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Prdlogo

L.a muerte subita sigue siendo una de las principa-
les causas de éxitus en los paises industrializados.
En este contexto, el sindrome de muerte subita
del lactante (SMSL), la principal causa de muerte
inexplicable durante el primer afio de vida, sobre
todo en los seis primeros meses cuando tienen
lugar hasta el 85% de los casos, representa so6lo
un pequefio porcentaje dentro de ella, pero con
unos desvastadores efectos en las familias que
lo sufren. Aunque las tasas de mortalidad varfan
considerablemente de un pais a otro y dentro de
nuestro propio pais de unas Comunidades Auté-
nomasa otras, Seguimos sin encontrar respuesta a
estas aparentes discrepancias, que bien pudieran
tener su origen en una falta de consenso a la hora
de hallar una definicion de SMSL satisfactoria para
todos.

Conocemos a dia de hoy que algunos antece-
dentes de estos nifios, como la prematuridad
y el bajo peso al nacimiento, los embarazos
multiples y sobre todo la existencia de otros
familiares afectados, constituyen importantes
factores favorecedoresde SMSL. La constata-
cion de ciertas practicas de riesgo, como dormir
boca abajo, mantener elevadas temperaturas en
el dormitorio, utilizar colchones excesivamente
blandos y la presencia de habito tabaquico en
la madre, se convierten en relevantes signos de
alerta que, en su mayor parte, son susceptibles
de prevencion.

Recientes estudios han conseguido demostrar que
un porcentaje no desdefiable de muertes atribui-
das al SMSL y que habian sido etiquetadas como
inexplicables, fue debido realmente a trastornos
genéticos relacionados con mutaciones en los
genes involucrados en el trasporte del calcio a
nivel cardiaco, posibles de identificar por “necrop-
sia molecular” o de detectar preventivamente en
otros miembros de la familia. Estos avances, entre
otros, han propiciado un amplio debate socio-
politico, que ha sobrepasado al mundo cientifico,
sobre la oportunidad de realizar cribados electro-
cardiogréficos a los nifios potencialmente expues-
tos, por otra parte, totalmente asintomaticos.

El Grupo de Trabajo de la Muerte Subita Infantil
de la AEP (GTMS) fue creado en el afio 2009 en
sustitucion del GT para el estudio del Sindrome
de Muerte Subita del Lactante (SMSL). Duran-
te los dltimos cuatro afios ha sido dirigido por la
doctora Isabel Izquierdo, que ha sabido coordinar
con acierto a un selecto grupo de profesionales
compuesto por pediatras, neonatdlogos, anato-
mopatologos, cardidlogos y forenses, quienes han
desarrollado una importante labor divulgativa diri-
gida tanto a los miembros de la AEP, como al resto
de la comunidad cientifica y a la poblacion general,
con el doble objetivo de intentar dar respuesta al
enigma de las muertes subitas en pediatria, con
la vista puesta en una posible erradicacion del
SMSL.



Conscientes de que la informacién es el tnico
camino para alcanzar una adecuada educacion
sanitaria y ser realmente efectivos en la preven-
cion, el GTMS de la AEP ha tomado la iniciativa
de ofrecernos esta renovada edicion del Libro
Blanco de la Muerte Subita. A la hora de abordar
el disefio de la obra, el GTMS ha acometido la
labor de poner al dia las ediciones precedentes
del Libro Blanco del SMSL de 1996 y 2003 res-
pectivamente (lo que justifica que se catalogue
como 3?2 edicién), incluyendo ademaés, entre otros
temas relacionados con la muerte subita infantil,
las aportaciones mas recientes desde el punto
de vista cardioldgico, infeccioso, neurolégico,
metabdlico, ORL, digestivo e inmunoalérgico que
han contribuido a desenmarafiar este enigmati-
co proceso. Se ha conseguido asi ofrecer una
obra multidisciplinaria en la que sus mds de 50
autores, seleccionados todos ellos atendiendo
exclusivamente a criterios cientificos contrasta-
dos, ha permitido editar un libro valioso en lengua
castellana, que compendia “ef estado del arte” en
Su campo y que, por su claridad expositiva, es
facilmente asequible y consecuentemente muy
atractivo.

Especialmente (tiles para la labor del pediatra me
parecen los capitulos dedicados a como debe ser
Su actuacion ante una muerte stbita y los aspectos
psicoldégicos implicados en la misma, asi como a
la forma de intervenir con los padres y familias
cuando un hecho de estas caracteristicas tiene

lugar. No podia faltar la vision del problema por
parte de los padres, protagonistas involuntarios del
drama, y quién mejor para ello que la presidenta
de la Asociacion para la prevencion de la MSL de
Madrid, Palmira Villegas.

Quiero agradecer a los componentes del GTMS y
especialmente a su coordinadora, Isabel Izquierdo,
el honor de haberme brindado la oportunidad de
prologar estanueva edicion del Libro Blanco de
la Muerte Subita Infantil, 1o que me permite, en
nombre de los pediatras espafioles, transmitirles
mi gratitud por la meritoria labor que han llevado
a cabo en defensa de esta crucial parcela de la
pediatria preventiva. La buena labor de la editorial
Ergon ha estado presente en el disefio y la pre-
sentacion de la obra.

Deseo que este libro tenga todo el éxito que se
merece, entre otras razones porque implica la cul-
minacion de un ambicioso proyecto formativo de
gran trascendencia para la pediatria de nuestro
pais y, me atreverfa a decir, de la pediatria de habla
hispana, lo que me permite augurar que también
alli serd muy bien recibido. Desde la AEP no esca-
timaremos esfuerzos para que este libro tenga la
divulgacion que se merece y desde este prologo
anuncio nuestra intencion de traducirlo también
alengua inglesa.

Serafin Malaga Guerrero
Presidente de la AEP



Prefacio

Conceptualmente se han utilizado diversas defi-
niciones de muerte subita. La muerte subita es
una muerte natural que ocurre instantdneamente
o0 dentro de la primera hora desde el comienzo de
los sintomas, en un paciente con enfermedad pre-
via conocida o sin ella, pero que en el momento y
la forma de la muerte son totalmente inesperados.
Los tres términos en los que se apoya cualquier
definicion de muerte subita son: natural, inespera-
day répida. Desde el punto de vista epidemioldgi-
co, es Util extender el tiempo limite para la muerte
bioldgica a 24 horas después del comienzo de
un proceso patolégico que puede conducir a un
dafio irreversible que produzca la muerte. Hay dos
periodos en la vida en los que se centra la mayor
incidencia de muerte subita: en los primeros 6
mese de edad y entre los 35-70 afios, en ambos
grupos existe un predominio de varones.

El Sindrome de la Muerte Subita del Lactante se
define como: “Muerte subita de un nifio de menos
de un afio de edad, que ocurre aparentemente
durante el suefio y que permanece sin explica-
cion después de la realizacion de una minuciosa
investigacion post moértem, que incluye la practica
de la autopsia, examen del lugar del fallecimiento
y revision de la historia clinica”

Muerte Stbita Explicada: aquella muerte subita e
inesperada en la que tras un estudio exhaustivo post
maortem se encuentra una causa que la justifica.

La muerte fetal tardia, segun la OMS, se defi-
ne como “la muerte acaecida a las 28 semanas
de gestacion o después, antes de la expulsion
completa o extraccion del cuerpo de la madre
del producto de la concepcion. La muerte se
sefiala por el hecho de que el feto no respira
0 no muestra cualquier otro signo de vida, tal
como el latido cardiaco, la pulsacion del cordén
umbilical o el movimiento efectivo de musculos
voluntarios”.

En 1991 se constituy6 dentro del seno de la Aso-
ciacion Espafiola de Pediatrfa, el “Grupo de Trabajo
para el Estudio y la Prevencién del Sindrome de la
Muerte Subita del Lactante”, con la intencion de
divulgar el tema dentro de la sociedad, desmitificar
su existencia y aunar los esfuerzos multidiscipli-
nares de las diferentes especialidades implicadas:
pediatras, forenses, patélogos, epidemiélogos,
neurofisiologos, cardiélogos biogquimicos, inves-
tigadores, psiquiatras, psicélogos, enfermeras,
trabajadores sociales, etc.

En 1996, el Grupo de Trabajo, junto con otros pro-
fesionales sensibilizados, publicé el primer Libro
Blanco sobre el SMSL; fue el primer libro sobre
el tema escrito en castellano, ofrecié una revision
actualizada de la mayorfa de temas relacionados
con el SMISL y aport¢ los diferentes protocolos de
actuacion ante un caso de muerte subita y también
de su prevencion.



La gran aceptacion que tuvo el Libro Blanco hizo
que en el afio 2003 se publicara una actualizacion
del mismo en su segunda edicion.

En verano de 2004, con la publicacién de la Cla-
sificacion de San Diego se hizo patente la nece-
sidad de utilizar una ¢ptica multidisciplinar en la
evaluacion de los casos de SMSL. En el 2006, tras
la celebracion del VI Simposium Nacional sobre
el Sindrome de la Muerte Subita del Lactant, en
la Ciudad de la Justicia en Valencia, y en el 55
Congreso de la Asociacion Espafiola de Pediatria,
se cred el Grupo de Trabajo Multidisciplinar para
el Estudio y Prevencion del SMSL, integrado por
pediatras expertos en el SMSL y su prevencion,
forenses y patélogos forenses de los Institutos
de Medicina Legal de Valencia y profesionales de
distintas instituciones: microbiclogos, expertos
en metabolopatfas, psicélogos clinicos (ASMI) y
cardi6logos con especial interés en cardiopatias
hereditarias. Se elaboraron protocolos de actua-
cién, recogiendo variables clinico epidemiolégicas
de interés y volcando toda la informacion recogida
de forma prospectiva con el modelo de San Diego
en el primer registro con datos fiables acerca del
SMSL en la Comunidad Valenciana. El germen
del estudio multidisciplinar de la MS estaba sem-
brado y poco después este grupo se integré en
otro mayor, “la Unidad de Valoracion del Riesgo de
Muerte Subita Familiar’, dirigida a ofrecer un abor-
daje integral a las familias afectadas por la MSC
de causa potencialmente hereditaria. Con ayudas
de investigacion del Instituto de Salud Carlos Il
se puso en marcha la valoracion de las familias
con algun episodio de MS (desde pérdidas fetales
tardias hasta los 55 afios) donde pudiera sospe-
charse la presencia de una cardiopatia heredita-
ria. Se consiguio el necesario respaldo cientifico
del llustre Colegio de Médicos de Valencia y la
Sociedad Valenciana de Cardiologia € institucio-
nal del Hospital Universitario y Politécnico La Fe
de Valencia, de la Conselleria de Sanidad y de la
Conselleria de Justicia. Poco después se firmé un
convenio de colaboracion entre los Institutos de
Medicina Legal de la Comunidad Valenciana con

los Servicios de Cardiologfa del Hospital Universi-
tario y Politécnico La Fe de Valencia y el Hospital
General de Alicante en materia de MS (DOCV
2008/8199), siendo éste el marco legal obtenido
para el flujo de informacion del expediente judicial
de los casos indice (sujeto a secreto sumarial) a
los profesionales sanitarios implicados en cada
caso.

En el afio 2009 se constituy6 oficialmente y dentro
del seno de la Asociacion Espafiola de Pediatria,
presidida por el Dr. D. Serafin Méalaga Guerrero,
el nuevo “Grupo de Trabajo de la Muerte Subita
Infantil de la AEP” con la intencion de prevenir,
estudiar y divulgar la muerte stbita desde la gesta-
cién hasta completar la edad pediatrica, incluyen-
do en el mismo el complejo tema del Sindrome de
la Muerte Subita del Lactante. Entre sus objetivos
destacan la creacion de equipos multidisciplinares
para el estudio de la muerte subita en las diferen-
tes Comunidades Auténomas, asi como publicar el
libro blanco de la Muerte Sabita Infantil en el que
se incluyera, ademas, una actualizacion de las edi-
ciones previas del “Libro blanco sobre el SMSL".

Esta tercera edicion del Libro Blanco de la Muerte
Subita Infantil estd estructurada en dos partes. La
primera esta compuesta por los 25 capitulos revi-
sados y actualizados por sus respectivos autores y
colaboradores de diferentes disciplinas y hospita-
les del territorio nacional, organizados en bloques
relacionados entres si. Se ha incluido un capitulo
sobre la muerte fetal tardia, un bloque de capitu-
los actualizados sobre el Sindrome de la Muerte
Subita del Lactante, otro blogue sobre entidades
relacionadas con la muerte subita infantil, una serie
de capitulos relacionados con la investigacion
post mortem, la clasificacion de la muerte subita
e implicaciones médico-legales, como actuar ante
un caso de muerte subita y el abordaje psicolégico
de las familias afectadas.

La segunda parte comprende una serie de anexos
de aspecto mas préactico como son: la encuesta
epidemioldgica del SMSL, protocolo de recogida



de muestras en el hospital tanto en sala de hospi-
talizacion como en puertas de urgencia y la recogi-
da de muestras en el feto muerto, la Clasificacion
de San Diego del Sindrome de la Muerte Subita
del Lactante y un drea de informacion a padres
en la que se dan las recomendaciones sobre el
“Ambiente seguro para dormir” y las estrategias
de prevencion del SMSL.

Mencién especial, merece destacar la magnifica
e inestimable colaboracion mostrada por la Junta
Directiva de la AEP especialmente por el Presiden-
te, Dr. D. Serafin Malaga Guerrero, y el Vicepresi-
dente primero, Dr. D. Antonio Nieto Garcfa, lo que
refleja el interés y empefio que siempre han mos-
trado con el Grupo de Trabajo de MSI. Asimismo,
quiero agradecer a todo el equipo administrativo

de la AEP y ala editorial ERGON su apoyo en
la edicion del libro que, sin su ayuda, todo esto
habria sido mucho mas complicado.

Por ultimo, quiero agradecer el entusiasmo y
esfuerzo de los diferentes autores y colaboradores
en la redaccion de los capitulos y anexos. Espero
que la presente edicion del Libro Blanco sirva de
ayuda para comprender y estudiar mejor las muer-
tes sUbitas, que ayude a prevenir y, a ser posible,
a erradicar el Sindrome de la Muerte Subita del
Lactante y que pueda hacerse extensivo tanto a
nivel nacional como internacional.

M? Isabel Izquierdo Macian
Coordinadora del “Grupo de Trabajo
de MSI de la AEP”






Abordaje multidisciplinar de la
muerte siibita infantil

Miguel Angel Amau Vives, Juan Giner Blasco, M? Isabel Izquierdo Macidn,
Pilar Molina Aguilar, Esther Zorio Grima

SINTESIS CONCEPTUAL

La primera causa de muerte subita en nifios y
jovenes es cardiovascular y el trabajo en equipo
de forenses, patdlogos, cardidlogos, pediatras,
microbidlogos, investigadores bdsicos y espe-
cialistas en metabolopatias es clave, tanto para
el correcto diagnostico de la causa Ultima de la
muerte como para evitar nuevas muertes subi-
tas en las familias ya afectadas y en la poblacion
general. El marco legal actual convierte en com-
partimentos estancos a las Administraciones de
Justicia (de la que dependen forenses y patolo-
gos) y Sanidad (de la que dependen cardidlogos,
pediatras, microbiélogos, investigadores basicos y
especialistas en metabolopatias). A nuestro juicio,
dicho marco deberia modificarse a la luz de las
evidencias actuales en la literatura con el objetivo
de potenciar el trabajo en equipo en este contexto
en busca de un beneficio sanitario, social, econo-
mico y cientifico.

1. NECESIDAD DE COLABORACION

La muerte subita (MS) es un evento de muy alto
impacto social y medidtico. Son muchas las causas
subyacentes, pues la MS es simplemente una “for-
ma de morirse”, una muerte natural rapida e ines-
perada. La excelencia en el abordaje de la MS en
general, y la MS infantil en particular, debe agrupar
en una misma linea de trabajo a patélogos, foren-
ses, cardidlogos y pediatras, fundamentalmente,

contando con la colaboracion de microbidlogos,
psicologos y especialistas en otras disciplinas rela-
cionadas puntualmente con algun caso.

Los motivos que justifican esta necesidad de cola-
boracién se detallan a continuacion.

La MS es un suceso habitualmente extrahos-
pitalario y normalmente acontece en un sujeto
“sano’”, sin antecedentes relevantes ni sintoma-
tologia alguna que hubiera podido presagiar el
fatal desenlace. Toda MS de estas caracteristicas
debe ser sometida a una autopsia forense, por ello,
tanto los forenses como los patélogos juegan un
papel indiscutible en el estudio de esas MS. Su
actuacion es clave especialmente por:

1) Ser los Unicos que van a poder explorar el
escenario donde sucede la MS. Esta es la
Unica oportunidad, no sélo de obtener infor-
macidn crucial para orientar el caso, sino
también de evitar diagndsticos diferenciales
importantes. Por ejemplo, en ausencia de
la informacién del levantamiento y la entre-
vista con los familiares, puede plantearse el
innecesario diagndstico diferencial de una
MS cardiaca (MSC) con corazén estruc-
turalmente normal en casos de algunas
muertes violentas (electrocuciones, sofo-
caciones accidentales...) y en algunas MS
naturales (MS de los asméticos, anafilaxia).



2)

3)

Asi, la minuciosa evaluacion del escenario
podra levantar la sospecha de algunas de
estas muertes al comprobar la participacion
del tendido eléctrico, una posicién con cara
parcialmente cubierta por almohadas, o al
identificar broncodilatadores o precipitantes
alérgenos en las proximidades del fallecido,
por ejemplo.

Ser los Unicos que tienen acceso al estudio
macroscopico e histolégico de los 6rganos, en
muchas ocasiones inaccesibles para los clinicos
porque la toma de determinadas biopsias puede
suponer un riesgo inadmisible y tener una alta
tasa de falsos negativos por la afectacion par-
cheada de la enfermedad. Aunque los tejidos
fijados en formol e incluidos en parafina son
conservados sine die, idealmente en la propia
autopsia pueden tomarse otras muestras, como
tejidos frescos, suero y sangre total que, debi-
damente almacenada, podré ser de grandisima
ayuda en la valoracion clinica de los familiares
vivos y para desarrollar lineas de investigacion
que repercutan en un mejor tratamiento de
nuestros pacientes en el futuro. En los casos
de MSC por cardiopatias familiares en los que
no se toman estas muestras en la autopsia con
frecuencia se pierde definitivamente la opor-
tunidad de esclarecer la causa genética de la
muerte y orientar el estudio familiar.

Ser los profesionales que emiten un diag-
nostico del fallecimiento con peso legal. En
el procedimiento ordinario, los familiares pue-
den recoger el resultado de la autopsia en
el juzgado donde se instruyo el caso. Este
documento tiene una importancia capital
para los familiares por el deseo de conocer
lo sucedido, intentar evitar que se repita en el
seno de la familia y, secundariamente, solicitar
el cobro de algunas pdlizas de seguros, en
algunos casos. Ademas, ese mismo informe
(de forma implicita o explicita) puede poner
sobre aviso a los familiares para acudir a una
evaluacion cardioldgica en caso de haberse
identificado o sospecharse una cardiopatia
familiar como causa de la MS.

Interesa recordar que, exceptuando el periodo
lactante, la MSC es la primera causa de MS'y, en
nifios y adultos jévenes, son las miocardiopatias y
las canalopatias las que encabezan este capitulo
por orden de frecuencia. Dado que estas enfer-
medades son catalogadas enfermedades raras
en términos de frecuencia y los conocimientos
que disponemos de ellas son limitados y cam-
biantes en el tiempo, los cardidlogos integrantes
de las unidades multidisciplinares que aqui se
plantean deberfan poseer formacion especifica
en estas cardiopatias asi como en cardiogené-
tica. La actuacion de los cardiélogos es clave,
especialmente por:

1) Poseer conocimientos especificos y comple-
mentarios de los de los forenses y patélogos,
que pueden ayudar en la catalogacion final de
la causa de la muerte.

2) Ser los facultativos responsables de la eva-
luacion clinica de los familiares de los falleci-
dos por cardiopatias familiares. Tal y como se
expone en el capitulo de “Patologia cardiaca’,
estas enfermedades suelen tener una base
genética y la herencia méas frecuente es la
autosémica dominante (donde cada descen-
diente de un sujeto portador de un defecto
genético dado tiene un 50% de posibilidades
de haberlo heredado). Aunque recomendada
en algunos contextos para facilitar el estudio
de los familiares vivos, la implementacion de
estudios genéticos es muy variable debido,
fundamentalmente, a restricciones econdémi-
cas. La informacion clinica recabada de los
familiares puede ser fundamental en la dilu-
cidacion final de la causa de la muerte de la
victima (por ejemplo, la identificacion de arrit-
mias ventriculares polimérficas en la prueba
de esfuerzo de los familiares pone sobre aviso
de la posibilidad de que la MS se debiera
a una taquicardia ventricular catecolaminér-
gica polimorfica). Y, al revés, los hallazgos
de la autopsia son clave para seleccionar las



exploraciones a realizar en los familiares (en
caso de miocardiopatias, la ecocardiografia es
mandatoria en los familiares y la cardio-reso-
nancia Util en algunos casos). En el momento
actual, en el caso de la autopsia por MS con
corazon estructuralmente normal, no ha sido
rotundamente establecida qué estrategia es
la mas coste-efectiva, si la llamada autopsia
molecular, donde la evaluacion de los familia-
res se demora a la recepcion de los estudios
genéticos en el fallecido o la que contempla la
evaluacion clinica inicial de los familiares que,
en ocasiones, guia el estudio genéticol-5),
Los familiares afectados, aln asintomaticos,
deberén ser sometidos a una estratificacion
de riesgo de MS. Ademas de un adecuado
seguimiento desde la consulta externa, hay
medidas que deben implementarse desde el
mismo momento del diagndstico dirigidas a
prevenir otras MS en la familia y van desde
la adecuacion del nivel de ejercicio fisico y la
notificacion de listados de farmacos a evitar
en algunas cardiopatias, al inicio de trata-
mientos especificos (frecuentemente beta-
blogueantes) o la implantacion de dispositivos
del tipo de los desfibriladores automaticos en
casos muy seleccionados con alto riesgo de
MS.

La participacion de los pediatras en los equipos
multidisciplinares que valoran los casos de MS
infantil es incuestionable. La actuacion de los
pediatras es clave, especialmente por:

1) Ser los profesionales que conocen las peculia-
ridades de expresion de las enfermedades en
esas edades, muy especialmente en periodo
lactante. Asi, pueden poner en contexto el
hallazgo de un resultado microbiolégico posi-
tivo, dandole importancia en el desarrollo de la
MS o restdndosela, dejandolo como contami-
nante o patdégeno no suficiente para explicar
lo sucedido.

2) Haber promovido y promocionar lineas de
investigacion para delimitar los factores
ambientales que incrementan el riesgo de
sufrir un sindrome de muerte stbita del lac-
tante (SMISL). La difusién de estos conoci-
mientos deberfa realizarse, no sélo a través de
campafias publicitarias (“Ponle a dormir boca
arriba™) sino, mas especialmente, en el dia a
dia en las maternidades.

3) Ser los profesionales encargados de la moni-
torizacion de lactantes en riesgo de SMSL.

4) Ser responsables de la evaluacion diagndstica
y el control posterior de los hijos y/o hermanos
de los fallecidos por cardiopatias familiares.

Especialmente en el caso de la MS en periodo lac-
tante, pero también en algunos casos por encima
del afio de edad, la identificacion etioldgica de una
infeccién puede ayudar a explicar los hallazgos
clinicos e histoldgicos (por ejemplo, la deteccion
de genoma viral de CMV en presencia de una mio-
carditis con sialoadenitis) o, incluso, ser el Unico
hallazgo en infecciones fulminantes.

El apoyo psicoldgico precoz puede ayudar a evitar
duelos patoldgicos en los familiares de la victima
de una MS (habitualmente con consumo excesivo
de psicofarmacos y frecuentes bajas laborales) y,
en ocasiones, esta ayuda es especialmente impor-
tante al afrontar nuevos embarazos con la duda
de si volvera a repetirse el mismo tragico suceso
y cuando.

Cada dia mas, la genética se ha introducido en
el dia a dia de los cardidlogos bajo el término
de cardiogenética. Es crucial estudiar la cose-
gregacion fenotipo-genotipo en cada familia y
los informes genéticos que se manejan incluyen
tanto las evidencias de la literatura acerca de las
variantes identificadas como los resultados de sus
predicciones bioinformaticas de patogenicidad. En
casos concretos puede ser imprescindible reali-



zar estudios funcionales para avalar o rechazar la
importancia de algunas variantes genéticas, por
lo que la alianza con los investigadores basicos es
la piedra angular.

2. PROBLEMAS ETICOS Y
MEDICOLEGALES

Cuando un profesional sanitario/investigador
(forense, patdlogo, cardiélogo, pediatra, bidlo-
go...) identifica una entidad susceptible de estar
ocasionada por un problema genético, automati-
camente adquiere el compromiso/obligatoriedad
ética de informar, no s6lo a esa persona, sino
también a los familiares en riesgo®.

