
la conformacién del manto cortical cuya
maxima expresion es la continuidad de la
corteza con el epéndimo (cicatriz pio-
ependimaria), aunque existen diversos
grados de profundidad de la invaginacién
de la corteza. Se cree que es la
consecuencia de un fallo en la perfusion,
ya sea por hipotension/isquemia o por
accion de un teratbgeno o0 agente
infeccioso que actla entre la 122 y la 242
semanas de gestacion. Cuanto mas
precoz sea el insulto mayor la alteracion
en la estratificacion y organizacion de la
corteza, y cuanto mas extenso, mas
profunda serd la invaginacion cortical

A pesar de tratarse de una enfermedad
rara, se puede manifestar precozmente
en el periodo neonatal a través de
sefiales comunes de la practica
pediétrica, como ictericia e
hipoglucemia, y el atraso en su
diagnostico puede resultar en gran
morbilidad para esos pacientes.

OBJETIVO

Identificar sintomas y signos del
sindrome de De Morsier en nifia
guatemalteca de 6 afios

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente femenina, mestiza, de 6 anos
de edad, con antecedentes de distrofia
muscular progresiva paterna que acude
a consulta por nistagmo, estrabismo,
ptosis palpebral, torticolis compensadora
y retardo del neurodesarrollo, con un
incremento  ponderal correcto (Ver
FIGURA 3.1).

Paciente producto de un embarazo

aparentemente  normal, parto no
institucionalizado y padre con
diagnéstico de distrofia  muscular
progresiva.

e Examen fisico: telangiectasias
palpebrales, nistagmo vertical-
horizontal, desviacion de la cabeza al
lado izquierdo.

e Fondo de ojo: palidez temporal
acentuada de ambos discos, atrofia
macular, sin brillo foveal, tortuosidad
venosa generalizada. Hipoplasia del
nervio optico.

e Agudeza Vvisual corregida:+1.00
(poca cooperacion). (1.0)

Fue interconsultada con neurologia, se
realizan los siguientes estudios:

e Electroencefalograma: anormal con
paroxismos difusos de ondas lentas.

e TAC: mostr6 presencia de imagen
hipodensa de localizacion media y
forma triangular en fosa posterior, no
habia imagen del cuarto ventriculo
(Ver FIGURA 3.2).
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FIGURA 3.1 Examen fisico donde se aprecia estrabismo divergente ojo dereho, ptosis
palpebral izquierda, retardo en el neurodesarrollo.

FIGURA 3.2 Imagen hipodensa
triangular en fosa posterior. Ausencia de
cuarto ventriculo

FIGURA 3.3 Ausencia de cuarto
ventriculo, vermix cerebeloso y septin
pelucido

Ademas se observo ausencia del vermis
cerebeloso, con ausencia del septum
pellucidum (Ver FIGURA 3.3). La serie
contrastada no  evidenci6  mayor
variacion.

DIAGNOSTICO

Sindrome de De Morsier

EVOLUCION

Vivo con secuelas

DISCUSION

Tanto la distrofia muscular progresiva
como el Sindrome de De Morsier tienen
una baja incidencia en la poblacion, por
lo que la presencia de las mismas en
padre e hija debe ser sefialada, aunque
no se tiene explicacién para justificar el
hallazgo (incluso puede ser casual), no
se han encontrado reportes previos en la
literatura que lo sefialen.
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La patogenia de la DSO es controvertida
y existen varias teorias para explicarla;
una de ellas sugiere una interferencia
teratogénica, genética o traumética, con
el desarrollo normal de los nervios
Opticos, septum pellucidum, cuerpo
calloso e hipotalamo.

Otros sugieren una teoria destructiva
donde plantean la destruccién del tejido
encefalico una vez que se ha establecido
su anatomia. La DSO se puede
presentar asociada a multiples
malformaciones oftalmicas como son
microftalmos, paralisis oculomotoras,
ptosis, dacrioestenosis, aniridia,
colobomas, malformaciones vasculares
retinianas, astigmatismo, y sindrome de
Duane. El compromiso visual incluye
parcial o completa ambliopia.

