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Introduccién

Laenfermedad celiaca (EC) y lafibrosis quistica (FQ) son
los dos sindromes de malabsorcion més frecuentes en lainfan-
cia. LaFQ presenta una herencia autosémica recesivalocali-
zandose el gen responsable en €l brazo largo del cromosoma 7
(lamutacion més frecuentemente descrita esla F 508). LaEC
presenta una herenciano aclaraday sele atribuye un modelo bi-
génico en el que se implican genes asociados al sistema HLA
y otrosno®, Laincidenciaen Espafiade EC se estimaen 1/1.500
nacidos? y lade FQ 1/2.0001. Laincidenciade ECy FQ sees
tima en 1/3.000.000. Hide y Burman® en 1969 describen por
primera vez la coexistencia de ambas patol ogias en un mismo
paciente. Desde entonces, se han publicado varios casosen lali-
teratura mundia“1, En el presente trabagjo se presenta un caso
de esta asociacion infrecuente observado en nuestro hospital y
serevisalaliteratura.

Observacion clinica

Varon visto por primera vez en nuestro hospital alos dos
anos de edad para estudio por presentar distension abdominal
desde hacia un afio. En los ultimos 4 meses se afiade, ademés,
anorexia, cambio de carécter, deposiciones esteatorreicasy cur-
va de peso plana-descendente. Entre los antecedentes persona-
les destacan dos ingresos hospitalarios alos dosy nueve meses
de edad por bronquitis obstructiva. Somatometria: Peso: 10 kg
(< P3). Tdla 79 cm (< P3). A laexploracion destaca un habito
malabsortivo, palidez de piel y mucosas. Auscultacion pulmo-
nar normal. Auscultacion cardiaca: soplo sistdlico I/VI de ca-
racteristicas funcionales. Neurol 6gico normal. Pruebas comple-
mentarias: hemograma, VSG, urea, creatinina, glucosa, iono-
grama, funcidn hepética, colesteral, triglicéridos, calcio, fosfo-
ro, fosfatasa alcalina, proteinas totales, albimina, hierroy sis
teméatico y sedimento de orinanormales . Inmunoglobulinas nor-
males. Balance de grasas (método de Van de Kamer): 9 g/24 ho-
ras. Serealizaestudio anatomico (biopsiaintestinal) ante lasos-
pecha de sindrome de malabsorcion gluten - inducido, objeti-
vandose una atrofia vellositaria subtotal por lo que seiniciatra-
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Herencia de la fibrosis quistica en nuestro caso
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Figura 1. Herencia de lafibrosis quistica (FQ) en nuestro caso. AF 508
procedente de la madre. Padre portador de una mutacion no estudiada
habitual mente en pacientes con fibrosis quistica o “generada’ al recombi-
narse |0s cromosomas paternos.

tamiento con dietasin gluten e hidrolizado de caseinamas MCT.
Se revisa en Consulta Externa al mes observandose que a pe-
sar de llevar ladieta correctay haber incrementado el apetito
la curvade peso contintia plana. Se decide entonces, redizar test
del sudor paradescartar o no FQ, teniendo en cuentalos dosin-
gresos por bronquitis que se refieren entre sus antecedentes per-
sonales. En tres controleslos val ores son siempre por encimade
100 mEq CINapor litro. Se afiaden a tratamiento fermentos pan-
credticosy vitaminas liposolubles. El curso posterior esfavora
ble. Evolutivamente se confirma el diagndstico de EC (recaida
anatdmicatras provocacion con gluten ). Actualmente tiene diez
anos, € desarrollo ponderoestatural es bueno y laexpresividad
de laFQ esfundamentalmente digestiva. Se realiza estudio ge-
nético (fig. 1) halldndose la mutacion F 508 heredada de lama:
dre y unarecombinacion de ambos cromosomas paternos.

Comentarios y revision de la literatura

Delos 16 casos recogidos en laliteratura en 1541 se diag-
nostica primero laFQ y sdlo en un caso de los publicados, a
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Tabla |

Entidades en las que se ha descrito
aumento de electrélitos en el sudor

Enfermedad celiaca
Insuficiencia suprarrenal no tratada

responsable de FQ aln no estudiada o que dicha recombinacion
“generara’ una mutacion genética, que junto con la
F 508 de origen materno, darialugar alaexpresion delaFQ1519),
En un futuro, y a medida que se estudien mas mutaciones rela-
cionadas con laFQ, quizés se puedan aventurar asociaciones con

Hipotiroidismo
Hipoparatiroidismo
Diabetes insipida nefrogénica
Displasia ectodérmica
Glucogenosistipo |
Mucopolisacaridosis
Fucosidosis

Malnutricion

Sindrome de Mauriac
Colestasis familiar
Pancreatitis
Administracion de PGE1
Anorexianerviosa
Dermatitis atépica
Sindrome de Klinefelter
Hipogammaglobulinemia

igual que el caso que presentamos, eslaEC laprimeraen diag-
nosticarse. En cuanto alaclinica digestiva el hallazgo més fre-
cuentemente descrito es €l retraso ponderoestatural: 16 (100%),
seguido deladistension abdominal: 14 (87%). Otros hallazgos
son laesteatorrea: 11 (68%) y los vomitos: 7 (43%). Pueden exis-
tir en ocasiones valores falsos positivos del test del sudor enla
ECYy otras entidades (tabla)®213), Sin embargo, enlaEC lapo-
sitividad de dicho test, ademés de no ser marcada, estransitoria,
normalizédndose al instaurar una dieta sin gluten'y y por tanto
mejorar € estado de nutricioni4,

Conclusiones

En todo nifio diagnosticado de EC, que Ileve correctamente
ladieta, pero que evolucione trpidamente, se deberia conside-
rar laposibilidad diagndsticadel otro sindrome de malabsorcion
més frecuente en e nifio como eslaFQ. Aportamos un nuevo ca
so de dicha asociacion en e que predomina la expresividad di-
gestivade laFQ hecho queinfluy6 en que € diagnostico de am-
bas patol ogias no se hiciese en un primer momento. Por otra par-
te, resaltamos en € estudio genético de nuestro paciente, el he-
cho curioso de la existencia de unarecombinacion intragénicaen
los cromosomas de origen paterno. Se podria especular con la
posibilidad de que en estarecombinacion existiera unamutacion

384 M.J. Lépez Rodriguez y cols.

patologias como la EC.
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