De las dos estrategias posibles comentadas en el
apartado 1.2, si se elige la de la autopsia molecu-
lar, en el primer contacto con la familia se debe
exponer la existencia de una cardiopatia familiar
y el defecto genético responsable ya identificado
en el estudio genético realizado en el fallecido.
Surgen asi problemas éticos relativos al derecho
a no saber de los familiares, pues pierden la opor-
tunidad de decidir no ser informados del resultado
del estudio genético en el familiar fallecido. Por
otra parte, llevada a su extremo, en esta estrategia
no se contacta con la familia de casos indice con
cardiopatfa familiar en los que el estudio genético
no identificé mutaciones en el fallecido, a pesar
de que esos familiares siguen estando en riesgo
de haber heredado la misma enfermedad aun sin
sustrato genético identificado. Si, por el contrario,
se elige la otra estrategia de estudio familiar y
consejo genético previo a iniciar estudios gené-
ticos en el fallecido, desaparecen los problemas
éticos suscitados con la autopsia molecular. En
este escenario los familiares dan su autorizacion,
tanto a la valoracién cardiolégica en ellos mis-
mos como al estudio genético en el fallecido vy,
posteriormente, deciden individualmente verificar
en ellos la presencia/ausencia de las mutaciones
identificadas en el fallecido si el estudio genético
fue positivo.

Cada expediente judicial de una autopsia forense
estd sometido a secreto sumarial. Los esfuerzos de
forenses y patélogos, por una parte, y cardiélogos
y pediatras, por otra, avanzan en paralelo y de
forma independiente ante la imposibilidad legal
de compartir datos e impresiones sobre casos
concretos para orientar a las familias afectadas
por una MS, en riesgo de poseer una cardiopatia
genética que pueda afectar a otros familiares. A
la luz de las evidencias actuales en la literatura,
se hace imprescindible un cambio en el marco
legal (bien a nivel nacional o regional) que permita
potenciar el trabajo en equipo en este contexto
desde Sanidad y desde Justicia en busca de un
beneficio sanitario, social, econémico y cientifico.

3. EXPERIENCIA EN LA LITERATURA

Hace unos afios, ni en el sistema sanitario publico
ni en el dmbito privado existian unidades multidis-
ciplinares estables en MS como el que en este
capitulo se ha perfilado. El Reino Unido dio un
paso adelante cuando, en 2005, incluy6 en sus
prioridades la necesidad de derivar a los pacientes
resucitados de un episodio de MS y a sus fami-
liares a centros donde la atencion pueda ser glo-
bal y reconoci6 al propio sistema de salud como
garante de tales medidas®. Sin embargo, si han
sido copiosos a proposito de casos concretos los
contactos puntuales entre forenses y pat6logos,
por una parte, y cardiélogos especialmente sen-
sibilizados con la MSC, por otra, tanto en nuestro
pais, como fuera de él. En la literatura internacional
se encuentran articulos avalando tanto la evalua-
cion familiar (con o sin implementacion de estudios
genéticos) como la autopsia molecular.

4. EXPERIENCIA EN LA COMUNIDAD
VALENCIANA

La prevencion de la MS puede orientarse des-
de tres estrategias de abordaje: 1) el screening
universal a toda la poblacién; 2) el screening de



poblaciones de riesgo (por ejemplo, deportistas);
y 3) el screening familiar a partir del diagndstico
de una cardiopatia familiar en un miembro de la
familia. Hoy en dia no es planteable un aborda-
je universal en términos de coste-efectividad. El
screening en deportistas tiene un seguimiento
variable (en cuanto a periodicidad y exhaustivi-
dad de las exploraciones a realizar) a pesar de la
existencia de gufas europeas al respecto y, desde
luego, escapan de él los deportistas no federados,
con frecuencia aficionados regulares con alta exi-
gencia de rendimiento fisico. La tercera estrategia
de abordaje ha sido la elegida por el equipo en
el que se integran los firmantes de este capitulo
por ser, a nuestro juicio, la mas coste-efectiva y
la que més facilmente podia encajarse en nuestra
practica clinica diaria desde el ambito hospitalario
y forense.

Bien con una cobertura autonémica o provincial,
recientemente se han puesto en marcha en Espa-
fia algunos programas de abordaje multidiscipli-
nar de familias con MSC donde los Institutos de
Medicina Legal son la fuente prioritaria de casos
en general incluyendo, claro est4, la etapa infantil.

A continuacion resumimos la experiencia del
grupo de la Comunidad Valenciana, en el que se
integran los autores de este capitulo, por si pudie-
ra servir de estimulo para la creacion de grupos
similares. En verano de 2004, con la publicacion
de la Clasificacién de San Diego, se hizo patente
la necesidad de utilizar una éptica multidisciplinar
en la evaluacion de los casos de SMSL. En verano
de 20086, pediatras con sélida experiencia en el
SMSL y su prevencion contactaron con forenses
y patélogos forenses de los Institutos de Medicina
Legal de nuestra comunidad auténoma, también
histéricamente comprometidos con esta entidad,
y crearon el Grupo de Trabajo Multidisciplinar para
el Estudio y Prevencion del SMSL en el 55 Con-
greso de la Asociacion Espafiola de Pediatria inte-
grando, asimismo, a microbidlogos, expertos en
metabolopatias y psicélogos clinicos de distintas
instituciones (Hospital General de Castellén, Hos-

pital Universitario y Politécnico La Fe, de Valencia,
Hospital Dr. Peset, de Valencia, Hospital General
de Alicante y asociacion ASMI). Ese mismo afio,
en el VI Simposium Nacional sobre el Sindrome de
la Muerte Subita del Lactante, celebrado en la Ciu-
dad de la Justicia en Valencia, se unieron al grupo
cardi6logos con especial interés en cardiopatias
hereditarias. Con la financiacién obtenida de dos
ayudas de investigacion competitivas autonémicas
iniciaron su andadura elaborando protocolos de
actuacion, recogiendo variables clinico-epidemio-
l6gicas de interés y volcando toda la informacion
recogida de forma prospectiva con el modelo de
San Diego en el primer registro con datos fiables
acerca del SMSL en nuestra Comunidad Aut6-
noma. El gérmen del estudio multidisciplinar de la
MS estaba sembrado y, poco después, este grupo
se integro en otro mayor, la Unidad de Valoracion
del Riesgo de Muerte Stbita Familiar (UVRMSF,

), dirigida a ofrecer un abordaje integral a
las familias afectadas por la MSC de causa poten-
cialmente hereditaria. Con ayudas de investigacion
del Instituto de Salud Carlos I1l, se puso en marcha
la valoracion de las familias con algun episodio de
MS (desde pérdidas fetales tardias hasta los 55
afios), donde pudiera sospecharse la presencia de
una cardiopatia hereditaria. Antes de iniciar esta
nueva andadura, la UVRMSF consiguio el nece-
sario respaldo cientifico (del llustre Colegio de
Médicos de Valencia y la Sociedad Valenciana de
Cardiologia) e institucional (del hospital que acttia
como nodo coordinador, el Hospital Universitario
y Politécnico La Fe, de Valencia, de la Conselleria
de Sanidad y de la Conselleria de Justicia). Poco
después, en julio de 2008, el Conseller de Sanidad
y el Conseller de Justicia firmaron un convenio de
colaboracion entre los Institutos de Medicina Legal
de la Comunidad Valenciana con los Servicios de
Cardiologia del Hospital Universitario y Politécnico
La Fe, de Valencia, y el Hospital General de Alican-
te en materia de MS (DOCV 2008/8199). Este fue
el marco legal obtenido para el flujo de informacion
del expediente judicial de los casos indice (sujeto
a secreto sumarial) a los profesionales sanitarios
implicados en cada caso.



Coordinacién

Subunidad hospitalaria

Seccion SMSL: Seccion MS en> 1 afio:
Pediatras y equipo Cardiélogos (infantiles y
multidisciplinar de CV de adultos) del HUPLFy
para el estudio y HGA

prevencion del SMSL

Forenses y
patélogos forenses
de los Institutos
de Medicina Legal
de la Comunidad
Valenciana

Psicologia clinica
Investigadores basicos
(Hospital Universitario y Politécnico La Fe)

Unidad de Genética hospitalaria

Figura 1. Organigrama de la Unidad de Valoracion del Riesgo de Muerte Stbita Familiar con la subunidad
forense y la subunidad hospitalaria. Sobre fondo azul oscuro, alianzas externas de cada subunidad. HUPLF:
Hospital Universitario y Politécnico La Fe. HGA: Hospital General Universitario de Alicante.

Tras estos pasos previos, comenzamos a aplicar
nuestro protocolo nutrido, en gran medida, de la
experiencia previa de la literatura (Figura 2), inclu-
yendo, asimismo, a familias donde el caso indice
habfa presentado una muerte subita resucitada y
a aquellas familias con MS en las que no se habia
realizado autopsia pero los datos clinicos sugerfan
la presencia de una cardiopatia familiar. Asi, los
resultados de las autopsias (de casos fallecidos)
y los resultados clinicos (de casos resucitados)
permiten clasificar los casos en los siguientes gru-
pos: corazon estructuralmente normal (donde hay
que sospechar canalopatias), miocardiopatias (ya
sea miocardiopatia hipertréfica, dilatada, no com-
pactada, arritmogénica o no filiada), valvulopatias
hereditarias (como estenosis adrtica supravalvular
y aorta bicuspide) y diseccion de aorta toracica no
ateromatosa. Los estudios clinicos que se ofrecen
a los familiares de primer grado vienen determina-

dos por la clasificacion del caso indice y sus resul-
tados se complementan con los resultados de los
estudios genéticos realizados (idealmente) en san-
gre obtenida del caso indice y, en su defecto, en
sangre de algun familiar afectado por el fenotipo.
Desde la creacién de la UVRMSF hasta la fecha,
se han incluido 180 familias, 40 en etapa infantil
(desde periodo fetal tardio hasta 18 afios) segun
la distribucion de la Tabla 1. La aplicacién del pro-
tocolo comentado mas arriba ha permitido llegar
a los diagndsticos que se muestran en la Figura
3. Por otra parte, también se han evaluado a mas
de 50 nifios por ser familiares de adultos fallecidos
por MSC potencialmente familiar. En general, del
estudio familiar derivado de nuestro protocolo se
han diagnosticado de alguna cardiopatia familiar y
se han aplicado medidas preventivas y/o terapéu-
ticas en el 25% de los familiares evaluados (desde
seguimiento clinico en consulta externa, modifica-



inesperada extrahospitalaria

Estudios:
* Microbiolégicos

MS hasta 55 afios en la Comunidad Valenciana no violenta,

Comunidad Valenciana
Juzgado de guardia

MS resucitada en la

+ Bioguimicos

Resu/tado

Autopsia medicoforense
(Instltuto de Medicina Legal)

Ingreso hospitalario en un hospital
de la Comunidad Valenciana

Resultado
—_—

Cierre de casos
Registro sisteméatico anénimo

* Grupo 1: MS con corazdn estructuralmente normal
* Grupo 2: Miocardiopatia
* Grupo 3: Valvulopatias potencialmente hereditarias

* Grupo 4: Diseccidn de aorta tordcica no ateromatosa

Firmar consentimiento informado para autorizar
el envio de datos a la UVRMSF

Envio de datos a la UVRMSF

Resultado ﬁ ﬁ

(PVM, EAo supravalvular y subvalvular, aorta bicuspide)

Informar a los familiares de 1° grado de la existencia
e idoneidad del protocolo de estudio de familiares

¢Cumple criterios de entrada en
el estudio cardiolégico familiar?

| | Otras causas de MS
NO

Fin del seguimiento

Si

Encuesta epidemioldgica acerca del
fallecido y el fallecimiento

Apoyo psicoldgico a los familiares
segun necesidades

Seguimiento de familiares lactantes en
riesgo de SMSL

Citacion en la UVRMSF

Valoracién cardiolégica a los familiares
segun resultado de la autopsia*

XXX X

Figura 2. Flujo de actuacion de la Unidad de Valoracié

cion de hébitos de vida y deportivos, listados de
farmacos a evitar, inicio de tratamiento especifico,
frecuentemente con betabloqueantes y, en casos
seleccionados, implantacion de desfibriladores).
Las decisiones clinicas acerca de la periodicidad
de exploraciones y fin de seguimiento se basan
en documentos de consenso®9),

Los estudios genéticos los realizamos, a ser
posible, en muestra de ADN extraida de san-
gre obtenida durante la autopsia del fallecido (el
ADN sobrante debe conservarse a -80°C para
garantizar su integridad para estudios futuros).

A todos los familiares se les realiza un drbol genealdgico, una anamnesis, una exploracion fisica, ECG basal y un ecocardio-
grama en la primera visita. Exploraciones adicionales segun autopsia. 1) Grupo 1y los ECGs de los familiares no diagndsticos
de ninguna canalopatia: se proponen tests de esfuerzo, holter ECG, test de adrenalina y test de flecainida; 2) Grupo 2: holter si
sintomas, sujetos con laminopatias, con miocardiopatia hipertrdfica y en familiares de fallecidos por miocardiopatia arritmogénica,
cardio-resonancia opcional salvo en los familiares de fallecidos por miocardiopatia arritmogénica, donde es rutinaria, 3) Grupo
3. no suelen ser necesarias otras exploraciones, 4) Grupo 4. cardio-resonancia opcional, otras exploraciones segun sospecha de
entidad subyacente. MS. muerte subita. PVM: prolapso valvular mitral. EAo: estenosis adrtica. UVRMSF: Unidad de Valoracion
del Riesgo de Muerte Subita Familiar. SMSL: sindrome de muerte subita del lactante.

n del Riesgo de Muerte Subita Familiar.

En caso de no disponer de ADN del fallecido, se
elige a un familiar con el mismo fenotipo. En caso
de no haberlo, no se realizan estudios genéticos
(es decir, no indicamos estudios genéticos en
familiares asintomaticos sin un fenotipo claro de
cardiopatia familiar aunque un familiar suyo haya
fallecido por MS). Hasta ahora se ha utilizado la
secuenciacion convencional (tipo Sanger, gold
standard) de los genes candidatos seleccionados
segun los hallazgos de la autopsia y las explora-
ciones en los familiares. En el momento actual, el
desarrollo de las técnicas de secuenciacion masiva
y el abaratamiento de costes sin duda conseguira



TABLA 1. Distribucién de casos infantiles incluidos en la Unidad de Valoracion del
Riesgo de Muerte Stbita Familiar.

Numero de
casos indice en
cada subgrupo a
estudio (un caso
indice por familia
estudiada)

Sexo masculino
Edad media

Diagnosticos en
probandos

80%
0 dias

* Equivalente a SMSL,
N=2 (sin mutaciones)

+ SQTL, N=1 probable
(sin mutaciones pero
con ECG sugestivo
premortem)

+ SB, N=1 probable (sin
mutaciones pero con
ECG sugestivo en su
padre)

* TVCP, N=1 probable
(genética no intentada
pero con prueba de
esfuerzo sugestiva en su
madre)

67%
412 meses

* SMSL, N=7 (2 sin
mutaciones, 5 no
intentado)

* SB, N=2: 1 definitivo
(mutacion SCN5A) y
1 probable (variante
incierta)

+ SQTL, N=3: 1 definitivo
(2 mutaciones KCNH2)
y 2 probables (variante
incierta 0 ECG
sugestivo)

+ MCP, N=3: 1 MCNC
y 2 MCD (genética no
intentada)

* EASV, N=3 (delecién
cromosoma 7p)

76%
13,2%5,8 afios

* SADS, N=10 (4 no
intentado, 6 pendiente
resultados)

+ TVCP, N=1:1 con
mutacion RyR2

* MCA, N=4: 2 con
1y 2 mutaciones
desmoplaquina,
respectivamente y 2 con
genética no intentada

« MCH, N=1: genética no
intentada

* DIAo, N=1: genética no
intentada

El estudio genético realizado con sospecha de SMSL o SADS incluye KCNQ1, KCNH2 y SCN5A. No se han realizado
estudios en caso de no disponer de ADN del fallecido. SADS: sudden adult death sindrome. SMSL: sindrome de
muerte subita del lactante. SQTL: sindrome de QT largo. SB: sindrome de Brugada. TVCP: taquicardia ventricular
catecolaminérgica polimdrfica. MCP: miocardiopatia. MCNC: Miocardiopatia no compactada. MCD: miocardiopatia

dilatada. EASV: estenosis adrtica supravalvular. MCA: miocardiopatia arritmogénica. DIAo: diseccion adrtica.

suplantar la tecnologia anterior, salvo en escena-
rios muy concretos (quizas sindrome de Brugada
y fenotipo de laminopatia). En caso de identificar
mutacion/es se completa el estudio en familiares
verificando su presencia/ausencia en ellos.

La financiacion requerida para llevar a cabo este
ambicioso proyecto es mixta aunque con gran
peso de los recursos de investigacion, lo cual
hace peligrar en ocasiones la continuidad de
algunos aspectos del estudio integral de estas

familias (como es el estudio genético). Con este
tipo de trabajo en equipo y, siempre bajo una
Optica multidisciplinar, es posible tener estadis-
ticas mas reales de MS en general, y MSC en
particular, realizar investigacion en MSC al con-
seguir reunir un suficiente tamafio muestral y, lo
mds importante, revertir a la sociedad el beneficio
de dicha investigacion al diagnosticar y tratar, no
s6lo a sujetos afectados por la misma enfermedad,
sino también a portadores genéticos en riesgo
de desarrollarla.



MCP

SQTL

SMSL

MCH: miocardiopatia hipertrdfica.

SMSL: sindrome de muerte subita del lactante. MICP: miocardiopatias. SQTL: sindrome de QT largo. SB. sindrome de
Brugada. TVCP: taquicardia ventricular catecolaminérgica polimdrfica. EASV: estenosis adrtica supravalvular. SADS:
sudden adult death syndrome (equivalente a SMSL pero en mayores de 1 afio, muerte subita cardiaca con corazon
estructuralmente normal). DIAO: diseccion de aorta trodcica no ateromatosa. MCA: miocardiopatia arritmogénica.

DIAO

SADS

Figura 3. Casuistica de la Unidad de Valoracién del Riesgo de Muerte Stbita Familiar en muerte subita
infantil, tras aplicar nuestro protocolo. A la derecha, casos indice menores de un afio de edad (desde etapa
fetal tardia a 1 afio). A la izquierda, casos indice mayores de un afio de edad (desde 1 hasta 18 afios).

5. RESUMEN DE LOS PUNTOS CLAVE

* Los conocimientos actuales avalan la necesi-
dad de crear unidades multidisciplinares con
fines asistenciales, docentes e investigadores.

* Actualmente no existe un marco legal que
permita el flujo de informacion entre profesio-
nales dependientes de la Administracion de
Justicia y dependientes de la Administracion
de Sanidad, por lo que se requieren impor-
tantes esfuerzos de acercamiento por ambos
lados tanto para crear dicho marco como para
establecer las pautas de funcionamiento.
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Muerte fetal tardia

Vicente José Diago Almela, Alfredo Perales Puchalt, Marta C. Cohen,

Alfredo Perales Marin

SINTESIS CONCEPTUAL

La muerte fetal tardia es un evento con una defini-
cion imprecisa y de dificil medicion. Existen en su
estudio multiples clasificaciones y métodos para
su estudio. Sin embargo, una gran proporcion de
casos queda sin un diagnastico etioldgico. Ante
este acontecimiento, es de gran importancia con la
finalizacion de la gestacion, intentar el diagndstico
etiolégico para evitar su suceso en gestaciones
siguientes cuando sea posible y el apoyo psico-
l6gico a los padres.

1. INTRODUCCION

Segun la OMS, se define muerte fetal tardia como
“la muerte acaecida a las 28 semanas de gesta-
cion o después, antes de la expulsion completa
0 extraccion del cuerpo de la madre del produc-
to de la concepcion, cualquiera que haya sido la
duracién de la gestacion. La muerte se sefiala por
el hecho de que el feto no respira o ni muestra
cualquier otro signo de vida, tal como el latido
cardiaco, la pulsacién del cordén umbilical o el
movimiento efectivo de musculos voluntarios”.

La diversidad de definiciones (y de procedimien-
tos) empleadas para establecer el dbito fetal es la
causa de una dificultad metodoldgica importan-
te cuando se intenta establecer comparaciones
entre la frecuencia y los factores contribuyentes
comunicados en las diferentes publicaciones. La

OMS ha adoptado esta definicién debido a que
es probable que pocos bebés nacidos antes de
esta edad gestacional sobrevivan en paises de
ingresos bajos; sin embargo, algunos nacidos con
tan solo 22 semanas en paises de ingresos altos
logran sobrevivir.

Para las comparaciones entre los diferentes cen-
tros y paises, se aconseja el uso del indice o tasa
de mortalidad fetal que es el cociente entre el
ndmero de muertes fetales durante un afio civil y
el nimero total de nacidos vivos y muertos durante
ese mismo afio, multiplicado por 1.000.

Anualmente se producen en todo el mundo 3,9
millones de muertes fetales aproximadamente. Se
calcula que alrededor de uno o dos millones de
muertes quedan sin cuantificar debido a la difi-
cultad de medir la prevalencia, especialmente en
aquellos paises en los que el acceso a la asisten-
cia sanitaria es deficitario. El 97% de las muertes
fetales ocurren en paises en vias de desarrollo, los
cuales presentan una prevalencia del 3%. En los
paises desarrollados la prevalencia es menor del
10%. En Espafia la tasa de mortalidad fetal tardia
anual entre los afios 2000 y 2006 fue del 3-4%0
del total de nacidos (INE).

2. ETIOLOGIA

Es fundamental conocer las causas de muerte
fetal intrauterina a la hora de disefiar las inter-



venciones, y tenemos que tener en cuenta, por
desgracia, que en una importante proporcion
de casos no vamos a saberla y, en ocasiones,
mas de una causa puede contribuir a la muerte.
Existen multiples clasificaciones, ninguna de ellas
universalmente aceptada. Probablemente, la cla-
sificacién mas aceptada actualmente es la ReCo-
De (Relevant Condition at Death), que incluye los
siguientes grupos diagnaésticos dependiendo de
la causa:

1. Anomalia congénita letal

2. Infeccion

2.1. Crénica

2.2. Aguda

Hidrops de causa no inmunoldgica
Isoinmunizacién

Hemorragia feto-materna
Transfusién de feto a feto

Retraso de crecimiento intrauterino

No o s w

Prolapso

Nudo o constriccion
Insercion velamentosa
Otras

LN~

Abruptio

Placenta previa

Vasa previa
Insuficiencia placentaria
Otras

ISAEER N

Corioamnionitis
Oligohidramnios
Polihidramnios
Otro

L=

1. Ruptura
2. Anomalfas uterinas
3. Otro

Diabetes

Enfermedad de la glandula tiroides
Hipertension primaria

Lupus o sindrome antifosfolipidico
Colestasis

Uso indebido de drogas

Otra

N o oEwN -

1. Asfixia
2. Traumatismo de parto

1. Externo
2. latrogénico

1. Ninguna condicion relevante identificada
2. Informacion no disponible

Un estudio basado en 663 mujeres con feto muerto
encontré que haciendo una revision sistemética de
los datos clinicos, la patologia placentaria, el cario-
tipo y la autopsia, era posible identificar la causa
de la muerte en el 76% de los casos. Alrededor de
un 30% de los casos son debidos a condiciones
obstétricas, la mayoria de las cuales son perdidas
fetales intraparto en gestaciones tempranas (insufi-
ciencia cervical, DPPNI, parto pretérmino, RPM,.. )
y €l 24% a anomalias placentarias.

Es interesante también analizar en fase precoz los
posibles factores de riesgo de muerte fetal. Se han
atribuido muchos, entre ellos: madre soltera con
nivel socioecondmico bajo, mayor de 35 afios o
adolescente, obesa (IMC > 30), tabaquismo, falta
de control prenatal y de la gestacion, alteraciones
de la funcién renal en hipertensas, etc.

3. DIAGNOSTICO

+ De sospecha: desaparicién movimientos feta-
les, ausencia de foco audible de latido car-



diaco fetal, liquido amniético marrén. Si han
pasado varios dias: ausencia de crecimiento
uterino.

+ De certeza: ecografia. La muerte fetal se diag-
nostica mediante la visualizacion del corazon
fetal, demostrandose la ausencia de actividad
cardiaca durante al menos 2 minutos.

+  Signos radioldgicos: tienen un interés historico,
siendo de sospecha y certeza.

4. CONDUCTA ANTE EL DIAGNOSTICO
DE MUERTE FETAL TARDIA

La muerte fetal constituye un acontecimiento trau-
matico para los padres asi como para su entorno
familiar y social. El apoyo y la comprension por
parte de los profesionales que les atienden pue-
den mejorar la evolucion del duelo y prevenir la
patologfa psicosocial derivada del mismo. Es reco-
mendable establecer una comunicacién abierta y
sincera con la pareja, dedicandoles el tiempo que
precisen y emplear un lenguaje sencillo carente
de exceso de tecnicismos. A ser posible, es pre-
ferible que sea un Unico profesional o equipo de
profesionales el que trate con la pareja durante
todo el proceso a fin de simplificar el mismo y
proporcionar un entorno conocido donde prime
la empatia.