Las principales anomalias extraoculares
asociadas, son las que afectan a la linea
media del sistema nervioso central.

La clasificacion clasica de la DSO incluye
tres grupos.

e HNO con alteraciones endocrinas y
tomografia computadorizada normal.

e HNO sin alteraciones endocrinas y
alteraciones de la linea media en la
tomografia computadorizada. A este
grupo es al que se ajusta la paciente.

e HNO con alteraciones endocrinas y
alteraciones de la linea media en la
tomografia computadorizada

El defecto de la hormona del crecimiento
es el déficit hormonal més frecuente (73
%). La paciente presenta una talla
acorde con su edad y sexo. Otros
defectos son diabetes insipida por déficit

de la hormona antidiurética (26 %),
hipotiroidismo por déficit de TSH (21 %),
precocidad sexual, pubertad anormal,
hipogonadismo  hipogonadotrépico e
insuficiencia adrenal; manifestaciones
gue no presenta la paciente.

La paciente tiene alteraciones visuales
con nistagmo pendular, estrabismo e
hipoplasia del nervio 6ptico, pero no le
impide la  deambulacion 'y el
reconocimiento de los objetos; se
evidencia un torticolis compensadora
para mejorar la visibn y no tiene
alteraciones endocrinas.

Se sugiere que ante un caso con
Hipoplasia del Nervio Optico, deben
realizarse  estudios para descartar
Displasia septo-Optica, y una vez
diagnosticada buscar otras alteraciones
encefélicas y endocrinas que puedan
estar presentes y asi lograr un mejor
manejo del paciente.

Seria necesaria la realizacion de otros
estudios que ayudarian a la mejor
discusion del caso, pero en el medio en
gue se hizo el diagnostico se nos hizo
imposible. Entre los estudios sugeridos
estan: Electrorretinograma, Potenciales
Evocados Visuales y Coeficiente de
inteligencia

CONCLUSION

Los hallazgos de alteracion de la funcion
visual asociado a trastornos del eje
hipotalamo-hipofisario nos deben hacer
sospechar el sindrome de De Morsier o
displasia septo-6ptica, cuyo diagnostico
precoz es esencial para un manejo multi-
disciplinar y evitar secuelas invalidantes
en el paciente y mejor evolucion del
mismo.
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8. Las referencias bibliograficas deberan ser elaboradas segun el formato de American
Psychological Association (APA), el cual es una norma internacional ampliamente aceptada. Algunos
ejemplos se encuentra en : www.revistamedicasinergia.con, Ademas, un tutorial sobre el formato
APA esta disponible en: http://www.apastyle.org/learn/tutorials/basics-tutorial.aspx
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INSTRUCCIONES PARA LOS AUTORES

Pagina de titulo

Titulo: Debe de ser conciso, especifico y sin abreviaturas, debe de ser redactado en 2idiomas.
Autores: Debe de consignarse el nombre completo del autor(es), debe de estar alineado a la
derecha.

Nombre de departamento o institucion: Lugar donde el autor pertenecié durante la
elaboracion del trabajo.

Palabras claves: La publicacion debe tener por lo menos 4 palabras claves redactadas en 2
idiomas.

Enumerar: Todas las paginas, cuadros y figuras.

Fuentes de ayuda: Persona o instituciones que brindaron ayuda durante la elaboracién de la
publicacion.

TIPOS DE ARTICULOS

1. Presentacion de lgs articulos: El autor en caso de ser necesario, debera presentar todas las

fuentes de informacién originales. La publicacién debe ir estructurada de la siguiente manera:
Resumen: 250 palabras maximo, con una descripcién del trabajo, material, métodos utilizados,
resultados principales y conclusiones relevantes. Este resumen deben de ir en 2 idiomas. No
deben de usarse abreviaturas.