Hay que valorar las etapas del duelo: periodo de
shock, etapa de blsqueda y afioranza, etapa de
desorganizacion y etapa de reorganizacion. Es
preciso que los profesionales sean capaces de
detectar posibles alteraciones en el transcurso del
duelo de manera que pueda prevenirse 0 mini-
mizarse la incidencia de morbilidad psicoldgica.
La incidencia de morbilidad psiquiatrica de las
madres tras una muerte perinatal puede alcanzar
el 13-34%.

Parece beneficioso desde un punto de vista psi-
coldgico para facilitar el duelo posterior que los

padres vean al recién nacido tras el parto y si lo
desean pasen un tiempo con €él, a solas 0 en com-
pafifa de personal sanitario. En caso de negativa,
ha de hacerse constar en la historia clinica.

Algunas estrategias para reducir la morbilidad
psicoldgica son:

+  Proporcionar informacion honesta y compren-
sible.

+ Proporcionar soporte emocional durante el
parto e ingreso.

+ Reafirmar la existencia del nacido y la realidad
de su muerte (ver, tocar y nombrar al recién
nacido).

+ Contribuir al esclarecimiento de las causas de
la muerte.

+ Facilitar la realizacion de los ritos que prefiera
la familia y respetar sus creencias.

+ Proporcionar un soporte psicolégico activo.

Aunque poco frecuentes, ante una muerte fetal
anteparto debemos tener en cuenta las complica-
ciones potenciales que éste puede tener sobre la
salud materna. Bésicamente se han descrito dos
complicaciones: la corioamnionitis y la coagulo-
patia. Ambas requieren habitualmente un periodo
de latencia prolongado para su aparicién, que no
suele ocurrir debido a que la conducta habitual
es la finalizacion de la gestacion y no la pauta
expectante. Sin embargo, se recomienda, al diag-
nostico y en caso de no finalizacion precoz de la
gestacion, el estudio de la hemostasia materna
(niveles de fibrindgeno menores de 100 mg/dL se
consideran diagnésticos de coagulopatia), hemo-
grama y control de la temperatura y sangrado
maternos. Se ha descrito que la prevalencia de
coagulopatia de consumo en las pacientes con
feto muerto retenido més de cuatro semanas es
del 25%. La prevencion mas efectiva de estas
complicaciones es la finalizacion precoz de la
gestacion.



Tras el diagndstico de muerte fetal, la actitud tera-
péutica recomendada es la finalizacion del emba-
razo. En el 80% de los casos se inicia el parto de
forma espontdnea en las 2 0 3 semanas que siguen
a la muerte fetal. En la mayorfa de los casos el diag-
nostico de la muerte fetal se realiza antes de trans-
currido este tiempo por lo que seré preciso esta-
blecer la conducta mas apropiada, que suele ser
la induccién del parto. El momento y los métodos
de la induccion del parto dependeran de la edad
gestacional, la historia materna y las preferencias de
la madre. Aunque la mayoria de las pacientes optan
por una terminacion precoz, el momento del parto
NO SUPONE una urgencia puesto que el desarrollo de
complicaciones se relaciona con una retencion fetal
prolongada. Atendiendo a cada situacion particular,
se recomienda terminar el embarazo en un plazo
de tiempo corto, si es posible en las primeras 24
horas tras el diagndstico dado el estado emocional
materno. La finalizacion del embarazo deberd ser
inmediata cuando se presenten signos de infeccion,
rotura de membranas o coagulopatia.

Algunas consideraciones con respecto a la induc-
cion de parto que se deben tener en cuenta son:

+  Comunicacion sincera y abierta con los padres
dando a conocer el procedimiento de la induc-
cion del parto.

+ Solicitar consentimiento informado para
induccién del parto.

+ Facilitar el acompafiamiento de la paciente por
un familiar.

+ Llevar a cabo la induccién en un lugar aislado
y separado de otras gestantes.

+ Emplear de eleccion la via vaginal, tanto para
presentacion cefalica como podalica. La situa-
cion transversa puede intentar reconvertirse en
longitudinal evaluando los riesgos.

+ Proporcionar la analgesia precisa, evitando los
analgésicos que disminuyen la consciencia. Se
considera de eleccion la analgesia epidural.

+ Empleo restrictivo de la episiotomia.

+ Recomendar la visualizacion del recién nacido
y dejar constancia de la negativa en caso de
que los padres no lo deseen.

+ Tras la el parto, retirada de la lactancia y alta
precoz.

En los casos de muerte fetal intrauterina ocurri-
dos en segundo trimestre de gestacion se puede
ofrecer a los padres la posibilidad de dilatacion y
gvacuacion quirdrgica uterina si existe experiencia
en el centro, aunque sera preciso que conozcan
que este método puede limitar la eficacia de la
necropsia para la deteccion de anomalias macros-
copicas fetales.

La induccion del parto es el método més apropia-
do para la terminacién del embarazo. La eleccion
del método de induccion dependerd de la edad
gestacional y las condiciones obstétricas, asi como
de la practica clinica mas habitual en cada centro.

En la induccién del parto, cuando el indice de Bishop
es favorable, se debe optar por la oxitocina intrave-
nosa. Cuando el cuello no estd maduro, el farmaco
de eleccion son las prostaglandinas. Tradicional-
mente se ha utilizado la prostaglandina E2, pero
el misoprostol presenta una eficacia superior. Sin
embargo, como la indicacién de induccion del parto
no estd actualmente recogida en su ficha técnica, el
misoprostol se ha de utilizar como uso compasivo.

El misoprostol se puede administrar por via oral
o0 vaginal. Esta Ultima forma tiene menos efectos
secundarios y acorta el tiempo hasta el parto.
Aungue existen diferentes pautas, todas ellas con
una efectividad similar, en general suelen tener en
cuenta el tamafio uterino o la edad de gestacion:

+ Entre las 13y 17 semanas: 200 ug/6 h (dosis
maxima diaria: 1.600 pg).

+ Entre las 18 y 26 semanas: 100 pug/6 h (dosis
maxima diaria: 800 ug).

+ 27 semanas 0 mas: 25-50 pg/4 h (hasta 6
dosis).



El empleo de prostaglandinas aumenta el riesgo de
rotura uterina, especialmente en el caso de cicatriz
previa, por lo que es recomendable el control de la
dindmica y el uso de dosis reducidas en mujeres
con cicatrices uterinas.

a. Corroborar la edad gestacional.

b. Determinar el lapso de muerte.
|dentificar la presencia de malformaciones
genéticas o enfermedades metabdlicas.

d. Documentar el crecimiento y desarrollo intra-
uterinos.

e. Evaluar el embarazo y el parto.

f.  ldentificar el/los factores que contribuyeron a
la muerte.

g. ldentificar, de ser posible, la causa inmediata
de muerte fetal.

h. Evaluar la atencion obstétrica.

i.  Evaluar la eficacia de nuevos procedimientos
obstétricos o terapéuticos.

j. Generar informacién para auditorias clinicas.

k. Proveer informacién que ayudard a planificar
embarazos futuros.

Afin de optimizar los resultados de la autopsia
fetal, es necesario proveer al patélogo perinatal
con la siguiente informacion:

a) Historia clinica materna, resaltando informacion
relevante.

b) Antecedentes familiares: consanguinidad, mal-
formaciones, enfermedades genéticas.

c) Antecedentes obstétricos: embarazos previos,
complicaciones obstétricas.

d) Embarazo actual: fecha de Ultima menstrua-
cion, complicaciones (hipertension, toxemia,
diabetes gestacional, infecciones, retraso de
crecimiento intrauterino, hemorragias), uso
indebido de drogas, tabaquismo.

e) Ecografia y/o resonancia magnética fetal.

f) Trabajo de parto: la informacién deberé incluir
datos de la hora de comienzo del trabajo de
parto y de la ruptura de membranas ovulares,
la cantidad y caracteristicas del liquido amni6-
tico, la presencia 0 no de sangrado vaginal, la
duracion del trabajo de parto, la medicacion
administrada y el uso de férceps o ventosa.

El feto debera ser remitido fresco (sin fijacion en
formaldehido) y con premura al laboratorio de
patologia.

El protocolo de autopsia fetal incluye:

a. Radiografia completa, preferentemente infor-
mada por radiélogo pediatra.

b. Fotografia del caddver, frente perfil y ambos
laterales.

c. Medicion de los siguientes parametros: lon-
gitud créneo-coxis, longitud craneo-talén,
perimetro cefdlico, perimetro torécico, cir-
cunferencia abdominal, longitud de la ambos
pies (planta del pie) y peso corporal. Estos
parametros deberan ser confrontados con
los esperados a la edad gestacional del feto y
con los correspondientes a la edad gestacional
del feto. Se considera que el parametro mas
preciso para indicar la edad gestacional es la
longitud del pie.

d. Toma de muestra para cariotipo (en presen-
cia de dismorfias, hydrops fetal o malforma-
ciones). Se recomienda muestra de piel fetal
y de superficie placentaria fetal.

e. Establecer el grado de maceracion fetal (si es
mortinato).

f. Indicar si hay presencia de meconio.

g. El examen externo debera ser exhaustivo y
dirigido a la deteccion de malformaciones.
Deberan describirse la dimension y consis-
tencia de la fontanela (blanda o tensa), los
0jos, la nariz (utilizar sonda para comprobar si
las fosas nasales son permeables), los oidos,
los labios, el paladar, la lengua, las manos y



pies, la presencia o ausencia de anomalias en
los dedos (polidactilia, membranas interdigi-
tales, etc.), el orificio anal (permeable 0 no),
los genitales (ambiguos, normales, testiculos
descendidos 0 no, etc.), las paredes torécica
y abdominal, la region lumbar, etc.

h. El examen interno deberd ser minucioso. Cada
6rgano debe ser pesado y comparado con los
valores esperados para la edad gestacional.

i. Esconveniente realizar el examen del sistema
nervioso central tras la fijacion en formaldehido
buffer al 20% durante 7 dias.

j- Luego de la diseccion, que debe determinar la
presencia 0 ausencia de malformaciones inter-
nas, deberdn tomarse muestras representati-
vas de cada 6rgano. Debe también incluirse
una muestra de la unién condro-costal, ya que
ésta provee informacion referida a la calidad
del desarrollo intrauterino fetal.

k. En circunstancias especiales puede ser nece-
sario realizar andlisis de bacteriologia, virologia,
analisis cromosémico, estudios metabdlicos,
estudios de genética molecular, etc.

. Laautopsia fetal debe incluir el examen de la
placenta.

Es ésta una parte fundamental de la autopsia fetal.
La placenta debe ser remitida en fresco (sin fija-
cion en formaldehido) y junto con el feto.

El examen de la placenta incluye:

1. Inspeccion de las membranas ovulares: com-
pletas o incompletas; sitio de ruptura; color.

2. Superficie fetal: color de la superficie amniéti-
ca, disposicion de los vasos de la placa corié-
nica, presencia de trombosis vasculares.

3. Cara materna: establecer si estd completa o
no, si existen signos de hemorragia retropla-
centaria, presencia de depositos excesivos de
fibrina.

4. Tras la inspeccion indicada en los puntos
anteriores, las membranas ovulares y el cor-

dén umbilical se separan. Se toma muestra de
membranas. Se determina la longitud y el dia-
metro del cordén umbilical, su tipo de insercion
(marginal, central, velamentosa, excéntrica), la
presencia de nudos, edema, color, trombosis
y el nimero de vasos. Se recomienda tomar
un minimo de dos muestras para histologia.

5. Se establecen las medidas (dos didmetros y el
espesor) y el peso placentarios. Este se com-
para con el esperado para la edad gestacional.

6. La placenta se secciona en cortes perpen-
diculares de 1 cm de espesor, examinando
cuidadosamente la superficie de corte. Se
describe la presencia de infartos, hematoma
intervellositario, exceso de fibrina, presencia de
corangiomas, etc. Se recomienda tomar como
minimo 3 muestras del parénquima placenta-
rio. Estos deben incluir la placa coriénica, la
decidua maternay el parénquima placentario.

7. Se recomienda documentar fotogréficamente
las anomalias macroscopicas.

8. El peso de la placenta (sin membranas o cor-
don) se compara con los valores esperados
para la edad gestacional. Valores inferiores
al percentil 10 corresponden con placentas
pequefias para la edad gestacional, mientras
que valores superiores al percentil 90 son
grandes para la edad gestacional.

La relacion peso fetal/peso placentario debe ser
calculada. La misma se compara con lo esperado
para la edad gestacional. Esta relacion permite
establecer si la eficiencia placentaria y el creci-
miento fetal han sido adecuados.

En los casos de pacientes que han sufrido una
muerte fetal intrauterina, la gestacion tras este
acontecimiento se considera de alto riesgo. En
general, se aconseja retrasar el siguiente emba-
razo al menos un afio o bien hasta que se haya
producido la recuperacion completa, fisica y psico-
l6gica, de manera que el Unico objetivo del mismo
no sea reemplazar al hijo fallecido. Esta blsqueda



de reemplazo puede promover sentimientos nega-
tivos hacia el futuro hijo.

Clasicamente, el riesgo de recurrencia esta incre-
mentado en 2 a 10 veces, pero estos valores datan
de estudios realizados en los afios 90 con ana-
lisis muy limitados de los casos. Este riesgo esta
asociado a la causa inicial que ocasiond la muerte.
Goldenberg y cols. evaluaron las gestaciones sub-
siguientes en 95 mujeres con feto muerto previo y
encontraron un aumento del riesgo de parto pretér-
mino en el 40% de los casos, un 5% de muerte fetal
y un 6% de muerte neonatal. Gordon y cols. estu-
diaron la asociacion en la gestacion posterior des-
de otro punto de vista; después de una gestacion
inicial con RN muerto, RN prematuro o pequefio
para la edad gestacional (PEG), utilizan una cohorte
de primer y segundo embarazo de 52.110 mujeres
en Nueva Gales del Sur (Australia) y observan que
el riesgo absoluto de RN muerto por encima de 40
semanas completas de gestacion (en mujeres de
30-34 afios) fue de 4,84 por 1.000 cuando hubo
una RN muerto en el primer embarazo, pero este
riesgo aumenta a 7,19 por mil cuando en el primer
embarazo hubo un RN pretérmino y PEG. Esto es
muy importante, ya que la combinacion prematuro-
PEG en EE.UU. es del 8,5%, que son los que ver-
daderamente estan en un riesgo mayor.

5. RESUMEN DE LOS PUNTOS CLAVE

e Lamuerte fetal tardia se define como la muerte
alas 28 semanas de gestacion y en adelante.

e Su frecuencia se estima en 3,9 millones/afio,
ocurriendo mayoritariamente en paises en vias
de desarrollo.

* Existen multiples clasificaciones, la mds acep-
tada actualmente es la ReCoDe.

* Laetiologia de la muerte fetal es desconocida
en un gran numero de casos a pesar de su
estudio.

 Tras el diagnostico es importante la finalizacion
de la gestacion y el soporte emocional a los
padres.

Debe intentarse el diagndstico etiolégico para
intentar prevenir en un futuro causas modifica-
bles y permitir un mejor consejo ante futuras
gestaciones.
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Evolucion historica del sindrome de
la muerte subita del lactante (SMSL)

Frederic Camarasa Piquer

SINTESIS CONCEPTUAL

El conocimiento y difusién del complejo tema del
sindrome de la muerte stbita del lactante (SMSL)
ha cambiado sustancialmente en los Ultimos 25
afios en Espafia, ya que el SMSL ha pasado de
mencionarse anecddticamente en los libros de
Pediatria espafioles, a ser tratado ampliamente en
Congresos, Reuniones y Simposios de Pediatria y
figurar como un capitulo preferente en los libros
y revistas de Pediatria actuales. Este logro se ha
conseguido, principalmente, gracias al esfuerzo y
dedicacion de los integrantes del “Grupo de Traba-
jo" para el Estudio y Prevencion de la Muerte Stbita
del Lactante -constituido y arropado en el seno
de la Asociacion Espafiola de Pediatria (AEP)-y
que agrupa a las diferentes especialidades médicas
relacionadas con el SMSL (pediatras, neonatélo-
gos, forenses, patélogos, epidemidlogos, neurofi-
sidlogos, investigadores, bidlogos, psicélogos, etc.).

En este capitulo se describe minuciosamente
como se ha conseguido normalizar y difundir el
amplio tema del SMISL en nuestro pais y su com-
promiso con la sociedad, una entidad que antafio
era escasamente conocida y que actualmente ya
disfruta de amplia difusion y del maximo interés
por parte de las diferentes especialidades médicas,
que han iniciado un nuevo proyecto de actuacion,
para CoNseguir un mayor COmpromiso por parte
de las entidades publicas y avanzar en diferentes
campos de la investigacion, que pueda reducir al
minimo la prevalencia de la muerte subita infantil.

1. INTRODUCCION

Uno de los hechos més desesperantes que puede
suceder a unos padres es perder a su hijo por el
sindrome de la muerte stbita del lactante (SMSL);
el nifio, cuya salud saltaba a la vista es encontrado
muerto en su cuna.

Se sabe que el SMSL es un problema universal y
grave. A pesar de todas las investigaciones realiza-
das en los Ultimos afios, permanece impredecible
e imprevisible.

Entre los afios 1970 a 1985, la atencion por el
SMSL era muy escasa en nuestro pais; se men-
cionaba brevemente en los tratados de Pediatria
espafioles —en letra pequefia y dentro de los
apartados de misceldnea-, eran escasas las
revisiones bibliograficas de “puesta al dia” sobre el
SMSL y solamente una publicacion de casuistica
por anatomo-pat6logost®. Las prioridades asis-
tenciales que tenfa la Sanidad de nuestro pais,
conllevaba a que los pediatras espafioles conocian
lo minimo sobre esta compleja entidad y, por lo
tanto, se le dedicaba una escasa atencion®.

Fue en 1986 cuando se realizd por primera vez en
nuestro pais, en 5 hospitales pediatricos, un estu-
dio conjunto protocolizado para la seleccion de la
poblacion infantil de riesgo a presentar una muerte
subita y su inclusién en un “Programa de vigilancia
cardio-respiratoria domiciliaria”. El estudio fue muy
util desde el punto de vista clinico pero, a la vez,
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GRUPO de TRABAJO para el ESTUDIO y PREVENCION
de la MUERTE SUBITA INFANTIL de Ia
ASOCIACION ESPARIOLA DE PEDIATRIA

Figura 1. Anagrama del “Grupo de Trabajo” para
el Estudio y Prevencién de la Muerte del Lactante
de la Asociacion Espafiola de Pediatria (GEPMSL
de la AEP).

permitié comprobar la precaria situacion que la
incidencia del SMSL tenfa en Espafia®.

Valorando la Clasificacién Internacional de Enfer-
medades (CIE) de la OMS, segun sea un falleci-
miento por causa respiratoria, infecciosa, malfor-
macion, accidente, perinatal tardia, SMSL o mal
definida, observabamos que la incidencia por el
SMSL en la mayorfa de paises de la Unién Euro-
pea, revela un progresivo aumento de su tasa de
mortalidad con una incidencia entre 1,5 a 2 por
1.000 nacidos vivos, que la convertfa en la primera
causa de muerte del periodo postnatal en aquellos
paises. En cambio en Espafia, observabamos que
las tasas de mortalidad por el SMSL oscilan desde
el 0,15 por 1.000 en 1984 hasta el 0,23 por 1.000
en 1989y el SMSL representa la quinta causa de
muerte del periodo postnatal.

Aplicando en Espafia, la ratio promedio de inci-
dencia de mortalidad por el SMSL de los paises
industrializados -de 1,5 a 2 por 1.000 de nacidos
vivos-, cada afio moririan alrededor de 900 lac-
tantes por el SMSL en nuestro pafs, que con-
trasta con el apenas centenar de casos que se
contabilizan cada afio, situacion que no se puede
aceptar como real y que posiblemente cambiarfa
si se realizara un estudio necrdpsico sistematico y
obligado, ante toda muerte subita infantil®.

El primer estudio clinico de 1986, realizado en
Hospitales espafioles, permitié que sus partici-
pantes, en 1987, dentro de la Reunién Anual de
la AEP -en Cérdoba-, celebraran la primera Mesa
Redonda sobre SMSL® y desde entonces el inte-
rés por el tema fue paulatinamente en aumento,
como lo indican las aportaciones de diferentes
autores, revisando exhaustivamente el tema del
SMSL editadas en prestigiosas publicaciones
pedidtricas nacionales®11,

2. CONSTITUCION DEL “GRUPO DE
TRABAJO”

LLa Asociacion Espafiola de Pediatria (AEP), en
1991, fomentd que, dentro de su seno, queda-
ra formalmente constituido el Grupo de Trabajo
para el Estudio y Prevencién de la Muerte Sbita
del Lactante (GEPMSL de la AEP)

en él, estaban representadas las 12 Sociedades
Regionales de Pediatria de la AEP y se asumid el
compromiso de aplicar los diversos “Protocolos”
aceptados por el GEPMSL, en cada Sociedad
Regional de Pediatria. Dentro del GEPMSL, las
especialidades médicas implicadas con el com-
plejo tema del SMSL (pediatras, patélogos, foren-
ses, epidemidlogos, bioquimicos, neurofisiélogos,
investigadores, psicdlogos, socidlogos, etc.) pue-
den reunirse, intercambiar informacion, recoger
datos, promover medidas preventivas y adoptar
programas de actuacion unificados.

Se hacia imprescindible informar a la sociedad -a
los padres y a los propios médicos- del amplio
contexto que comprende el tema de la MSI, que
permita “HUMANIZAR y NORMALIZAR” todo
el entorno que se genera ante un fallecimiento
tan inesperado.

Durante la Reunién Anual (Palma de Mallorca,
1991)02, quedd elegido el Comité Ejecutivo del
GEPMSL de la AEP y también se nombraron a los
responsables de los diferentes “GRUPOS PER-
MANENTES de TRABAJO” , siguiendo



TABLA 1. “Grupos Permanentes de Trabajo” de la
ISPID (Sociedad Europea para la Prevencion de la
muerte infantil).

1. Epidemiologia y Salud Pdblica
. Teorfas de investigacion fisio-patogénicas

. Estudios clinicos

2

3

4. Estudios anatomo-patoldgicos

5. Asistencia psico-social a familias afectadas
6

. Investigacion de Biologia Molecular

las normas de la Sociedad Europea para la Preven-
cion de la Muerte Subita Infantil (ISPID).

Los propdsitos que el GEPMSL queria transmitir,
quedan reflejados en la Tabla 2, en cada uno de

los apartados del “PLAN de Estudio y Prevencion
de la Muerte Subita del Lactante en Espafia”(2.

3. CAMPANA “PONLE A DORMIR BOCA
ARRIBA”

Existen numerosos datos bibliogréficos en los
que parece indiscutible una asociacion estadisti-
camente significativa entre la postura en decubito
prono al dormir de los lactantes y el SMSL. Lo
mismo ha ocurrido con el excesivo arropamiento
y calor ambiental (sobrecalentamiento o estrés
térmico); también con el habito tabaquico de la
madre antes y después del parto y con que el nifio
comparta la cama con un adulto. El cambio de
que los lactantes duerman en “decubito supino”
y el evitar los anteriores factores relacionados con

TABLA 2. “Plan de Estudio y Prevencion de la Muerte Subita del Lactante en Espafia’,
aprobado por el GEPMSL de la AEP.

l. Investigacion

- Necropsia obligada de todas las MSL

- Clasificar las MSL segun los hallazgos anatomo-patolégicos
- Esclarecer y orientar la etiopatogenia de las MSL

- Conseguir cifras de incidencia reales de MSL y del SMISL

- Obtener el “Perfil Epidemioldgico” de las victimas

Il. Prevencion

1. Estudio y atencién de los “Grupos de Riesgo”:
- Lactantes y pretérminos sintomaticos (con episodios de apnea, cianosis o hipotonia)
- Hermanos de victimas por un SMSL (sucesivos o gemelos)

2. Aplicar “Scoring Epidemiolégico de Riesgo™ entre la poblacion recién nacida de las maternidades

3. Incluiry seguir a la “Poblacién seleccionada de Riesgo” en “Programa de Monitorizacién Cardio-
respiratoria Domiciliaria”

I1l. Informacién

1. Social:
- Divulgacion del tema del SMSL en la sociedad
- Asesorar a las “Asociaciones de padres afectados”

2. Administrativa:
- Coordinacién judicial y médico-forense ante todas las MSL
3. Médico-Sanitaria:
- Desarrollar las Funciones del “Grupo de Trabajo” para el Estudio y Prevencion de la MSL de la
AEP, adscrito a la ISPID (Sociedad Europea para la Prevencion de la Muerte Infantil)

Libro blanco de la muerte stibita infantil
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Figura 2. Portada del Libro Blanco, publicado el
1996.

su entorno se ha acompafiado, indefectiblemente,
de disminucién de las tasas de mortalidad por el
SMSL. De aqui que se ha divulgado la necesidad
de aconsejar el decubito supino durante el suefio,
evitar el sobrecalentamiento del lactante y suprimir
el habito tabdquico en el ambiente del nifio, al
ser factores preventivos para evitar el SMSL03-19),

Todos los paises que desarrollaron Campafias
Nacionales recomendando estos consejos, a
medida que han quedado implantados, reduje-
ron mas de la mitad, la incidencia del SMSL08.17),

En el mes de octubre de 2000, con el lema “Ponle
a dormir boca arriba”, el GEPMSL, con el patro-
cinio de firmas comerciales y el respaldo de las
Instituciones, realizé una Campafia Nacional
divulgativa con la intencion de transmitir consejos
preventivos del SMSL®), Esta Campafia merecié
el Premio a la mejor “Iniciativa en Fomento de la
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LIBRO BLANCO 22 edicién

Grupo de Trabajo para el Estudio y Prevencién de la Muerte
Sitbita Infantil de la Asociacién Espaiola de Pediatria

(GEMPSI de la AEP)
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Figura 3. Monografia de la AEP: Sindrome de la
Muerte Stbita del Lactante. Libro Blanco 22 edicién,
publicado el 2003.

Salud”, otorgado por Fundamed-El Global, del afio
2000.

4. PUBLICACIONES SOBRE EL SMSL

Los integrantes del GEPMSL publicaron en
1996 un Libro Blanco sobre SMSL09 (Figura 2)
que recopilaba una puesta al dia muy exhausti-
va del amplio tema del SMSL, Unico escrito en
castellano, y que tuvo una gran acogida entre
los pediatras espafioles y también entre los de
habla hispana. Es por ello que la AEP, en el afio
2003, publicara una reedicion actualizada por el
GEPMSL y que fue editada como Monografia de
la AEP2 (Figura 3) -su segunda Monografia- y
que puede descargarse desde su web: www.aep.
ed/monografias. En ambos tratados, los autores
revisaron y actualizaron magistralmente, el capitulo



encomendado; también figuraban Anexos con los
diferentes protocolos o pautas a seguir por las
distintas especialidades: pediatras hospitalarios
o de Atencion Primaria, Servicios de Urgencias,
forenses, investigadores, etc.; ademas, diferentes
folletos divulgativos sobre el SMISL, destinados a
pediatras y, sobre todo, a familias afectadas.

La tercera edicion es la que esta en sus manos y
espera superar la acogida y repercusion que han
tenido las dos anteriores.

Desde 1988 hasta la actualidad, aparte de las
publicaciones de revision del tema(®-), han sido
numerosas las aportaciones sobre resultados
clinicos o epidemiolégicos2'-28) y |os libros de
texto espafioles le dedican capitulos exclusivos
y amplios, respecto a anteriores ediciones@-29),

5. ACTIVIDADES CIENTIFICAS

En 1994, el GEPMSL de la AEP organizé en Bar-
celona, dentro del marco de su Reunién Anual de
la AEP, el | Simposio Nacional sobre SMSL. Desde
entonces, se han celebrado Simposios Satélite en
el Congreso de la AEP en Santiago de Compostela
(1996), Torremolinos (1998), Santa Cruz de Tene-
rife (2000), Madrid (2004) y Valencia (2006). En
todos ellos, se aportaron dindmicas, experiencias
e informaciones muy interesantes y provechosas,
para aplicar en sus respectivas regiones, y con la
intencion de mejorar paulatinamente el nivel de
atencion del SMSL en el resto de regiones espa-
fiolas y asi poder obtener los mismos resultados
que desde hace afios ya consiguen la mayoria de
los paises de nuestro entorno. Destacar que en
el V Simposio celebrado en Madrid, se hizo un
especial hincapié en las diferentes lineas de inves-
tigacion sobre el SMSL que viene desarrollando
el Instituto Nacional de Toxicologfa y también des-
taco el tratamiento de la plagiocefdlia, una de las
complicaciones que haido en aumento desde que
se siguen las recomendaciones de la Campafia
Nacional “Ponle a dormir boca arriba”. Resaltar

también, que el VI Simposio celebrado en Valencia,
representd un punto de inflexion muy positivo y
definitivo de la colaboracion entre forenses, pedia-
tras e investigadores, que forjaron el ejemplo a
seguir por el resto de Sociedades Regionales de
Pediatria.

Como ya se ha citado, en 1987, en la Reunién
Anual de la AEP en Cordoba, se realizd una Mesa
Redonda sobre el SMSLO%, que se repitié en 1991
(Palma de Mallorca)?, a partir de la cual se cons-
tituy6 formalmente el “Grupo de Trabajo”. La AEP,
a través de su Comité Cientifico, consideré opor-
tuno que el GEPMSL participara a través de los
afios —-desde 1987 en el 37 Congreso de Cordoba
hasta el reciente 61 Congreso de la AEP del 2012,
celebrado en Granada- en varias Mesas Redon-
das o Almuerzos con el Experto, dentro de sus
Congresos Anuales@4123031, |g cual ha permitido
concienciar de la importancia del SMSL dentro del
estamento médico y difundir su conocimiento en
nuestro pais, estableciendo con claridad la actitud
a tomar frente los casos de SMSL. En el dmbito de
prevencion frente al SMSL, ha introducido dentro
de la préactica diaria de los pediatras hospitalarios,
como de los de la Atencion Primaria, una entidad
nueva, conocida como ALTE o Episodio Aparen-
temente Letal, magistralmente descrito en otro
capitulo de la publicacion y que hace referencia
a aquellos lactantes que se han recuperado de
un episodio aparatoso, que a la persona que ha
socorrido al bebé, le da la impresion de que lo
ha rescatado de su muerte cierta. El cuidadoso
estudio de los casos de ALTE y los de SMSL ha
permitido diferenciar ambas entidades y protoco-
lizar el estudio clinico de aquellos lactantes que
presentan un ALTE®2:36),

6. REPERCUSIONES INTERNACIONALES

En Europa, durante la década de los 80, cada
afio morfan alrededor de 10.000 lactantes por el
SMSL, lo cual unido al progresivo descenso de
sus indices de natalidad, merecié una especial



o
X

Comité de estudio y
prevencion en muerte
stbita del lactante

de la Asociacién
Latinoamericana de
Pediatria.

Figura 4. Anagrama del Comité de estudio y pre-
vencién en muerte slbita del lactante de la Asocia-
cion Latinoamericana de Pediatria (ALAPE).

atencion de la Comision de Salud Publica de la
Unién Europea. Por ello, en junio de 1991 se cele-
bré en la ciudad francesa de Rouen, el Congreso
de Fundacién de la ISPID (Sociedad Europea para
el Estudio y Prevencion de la Muerte Infantil).

Desde entonces, periédicamente, la ISPID orga-
niza sus congresos con la intencion de juntar el
esfuerzo multidisciplinar y multinacional que per-
mita atender mas eficazmente los variados aspec-
tos del SMSL en Europa y resto del mundo. Las
especialidades médicas implicadas con el com-
plejo tema del SMISL se retinen para intercambiar
informacion, recoger datos, promover medidas
preventivas y adoptar programas de actuacion
unificados®?.

La ISPID celebré en Barcelona, en 1997, su Con-
greso europeo®®® y, ademds, el GEPMSL organizd
el | Simposio del SMSL®9 con miembros de la
ALAPE (Asociacion Latino Americana de Pedia-
tra) , con el fin de cambiar experiencias
entre todos los paises hispanoparlantes y adop-
tar medidas preventivas en cada pais; durante
su transcurso, se formalizé el funcionamiento del
Comité de Estudio y Prevencién en muerte subita
del lactante de la Asociacion Latinoamericana de
Pediatria. Buenos Aires (Argentina) acogio el Il
Simposio en 1999, en Montevideo (Uruguay) se
celebré el Iy el 31 de agosto del 2002 se celebrd
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Figura 5. Anagrama de SIDS EUROPE que agru-
pa a todas las Fundaciones Nacionales de familias
afectadas por el Sindrome de la Muerte Subita del
Lactante en los paises europeos.

en Florencia (ltalia) el IV Simposio Satélite, den-
tro de la VI Conferencia Internacional SIDS, que
reunio en la capital italiana expertos de todos los
paises, con la intencién de abordar un compro-
miso de la pediatria mundial, prevenir el SMSL.
El Comité de la ALAPE emiti6 una Declaracion
de CONCENSOQ para la reduccion del riesgo en
SMSL, que se difundira a todos los paises de la
Asociacion Latinoamericana de Pediatria®o.

La aplicacion de los progresos sobre el tema del
SMSL en los paises de nuestro entorno les ha
permitido disminuir a mas de la mitad sus cifras de
incidencia. A ello ha contribuido el que sus carac-
teristicas hayan sido ampliamente “DIVULGADAS”
dentro de su sociedad y “DESMITIFICADA” su
existencia.

7. COMPROMISO CON LAS FAMILIAS
AFECTADAS

El impacto causado por la muerte subita de un
lactante sobre las familias y sobre la sociedad
es més grave que el que cabria suponer por el
nimero de casos. Son numerosos los paises
que desde hace afios, cuentan con Fundaciones
Nacionales dedicadas exclusivamente al SMSL
que aunan los esfuerzos interdisciplinarios que
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Figura 6. Anagrama de la ISPID (Sociedad Euro-
pea para el Estudio y Prevencion de la Muerte
Infantil).

permitan abrigar la esperanza de llegar a identifi-
car a las victimas potenciales del SMSL y sefialar
las etapas a recorrer para su salvacion. Folletos
informativos destinados a las familias afectadas
por el SMSL han sido editados por cada una
de las Fundaciones Nacionales del SMSL. SIDS
Europe agrupa a todas las Funda-
ciones Nacionales de Europa. Sus principales
atribuciones coinciden con las de la Fundacién
SMSL (SIDS) americana que, en 1988, celebré
su 25 aniversario de constitucion “n,
El GEPMSL colaboré con los representantes de
las 3 Asociaciones de “familias afectadas por el
SMSL, que ya se han formado -Catalufia, Murcia
y Madrid- y pretende estimular la creacion de
asociaciones similares en cada una de las res-
tantes Sociedades Regionales de Pediatria; una
vez conseguido este proposito, se podria crear
una Fundacién Nacional, con importantes com-
promisos de informacion y asesoramiento a las
familias afectadas y de apoyo a la investigacion,
como viene siendo habitual, desde hace afios en
los paises industrializados.

8. PERSPECTIVAS DE FUTURO

Transcurridos mas de 20 afios desde la forma-
cion del GEPMSL de la AEP, se ha consegui-
do una marcada sensibilizacion e interés de la
sociedad civil y del estamento médico en nuestro
pais, por el SMSL. La Junta Directiva de la AEP,
recientemente elegida, consideré continuar las

TABLA 3. Principales atribuciones de la
“Fundaciones Nacionales de Familias” afectadas
por el Sindrome de Muerte Subita del Lactante

(SMSL).

1. Divulgar el tema del SMSL dentro de la
sociedad

2. Recomendar a las familias afectadas de
la realizacién de una autopsia a todos los
lactantes que fallecen de forma inexplicable,
que permitiré usar correctamente el término
SMSL

3. “Humanizar el trato” ante una Muerte
Subita del Lactante

4. Apoyo a las familias afectadas en el
momento del fallecimiento y también
después

5. Asesoramiento a los padres afectados ante
un nuevo hijo

6. Apoyo econdmico para la investigacion

7. Integrarse en la FAMILIA
INTERNACIONAL de FUNDACIONES de
SMSL del mundo (con una Presidencia
y una Secretaria General, actualmente
vigentes y operativas)

actividades del GEPMSL, pero con un nuevo
Proyecto de Gestion, el Grupo de Estudio de la
Muerte Subita Infantil de la AEP (GEMSI-AEP),
para avanzar en el conocimiento de la Muerte
Subita Infantil (MSI) en el periodo fetal tardio,
del lactante y del infantil hasta los 14 afios. La
nueva singladura del flamante Proyecto cuenta
con la participacion de los Institutos de Medicina
Legal Autondmicos y del Instituto Nacional de
Toxicologia, con una vision de ser un Grupo de
referencia nacional para el estudio y prevencion
de la MSI, basado en el trabajo multidisciplinar y
con claro compromiso social. Ya se han fijado las
Lineas Estratégicas y el Cronograma de Objetivos
y Prioridades a desarrollar. El entusiasmo que
siempre ha acompafiado a los integrantes del
Grupo permitird obtener unos resultados que
conviertan la incidencia el SMSL y la MSI, en
cifras insignificantes.
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Principales hipétesis y teorias
patogénicas del sindrome de la
muerte sibita del lactante

M? Isabel Izquierdo Macién, Ester Zorio Grima, Pilar Molina Aguilar,

Purificacion Marin Reina

SINTESIS CONCEPTUAL

+ Las mdltiples investigaciones epidemioldgicas,
observacionales, clinicas, anatomopatoldgicas
y necrépsicas sobre el sindrome de la muer-
te subita del lactante (SMSL) han permitido
avanzar notablemente en el conocimiento del
mismo.

+  Se da la definicion el SMSL, la epidemiologia
y su evolucion.

+  Se describen las mdltiples hipétesis etiopato-
geénicas.

+  Se describen los factores de riesgo con predis-
posicion genética, prenatales y postnatales y
se comenta la necesidad de un abordaje mul-
tidisciplinar y multicéntrico.

+ Por dltimo, se realiza un andlisis final y se opina
sobre las direcciones de estudio futuras.

INTRODUCCION

El sindrome de la muerte subita del lactante
(SMSL), se define como “muerte stbita de un
nifio de menos de un afio de edad, que ocurre
aparentemente durante el suefio y que perma-
nece sin explicacion después de la realizacion
de una minuciosa investigacion postmortem, que
incluye la practica de la autopsia, examen del
lugar del fallecimiento y revision de la historia
clinica”™ constituye la situacion mas estresan-
te y desgarradora que pueden enfrentar unos
padres ante el hecho de perder a un hijo cuya

salud saltaba a la vista y lo encuentran muerto
en su cuna.

Hoy en dia, el SMSL sigue siendo una de las prin-
cipales causas de muerte para los nifios entre un
mes y un afio en los paises desarrollados®, y los
datos actuales sugieren que aproximadamente
entre el 60-80% de estas muertes permanecen con
autopsia negativa. Entre los paises desarrollados,
las tasas de SMISL varfan ampliamente®@; asf, en los
EE.UU., las tasas de SMSL son aproximadamente
dos veces superiores entre los bebés de madres
afroamericanas o de la India en comparacion con
las madres de origen caucésico®@, y el aumento de
riesgo de SMSL también se observa en los maories
de Nueva Zelanda, los aborigenes australianos®y
los de ascendencia mixta en Cabo Town, Sudéfrica.

A pesar de las numerosas investigaciones rea-
lizadas en torno a la patogenia del SMSL, los
mecanismos fisiopatolégicos que conducen a
este cuadro siguen sin estar bien definidos. En
la muerte subita, el pediatra siempre llega tarde.
Asistimos a una tragedia y a un fracaso, por lo tan-
to los esfuerzos deben dirigirse a la investigacion
de los mecanismos etiopatogénicos y al estudio
de su epidemiologia, para su posible prevencion
y para ello es primordial la identificacién de los
factores de riesgo.

Ninguna de las hipdtesis planteadas proporcionan
explicaciones concluyentes para todos los casos.
La razén es que pueden existir factores que con-



ducen a desarrollar un SMSL todavia no identifica-
dos, o bien existen causas genéticas, infecciosas,
ambientales y/o evolutivas cuya manifestacion final
es el cuadro clinico y anatomopatoldgico conocido
como SMSL.

EI SMSL, en las Ultimas décadas ha sido sus-
tancialmente desmitificado debido a los grandes
avances en la comprension de su relacion con el
suefio y la homeostasis, con el sobrecalentamien-
to, el tabaquismo materno, antes y después del
parto, factores de riesgo genéticos y las alteracio-
nes bioguimicas y moleculares.

El avance mas importante ha sido el descubri-
miento de la relacion del SMSL con la posicién en
prono para dormir®. El trabajo de Beal y Finch®,
y sobre todo el trabajo de todo lo publicado hasta
entonces sobre la postura en decubito prono de
Guntherroth y Spiers® en 1992, terming de cla-
rificar la situacion. La disminucion de la prevalen-
cia de dormir en decubito prono se acompafiaba
de una disminucion de la incidencia de muerte
subita que oscilaba entre el 20 y el 67%. Ante
esta evidencia epidemioldgica, a principios de
los afios 1990 se pusieron en marcha campafias
de prevencion nacionales e internacionales reco-
mendando la posicion supina para los lactantes
durante el suefio. Desde entonces se estima que
la incidencia ha descendido por debajo del 50%,
de 1,2 por 1.000 nacidos en 1992 a 0,55 por cada
1.000 nacidos vivos en el 2006@67),

La patogénesis del SMSL se ha entendido a través
de una hipdtesis del triple riesgo, segun la cual el
SMSL se produciria con la superposicién de tres
factores de riesgo: un nifio vulnerable, un periodo
critico del desarrollo y un factor externo de estrés
desencadenante®9. El Instituto Nacional de Salud
Infantil y Desarrollo SIDS en el Plan Estratégico de
200109 declard inequivocamente que: “el conoci-
miento adquirido durante la dltima década apoya
la hip6tesis general de que los bebés que mue-
ren de SMSL tienen anormalidades al nacer que
los hacen vulnerables o potencialmente mortales

durante la infancia”. En esencia, esto indicaria que
el SMSL es un trastorno del desarrollo originado
durante el desarrollo fetal. El interés en el tronco
cerebral se inici6 con Naeye(') en 1976; poste-
riormente, Kinney et al.02 encuentran signos de
astrogliosis en el 20-30% de estos pequefios.

Otros enfoques van dirigidos a relacionar el SMSL
con toxinas bacterianas, descrito por Morrist3
(1999), seguido por el grupo de Goldwater(
que extendieron los estudios con la hipétesis de
la existencia de un déficit congénito o adquirido
en el reconocimiento de patdégenos. También es
bien conocida la evidencia de la infeccion viral en
el SMSLO3).

Otras hipdtesis incluyen causas cardiogénicas(®),
shock, incluyendo anafilaxiat™ y estrés térmico('®),
que podria explicar algunos de los factores de
riesgo de reinhalacion de CO,09, la asfixia inten-
cionada o0 not"® y la obstruccion de las vias res-
piratoriast",

La mayoria de los autores reconocen para el
SMSL una etiologia multifactorial, pudiendo con-
siderarse como el resultado final de diversos pro-
cesos, 0 también es posible que diferentes causas
se combinen para llegar a una via final comin que
conduce al lactante a la muerte.

Para el abordaje del SMSL es necesario un
esfuerzo multidisciplinar y multicéntrico. Para ello
se precisa la creacion de Grupos de Trabajo Mul-
tidisciplinares@223),

El desarrollo e implementacion de protocolos de
autopsia y del escenario de la muerte, han lleva-
do a normalizar el estudio de estas muertes, con
diagndstico cada vez més frecuente de asfixia acci-
dental. Es imposible, por ejemplo, detectar algu-
nas anomalias congénitas, lesiones, infecciones o
defectos metabdlicos sin una autopsia; igualmen-
te la investigacion del escenario de la muerte es
esencial para excluir mecanismos accidentales,
ambientales y no naturales de las muertes



TABLA 1. Trastornos que pueden simular un SMSL.

Sepsis/ SR Descompensacion Anemia
General PSS/ accidental/  Anafilaxia pen: Hipertermia .
meningitis metabdlica falciforme
provocada
: Fibroelastosis ~ Cardiopatias . i, .
Cardiaco subendocérdica  congénitas Miocarditis Canalopatias
Hipertension o
Filnener Neumonia Bronquiolitis ~ pulmonar e RS
g severa
idiopética
Intoxicacion ~ Pielonefritis
Digestivo Enterocolitis
9 bacteriana
Depositos
slserzlilelel  Intoxicacion Hepatitis ~ grasos: meta-
bolopatias
Intoxicacion L
> "y < Fibrosis
e Pancreatitis por acido L
bori quistica
érico
Hiperplasia
Adrenal adrenal
congénita
Traumatismo: Malformacion
Cerebral Encefalitis fracturas, AV con
hemorragias  hemorragia
Fracturas

TEORIAS ETIOPATOGENICAS
1. Hipétesis del triple riesgo

Una de las teorfas mas ampliamente difundidas
para explicar el SMSL es la hipétesis del triple
riesgo propuesta por Filiano y Kidnney®, seguin la
cual la muerte se producirfa cuando en un lactante
de forma simultdnea inciden tres circunstancias
con interaccion de factores genéticos y ambien-
tales@, Segun esta hipétesis deberan coincidir:

+ Lactante vulnerable. Defecto o anormalidad
subyacente que lo torna vulnerable.

* Periodo critico del desarrollo (de 0 a 12
meses; histéricamente el SMSL acontece
con mayor frecuencia entre los 2 y 4 meses),
rapido crecimiento y cambios en el control del

equilibrio fisioldgico, que pueden ser evidentes
como el patrén del suefio o despertar y sutiles
como la respiracion, la frecuencia cardiaca, la
tension arterial y la temperatura.

+ Un factor externo de estrés, que en un lac-
tante vulnerable actla como desencadenante.

Los factores de riesgo se dividieron en dos cate-
gorifas: factores intrinsecos, definidos como fac-
tores genéticos, polimorfismos, o0 ambientales
que afectan la susceptibilidad, como son la raza
afroamericana, sexo masculino, la prematuridad y
la exposicién materna prenatal al tabaco o al alco-
hol. Los factores de riesgo extrinsecos se definen
como un factor de estrés fisico proximo a la muerte
gue puede aumentar el riesgo de SMSL en un
nifio vulnerable. Estos factores incluyen: la posicion
para dormir boca abajo/lateral, cara boca abajo,

Libro blanco de la muerte stibita infantil
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Figura 1. Hipétesis del triple riesgo.

cabeza cubierta, dormir en un colchdn de adultos,
sofé o parque infantil, ropa de cama blanda, cole-
cho y signos de infeccidn del tracto respiratorio
superior. El tabaquismo materno también puede
considerarse como un factor de riesgo externo,
sobre todo si se acompafia de colecho@.

Las campafias de prevencion del SMSL se
orientan hacia intervenciones de los factores que
actuan de “trigger” o gatillo sobre el lactante vul-
nerable@s)

Muchos estudios de cohortes, con una amplia
gama de tamafios muestrales y etnias, han exa-
minado los factores genéticos que pueden hacer
vulnerable a un nifio al SMSL. Si bien los factores
genéticos de riesgo estdn claramente presentes,
Se necesita mas trabajo para examinar sus meca-
nismos de actuacion y para determinar como estos
factores pueden combinarse para crear la “huella
gendmica” que predispondria a sufrir el SMSL

Diversos estudios recientes han relacionado el
SMSL con disfuncién del sistema nervioso central
y particularmente del sistema nervioso auténo-

Periodo critico
del desarrollo

Dormir en prono
Colecho

Colchén blando
Cabeza cubierta
Sobrecalentamiento

Factor
exdgeno
estresante

mo@28), Esta disfuncion puede dar lugar a la falta
de respuesta, a la asfixia con hipoxia progresiva a
comay muerte@.

Los patélogos H. Kinney y D. Paterson analizaron
el cerebro de 31 lactantes fallecidos por SMSL y
de 10 fallecidos por otras causas. Su andlisis se
centrd en el bulbo raquideo, donde descubrieron
anomalias en las células nerviosas que producen
y utilizan la serotonina.

El sistema serotoninérgico juega un papel en la
coordinacion de la respiracion, la sensibilidad al
diéxido de carbono (CO,), asi como la tempera-
tura corporal, el manejo de la tension arterial y
funcién autonémica. Cuando los nifios duermen
boca abajo o tienen el rostro tapado por la ropa de
cama vuelven a respirar el diéxido de carbono que
han exhalado. El aumento del diéxido de carbono
estimula los centros de respiracion y despertar en
el cerebro.

“Un bebé normal se despertard, se daré vuelta,
y comenzard a respirar mas rapido cuando los
niveles de dioxido de carbono aumenten®. En los
lactantes que sufren anomalias en el sistema de
produccion y utilizacion de la serotonina, sus refle-
jos respiratorios para despertarse podrian verse
afectados
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Existe un gran nimero de factores genéticos que
afectan al sistema serotoninérgico y que se han
relacionado con el SMSL. En la correlacion mas
alta estudiada esta involucrado el gen 5-HTT, que
codifica el transportador de la serotonina. Se han
publicado casos de SMSL en diversas etnias,
objetivando una reduccion de la concentracion
de 5-HTT en las terminaciones nerviosas®0-32),
Otros estudios han investigado la asociacion
de polimorfismos de repeticién en tandem de
ndmero variable (VNTR) en el intrén 2 del gen
de 5-HTT que contienen 10-12 copias de una
secuencia de repeticion de 16-17 pares de bases
relacionadas con el SMSL. Weese-Mayer y cols.
encontraron en 90 casos de SMSL un aumen-
to del L-12 intron-promotor, en los casos de
SMSL de afroamericanos (p= 0,002) y no en
caucasianos (p=0,117) en comparacién con los
subgrupos de controles emparejados por etnia
y género. Estos resultados sugieren posibles
diferencias étnicas en la variacion genética en
el gen 5-HTT®334),

= | cenal SMSL. (Modificado de
la cita 24).

Filonzi y cols.®% publicaron 20 casos de SMSL
relacionada con la interaccion entre el alelo
L5-HTT y polimorfismos en el gen que codifica
el neurotransmisor inactivador de la monoamino
oxidasa A (MAOA), lo que sugiere que los dos
genotipos actuarfan de manera sinérgica en la
modulacién de riesgo de SMSL.