Palabras claves: Debe de contar por Io menos 4 palabras claves redactadas en 2 idiomas.
Introduccioén: Es el texto donde se plantan las hipétesis, y se contesta las preguntas : como y
porgue de la publicacion. Sin olvidar la mencion del objetivo principal y secundario. Evitando los
resiimenes de los resultados.

Métodos: Se mencionan los materiales utilizados, criterios de inclusion y exclusion de los
participantes, disefio del estudio, composiciéon y caracteristica de muestras estudiadas. Si el
articulo reporta informacién obtenida de estudios en seres humanos debe incluir una nota donde
asegure que el protocolo de estudio cumplié con los requisitos del Comité Etico Cientifico (CEC)
el cual requiere estar debidamente acreditado por el CONIS.

Resultados: Los resultados deben de seguir una secuencia l6gica y concordante, en el texto,
cuadros, figuras y tablas. Deben de ser claras y concisas.

Discusién: Es un andlisis de datos obtenidos de la investigacion. Se expondra si los resultados
solventan las conclusiones. No se repite informacién mencionada en introducciéon ni resultados.
Ademas, se valora si se cumplieron con los objetivos primarios y secundarios.

Agradecimientos (Opcional): Menciona persona o instituciones que brindaron ayuda durante la
elaboracidn de la publicacion.

Elaboracién de referencias bibliogréficas: Insertadas consecutivamente con nuameros
arabigos en el cuerpo del texto y citadas con toda la informacion pertinente en el area de
referencia. Se usard el formato de American Psychological Association (APA).

Cuadros, figuras y tablas: Tienen que ser explicativos, deben tener titulo y numeraciéon
consecutiva correspondiente.

Revisiones bibliograficas: Los articulos deben de ser interés medico cientifico, actuales, con
una bibliografia actualizada, de relevancia (no puede tener mas de 5 afios de antigliedad).

Qpiniones. Informan temas de la actualidad en los avances cientificos de la medicina, con grado
de evidencia, bien fundamentado.
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4. Reporte de casos: La publicacion debe estar estructurada de la siguiente forma:

e Titulo.

e Resumen: claro y conciso, este resumen debe de ir escrito en 2 idiomas.

e Introduccién: se debe contestar las preguntas: ¢ por qué se publica?, ¢qué se publica?
Mencionar objetivos primarios y secundarios.

e Presentacién del caso: se debe realizar una presentacion cronolégica de la enfermedad y de la
evolucion del paciente. Con posible diagnéstico, tratamiento y pronéstico.

e Discusién: es un analisis de datos obtenidos de la investigacion. Se expondra si los resultados
solventan las conclusiones. No se repite informacion mencionada en introduccién ni resultados.

PRESENTACION DE MANUSCRITO

La publicacion sera estructurada de la siguiente manera: pagina de titulo, resumen en 2 idiomas,
palabras claves en 2 idiomas, introduccion, cuerpo de la publicacion, discusién, conclusiones,
referencias bibliograficas. Todos los trabajos deben ser enviados en formato digital en Word para
Windows ®, los titulos con letra Arial #14 - negrita, el contenido en Arial #11, con espacio 1,15.

Pagina tamafio carta. Los cuadros deben de ser realizadas en Word con letras Arial#11 y contener su
titulo respectivo en Arial #11.

Las figuras o dibujos deben de ir con su respectivo titulo en Arial #11.

SISTEMA DE ARBITRAJE Y PROCESO DE EVALUACION DE LOS ARTICULOS

Los articulos enviados a nuestra revista médica, estan sujetos a una serie de pasos previos a su
publicacion.

Como primer paso, el Comité Editorial, revisara que el articulo cumpla con las normas relativas a estilo y
contenido indicadas en las instrucciones a los autores, si faltara algo, el articulo se devuelve al autor
para que complete el faltante. Cuando el articulo cumple a cabalidad con las normas de publicacién y
presentacion de articulos (originales, investigacion, comunicacion cientifica, reporte de casos o0
revision bibliografica), este articulo es presentado al Comité Cientifico para verificar la calidad del
contenido cientifico y la tematica que aborda el mismo. Una vez que este manuscrito sea aprobado y se
conozca el area de la especialidad del trabajo, se podra pasar al siguiente paso.