Weese-Mayer y cols.®8 examinaron 8 genes
implicados en el desarrollo temprano del sistema
nervioso autonomo: BMP2, Mash1, PHOX2a, RET,
ECE1, EDNT, TLX3 y EN1. Curiosamente, encon-
traron 11 mutaciones raras de proteinas en 14 de
los 92 casos de SMSL en los genes PHOX2a, RET,
ECET, TLX3 y EN1; s6lo la mutacién TLX3 estaba
presente en los 92 controles emparejados.

Existe abundante evidencia cientifica que relacio-
na las canalopatias con el SMSL; éstas surgen
de mutaciones en los genes que codifican los



canales idnicos que conducen a la formacion de
arritmias potencialmente letales causando tras-
tornos como el sindrome de QT largo, QT corto,
sindrome de Brugada y la taquicardia ventricular
catecolaminérgica polimorfa, causantes de muerte
subita y que no dejan indicios detectables en la
autopsia®”,

Desde el prisma de la hipétesis del triple riesgo,
las canalopatias podrfan justificar un aumento del
riesgo en cada una de esas vertientes:

1. Nifio vulnerable: el hecho de ser portador
de un defecto genético en los genes que
codifican proteinas clave en la generacion de
corrientes eléctricas del corazon hace que los
lactantes afectos se encuentren en riesgo de
desarrollar taquiarritmias malignas.

2. Trigger: el suefio, circunstancia clave en la defi-
nicién del SMISL, es el trigger més importante
para la aparicién de taquiarritmias malignas en
el caso del sindrome de QT largo tipo 3 y del
sindrome de Brugada fundamentalmente, pero
también en el caso del sindrome de QT largo
tipo 2. La hipertermia, el dolor o el hambre, asi
como episodios menores de obstruccion de las
vias aéreas altas, pueden actuar de triggers
de arritmias malignas en el sindrome de QT
largo tipo 1, el sindrome de QT largo tipo 2y,
probablemente, en la taquicardia ventricular
catecolaminérgica polimorfica®®).

3. Periodo vulnerable de su desarrollo: la repo-
larizacion ventricular no es un elemento
estacionario, sino flexible y sujeto a cambios
constantes en el lactante. Hasta los 3 meses
el intervalo QTc mantiene valores méas eleva-
dos de los que tendré posteriormente (por
inmadurez del sistema nervioso vegetativo),
también en aquellos lactantes portadores de
un SQTL congénito, mas susceptibles por tan-
to a eventos letales en este periodo.

En el momento actual, el conocimiento cientifico
acumulado permite establecer que aproximada-
mente un 10-15% de los casos catalogados como

SMSL corresponden a canalopatias, en particular
sindrome de QT largo y sindrome de Brugada, en
menor grado, sindrome de QT corto y taquicardia
ventricular catecolaminérgica polimoérfica. El gen
mas solidamente relacionado con el SMSL es el
SCN5AYy el suefio el trigger mas importante. Las
evidencias a favor del papel de las canalopatias en
el SMSL pueden resumirse en la siguiente cadena
de acontecimientos consecutivos:

1) Enlas décadas de los 70s, 80s y 90s se cons-
tataron intervalos QTc alargados en las victimas
de SMSL o sus familiares con mayor frecuen-
cia que en lactantes controles®9.

2) A partir del afio 2000 se publicaron casos
aislados de victimas de SMSL o episodios
aparentemente letales con mutaciones en los
genes codificantes para los canales i6nicos,
fundamentalmente SCN5A y KCNQ1, pero
también en KCNH2, RyR2 o caveolina3. En
algunos de estos casos se documentaron
taquiarritmias malignas durante el evento de
SMSL, en otros se documentaron QTc largos
y ocasionalmente se completd el estudio con
valoracion cardioldgica y molecular en los
padres®“®. En paralelo se publicaron las pri-
meras series de casos de SMSL con un por-
centaje significativo de identificacién de varia-
ciones genéticas en los genes relacionados
con los canales i6nicos, algunas con estudios
funcionales in vitro, la mayoria procedentes de
autopsias y sin correlato clinico asociado, por
lo que no se pudo estimar la prevalencia de
afectacion parental ni discernir si se trataba
de mutaciones de novo o heredadas de los
progenitores®y.

LLas metabolopatias representan aproximadamen-
te entre el 1y el 2% de los casos de SMSL“2,
Actualmente el conocimiento cientifico ha permi-
tido determinar los genes que codifican las protei-
nas implicadas en las vias metabdlicas y produc-
cién de energia en casos de SMSL; 12 estudios



han examinado el papel del déficit de la acil-CoA
deshidrogenasa de cadena media (MCAD) y su
relacion con el SMSL. La presentacion fenotipica
varfa, pero un 20-25% de los pacientes homoci-
gotos para mutaciones en el gen MCAD pueden
presentar el SMSL®3) .

Estudios de cohortes de mutaciones y polimor-
fismos en la aldolasa B, la glucoquinasa y genes
de la glucosa-6-fosfatasa no encontraron ninguna
asociacion con el SMSL“445),

Varios estudios han investigado diferentes par-
tes del genoma mitocondrial y su relacion con
el SMSL; dos de ellos han identificado variacion
dentro de la regién mas polimérfica, en el deno-
minado “bucle de desplazamiento”, donde se han
encontrado haplotipos especificos y mutaciones
de significado incierto pero que no aparecen en
los controless47),

La asociacion entre la exposicion exdgena a la
nicotina y el SMISL estd clara@se),

Rand y cols. estudiaron la potencial asociacion
entre el SMISL y los defectos en los enzimas que
metabolizan la nicotina en los genes GSTTl y
CYP1A1, en 106 casos de SMSL de Noruega,
Yy no relacionaron ninguna asociacion“®, Por otro
lado, Poetsch y cols. investigaron los polimorfis-
mos del gen FMO3 de la enzima que metaboliza
la nicotina, que codifica la flavin-monooxigenasa
3. Este estudio demuestra la posible interaccion
entre la vulnerabilidad genética (polimorfismo que
puede afectar al metabolismo de la nicotina) y un
medio ambiente insulto (exposicion al tabaco) en
la patogénesis del SMSL(9),

El hecho de que la mayorfa de los casos de SMSL
ocurran predominantemente durante el suefio,

llevo a la hipdtesis de que éste se debia a una
anomalia en el tronco cerebral relacionada con la
neurorregulacion de las funciones autonémicas
cardiorrespiratorias con alteracion del control res-
piratorio y de la funcion cardiaca. Estas hipétesis
se basan en estudios postmortem, por hallazgos
de autopsia sugestivos de hipoxemia crénica e
hipoventilacion tales como:

1. Persistencia de grasa marrén suprarrenal, eri-
tropoyesis hepdtica, gliosis del tronco cerebral
y otras anomalias estructurales®,

2. Evidencia de hipodesarrollo de las estructuras
del tronco cerebral y anomalias de los neuro-
transmisores en multiples regiones del tron-
co encefdlico relacionadas con la regulacion
neuronal cardiorrespiratoria®'52, |dentifican-
do una reduccidén en la unién en los recep-
tores colinérgicos muscarinicos, en el nicleo
arcuato, region del tronco cerebral involucra-
da en la quimiosensibilidad al CO,. También
se han observado en victimas del SMSL una
disminucion en la unién de la serotonina en
el ndcleo de rafe obscurus, estructura rela-
cionada con el nucleo arqueado, y en otras
cuatro regiones del cerebro®'53), Alternati-
vamente, las anomalias de los neurotransmi-
sores pueden presentar interacciones entre
los factores de riesgo ambientales y la sus-
ceptibilidad genética asociados con la des-
regulacion autondémica; por ejemplo, podria
ser la exposicion al tabaco y/o infeccion en el
embarazo, que ocasionara cambios epigené-
ticos a través de la metilacion del ADN con
el consiguiente impacto sobre la expresion
genéticat®

La teorfa de la apnea se relaciond con el SMSL
debido a que los episodios de apnea se acom-
pafian de bradicardia y desaturacion de O,; se
crefa que reflejan inmadurez del control cardiorres-
piratorio debido a que dichos episodios tienden
a resolverse a medida que el nifio madura. Sin
embargo, varios estudios han demostrado que los
nifios con apneas en el periodo de recién nacido



TABLA 2. N(cleos del sistema serotoninérgico.

ARC
DMX NUcleo motor dorsal del vago

CG/PGCL Células ganglionares y
paraganglionares

Nucleo arcuato

HG Ncleo hipogloso

NA Noradrenalina

NTS Nicleo tracto solitario
PreBot Complejo Pre-Bétzinger

ROB Rafe obscuro

no tienen un mayor riesgo de SMSL®3), Algunos
autores afirman que la hipoxia y/o hipercapnia
secundaria a la apnea desencadenarfa respues-
tas fisiol6gicas anormales como resultado de las
alteraciones patoldgicas del tronco cerebral@,

La revision de Poets resume la evidencia en contra
de la asociacion entre la apnea y los episodios de
SMSL, baséndose en datos objetivos sobre los
mecanismos fisiopatoldgicos que preceden inme-
diatamente a la muerte subita obtenida a partir de
grabaciones fisioldgicas en la memoria del monitor,
no evidenciando la aparicién de apnea prolonga-
da central como causa principal de muerte(6-59),
No hay estudios que demuestren que el SMSL
y los episodios aparentemente letales (EAL) son
el resultado del mismo mecanismo o que un EAL
de lugar a la muerte®9, El estudio CHIME, de
colaboracién multicéntrica, realizado en Estados
Unidos para seguimiento y evaluacion de los nifios
monitorizados en domicilio, demostré que tanto
la apnea convencional como la bradicardia y las
apneas con bradicardias extremas son eventos
relativamente comunes, incluso entre los recién
nacidos a término sanos. El Gnico grupo que tenia
un mayor riesgo de este tipo de eventos en com-
paracion con los recién nacidos a término sanos,
fue el de prematuros, y solo hasta la edad de 43
semanas postconcepcionales. Sugieren, pues,
que la apnea y la bradicardia prolongadas no son

precursores inmediatos del SMSL®®, Otros estu-
dios no han podido documentar el impacto de
la monitorizacién domiciliaria sobre la incidencia
del SMSL.

Esta teorfa fue promulgada por Tonin y Krous(©162
basandose en supuestos cambios anatémicos que
se producen cuando el bebé duerme en posicién
de prono. Mucho se ha descrito acerca de los
mecanismos que se encuentran bajo la bandera
de la asfixia. Estos incluyen la superposicion entre
asfixia y colecho, obstruccion de la respiracion
por ropa de cama, colchén blando y apnea cen-
tral. Estos mecanismos siguen siendo populares
como resultado del importante factor de riesgo
que supone el dormir boca abajo. En general, en
comparacion con la posicion supina, el dormir en
decubito prono eleva la excitacion y los umbra-
les del despertar, favorece el suefio y reduce la
actividad autondmica debido a un desequilibrio
entre la actividad parasimpética y simpética. En los
lactantes mayores de un mes la posicion de pro-
No se asocia con una peor ventilacion (en la fase
activa del suefio) por una reduccion del control
respiratorio, cardiovascular y autonémico.

Siren postula la hipdtesis del SMSL en relacion
con la insuficiencia respiratoria causada por la
rotura del diafragma debido a una infeccion no
letal en el contexto de falta de desarrollo de los
musculos respiratorios, la posicion de prono y el
suefio REM®n. Se basa en que la infeccion pue-
de reducir la funcién mitocondrial del diafragma
y la generacion de radicales libres. La melatonina
es un eliminador de radicales libres y por lo tan-
to, protege contra el estrés oxidativo. Los bebés
tienen un déficit transitorio de melatonina en los
primeros meses de vida. Se ha demostrado una
asociacion entre la disfuncion del metabolismo de
la melatonina y el SMSL. Por lo tanto, la suma de
fatiga diafragmatica y la inactivacion de los mus-
culos intercostales en la fase REM del suefio y el
decubito prono aumentan el trabajo diafragmati-



€0, una infeccion asociada, hipotéticamente podria
llevar al SMSL.

Varios factores sugieren un papel de la infeccion
y el SMSL:

1. Su mayor incidencia en invierno y primavera,
cuando aumentan las infecciones respiratorias
y gastrointestinales.

2. Elpico de incidencia se produce en el momen-
to de la caida de la inmunidad transmitida por
la madre y la primera exposicion a la mayorfa
de los pat6genos.

3. Laasociacion del SMISL con infeccion reciente
de las vias respiratorias altas y gastrointestina-
les.

Este papel de la infeccion en la génesis del SMSL
también parece sugerido por el hallazgo de cam-
bios inflamatorios a diferentes niveles del tracto
respiratorio y elevacion de citoquinas inflamatorias
y/0 anticuerpos frente a patégenos en diversos
tejidos o liquidos corporales de pacientes falleci-
dos por SMSL®%.

El mecanismo propuesto para explicar el papel
de la infeccion incluye: teorfas que implican a la
obstruccioén parcial de la via aérea por obstruc-
cion respiratoria que puede llevar a alteraciones
del despertar, estrés por deprivacion del suefio o
apneas; y teorfas que buscan la causa en una res-
puesta inflamatoria generalizada con cambios en
el sistema nervioso central inducidos por citoqui-
nas. Los estudios a menudo muestran implicacion
de agentes infecciosos en conjuncion con otros
cofactores (madre fumadora, posicion al dormir).
Actualmente no existen evidencias directas que
justifiquen estas teorias?3),

La compresion de las arterias vertebrales por movi-
mientos del cuello que podria producir isquemia

del troncoencéfalo, se ha implicado también como
uno de los mecanismos causantes del SMSL.

En nifios, estudios angiogréficos y del flujo vascu-
lar postmortem o histopatoldgicos han encontra-
do evidencias de que tanto la extension como la
rotacion del cuello pueden comprimir las arterias
vertebrales®,

En lactantes que presenten anomalias estructu-
rales de las arterias en la base del craneo, con
inadecuado flujo cerebral compensatorio, la com-
presion de las arterias vertebrales puede causar
isquemia aguda del troncoencéfalo y muerte. Esta
hipdtesis explicaria el mayor riesgo del lactante
cuando duerme en decubito prono por la tenden-
cia a rotar o a extender el cuello para mantener
libre la via aérea.

Tras estudios de publicaciones anteriores,
Guntheroth®® encuentra una fuerte asociacion
entre la regulacion térmica y el control respira-
torio, especificamente con la apnea prolongada.
Se ha propuesto a las interleuquinas como los
mediadores humorales, liberados por infeccién o
estrés térmico, que provocarian vasoconstriccion
periférica, aumento del metabolismo y alteracio-
nes en la termorregulacion y control respiratorio.
Algunos autores han incluido el estrés térmico
dentro de la hipétesis de la reinspiracion del CO,,
pero existen diversos factores de riesgo para el
SMSL asociados con el estrés térmico no expli-
cables con dicha teorfa, lo que harfa suponer dos
mecanismos diferentes, aunque posiblemente
relacionados en un proceso que lleva al éxitus a
través de un fallo en el despertar o una alteracion
respiratoria.

Factores de riesgo que pueden desencadenar
un suceso grave en un bebé con susceptibilidad
hereditaria o adquirida:



Etnia.

Nivel socioecondémico bajo.

Género masculino (posiblemente ligado a

mutaciones en el cromosoma X).

Control genético:

- Respuesta inflamatoria

- Control genético NOST1.

- Control genético de la funcién del troncoen-
céfalo.

- Control genético de las vias metabdlicas
como la flavin-monooxigensa3 (FMO3) del
metabolismo de la nicotina.

- Control genético de la funcién cardiaca.

Madre fumadora durante el embarazo.
Control prenatal inadecuado.

Abuso de heroina, cocaina y otras drogas.
Madre multipara con intervalo de embarazos
menor a un afio.

Abuso de alcohol durante la gestacion.
Obesidad materna.

Madre adolescente.

Anemia materna.

Estacionalidad (meses més frios).
Sintomatologia de infeccién viral respiratoria o
gastrointestinal unos dias antes de la muerte.
Bajo peso al nacimiento.

Exposicion al humo del tabaco.

Dormir en decubito prono.

Alimentacién con férmula adaptada/no lactan-
cia materna.

Temperatura de la habitacion elevada o baja.
Ropa de cama en exceso, colchdn blando y
juguetes de peluche en la cuna.

Colecho con los padres o con hermanos incre-
menta el riesgo, especialmente si se acomparia

de tabaquismo, ingesta de alcohoal, drogas y/o
farmacos sedantes o tranquilizantes.

+ Dormir en un sofa.

+ Edad del fallecimiento. La incidencia es mds
elevada de los dos a los cuatro meses.

+ Prematuridad. Incrementa el riesgo cuatro
Veces.

+ Posible anemia.

DIRECCIONES FUTURAS

Muchas de las hipdtesis no se relacionan con los
hallazgos patoldgicos, factores epidemioldgicos
de riesgo y sf el enlace hip6tesis patologia y epi-
demiologia

Las investigaciones futuras de la patogénesis del
SMSL deben tomar medidas formales para abor-
dar simultdneamente ambos hallazgos patoldgicos
y epidemioldgicos.

El futuro es muy prometedor en cuanto a descu-
brir los principales elementos genéticos predis-
ponentes y los contribuyentes prenatales sub-
yacentes al SMSL. El modelo de Salomonis(®”
proporciona una vision integrada: patologia del
tejido, predisposicién genética en términos de
sefializacion neuronal, la funcién cardiaca y las
respuestas inflamatorias a los antigenos vira-
les y bacterianos. El objetivo de este modelo
ademads de dar una vision general, recomienda
nuevas vias de andlisis gendmico especificos.
Si bien no hay marcadores diagnésticos claros,
se han identificado polimorfismos altamente
representativos de SMSL en distintas pobla-
ciones étnicas.

Courts, Madea, Opdal y Rognum©869 también han
revisado extensamente la genética relacionada
con el SMISL.

Tanto la genética como la protedmica (la intro-
duccién de nuevas tecnologias de espectrometria
de masas como SELDI-TOF MS) ofrecen enor-



TABLA 3. Andlisis final.

Congruencia hipétesis

Hipétesis y hallazgos
patolégicos (1) clave

Control frec. respiratoria No
por troncoencéfalo
Control frec. cardiaca por En parte
troncoencéfalo
Obstruccién respiratoria No
Asfixia involuntaria
Abuso No
Toxinas bacterianas Si
Shock/Anafilaxia Si
Estrés térmico En parte
Fallo diafragmético En parte
Reinhalacion CO, No
Emisién de gases toxicos No
en colchones colonizados
por hongos

mes oportunidades para resolver el enigma de
la patogénesis del sindrome. Debido a que los
varones tienen mayor riesgo tanto de SMSL como
enfermedades infecciosas que las mujeres, el cro-
mosoma X serfa idéneo para estudiar las posibles
asociaciones entre el SMSL y los polimorfismos de
un solo nucledtido ligados al mismo e involucrados
en la respuesta inmune innata.

Otro campo de investigacion serfa el vinculo entre
el tabaquismo durante el embarazo, la exposicion
del feto al mondxido de carbono y el desarrollo
cardiaco anormal@.

Los viejos problemas persisten; cuando obtenga-
mos respuestas a los defectos genéticos, conoz-
camos los patégenos causales y podamos tomar
estrategias de prevencion activa o pasiva inmu-
nizando a los nifios y/o0 a las madres embaraza-
das, cuando se alnen esfuerzos para erradicar €l
consumo del tabaco durante el embarazo y éste

Congruencia hipétesis Se vincula la
y factores de riesgo hipétesis
epidemioldgicos (2) clave con1y?2
No No
Si En parte
En parte No
No No
Si Si
Si En parte
Si No
Si En parte
No No
No No

se considere legislativamente como una forma
de maltrato infantil, se beneficiaran las vidas de
muchos bebés, sus madres y la comunidad.
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Campaias de prevencion. Factores

de riesgo

Javier Sierra Sirvent

SINTESIS CONCEPTUAL

Los actualmente considerados factores de riesgo
del Sindrome de Muerte Stbita Infantil (SMSI) son
muy similares a aquellos presentes en otras muertes
infantiles relacionadas con o que tienen lugar en el
tiempo de suefio del lactante. Ejemplos de estas
Ultimas serfan las muertes producidas por asfixia 0
ahogo. Las Ultimas recomendaciones de la Acade-
mia Americana de Pediatria van dirigidas a conse-
guir un “ambiente de suefio seguro para el lactante”,
como medio que permita obtener una reduccién de
la incidencia de estas muertes, incluido el SMSI®M.

En este apartado haremos, en primer lugar, una
breve descripcion de estos factores de riesgo,
haciendo especial hincapié en aquellos que han
sido identificados como factores de riesgo inde-
pendientes. Una excelente y extensa revision
sobre el tema ya fue en su momento realizada
por Cardesa y cols.® en la anterior edicion (afio
2003) del Libro Blanco sobre la Muerte Subita
del Lactante en el capitulo correspondiente a la
epidemiologia del sindrome. En la segunda parte
de este apartado haremos referencia a las campa-
fias de prevencion relacionadas con los factores
de riesgo y las recomendaciones para evitarlos.

1. FACTORES DE RIESGO

Tal'y como lo definen los epidemiologos, el con-
cepto ‘factor de riesgo’, hace referencia a la mayor

probabilidad de que un acontecimiento ocurra
dada la presencia de un factor o grupo de facto-
res determinados. El factor de riesgo precede a
la enfermedad y tiene responsabilidad en su pro-
duccion®. El “acontecimiento” al que nos vamos
a referir es “la muerte subita infantil”, entendiendo
por muerte sUbita infantil toda muerte no esperada
de un lactante menor de un afio de edad fuera,
pues, de un contexto de enfermedad en evolucion,
y que estd relacionada u ocurre durante el tiempo
de suefio y, por tanto, generalmente no presencia-
da. Incluye el “sindrome de la muerte stbita infantil
(SMSI)” cuya definicion precisa se ha expuesto
en otro apartado de este libro®5).

Diversos factores de riesgo han sido identificados
en los numerosos estudios epidemioldgicos reali-
zados, generalmente del tipo “casos y controles”.
La mayorfa incluyen nifios de hasta un afio de
edad y su principal caracteristica es su sentido
retrospectivo. En cada uno de ellos se evaltia uno
o varios de los considerados factores de riesgo,
obteniéndose como resultado, para cada uno de
los factores examinados, la “Odds ratio” (OR), que
constituye la estimacion puntual de la influencia
de un determinado factor sobre el desarrollo de la
enfermedad®. De éstos quiza el mas referenciado
corresponda al estudio colaborativo realizado en
EE.UU. por el Instituto Nacional de la Salud del
Nifio y Desarrollo Humano, conocido por sus siglas
en inglés como NICHD y publicado en 1988®. En
Europa algunos estudios més recientes se han
publicado en los afios 2004 y 200978, A la hora
de valorar la influencia de cada factor de riesgo
debemos tener en cuenta que las poblaciones de



TABLA 1. Sindrome de la muerte stbita infantil.
Factores de riesgo.

Factores maternos

- Hébito de fumar en la madre

- Edad de la madre (menor de 20 afios)

- Consumo de drogas durante la gestacion
(incluido alcohol)

- Complicaciones durante la gestacion y/o en
el parto: anemia, desprendimiento precoz
de placenta y otros

Factores dependientes del nifio

- Prematuridad y bajo peso al nacimiento

- Ser hermano de una victima de SMSI

- Provenir de gestacién mdltiple: gemelaridad
- Antecedente de apnea

Factores ambienteales

- Posicién prona (o de lado) durante el suefio
- Ambiente que rodea al suefio: dormir sobre
superficie blanda, colecho y otros.

SMSI: sindrome de la muerte subita infanti.

unos y otros estudios son diferentes y, por tan-
to, las OR de los diferentes factores de riesgo no
son directamente comparables tal y como sefiala
Adams Stephen en su revision sobre el SMSI®,

En un reciente trabajo publicado por Ostfeld(9, en
el aflo 2010, al menos un factor de riesgo estaba
presente en el 96 % de los casos de SMSI. En el
78% estaban asociados con més de uno y/o hasta
7 factores de riesgo. En la mayorfa de los casos los
riesgos son “modificables” como, por ejemplo, la
posicion durante el suefio o el habito tabaquico en
los padres y tan sélo corresponderfa un porcentaje
del 5% a los factores de riesgo “no modificables”
como, por ejemplo, la prematuridad.

1.2. Clasificacion

Enla Tabla 1 se exponen los factores de riesgo
que de forma mds consistente (desde el punto de
vista de su fuerza asociativa) se han identificado
como factores de riesgo “independientes” (1211,

TABLA 2. Sindrome de la muerte stbita infantil.
Factores protectores.