En el segundo paso, todos los articulos seran sometidos al proceso de dictaminacion con el sistema de
revisiéon por pares externos, el articulo serd enviado a dos revisores externos (propuestos por el
Comité Cientifico), estos revisores son anénimos y ajenos al Consejo Editorial y Comité Cientifico, la
evaluacion se realizara segun el modelo doble ciego. Los revisores tendran un plazo no mayor de 4
semanas para expresar sus opiniones. La valoracion incidird en el interés del articulo, su contribucién al
conocimiento del tema tratado, las novedades aportadas, la correccién de las relaciones establecidas, el
juicio critico desarrollado, los referentes bibliograficos manejados, su correcta redaccién, etc., indicando
recomendaciones, si las hubiera, para su posible mejora. Cabe indicar que para que un articulo sea
considerado a publicar, este deberd cumplir con dictamen positivo de los dos revisores. Si un dictamen
es positivo y el otro negativo, se buscara un tercer revisor. Si el dictamen de este es negativo, el articulo
no se publicard, pero si es positivo entonces se considerara su publicacion.

Como tercer paso, basandose en las recomendaciones de los revisores; El administrador o coordinador
comunicara al autor principal (en un plazo no mayor a 30 dias habiles y via correo electrénico), el
resultado de la revision, este resultado puede ser: publicacién sin cambios; publicaciéon con correcciones
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INSTRUCCIONES PARA LOS AUTORES

menores; no aconsejable para su publicacién, asi como las observaciones y comentarios de los
revisores.

Si el manuscrito ha sido aceptado con modificaciones, los autores deberan reenviar una nueva versiéon
del articulo, en una plazo no mayor de 48 horas, en el cual se debera realizar los cambios pertinentes,
atendiendo a las demandas y sugerencias de los revisores.

Como cuarto paso, Una vez el manuscrito sea enviado ,con las modificaciones sugeridas; El Consejo
Editorial, finalmente ,se pronunciara y dara la decision final sobre si procede o no la publicacion del
articulo, apoyados en el dictamen del Comité Cientifico y los revisores, como se menciond
anteriormente. Esta Ultima decision es inapelable.

Quinto paso, el administrador o coordinador le enviara el resultado final al autor. Si el dictamen final es
positivo, se procedera a la publicacién. En este paso NO se podra realizar modificaciones en
la publicacion.

Cabe resaltar que, los revisores son especialistas en el tema, ellos pueden ser nacionales o
internacionales y realizaran un  andlisis critco y exhaustivo de los articulos.
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PUBLIQUE CON NOSOTROS

REVISTA MEDICA SINERGIA

SINERGIA

La publicacion de un articulo cientifico, revisiones bibliograficas, etc. Contribuye al
desarrollo de la sociedad y a que otros investigadores acorten sus tiempos de
investigacion.

Al publicar articulos se muestra la fortaleza en investigacion

Por ello lo invitamaos a publicar con nosotros

Contactenos

Teléfono: 8668002
E-mail: revistamedicasinergia@gmail.com
Encuéntranos en: www.Revistamedicasinergia.com
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REVISIONES BIBLIOGRAFICAS

AREA DE CIRUGIA

Acalasia €SOfAQICA .........uuuiiiii i 3

Dr. Rafael Méndez Sanchez

AREA DE RADIOLOGIA

Osteoporosis y diagnéstico por radiografia convensional de fractuas vertebrales
(015 (=T 0] 0 L] o] 1T0%= 1SS 7

Dra. Catalina Irene Sanchez Montero

REPORTE DE CASOS CLINICOS

Sindrome de DE MORSIER ... e 12

MSc. Dra. Katia Robledo Querol
MSc. Dra. Katya Bilbao Gonzalez
Dra. Yesenia lzquierdo Torres
Roseli Morales Bilbao

Beatriz Gonzalez Gonzéalez

Manuel Alejandro Hernandez Pérez
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