Lactancia materna
Vacunacion

Compartir habitacion con el nifio, pero no la
cama

Temperatura adecuada de la habitacion y
correctamente aireada

Uso de chupete

Enla Tabla 2 se enumeran los que se conside-
ran factores “protectores” frente al SMSI. Entre
ellos se encontrarfan: compartir habitacion con
el nifio, pero no la cama, el uso de chupete, la
correcta ventilacion y temperatura adecuada de la
habitacion durante el suefio, la inmunizacion del
pequefio y la lactancia materna1-1o),

1.3. Factores que incrementan el riesgo
de SMSI

Habito de fumar en la madre

Con respecto al habito de fumar en la madre hace
ya mas de 30 afios que la exposicion pre y postna-
tal al humo del tabaco se reconoce como factor de
riesgo para el SMSI®, En un extenso estudio epi-
demioldgico realizado en Inglaterra, la incidencia
del habito de fumar durante la gestacion fue mas
alta para el SMSI que en aquellas muertes también
inesperadas, pero donde se identificé una causa.
La fuerza de la asociacion fue tan importante que
los autores sugieren que el tabaco forme parte
de un mecanismo causalt”. Varios estudios han
puesto de manifiesto respuestas cardiovasculares
andmalas a diversos estimulos, como la hipoxemia
o la exposicion al CO, y dificultad para despertar
tras estimulo en lactantes nacidos de madres que
han fumado durante la gestaciontn.

Muy recientemente Boldo y cols., en Europa,
estiman que entre el 24% y 32% de los casos



de SMSI podrian ser atribuibles a la exposicion
ambiental al humo de tabaco, proviniendo la mayor
fuente de exposicion del habito de fumar en el
domicilio por parte de los padres y/u otros convi-
vientes('®). Este factor multiplica hasta por cuatro el
riesgo de SMSI segin el NICHD y también segun
algun estudio europeo mas reciente(®19),

El habito de fumar en la madre se considera, por
tanto, un factor de riesgo para el SMSI importante
y modificable, que mantiene una relacion directa
con la intensidad del habito. Su efecto més fuerte
se manifiesta cuando se fuma durante la gestacion,
pero la exposicion pasiva del lactante al humo del
tabaco ha resultado ser, también, un factor inde-
pendiente adicional de riesgot819),

Edad de la madre

Considerando todas las causas de muerte durante
el primer afio de vida, incluido el SMSI, en nifios
nacidos a término sanos, se ha demostrado que
la edad de la madre, cuando ésta es menor de
20 afios, representa un factor de riesgo: los nifios
nacidos de madres de menos de 15 afos de edad
tienen de 3 a 4 veces mas riesgo de morir que
aquellos provenientes de madres de mayor edad
(entre 23 y 29 afios) y las madres entre 20 y 22
afios representan un riesgo de 1,5 veces mast720),
En el estudio aleméan sobre factores de riesgo en
relacion con el SMSI (Ge SID, 2005), la variable
“edad de la madre menor de 20 afios”, alcanz6
una OR de 18,71 (IC 95%: 6,00-58,32), “ajustada”
entre otras variables con la posicion para dormir y
habito de tabaco en la madre@V.

Consumo de drogas ilicitas o de abuso,
incluido el alcohol

El consumo de drogas durante la gestacion implica
un mayor riesgo de SMSI que, como sucede en
el caso de la cocaina, alcanza una OR de 4,1 (IC
95%, 3,2-5,3)@. Sin embargo, resulta dificil separar
el riesgo atribuible al consumo de cada una de las
posibles drogas, su efecto bioldgico, del riesgo apa-
rejado al consumo multiple de las mismas o de otras
muchas circunstancias asociadas. Por ejemplo, la

mayor incidencia de prematuridad y/o bajo peso y/o
otras condiciones postnatales tales como ambiente
socioecondémico desfavorable o conductas de ries-
go como el “colecho”, consumo de tabaco, proble-
mas de indole psiquidtrico, etc.(2223),

En cuanto al consumo de alcohol por la madre,
aunque existen datos epidemioldgicos de asocia-
cién como los del trabajo de Phillips que encuentra
una estrecha relacion entre los momentos o fechas
en los que existen un marcado consumo de alco-
hol (fines de semana, festividades sefialadas, como
fin de afio) y la mayor incidencia de SMSI en esos
mismos periodos®@4, esto no llega a explicar la
posible independencia del factor de riesgo “con-
sumo de alcohol en la madre” y el SMSI@9), En este
sentido, Blair y cols. han comunicado una fuerte
asociacion del colecho y el consumo de alcohol y
drogas por los padres y el SMSI@). En definitiva,
el consumo de alcohol como droga especifica, no
se diferenciaria de lo ya comentado en relacion a
otras drogas.

Complicaciones de la gestacion y/o parto

Getahun publica, en el afio 2004, los resultados
de un ambicioso trabajo entre cuyos objetivos
estaba identificar los factores de riesgo mater-
nos y obstétricos relacionados con el SMSI. Las
complicaciones de la gestacion y/o parto que
se encontraron asociadas con el SMSI fueron:
placenta previa (OR 1,70; 1C 95%, 1,24-2,33),
abruptio placentae (OR 1,57;1C 95%, 1,24-1,98)
y ruptura prematura de membranas (OR 1,48;
IC 95%, 1,33-1,66)@". En el trabajo de Klonoff-
Cohen fueron la anemia durante la gestacion (OR
2,51; 1C 95%, 1,25-5,03) y el desprendimiento
precoz de placenta (OR 7.41; IC 95%, 1,34-47,2)
los que estuvieron significativamente asociados
con un incremento en el riesgo de SMSI. Estas
Ultimas son circunstancias en las cuales el feto
puede llegar a estar hipéxico con compromiso
de su ulterior crecimiento y desarrollo y, en ultimo
extremo, su vida®@®. En el trabajo de Li cuyo obje-
tivo era determinar si la pre-eclampsia/eclampsia
incrementa el riesgo de SMSI, encuentra que



ambas estuvieron asociadas con riesgo incre-
mentado de SMSI (OR 1,5; Cl 95%, 1,1-2,0)@.

Al ajustar, en los trabajos citados, las variables
mencionadas para otras como consumo de taba-
co, edad gestacional o peso al nacimiento, resultan
independientes y no relacionadas con la prema-
turidad y/o bajo peso al nacimiento. Por ultimo,
también se ha encontrado una asociacion directa
entre los niveles de alfa-feto proteina'y el riesgo
incrementado de SMSI, la cual puede estar media-
da en este caso, al menos en parte, por el bajo
peso al nacimiento o la prematuridad®9.

Prematuridad y bajo peso al nacimiento
Independientemente de la mayor supervivencia
actual de los nifios de muy bajo peso, nacer con
menos de 37 semanas de gestacion supone un
mayor riesgo de sufrir SMSI en comparacion con
los nacidos a término®", Sin embargo, excepto
la paridad en lo nacidos a término, los factores
de riesgo relacionados con el SMSI son similares
tanto para los pretérmino como para los nacidos
a término®2, Los nifios nacidos con “bajo peso al
nacimiento” tienen también mayor riesgo de SMSI.
En el estudio multiregional europeo, los nifios con
peso al nacimiento menor de 2.500 gramos llegan
a tener 3 veces mas riesgo que los nacidos con
peso normal®. Por el contrario, 10s nifios con peso
elevado tienen un riesgo disminuido para todas
las causas de muerte®3). .os mecanismos por
los cuales el crecimiento intrauterino restringido
incrementa el riesgo de mortalidad y el crecimiento
excesivo ofrece un efecto protector no son bien
conocidos(133),

Hermano de victima SMSI

La recurrencia del fallecimiento por SMSI es una
cuestion controvertida. Se admite un pequefio
incremento del riesgo en hermanos de victimas
de SMSI con una tasa de recurrencia menor del
2901433, Este pequefio incremento probablemente
es debido a una combinacion de factores, tanto

bioldgicos como epidemioldgicos, de los cuales se
desconoce su peso especifico individual, ya que
muchos de ellos coinciden con factores de ries-
go comunes a otras causas de muerte diferentes
al SMSIt. Ademés, en algunos casos, muertes
debidas a errores innatos del metabolismo pue-
den, por ejemplo, confundirse con SMSIy, en
otros, pudo tratarse incluso de muertes provoca-
das(1139), Descontando algunos de estos factores,
es posible esperar que la incidencia de recurrencia
descienda a menos del 1%, por lo que no parece
apropiado desaconsejar una siguiente gestacion
en los casos de SMS|G4,

Gestaciones multiples: gemelaridad

El riesgo relativo de SMSI es el doble para los nifios
provenientes de gestaciones mdltiples (gemelares)
que para los provenientes de gestaciones Unicas
siendo, en parte, el riesgo atribuible a la mayor
incidencia de prematuridad y bajo peso en las
gestaciones multiples®®. Pero esta circunstancia
no llegarfa a explicar todo el riesgo, habiéndose
propuesto la “zigosidad” como factor de riesgo
del SMSI, puesto que la incidencia de SMS| serfa
mayor en los gemelos del mismo sexo®?,

Historia de apnea

La apnea forma parte de lo que se conoce como
“episodios amenazantes para la vida” y ambos
eventos, apnea y SMSI, comparten muchos de
sus factores de riesgo®®). La apnea y otros pro-
blemas respiratorios probablemente estén impli-
cadas en los mecanismos Ultimos del SMSI, pero
no parecen ser precursores inmediatos o factores
causales del SMS|071.39),

Posicion para dormir

La posicion prona para dormir constituye el factor
de riesgo “modificable” mas importante para el
SMSI (OR entre 1,36 y 13), como ha sido demos-
trado por el claro descenso de SMSI habido en
varios paises tras las campafias de concienciacion
para que los nifios lactantes abandonaran dicha



postura y fueran colocados sobre su espalda o de
lado(1.25.79,11,40,41)

Al disminuir drasticamente la posicién prona, la
postura “de lado” adquiere una mayor relevancia.
Esta posicion es igualmente un factor de riesgo
(OR de hasta 8,7) al ser considerada “inestable”
dada la mayor probabilidad de que el nifio, espe-
cialmente de menor edad, acabe durmiendo en
prono al perder esa posicion4042),

Ambiente que rodea al suefio

Dormir sobre un colchdn o, en general, sobre una
superficie de consistencia blanda ha resultado ser
un factor de riesgo independiente para el SMSI.
La combinacién de posicién prona y superficie
blanda llega a alcanzar una OR de 21 (IC 95%,
7,8-56,2)643),

Los “loose bedding” de los anglosajones, que
podria traducirse por “objetos sueltos presentes
en la cuna”y reconocibles como colchas, man-
tas, almohadas y protectores de la cuna sueltos
constituyen, sin tener en cuenta la postura para
dormir, un factor de riesgo con una OR de 5 en
algunos trabajos. Como mecanismo causal se ha
invocado la posibilidad de que estos objetos, al
cubrir la cabeza del pequefio, provocaran su aho-
gamiento o asfixia, aunque este extremo no se
ha podido demostrar, excepto por su evidencia
epidemioldgicat49),

Existen muchos estudios que informan de la
asociacion del SMSIy el hecho de dormir con el
pequerio en la misma cama (OR: 2,89)©8.11.4346),
Este riesgo se incrementa si el lactante tiene
menos de 3 meses de vida, es hijo de madre
fumadora y si la superficie sobre la que duerme
es blanda, o se trata de un sofd. También si existen
objetos con riesgo de ahogo o asfixia, como los
referidos arriba y si la cama es multicompartida,
como serfa el caso de ambos padres y el pequefio,
0 cuando quien comparte la cama ha consumido
alcohol. Alguna controversia surge cuando se con-
sidera la circunstancia de que la proximidad de

la madre al nifio (compartiendo la cama), pueda
favorecer la lactancia materna®). Parece existir
acuerdo en que bastarfa con compartir la habita-
cion para favorecer la lactancia materna sin incurrir
en factor de riesgoC-48),

Las sillas de coche, especialmente disefiadas para
llevar a los nifios en el automavil, cuando son usa-
das, de forma inapropiada, para que los pequefios
duerman (o simplemente estén en ellas) fuera del
coche, constituye un riesgo incrementado de acci-
dente o incluso muerte: bien por la caida desde
altura (donde ha sido colocada la silla), o bien si
estd situada sobre una superficie blanda (sofa,
cama, etc.) cae y vuelca asfixiando al bebé“e:50),
Pero, ademds de estas circunstancias accidentales,
el uso de estas sillas para que duerman especial-
mente los niflos mas pequefios ha sido asociado
con SMS], independientemente que éstos hayan
nacido prematuramente o no®". El mecanismo
implicado estarfa en relacién con la postura que
potenciaria el reflujo gastroesofagico y podria
reducir la oxigenacion en los més pequefios®m,

En aquellos nifios que estan habituados a dormir
excesivamente arropados no se altera el tiempo de
suefio, el despertar espontaneo o la variabilidad de
la frecuencia cardiaca®?, pero el riesgo de SMSI
aumenta con la cantidad de ropa que se pone
sobre un nifio. No queda claro si esto esté en
relacion con el mayor riesgo de ahogo o asfixia 0
por el aumento de temperatura®'?,

Ya se ha comentado que compartir la cama con
sus padres supone un claro factor de riesgo para
que el nifio pueda sufrir SMSI, especialmente si
se afladen otro tipo de circunstancias, como taba-
quismo materno, consumo de drogas y/o alcohal.
Pero al mismo tiempo se ha demostrado que si
el nifio comparte la habitacion, pero no la cama,



con sus padres se produce como resultado una
disminucion del riesgo asociado a la posicion en
prono y también se favorecen otros factores que
disminuyen el riesgo de SMSL, como es la lac-
tancia materna®1248),

El uso de chupete durante el suefio reduce el ries-
go de SMSIU3), En las mas recientes recomenda-
ciones de la Academia Americana de Pediatria
(AAP), se recoge la sugerencia del uso del chupe-
te durante el suefio, procurando que no interfiera
con el establecimiento de la lactancia maternat’13),

Segun un reciente metaandlisis, la lactancia mater-
na protege frente al SMSI (OR 0,55; Cl 95%,
0,44-0,69). Es un factor independiente de otros,
como ausencia de hébito de tabaco o factores
socioeconémicos y su efecto es mas fuerte cuando
la lactancia materna es exclusiva®. Lactar al nifio
forma parte de las recomendaciones encaminadas
a reducir los riesgos de SMS|(1:59),

Airear, refrescar o ventilar la habitacion donde duer-
me el nifio es considerado una intervencion aconse-
jada para conseguir disminuir los factores de riesgo
de SMSI, especialmente en aquellos nifios que se
encuentran en un ambiente adverso: ambiente
nocivo (tabaco) y/o temperatura elevadat’ 4.

En el metaandlisis realizado por Vennemann, las
vacunas estuvieron asociadas con una disminu-
cion del 50% del riesgo de SMSI. Existirfan, en la
explicacion de este hecho para el autor menciona-
do, razones de indole bioldgica, aunque también
otros factores puedan ser importantes. Hoy dia, la
recomendacion para vacunar forma parte de las
campafias de prevencion del SMS|C.1554),

2. CAMPANAS DE PREVENCION

Una vez descritos tanto los factores de riesgo
como aquellos considerados protectores para €l
SMSI, parece obligado abordar la forma de evitar
los primeros y favorecer los segundos para con-
seguir el objetivo principal: evitar la muerte stbita
(inesperada) del lactante. Como bien dice Olivera
Olmedo en el capitulo sobre Campafias Preventi-
vas del Libro Blanco en la Muerte Subita Infantil,
en su edicién del afio 2003, “en la muerte stbita
el pediatra siempre llega tarde por lo que nuestros
esfuerzos deben ir dirigidos a su prevencion”©s),

Més del 95% de los casos de SMSI estéan asocia-
dos con uno o més factores de riesgo, la mayoria
de ellos modificables, sin embargo estos facto-
res no pueden identificar, “a priori”, al lactante,
que sufrird una muerte inesperada: por tanto, la
modificacion de estos factores debe ir dirigida a
todos los lactantes. Ademas, la atencién a estos
factores deberfa comenzar lo mas pronto posible,
porgue se han descrito casos de SMSI de forma
tan precoz como en el primer dia de vida(159),

La disminucion de la mortalidad por muerte subita
ha sido una constante en todos los paises en los
que se han desarrollado campafias de prevencion:
es conocido el importante descenso del SMSI
habido en EE.UU. desde que la AAP realizd su
recomendacion en 1992 para que los lactantes
fueran colocados para dormir sobre su espalda
(decubito supino), pero también es conocido
como este descenso se ha estabilizado en los
Ultimos afios y cémo, muy recientemente, la AAP
ha ampliado sus recomendaciones, centrandose
no Unicamente en el SMSI, sino en un concepto
mas genérico, el de un “ambiente seguro para el
suefio del lactante”™.

Las recomendaciones de la AAP incluyen: posicion
supina para dormir (sobre la espalda), uso de una
superficie (colchon) dura, incrementar o favorecer
la lactancia materna, compartir la habitacion con
el lactante, pero no la cama y aconsejar las vacu-



naciones. Al considerar el uso del “chupete”, se
muestra a favor de su uso como factor protector
frente al SMSI. Evitar protectores blandos en la
cuna, almohadas o mantas con riesgo de ahogo,
temperatura adecuada, evitando el calor excesivo
en la habitacion. Evitar la exposicion al tabaco, en
todas sus formas: activo, evitando o desaconse-
jando que la gestante fume, y pasivo, que se fume
en su ambiente. Del mismo modo desaconseja
el consumo de alcohol y/o cualquier otro tipo de
droga por parte de ambos padres.

Estas recomendaciones son demasiado recientes
(afio 2011), como para que se haya instaurado, en
Espafia, ninguna campafia preventiva similar a la
realizada en el afio 2000, por iniciativa de la Asocia-
cién Espafiola de Pediatria (AEP) y referida, en ese
caso, especificamente a la postura para dormirt4,

En el momento actual, probablemente, la actividad
preventiva mas importante relacionada con la pro-
mocion de factores protectores y la evitacion de
factores de riesgo es la derivada del Grupo PRE-
VINFAD de la Asociacion Espariola de Pediatria de
Atencion Primaria: “Recomendaciones Previnfad/
PAPPS sobre actividades preventivas y de promo-
cion de la salud en la infancia y la adolescencia’,
disponible en la pagina web de la mencionada
asociacion®). En dicho documento se exponen
como recomendaciones todas las referidas mas
recientemente por la AAP y citadas mas arriba.
También estan publicadas como “Manual de activi-
dades preventivas en la infancia y la adolescencia”
y forman parte del “Programa de Salud Infantil”
implementado por los pediatras espafioles que
realizan su labor en Atencion Primaria®®. Es decir,
que podemos pensar sin temor a equivocarnos,
que estas medidas preventivas son bien conocidas
y aconsejadas a nivel profesional.

También a nivel profesional, el Grupo de Muer-
te Subita Infantil de la Asociacion Espafiola de
Pediatria (GEMSI-AEP) edit6 en el afio 2003, el
Libro Blanco de la Muerte Subita Infantil, del cual
hemos referenciado algunos de sus capitulos@59),

Como medio divulgativo, internet y dirigido a la
poblacion general, en la pagina web de la AEP,
en el link “en familia” estan disponibles dos docu-
mentos de consejos relativos a la muerte stbita del
lactante, el titulado “Ponle a dormir boca arriba” y
“Muerte subita del lactante: efecto protector del
chupete”(69.60),

Por ultimo y ya a nivel autonémico, en este caso la
Comunidad Auténoma Aragonesa, la Consejeria
de Salud y Consumo en su pagina web, dentro del
epigrafe “salud infantil”, hace referencia al consejo
sobre el posicionamiento para dormir, existiendo
también un documento en formato papel que se
entrega en las maternidades de Aragon®n.

3. RESUMEN

A'lo largo de este capitulo hemos ido enumeran-
do y comentando brevemente los que hoy en dia
se consideran factores de riesgo frente al SMSI,
conociendo que la gran mayoria de los casos llevan
aparejados uno o varios de estos factores. También
se ha puesto de manifiesto que, a pesar de todo, es
imposible identificar qué lactante sufrird una muerte
subita y que s6lo la prevencion dirigida a toda la
poblacién se ha mostrado eficaz en la reduccion de
la incidencia del SMSI. Queda, por tanto, clara la
responsabilidad que de ello deriva y que debemos
asumir como pediatras sea cual sea el @mbito de
nuestra actuacion: nos corresponde a nosotros,
en primer lugar, ejercer esa labor de prevencion.
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Plagiocefalia posicional: nuevas
recomendaciones para el
diagnéstico precoz y registro en la
cartilla sanitaria del niio

Fernando Carceller Benito, Julia Leal de la Rosa

RESUMEN

La incidencia de este cuadro, relativamente raro
antes de la década de los noventa, ha sufrido un
incremento notable debido en parte a la campafia
de la Academia Americana de Pediatria aconse-
jando que los nifios pequefios debfan dormir en
decubito supino para prevenir el sindrome de la
muerte subita del lactante. La deformidad craneal
producida en la parte posterior de la cabeza, pue-
de acentuarse en el primer mes de vida, y llegar a
ser muy relevante. En esta actualizacion se enfatiza
la importancia de un diagndstico precoz visual y
fotografico de esta malformacion y la necesidad de
ser registrada en la cartilla sanitaria de los nifios.

1. INTRODUCCION

Se entiende como plagiocefalia (del griego plagio:
oblicuo y kephale: cabeza) posicional o postural
una deformidad craneal producida como conse-
cuencia de la aplicacion constante de fuerzas de
presion sobre la parte posterior del craneo, que es
muy maleable en los nifios pequefios. La campafia
de la Academia Americana de Pediatria®3 acon-
sejando que los nifios pequefios debian dormir
en decUbito supino ha tenido un impacto positivo
muy importante para prevenir el sindrome de la
muerte sUbita del lactante, habiendo disminuido su
incidencia sélo con este cambio en torno al 50%,
sin embargo un efecto colateral negativo de esta
posicion es favorecer el desarrollo de aplanamien-

tos occipitales simétricos o asimétricos, lo que se
conoce con el nombre de plagiocefalia posicional.
El aplanamiento asimétrico asocia un avance del
pabellén auricular y de la hemifacies ipsilateral y
tiende a corregirse en parte de modo espontédneo
cuando el nifio es capaz de rotar la cabeza alter-
nativamente durante las horas de suefio.

2. OBJETIVOS

Identificar precozmente la plagicefalia posicional
tiene gran importancia para poner en practica
las medidas conservadoras que eviten o hagan
disminuir la deformidad craneal y facial. En esta
direccion los obstetras y pediatras juegan un papel
fundamental en el diagndstico precoz de la defor-
midad posicional. El objetivo de esta actualizacion
es establecer recomendaciones de cdmo realizar
el diagndstico muy precoz de esta malformacion
y la necesidad de registrarla en la cartilla sanitaria
de los nifios

3. FACTORES DE RIESGO

El craneo del nifio sufre una distorsion significativa
a su paso por el canal del parto. Esta deformidad
temporal del craneo asegura el éxito del trabajo del
parto y se corrige pronto después del nacimiento.
Sin embargo, el craneo del nifio puede deformar-
se localmente por fuerzas moldeadoras externas
aplicadas prenatalmente o postnatalmente. Varios
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Figura 1. Algoritmo plagiocefalia.

factores de riesgo se han identificado asociados
a la plagiocefalia posicionalt2.

3.1. Ambiente restrictivo uterino

Un ambiente restrictivo intrauterino es considera-
do como una de los principales factores de riesgo
para el desarrollo de plagiocefalia posicional. Se
consideran factores importantes: fetos con cabe-
zas grandes, fetos grandes, fetos mdltiples, Uteros
pequefios o deformados, pelvis pequefias, exceso
o defecto de liquido amnidtico, presentaciones de

| Sinostosis Plagiocefalia
¢ ¢ lambdoidea posicional
Normal: Plagiocefalia |
Seguir cambios posturales ¢
Tiempo de juego
Revisién en controles
del pediatra
l—k—l Valorar torticolis Cambios posturales
congénito o adquirido: Tiempo de juego
Normal: Plagiocefalia Rehabilitacion del m. Revision periddica
Sequi filaxis esternoclleldomastmdeo
egulr pro + cambios posturales
Revisiones . pas
+ tiempo de juego
[
\/ ¢ ¢
Consul_ta dg ¢ No se corrige: Se corrige:
Neurocirugia Consulta de Normal
Neurocirugia antes Seguir profilaxis
de 3 meses revisiones

Ver profilaxis de plagiocefalia en 12bla 1. Ver ejercicios para corregir torticolis en abla 2.
Ver indicaciones y edad de remision a especialistas en /abla 3.

nalgas, incrementos del tono de los musculos de
la pared abdominal.

3.2. Torticolis muscular congénito

Aungue un ambiente restrictivo intrauterino puede
deformar directamente el craneo, también pue-
de provocar un acortamiento asimétrico de los
musculos del cuello, principalmente el esterno-
cleidomastoideo, dando lugar al torticolis congé-
nito muscular, que originara una reduccion de la
movilidad del cuello®.



TABLA 1. Profilaxis de la plagiocefalia posicional.

1. Colocar al nifio en posicién de prono,
mientras parmanece despierto y bajo
vigilancia, aprovechar para jugar con
él (tummy time: tiempo de juego o de
barriguita), al menos 1 hora al dia, media por
la mafiana y media por la tarde.

2. Durmiendo en supino, cambiar de lado el
apoyo de la cabeza, alternativamente.

3. Realizar cambios en la posicién de la cuna en
la habitacion (el nifio coloca su cabeza hacia
el lado en que oye ruido)

4. Precaucion con las sillas con cabezal muy
ajustado, evitar todo lo posible las presiones
constantes mantenidas sobre el occipucio.

5. Tener con frecuencia al nifio en los brazos
para reducir el tiempo de apoyo occipital.

La prematuridad, por si misma hace que los hue-
sos del craneo sean mas débiles y, por lo tanto,
menos resistente a las fuerzas moldeadoras exter-
nas. Por otra parte, son nifios que permanecen en
Unidades de Cuidados Intensivos inméviles conec-
tados frecuentemente a respiradores. Pueden
ademas tener retraso en el desarrollo psicomotor.

Antes del afio 1992, los riesgos principales aso-
ciados a la plagiocefalia posicional eran los restric-
tivos del ambiente uterino y el torticolis muscular
congénito. Después de la publicacién de la Aca-
demia Americana de Pediatria® recomendando
la posicion de decubito supino durante el suefio
para reducir el sindrome de muerte subita del lac-
tante los centros médicos de cirugia craneofacial
y Neurocirugia comenzaron a observar un incre-
mento importante de los nifios con aplanamiento
posterior de la cabeza®™12. Pero este hallazgo no
dede ser considerado como critica a una medida
que ha descendido el cuadro de muerte stbita del
lactante en mds de un 40% desde el afio 1992.

TABLA 2. Ejercicios para corregir el torticolis.

Se recomienda en cada cambio de pafial,
repitiéndose cada ejercicio 3 veces,
alternativamente a cada lado; los ejercicios
suponen en total 2 min aproximadamente

Colocando una mano sobre la zona superior
del térax, con la otra hacer suavemente los
movimientos de rotacién de la cabeza del nifio
que se indican a continuacion:

1. Estiramientos del musculo
esternocleidomastoideo: rotar la cabeza
hasta que el mentén toca el hombro (10 seg)
3 veces hacia un lado y a continuacion hacia
el otro. En total 1 min.

2. Estiramientos del misculo trapecio:
inclinacion de la cabeza hasta que la oreja
toca el hombro (10 seg) 3 veces hacia un
lado y a continuacion hacia el otro. En total 1
min.

TABLA 3. Indicaciones y momento de remitir
al nifio al especialista.

1.Si a pesar de los ejercicios, no ha mejorado a
los 3-4 meses, enviar al neurocirujano infantil.
Motivo: valorar el diagndstico e indicar el
tratamiento posterior: casco moldeador, o
cirugia (excepcional).

2.Si no mejora la torticolis con los ejercicios
en 2-3 meses se recomienda enviar a
especialista rehabilitador.

3. Siempre que exista la sospecha de estar
ante una plagiocefalia verdadera por
craneosingstosis osea.

Nuevas hipotesis relacionadas con problemas
traumaticos durante el parto necesitan ser demos-
tradas. En este sentido deben considerarse tor-
ticolis musculares secundarios a desgarros de
fibras musculares del mdsculo esternocleidomas-
toideo u otros musculos del cuello. Igualmente se
debe tener en cuenta la posibilidad de trauma-
tismo de los nervios cervicales durante el parto



Figura 2. Aspecto de la cabeza, observada des-
de el vértex, en un caso de plagiocefalia posicional
occipital derecha.

alterando el tono muscular cervical y la motilidad
©. Los nifios mantenidos en las cunas muchas
horas durante el primer mes de vida suelen desa-
rrollar aplanamientos simétricos occipitales muy
pronunciados.

4. DIAGNOSTICO

4.1. Forma de la cabeza y tomografia
computarizada

La plagiocefalia posicional puede ser diagnostica-
da rapida y facilmente, observando la forma de la
cabeza. Se debe mirar la cabeza desde el vértex
(Figura 2). Desde este punto se aprecian bien los
aplanamientos occipitales asi como la posicion de
los pabellones auriculares y la asimetria de la facies
especialmente la protrusion de la region frontal
ipsilateral al aplanamiento occipital. La forma de

Figura 3. En la sinostosis lambdoidea unilateral (fle-
cha) se produce una forma trapezoidal de la cabeza
sin avance frontal ipsilateral.

la cabeza vista desde el vértex diferencia la pla-
giocefalia posicional de la plagiocefalia posterior
verdadera por sinostosis de la sutura lambdoidea
(Figura 3). Si a pesar de ello existen dudas en
el diagndstico se consultard con especialistas de
cirugfa craneofacial 0 neurocirugia®”m, quienes
considerardn la indicacion de realizar un estudio
con tomograffa computarizada tridimensional, que
pondré de relieve si existe una sinostosis verda-
dera. Es importante, para minimizar la radiacion,
que las pruebas de imagen sean indicadas exclu-
sivamente por dichos especialistas.

4.2. Disfuncion de la musculatura del
cuello

Es un hallazgo muy frecuente, casi universal, en
la plagiocefalia posicional. El examinador tratara
de diagnosticar si existe 0 no torticolis de origen
muscular u otras alteraciones de la musculatura
del cuello®.



5. OPCIONES DE TRATAMIENTO

La clave del éxito del tratamiento esta en el diag-
noéstico precoz y en la aplicacion temprana de
medidas correctoras de la deformidad®10.11.13.15-18),

5.1. Cambios posturales o posicionales

Son muy Utiles cuando se detecta torticolis en el
primer mes del nacimiento y la deformidad es muy
leve. Se trata de evitar que el nifio apoye la cabeza
en lado de la deformidad. En muchos casos con
esta medida se corrige completamente la defor-
midad. Si no es eficiente se debe cambiar a otras
opciones de tratamiento antes de los 6 meses. Los
cambios posturales exigen educar y concienciar a
los padres para que sigan el protocolo.

5.2. Ejercicios de estiramiento del cuello

Estén orientados a corregir la disfuncion de la
musculatura del cuello que frecuentemente tienen
los nifios con plagiocefalia posicional.

5.3. Tratamiento ortdsico

Los cascos moldeadores fueron utilizados por pri-
mera vez para tratar la plagicefalia posicional en el
afio 1979@, posteriormente perdieron aceptacion
hasta que recientemente han sido aceptados de
nuevo en paises desarrollados(-17), Su accién
consiste en la aplicacion de una presion moderada
sobre el contorno craneal y evitar a la par el apoyo
constante de la cabeza en el sitio de la deformidad.

Figura 4. Diferencias

de la forma de la cabe-
za vistas desde el vértex.
A) En la plagiocefalia
posicional se produ-
ce una deformidad en
forma de paralelogra-
mo. B) En la sinostosis
lambdoidea unilateral
se produce una forma
trapezoidal de la cabeza.

Figura 5. Casco moldeador.

Se consideran como un sistema de craneoplastia
ortésica dindmica (Figura 5). Los cascos deben ser
revisados periddicamente por técnicos ortésicos y
especialistas médicos. Su eficacia es mayor si se
coloca a partir del tercer mes de edad.

5.4. Cirugia

El papel de la cirugfa en casos de plagiocefalia
posicional continta siendo controvertida y solo se
realiza en casos muy severos donde han fallado
otros procedimientos®.

E Libro blanco de la muerte stibita infantil



6. NUEVAS RECOMENDACIONES

La mayoria de los nifios nacen con el crdneo nor-
mal sin deformidad posicional, solo excepcional-
mente existen casos de plagiocefalia posicional
congeénita. Para realizar un correcto diagnostico
que haga posible establecer la diferencia clara
etioldgica entre los casos congénitos y los adqui-
ridos, es necesario un examen precoz de la forma
de la cabeza del nifio al tiempo del nacimiento o
en los primeros dias después. Los hallazgos, tanto
de normalidad como de deformidad, deben ser
documentados mediante fotografia de la cabeza
€en proyecciones anteroposterior, lateral y sobre
todo craneocaudal. Esta exploracion debe ser
hecha sistematicamente en todos los nifios, ya
sea por el especialista de obstetricia que atien-
de el parto o el pediatra del nifio. Los hallazgos
deberan quedar reflejados en la cartilla sanitaria
del nifio donde deberia existir una pagina especial
para ello incluyendo informacion y consejos para
los padres.

La plagiocefalia occipital posicional asimétrica
adquirida aparece después de la primera sema-
na del nacimiento y tiene estrecha relacion con la
existencia de torticolis precoz(®. Es por ello muy
importante explorar precozmente la disfuncion
del musculo esternocleidomastoideo en los dfas
primeros después del nacimiento. La presencia de
esta disfuncion debe quedar reflejada en la cartilla
sanitaria del nifio. Los padres deben llevar a los
nifios a su pediatra si en la primera semana de la
vida del nifio existe tendencia a inclinar la cabeza
hacia un lado cuando estan acostados.

Siaparece ya deformidad posicional precoz occi-
pital o torticolis deben instaurarse medidas correc-
toras para evitar o disminuir la plagiocefalia posi-
cional occipital. Estas medidas deben comenzarse
precozmente a partir de la primera semana de
vida. Incluyen: a) cambios posicionales frecuentes
de la cabeza cuando en nifio esté acostado; b)
mantener frecuentemente al nifio en brazos evi-
tando el apoyo occipital de la cabeza; c) dejarlo

boca abajo sobre una superficie firme, de media
hora a 1 hora al dia, bajo vigilancia y siempre que
el nifio esté despierto, se puede llamar “tiempo
de juego” y realizarlo media hora por la mafiana y
otra media por la tarde, con esta medida ademas
mejorard su desarrollo motor; d) evitar llevar a los
niflos en carros con cabezal muy ajustado; y d)
realizar rehabilitacion precoz de la musculatura del
cuello si existe torticolis.

Estas medidas son fundamentales en el primer
mes de vida y evitarian tener que poner cascos
correctores en la mayorfa de nifios. En general
se recomienda para todos los nifios, tengan o
no deformidad occipital, cambios posturales fre-
cuentes de la cabeza durante el primer mes de
vida. Si a pesar de la instauracion de las medidas
correctoras el defecto de deformidad posicional
occipital o el torticolis persiste, se debe realizar
una consulta precoz con los especialistas de Neu-
rocirugia Infantil.

7. CONCLUSION

El tratamiento de la plagiocefalia posicional requie-
re un esfuerzo creciente de los pediatras orientado
a realizar diagndsticos precoces y educar a los
padres para que tomen parte activa en las medi-
das de tratamiento conservador. De esta forma se
reduciria el nimero de tratamientos ortésicos de
elevado coste y eficiencia a veces limitada.
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Programa de monitorizacion

domiciliaria

Maria Gormaz Moreno, Julia Leal de la Rosa, M? Isabel Izquierdo Macian

1. INTRODUCCION

L.a monitorizacion cardiorrespiratoria se introdujo a
mediados de los afios 60 en el &mbito hospitalario,
para el manejo de la apnea de la prematuridad.
Posteriormente, se difundid su uso en varias pato-
logfas agudas o crénicas?, expandiéndose rapi-
damente en las Ultimas décadas, cuando se rela-
ciond el sindrome de la muerte stbita del lactante
(SMSL) con episodios de apnea prolongados®.

Sin embargo, su utilizacién, en relacién con el
SMSL®&4, es muy controvertida en la actualidad,
ya que no hay ningun indicador que nos permita
predecirlo, ni se ha podido establecer su relacion
causal con la apnea, a pesar de las muchas inves-
tigaciones realizadas en este sentido.

No existe evidencia de que los nifios para los que
se recomienda la monitorizacién domiciliaria (MD)
tengan riesgo aumentado de apnea prolongada
y 0 bradicardia, de que estos episodios sean pre-
cursores del SMSL y, por dltimo, no hay certeza
de que el monitor pueda alertar a los cuidadores
a tiempo de intervenir y prevenir la muerte.

Asimismo, los estudios epidemiolégicos no han
logrado documentar ningn impacto de la moni-
torizacion domiciliaria en la incidencia de SMSL®9
que, sin embargo, si ha tenido un importante des-
censo en todos los paises, gracias a las normas
actuales, consensuadas por especialistas de todo
el mundo, publicadas por la Academia Americana

de Pediatria (AAP), para un “suefio seguro” de
los lactantes®.

En 1985 el “Task Force on Prolonged Infantile
Apnea” concluyd que, no habiéndose establecido
una relacion causal entre la apnea prolongada y
el SMSL, se restringiese el uso de los monitores
domiciliarios a patologfas y situaciones especfficas,
a juicio del clinico y de forma individual en cada
caso9,

2. SITUACION ACTUAL DE LA
MONITORIZACION DOMICILIARIA

Tras décadas de monitorizaciéon domiciliaria, las
controversias sobre su eficacia han llevado a res-
tringir su uso a grupos de pacientes muy selec-
cionados.

La AAP recomienda® que la MD no se utilice
como estrategia para prevenir el SMSL, pero reco-
noce que podria ser Util para la rdpida deteccion
de apnea central en algunas situaciones.

Asi, los nifios pretérmino tienen mayor riesgo de
episodios extremos de apnea, por lo que la MD
puede estar indicada en aquellos prematuros
con riesgo elevado de episodios recurrentes de
apnea, bradicardia e hipoxemia, tras el alta hospi-
talaria. El uso deberia limitarse a las 43 semanas
de edad postmenstrual y tras cesar los episodios
extremos.



La MD también estarifa justificada en nifios depen-
dientes de tecnologfa (presion positiva continua
en la via aérea, traqueostomias, vias aéreas ines-
tables), raras condiciones médicas que afecten
a la regulacion de la respiracion, o enfermedad
pulmonar crénica sintomatica. Igualmente, se
valorard en lactantes que sufrieron un episodio
aparentemente letal (EAL), tras la realizacion de
un estudio para diagnosticar la posible causa, asf
como en hermanos de nifios fallecidos de SMSL.

La Sociedad Europea para el Estudio y Prevencion
de la Muerte Infantil (ESPID), en su documento
de consenso sobre evaluacion clinica de lactantes
con EAL®, reconoce que no hay criterios acep-
tados universales sobre qué nifios deberian ser
monitorizados, pero estd de acuerdo sobre su
potencial utilidad en nifios seleccionados.

3. REGISTRO CARDIORRESPIRATORIO:
NEUMOCARDIOGRAMA

La neumocardiografia consiste en el registro de la
respiracion por impedancia torécica y de la frecuen-
cia cardiaca en dos canales. La impedancia toracica
se basa en la medida de la resistencia a la corriente
eléctrica, que es diferente en sangre, musculo, gra-
say aire. La corriente eléctrica cambia cuando se
expande y contrae el torax y el monitor interpreta
estos cambios como inhalaciones y exhalaciones
y los registra como ciclos respiratorios. El registro
de la frecuencia cardiaca permite identificar tras-
tornos del ritmo cardiaco primarios o secundarios
a las apneas. Es posible afiadir a estos registros
otras variables (oximetria de pulso, flujo aéreo nasal,
neumotacograffa, ronquidos, electrocardiograma).

El equipo adecuado para un programa de monito-
rizacion domiciliaria debe permitir el registro de los
datos para su posterior evaluacion e, idealmente, la
posibilidad de transmitir la informacion al hospital
de referencia a través de un MODEM telefonico.

LLa neumocardiograffa es un método sencillo. Se
trata del método mds ampliamente utilizado como
monitorizacion domiciliaria en pacientes con riesgo
de SMSL. Permite detectar alteraciones en el rit-
mo cardiaco o en la respiracion que generan una
alarma acustica que alerta a los padres o cuidado-
res y permite establecer medidas de estimulacion
superficial o profunda en caso necesario.

Tiene alarmas de apnea, bradicardia y taquicardia,
asf como alarma ante determinadas situaciones de
fallo técnico (desconexiones, baterfa baja, etc.).
Las alarmas se graban para su posterior anali-
Sis y se puede programar para que grabe antes,
durante y después de una alarma. La memoria
informa del tiempo total de registro y permite
valorar el cumplimiento de los cuidadores con la
monitorizacion.

Como método diagnéstico, ni el neumocardio-
grama ni la polisomnografia ni ningdn otro test
diagnéstico permite identificar de forma fiable qué
paciente fallecera de SMSL. No se ha identifica-
do ningun patrén neumocardiografico de riesgo
especifico de SMSL.

Los inconvenientes del neumocardiograma como
monitorizacion domiciliaria estriban en su baja sen-
sibilidad y especificidad, en el elevado nimero de
falsas alarmas (se estima que sélo un 7,4% de las
alarmas son verdaderas) y en el hecho de que
no se ha podido demostrar que la monitorizacion
domiciliaria permita reducir la incidencia de muerte
subita del lactante.

El registro puede hacerlo el técnico de la empresa
que suministre el monitor, o el propio médico que
lleva al paciente, mediante un programa instalado
en su ordenador, tiene la ventaja de poder tenerlo



e interpretar el resultado en la misma consulta, de
interés, sobre todo, cuando haya habido algun
evento que precise de ser analizado.

4. MONITORIZACION DOMICILIARIA:
METODO DE TRABAJO®

Los pacientes candidatos a MD pueden proceder
del hospital (maternidad, salas de neonatos, lac-
tantes, o urgencias del hospital) o bien ser remi-
tidos desde Atencion Primaria.

En muchos casos estardn ya ingresados por su
patologia de base para estudio y monitorizacion. Si
tras las exploraciones complementarias, se consi-
dera que el paciente es candidato de inclusion en
PMD, se contactara con la persona responsable
para aplicar el protocolo, en el que intervendran el
equipo médico y técnico. Cada uno de ellos tiene
una funciones muy concretas.

Los criterios de inclusién, anteriormente comen-
tados, se resumen en la fabla 1.

4.1 Funciones del equipo médico

1. Decidir los pacientes a incluir en el programa
de monitorizacion domicililaria (PMD) de for-
ma individualizada segun los criterios de inclu-
sién (ver tabla 1), en base a la informacién
obtenida tras la aplicacién del protocolo clinico
de estudio y la valoracion de las caracteristicas
epidemioldgicas cominmente asociadas a las
victimas de SMSL

TABLA 1. Candidatos a PMD
(valoracién individualizada).

1. Prematuros con apneas sintomaticas al alta

2. Portadores de traqueostomia o de
malformaciones de via aérea

3. Enfermedades neuroldgicas o metabdlicas
que afecten el control respiratorio

4. Nifios con displasia broncopulmonar,
especialmente si portadores de
oxigenoterapia o ventilacion mecénica

5. Antecedente de EAL

6. Hermanos de nifios fallecidos de SMSL

2. Informar detalladamente de las caracteristicas

del programa.

3. Obtener consentimiento informado por escrito

de uno de los padres/representante legal.

4. Fijar los parametros del monitor® por escrito

(Tablas 2, 3y 4).

5. Fijar las fechas de registro de datos.
6. Instruir a las familias sobre cémo reaccionar

frente a las alarmas, empezando por observar
alnifloy, si lo precisa, ofrecerle estimulo tactil
leve o bien estimulacion vigorosa, y llegando
a practicar una reanimacion cardiopulmonar si
fuera necesaria mientras se trasladan al hospi-
tal. Entregar por escrito normas de actuacion
frente a las alarmas verdaderas detectadas por
el monitor.

7. Dar alos padres un curso de reanimacion car-

diopulmonar (RCP), suministrandoles ambu
con mascarilla adecuados, asi como las nor-
mas por escrito.

TABLA 2. Parametros del monitor: frecuencia cardiaca (FC) en nifios a término.

Edad en meses

<3 80
3-6 80 (*70)
> 6 70 (*60)

Alarma* de bradicardia Registro de FC
(latidos/minuto) (latidos/minuto)

*En nifios con FC basal baja, sin patologia cardioldgica, se puede bajar la alarma, segun se ve en la tabla.

Alarma de taquicardia
(latidos/minuto)

90 210
80 200
70 200

Libro blanco de la muerte stibita infantil



TABLA 3. Pardmetros del monitor: frecuencia cardiaca (FC) en prematuros.

Edad
postconcepcional | Alarma de bradicardia
en semanas (latidos/minuto)
<40 100
40-44 80
> 44 Nifio a término (usando

la edad corregida)

Registro de FC Alarma de taquicardia
(latidos/minuto) (latidos/minuto)
110 210
90 210
10 por encima de la Nifio a término

correspondiente

TABLA 4. Pardmetros del monitor: apnea®.

Alarma de apnea Registro de apnea
Edad en meses (duracién en segundos) (duracién en segundos)

<4 15
4-6 15
>6 20

Nota: se podria también poner la alarma en 20 seg® para todos los nifios, pero considerando que entre 15 y 20 hay
pocas alarmas, en los nifios de mayor riesgo por la edad, mantener 15 seg nos da mayor tiempo para actuar.

10
15
15

8. Seguimiento ambulatorio tras el inicio del PMD
que incluya resolucion de posibles problemas
y valoracion de los registros.

9. Recoger e interpretar las hojas de eventos
domiciliarios en las que las familias han ano-
tado las alarmas detectadas por el monitor y
la conducta adoptada frente a las mismas, que
entregaran en las visitas de control ambulatorio

10. Retirada del monitor en funcion de criterios
objetivos (fabla 5).

4.2, Equipo técnico

1. Suministrar el monitor; también se facilitaran el
ambu y mascarillas pedidtricas, en el hospital
0 en el domicilio del paciente.

2. Entregar el manual de funcionamiento y expli-
car a los padres el funcionamiento del equipo.

3. Facilitar un teléfono de contacto para solucién
de posibles problemas.

4. Realizar un neumocardiograma a domicilio para
control evolutivo del paciente, a peticion del
equipo médico.

o

Retirar el monitor cuando haya concluido el
plazo de seguimiento.

5. CRITERIOS PARA RETIRAR EL MONITOR

[=2]

1.

Ausencia de sintomas, apnea, cianosis, no
repeticion de episodios ni alarmas reales del
monitor en dos meses.

Normalizacion en neumocardiograma.

En los hermanos de victimas de MSL, se espe-
ra, al menos, a que tengan una edad superior
en 2 meses a la del fallecimiento del hermano.
Valorar la posibilidad de dejarlo en los nifios
con episodios graves hasta los 9 meses, edad
en la que declina el mayor riesgo de SMSL.

. CONCLUSIONES

Los pediatras, debemos continuar promoviendo
las normas de un suefio seguro en los lactantes,
publicadas por la AAP, para prevenir el SMSL.



TABLA 5. Criterios para retirar la
monitorizacion domiciliaria.

Edad postmenstrual superior a 43 semanas.

Ausencia de sintomas (apnea, cianosis o
hipotonia) y no reincidencia de EAL.

Transcurrir 2 meses ininterrumpidos de
ausencia de alarmas verdaderas de apnea,
bradicardia o taquicardia.

Normalizacion en NCG domiciliario, de
trastornos respiratorios patolégicos previos.

Hermanos de victimas de SMSL: transcurrir 2
meses después de la fecha del fallecimiento del
hermano.

La MD tiene sus indicaciones especificas, no
pudiendo ser prescita para prevenir el SMSL
en la poblacion general.

La valoracion de monitorizacion domiciliaria en
los nifios que sufrieron un EAL se hard indivi-
dualizando cada caso y siempre tras un estudio
que descarte aquellas patologias que hayan
podido ser causales y tengan un tratamiento.
Hay que considerarla en los hermanos de victi-
mas de SMSL, teniendo en cuenta el resultado
del estudio post mértem del nifio fallecido, asf
como los antecedentes y situacion familiar
Los padres deben ser informados de que no se
ha demostrado que pueda prevenir el SMSL.
No se deben utilizar los sistemas de alarma del
mercado, que en general no han sido testa-
dos suficientemente para asegurar su eficacia
0 seguridad y que carecen de la posibilidad de
realizar registro de los eventos.
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Episodio aparentemente letal

Gemma Claret Teruel

SINTESIS CONCEPTUAL

Los lactantes que han sufrido un episodio apa-
rentemente letal (EAL) constituyen un grupo muy
heterogéneo de pacientes, derivado de mdltiples
patologias y su manejo sigue siendo, en la actua-
lidad, un reto para los pediatras. La informacion
obtenida mediante una cuidadosa historia clinica
y una detallada exploracién fisica es la herramienta
mas importante para elaborar una hipotesis diag-
nostica. En los casos en que no sospechamos
ninguna causa, las pruebas complementarias
que podemos realizar son multiples y no existe
acuerdo sobre su indicacion. En este capitulo
aportaremos informacion razonada procedente
de estudios recientes y de calidad para que la
toma de nuestras decisiones se base en la maxima
evidencia disponible.

1. INTRODUCCION

La incidencia de los EAL se estima entre 0,05y 6
casos por cada 1.000 recién nacidos vivos™. Esta
gran variabilidad refleja la dificultad que conlleva
su célculo, dado que la definicion de EAL es sub-
jetiva, no todos los EAL demandan asistencia sani-
taria y los que la demandan suelen diversificarse
en otros diagnésticos®. Segun algunos autores,
suponen un 0,6-0,8% de las visitas en los Servicios
de Urgencias de los lactantes de edad inferior al
afio de vida®4.

En la actualidad no existen documentos de consen-
S0 universalmente aceptados para el manejo de los
lactantes que han sufrido un EAL®. Como conse-
cuencia, existe una gran variabilidad en su abordaje
por parte de los diferentes profesionales, tanto en las
pruebas indicadas como en la duracién de su ingre-
S0, lo que conlleva un uso dispar de los recursos@),

2. DEFINICION

El EAL se defini6 en 1986 por el National Institutes of
Health (NIH) americano como un episodio bruscoy
alarmante para el observador consistente en alguna
combinacién de apnea (central u ocasionalmente
obstructiva), cambios de coloracion (generalmente
cianosis o palidez, pero también ocasionalmente pue-
de ser en forma de eritema o plétora), cambios mar-
cados en el tono muscular (hipotonia casi siempre,
raramente rigidez), atragantamiento o nduseast®?,
Posteriormente, otros autores lo han limitado a
aquellos casos que requieren estimulacion enérgi-
€a 0 reanimacion para recuperarse8, excluyendo
casos evidentes de atragantamiento que se produ-
cen durante la toma o en pacientes con rinorrea®.

De esta definicién se desprende que EAL no es
un diagndstico especifico, sino que describe un
motivo de consulta. Ademas, puesto que depende
del relato de un cuidador que puede no tener
conocimientos médicos, el riesgo de diagnosti-
carlo en exceso es sustancial.



Mencion especial merece la apnea del prema-
turo, cuya incidencia se relaciona con el peso al
nacimiento y la edad gestacional. Es debida a la
inmadurez del control respiratorio central y por
presentar una etiopatogenia diferente a la del EAL
no es objeto de este capitulo.

3. RELACION ENTRE EAL Y SINDROME
DE LA MUERTE SUBITA DEL LACTANTE

En el pasado se sugirid una asociacion entre
EAL y Sindrome de la Muerte Subita del Lactan-
te (SMSL), ya que se constato que un peque-
fio porcentaje de los pacientes que fallecieron
por un SMSL habian padecido previamente un
EAL®. No obstante, los estudios realizados en
las dos Ultimas décadas no han logrado encon-
trar una relacion causal entre ambas entidades
y, en algunos de ellos ni siquiera se halla una
incidencia aumentada de SMSL después de un
EALO719, | os siguientes datos epidemiolégicos
se alzan también en contra de una relacién entre
EALy SMSL:

+ El pico de edad a la que se suelen producir
los EAL es inferior al del SMSL. La mayoria de
los EAL ocurren por debajo de los 2 meses,
mientras que el pico del SMSL se encuentra
entre los 2 y los 4 mesest1n.

« EI EAL se suele producir de dia'y el SMSL,
durante la noche.

+ Los factores de riesgo para ambas entidades
muestran sélo un modesto solapamiento. Para
el SMSL se han identificado claramente 3 fac-
tores de riesgo: la posicion en decubito pro-
no durante el suefio, la ausencia de lactancia
materna y el consumo de tabaco durante el
embarazo. Entre ellos sélo el dltimo se ha aso-
ciado con los episodios de EAL y Gnicamente
en algunos estudios™.

+ La postura en supino durante el suefio ha dis-
minuido de forma considerable la incidencia
de SMSL, manteniéndose constante la de los
EAL®,

4. FACTORES DE RIESGO PARA EL EAL

El principal factor de riesgo identificado para que
se produzca un EAL son las caracteristicas del
comportamiento del lactante durante las primeras
semanas de vida. Los lactantes con mas riesgo
son aquellos con apneas repetidas, episodios de
cianosis, palidez o dificultades de alimentacion(.

Otros estudios identifican como factores de ries-
go para que el EAL se repita la prematuridad, la
presencia de varios episodios previos a la consulta
en el Servicio de Urgencias (SU) y la presencia de
sintomas de infeccion respiratoria(’213),

Se han descrito como factores de riesgo para que
el EAL esté causado por una patologia subyacente
grave, una exploracion anormal en el momento
de la consulta en el SU, un bicarbonato bajo y un
lactato alto en la analitica inicial®.

Respecto a la edad, algunos autores consideran
la edad inferior al mes de vida como factor de
riesgo para que el EAL se repitat™', mientras que
otros atribuyen mayor riesgo de recurrencia o de
enfermedad subyacente grave a los lactantes de
edad superior a los dos meses (0 10 semanas)®.

5. ETIOLOGIA DE LOS EAL

La etiologia de los EAL fue estudiada con deta-
lle en una revision sistematica publicada por Mc
Governy cols. en el afio 200409, En ella se inclu-
yen ocho estudios y 643 lactantes. Estos estudios
reportan un amplio abanico de diagndésticos, de
los cuales los mds frecuentes son el reflujo gas-
troesofdgico (RGE), las infecciones de vias res-
piratorias bajas y las convulsiones. El porcentaje
de casos en los que no es posible identificar una
causa del EAL es muy variable entre los diferentes
estudios, oscilando entre el 9 y el 83%0.19), Es en
estos casos en los que hablamos de EAL idiopa-
tico. Debemos tener en cuenta en la valoracion de
estos porcentajes que se trata de estudios retros-



pectivos en su mayorfa, con diferentes criterios de
inclusion, que aplican protocolos distintos y que
puede haber disparidades en la clasificacion de
una misma patologia.

El RGE sucede en un porcentaje muy elevado de
los lactantes menores de 4 meses y es secundario
a incontinencia del esfinter esofagico inferior (EEI)
y/0 a la dismotilidad gastrointestinal superior(®. La
mayor frecuencia del reflujo en las primeras sema-
nas y meses de vida sugiere una inmadurez en el
desarrollo de la regulacion funcional del EEI04),
LLa mayoria de los lactantes afectos de RGE pre-
sentaran un RGE fisiolégico que no les provocara
m&s que regurgitaciones, no afectard a su estado
general y se corregira espontdneamente entre los
6 meses y el afio de vida. Sin embargo, el RGE
puede ser patoldgico si el material refluido provoca
sintomas y uno de ellos es el laringospasmo que
puede desencadenar un EAL.

En los estudios publicados, la causa del EAL
se atribuye al RGE en entre el 11y el 66% de
los pacientes. Existe una gran variabilidad en su
frecuencia, probablemente porque cada estudio
utiliza exploraciones diferentes para su diagnés-
ticot9. En la préctica clinica se puede sospechar
una asociacion entre RGE y EAL cuando el EAL
coincide con un vomito o regurgitacion, el episodio
ocurre con el nifio despierto y en decubito supino
y Se caracteriza por una apnea obstructiva, entre
otros datos.

Dado que, como hemos dicho, los vomitos y
regurgitaciones son frecuentes en los lactantes
sanos, establecer una relacion de causalidad
certera entre RGE y EAL resulta dificil. El transito
esofagogastroduodenal se puede realizar para
detectar anomalias morfolégicas pero es poco
sensible y especifico para diagnosticar y evaluar
el reflujo. Se establecera una relacion inequivoca
de causalidad en los casos en los que, durante la
monitorizacion, el EAL se precede de un episodio

de reflujo detectado por pHmetria o impedancio-
metria. Estas exploraciones estan indicadas solo
en casos seleccionados.

Se trata sobre todo de convulsiones y suponen
aproximadamente un 11% de los casos de EAL,
con una frecuencia relativamente constante entre
los diferentes estudios, probablemente porque
utilizan las mismas herramientas diagndsticast'®.

Los diagndsticos de infecciones por Bordetellay
por Virus Respiratorio Sincitial (VRS) se reportan
en un 8% de los casos también en este caso con
una gran variabilidad debida a las diferencias de
incidencia segun la época del afio y a que en algu-
nos estudios se incluyen en el apartado de infec-
ciones, sin que sean valoradas aisladamentet?,

A pesar de que el maltrato es una causa poco
frecuente de EAL, supone alrededor de un 3%
de los casos®), su diagndstico es esencial para
salvaguardar la integridad del paciente y de sus
hermanos. Sospecharemos maltrato en los casos
de EAL recurrentes y graves que ocurren en pre-
sencia siempre del mismo cuidador y en los cuales,
tras la evaluacion, no se constata una explicacion
razonable. Suele tratarse de cuidadores que han
trabajado en el ambito sanitario y con anteceden-
tes de enfermedades raras. Los pacientes pueden
tener hermanos con enfermedades poco frecuen-
tes 0 que también hayan presentado episodios
de EAL.

Patologia del drea otorrinolaringoldgica, cardiaca,
infecciones de orina, enfermedades metabdlicas
0 intoxicaciones constituyen causas menos fre-
cuentes de EAL.



TABLA 1. Elementos clave de la historia clinica del episodio.

Evento

- Estado: dormido, despierto, llorando, relacién con la alimentacién o el vémito
- Esfuerzo respiratorio: ausente, superficial, aumentado, lucha, atragantamiento

- Color: ciandtico, palido, gris, rojo, morado

- Cambios en el color: todo el cuerpo, extremidades, cara, perioral, labios

- Tono: flacidez, rigidez, ténico-clénico

- Ojos: abiertos, cerrados, aturdido, mirada fija, en blanco, saltones
- Ruido: ninguno, tos, atragantamiento, estridor, llanto, jadeo (“gasp”)
- Liguidos: ninguno, moco, leche, vémito, sangre

- Duracion: segundos, minutos
Intervencion

- Estimulacion leve (soplar en la cara)
- Estimulacion vigorosa
- Reanimacién (boca a boca)

- Reanimacién cardiopulmonar por personal médico

- Duracioén

6. EVALUACION DIAGNOSTICA

En la evaluacion inicial en el Servicio de Urgencias
de un paciente que ha sufrido un EAL debemos
evaluar su aspecto y comprobar la adecuada venti-
lacién y perfusion. En caso de que el paciente esté
inestable, se deberdn tomar las medidas necesa-
rias para su estabilizacion.

La herramienta diagnéstica mas (til es una des-
cripcion detallada del episodio por parte del
cuidador que lo ha presenciado. Los elementos
clave que debemos obtener en la historia clinica
se resumen en la (%), Con esta informacion
seremos capaces de distinguir el EAL de otros
eventos.

Elinterrogatorio de los antecedentes del paciente
nos puede aportar datos que nos ayuden a cono-
cer la etiologia del evento. Entre los antecedentes
personales nos interesan los datos del embarazo y

del parto, desarrollo psicomotor, habitos de suefio
y alimentacion, episodios previos y si existen sinto-
mas previos de infeccion respiratoria. De la historia
familiar deberemos investigar la presencia de her-
manos que hayan sufrido EAL, muertes a edades
tempranas, enfermedades genéticas, metabdlicas,
cardiacas o neurolégicas, el consumo de drogas
en el hogar (tabaco, alcohol u otras) y descartar
la posibilidad de una intoxicacion.

La coherencia de la informacion y las circunstan-
cias sociales de la familia deben tenerse en cuenta.

Es preciso realizar una cuidadosa exploracion fisica
y toma de constantes que incluya la saturacion
de oxigeno y la glucemia capilar'9, Incidiremos
especialmente en los sistemas neurolégico, res-
piratorio y cardiovascular y valoraremos también
signos que pudieran orientar la etiologia como la
rinorrea o la morfologia craneofacial.

No obstante, los lactantes que han sufrido un EAL
suelen acudir a los SU sin signos clinicos de enfer-



medad®9, El diagnéstico final no se correlaciona
con los hallazgos de la exploracion inicial, por lo
que la descripcién del episodio por parte del cui-
dador debe tomarse en consideracién a pesar de
que no concuerde con la exploracion en el SU®9),

Algunos autores estiman que, mediante la historia
clinica y la exploracion fisica, podemos obtener
una orientacion diagnéstica en alrededor del 50%
de los casos de EALCO,

7. MANEJO

La mayoria de autores recomiendan ingresar a los
pacientes que han sufrido un EAL@9. Los episo-
dios cortos que se autolimitan y que suceden por
primera vez y coincidiendo con la toma podrian
ser dados de alta a domicilio si la exploracion es
normal y no existe una importante angustia familiar
(recordemos que estos episodios no serfan diag-
nosticados de EAL por todos los autores)(10.16), Sj el
episodio ha sido significativo, ha requerido estimu-
lacion enérgica o la exploracion fisica no es com-
pletamente normal se debe ingresar al lactante.

No existe consenso sobre las exploraciones com-
plementarias minimas a realizar a los pacientes
que han sufrido un EAL y diferentes autores han
propuesto sus recomendaciones3101617), Es acon-
sejable una actuacion individualizada y basada en
los datos aportados por una detallada historia clini-
cay una cuidadosa exploracion fisica. Si éstas son
sugestivas de una determinada causa del EAL, las
exploraciones complementarias estaran dirigidas
hacia el diagndstico de esa causa10.1618),

En los casos en que la historia clinica y la explo-
racién no nos dirigen hacia ninguna causa, nos
podemos plantear realizar mdltiples pruebas por
lo que la aproximacion a estos pacientes sigue
siendo un reto para los pediatras. El abordaje debe
ser, por tanto, multidisciplinar y las pruebas se
deben realizar de forma escalonada, decidiendo
en funcion de los resultados aportados. La solici-

tud razonada de las exploraciones complementa-
rias minimizard el disconfort y los riesgos para €l
paciente y facilitara un mejor uso de los recursos.

Entre las pruebas a considerar de forma mas tem-
prana se encuentran las siguientest™®:

1. Analitica sanguinea: hemograma, gasome-
tria, glucemia, proteina C reactiva, ionograma,
urea, creatinina, aminotransferasas, 4cido lac-
tico, amonio, piruvato y hemocultivo23.19, | a
acidosis y/o el aumento del dcido lactico nos
orientan hacia una posible causa metabdlica
mientras que las alteraciones en los niveles de
iones, como el sodio o el calcio y la hipogluce-
mia, pueden causar letargia o convulsiones(®),
Segun Davis y cols. el hemograma, la gasome-
tria y el dcido lactico son los pardmetros mas
Utiles ya que, en un estudio prospectivo en el
que incluyen 65 lactantes que han sufrido un
EAL, hallan un 15% de pacientes anémicos y
una tendencia (aunque no significativa) hacia
niveles mas bajos de bicarbonato y mas eleva-
dos de lactato en pacientes con una enferme-
dad subyacente®. Algunos autores proponen
la toma de una muestra de sangre (y orina) lo
antes posible tras el evento para, en funcion del
resultado del resto de pruebas, poder realizar
un estudio metabdlico®19,

2. Tira reactiva y sedimento de orina. En caso
de resultar patolégicos se debe recoger un
urinocultivo.

3. Electrocardiograma, en cuya valoracion se
debe poner especial atencion al intervalo QT
corregido. Estd especialmente indicado en los
EAL de inicio subito y que se acompafian de
una pobre perfusion periférica, ya que esto
nos sugiere una posible causa cardiaca(®,

4. |aradiografia de térax es especialmente (til
si existen sintomas respiratorios o un descen-
so en la determinacion de la saturacion de
hemoglobina.

5. Pruebas rapidas para VRS y estudio para Bor-
detella pertussis si existen secreciones respira-
torias 0 nos encontramos en época epidémica.



Otras pruebas a valorar son las siguientes:

1. Determinacion de toxicos en orina.

2. Estudio de reflujo gastroesofagico mediante
pHmetria. Solo es capaz de medir el RGE &ci-
do mientras que los lactantes suelen tenerlo
basico y, como hemos ya comentado, su diag-
néstico no implica que sea la causa del EAL.
La impedanciometria nos permite detectar
ambos tipos de reflujo pero no esté disponible
en todos los centros.

3. Ecograffa transfontanelar u otras pruebas de
imagen cerebrales. La TAC cerebral esté espe-
cialmente indicada si sospechamos un maltrato
por su mayor sensibilidad en la deteccion de
lesionest®),

4. Fondo de ojo. Tal como constatan Curcoy y
cols., es poco probable que el EAL cause
hemorragias retinianas, por lo que su pre-
sencia nos debe alertar y dirigir nuestras
investigaciones hacia una posible lesiéon no
accidental(™.

5. Electroencefalograma. Dada la frecuencia
con que una convulsion es la causa de un
EAL, algunos autores recomiendan su reali-
zaciont10:20),

Un estudio publicado en 2005 por Brand y cols.
constata que en pacientes que han sufrido un
EAL en los que la historia clinica y la exploracion
no sugieren ninguna causa, las pruebas comple-
mentarias tienen, en general, una baja rentabili-
dad diagndstica®@V. En su serie de 243 pacientes,
los Unicos 5 test que desvelaron causas ocultas
fueron: el estudio de RGE (27 casos), el andlisis
y cultivo de la orina (3 casos), la neuroimagen (1
caso), el neumograma (1 caso) y el hemograma
(1 caso). Proponen, por tanto, considerar estas
exploraciones en una fase precoz del estudio de
este subgrupo de pacientes con EAL.

Dada la baja rentabilidad diagndstica de las prue-
bas complementarias, algunos autores proponen
que en pacientes que han sufrido un EAL en los
que, en la historia clinica y la exploracion no se

hallan factores de riesgo de presentar patologia
subyacente grave, seria posible un manejo conser-
vador, sin realizar inicialmente ninguna exploracion
complementaria®223), Este grupo de bajo riesgo se
mantendria durante unas horas en observacion y
monitorizacion, lo cual nos permitirfa evaluar el
comportamiento del lactante durante laingesta y el
suefio. La monitorizacion deberfa incluir frecuencia
cardiaca, movimientos toracicos y pulsioximetria
continuas durante un minimo de 24 horas, ya que
es cuando resulta mas probable que los episodios
graves se repitan(0.16),

Un posible algoritmo de manejo de los pacientes
que han sufrido un EAL es el que se muestra en
la

8. TRATAMIENTO Y MONITORIZACION
DOMICILIARIOS

Es obvio que en los casos de EAL en los que
diagnostiquemos una causa deberemos tratarla.

El monitor domiciliario es un aparato sencillo que
registra en su memoria los movimientos toracicos
y la frecuencia cardiaca y avisa mediante sefiales
sonoras y visuales en caso de apnea, bradicardia
0 taquicardia, lo cual permite a los padres actuar
ante las mismas. Nos permite detectar apneas
centrales e indirectamente apneas obstructivas
(por la bradicardia). Es importante saber que no
se ha comprobado que la monitorizaciéon domi-
ciliaria disminuya el riesgo de SMSL por lo que
Su objetivo no es prevenir la muerte subita sino
prolongar la observacion hospitalaria 0 en casos
concretos como medio de ayuda a la vigilancia de
la patologia que se ha diagnosticado(425),

No existen en la actualidad criterios universal-
mente aceptados acerca de los lactantes que
la precisan@. En general se considera su uso
cuando se detecta algun sintoma clinico que
lo requiera y que constituya un alto riesgo de
apnea o bradicardia recurrente. En consecuen-



Historia clinica y exploracién fisica detalladas
(con medida de la saturacién de la hemoglobina y de la glucemia capilar)

¢Ha sido el primer episodio, corto, autolimitado y relacionado con la toma?

[

:
Alta a domicilio si:

- Ausencia de factores de riesgo de

Ingreso con monitor cardiorrespiratorio y
pulsioximetro durante un minimo de 24 horas

patologfa subyacente grave*
- Exploracién fisica normal
- Padres tranquilos
- Posibilidad de seguimiento ambulatorio

¢Tenemos una sospecha clinica?

5] <

Valorar las siguientes exploraciones

segun la patologia sospechada:

- Infecciosa: estudio de orina, urocultivo,
hemocultivo, LCR, coprocultivo, virus
en heces

- Respiratoria: determinacion de VRS
y/o Bordetella

- Cardiolégica: ECG, Holter

- Metabdlica: estudio metabélico en
sangre y orina

- Neuroldgica: estudio de imagen, EEG

- Digestiva: pHmetria

- Maltrato: prueba de imagen cerebral,
fondo de ojo, serie esquelética, téxicos
en orina

- ORL: radiograffa lateral de laringe

virus respiratorio sincitial; ORL: otorrinolaringoldgica.

[

¢Existen factores de riesgo de
patologfa subyacente grave* o presente
apneas en el registro hospitalario?

ER ' - [5

Pruebas complementarias (realizacion

escalonada):

- Analitica: hemograma, gasometria,
ionograma, aminotransferasas, urea,
creatinina, PCR, glucemia, amonio,
lactato, piruvato

- Tira reactiva y sedimiento de orina

ECG (medir intervalo QT)

- Radiograffa de térax

- Determinacién de VRS y/o Bordetella
(si existen secreciones o es época
epidémica)

- Determinacién de téxicos en orina

Ecograffa transfontanelar u otra prueba

de imagen

- Fondo de ojo

EEG

- Estudio metabdlico en sangre y orina

- Estudio de reflujo gastroesofagico

*Factores de riesgo de patologia subyacente grave: episodios previos de EAL, muertes prematuras inexplicadas
en familiares de primer grado, episodios recurrentes, necesidad de maniobras de reanimacion, exploracion en el
Servicio de Urgencias alterada o pruebas complementarias anormales (en caso de haberlas realizado).

LCR: liguido cefalorraquideo; ECG: electrocardiograma, EEG: electroencefalograma; PCR proteina C reactiva; VRS:

Figura 1. Algoritmo de manejo de los lactantes que han sufrido un Episodio Aparentemente Letal.

cia, no esta indicada si los estudios realizados
son normales y durante la monitorizacion hos-
pitalaria no se registran apneas, bradicardias o
desaturaciones@,

En caso de que se indique un monitor domicilia-
rio, se debe solicitar consentimiento a los padres
y entrenarles en el manejo del aparato y en las

maniobras basicas de reanimacion. Ademas, la
monitorizacién domiciliaria precisa de un equipo
médico y técnico de soporte que permita solven-
tar incidencias del aparato y realizar un correcto
seguimiento del paciente. El tiempo de monitoriza-
cion dependera de la patologia subyacente, de la
gravedad del cuadro y del andlisis de la memoria
del monitor).



9. PRONOSTICO

Se ha descrito una mortalidad global en los EAL
del 0,8% aunque, como ya hemos mencionado, los
EAL constituyen un grupo muy heterogéneo de
sucesos con una escala de gravedad muy amplia,
cuya morbilidad y mortalidad vienen determinadas
por la patologia subyacente('?,

10. RESUMEN DE LOS PUNTOS CLAVE

+ EI'EAL es un diagnostico inespecifico que
puede estar causado por una gran variedad
de entidades.

+Una historia clinica detallada y una cuidado-
sa exploracion fisica son fundamentales en la
evaluacion de un paciente que ha sufrido un
EAL y nos orientaran hacia una posible causa
en gran parte de los casos.

+ EIRGE, las infecciones respiratorias y las con-
vulsiones son las causas mas frecuentes de
EAL.

+ Debemos tener siempre en mente la posibili-
dad del maltrato en los casos de EAL, sobre-
todo en episodios recurrentes y graves que
ocurren en presencia siempre del mismo cui-
dador.

+ Los lactantes sin factores de riesgo detec-
tados en la anamnesis y en la exploracion
fisica que hayan presentado un primer episo-
dio de EAL corto, autolimitado y relacionado
con la toma no precisan ingreso y podrian
ser dados de alta al domicilio directamente
desde el Servicio de Urgencias si no existe
una importante ansiedad familiar y se asegura
Su seguimiento.

+ Enlos pacientes que han sufrido un EAL
significativo es recomendable el ingreso y la
monitorizacion cardiorrespiratoria y mediante
pulsioximetria durante un minimo de 24 horas.

+ Sila anamnesis y la exploracion fisica nos
sugieren alguna causa de EAL, las explora-
ciones complementarias deberan dirigirse a
su diagnastico.

Si tras la historia clinica y la exploracion fisica la
causa del EAL sigue siendo incierta, no existe
acuerdo en las exploraciones complementarias
minimas a realizar, por lo que se recomienda
un abordaje multidisciplinar y la realizacion
escalonada de pruebas de forma razonada.
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Apnea neonatal y su implicacion
en el sindrome de muerte sibita del

lactante

Javier Fernandez Sarabia, Victoria Fugenia Garcia Rodriguez

INTRODUCCION

La hipétesis de que la apnea neonatal fuera el
precursor fisiopatoldgico del sindrome de muer-
te sUbita del lactante (SMSL) fue propuesta por
primera vez por Steinscheider en 19720, quien
publico la relacion entre apneas documentadas
por monitorizacion cardiorrespiratoria en varios
lactantes de una familia y su muerte tras el alta
hospitalaria. Veinte afios después se descubrio el
infanticidio de esos nifios®@. La teoria de la apnea
neonatal como precursora del SMSL no pudo ser
demostrada en estudios posteriores®®. Y en 1985,
la Asociacion Americana de Pediatria concluy6
que no se podia establecer una relacién causal
entre la apnea prolongada y el SMSL®,

En este capitulo se haréd un breve repaso de la
apnea neonatal y se expondrad la relacion exis-
tente con la muerte subita del lactante segun la
evidencia actual.

1. DEFINICIONES

+ Apnea patoldgica: “episodio de ausencia de
flujo respiratorio de duracién superior a 20
segundos, independientemente de la reper-
cusion clinica que presente, o episodios de
ausencia de flujo en la via aérea de menor
duracién que se acompafian de repercusion
cardiocirculatoria (bradicardia y/o hipoxe-
mia)"®.

» ALTE (apparent life threatening event) o EAL
(episodio aparentemente letal): “episodio ate-
rrador para el observador, caracterizado por la
combinacién de apnea (central u obstructiva),
cambio en el color (ciandtica o pélida y, oca-
sionalmente, eritematosa o pletdrica), marcado
cambio en el tono muscular (hipotonia), asfixia
0 Nduseas; y suscita un temor considerable de
que el lactante haya fallecido”®.

+ Sindrome de muerte subita del lactante
(SMSL): “muerte subita e inesperada de un
nifio menor de un afio de edad, sin una causa
que la explique después de una investigacion
minuciosa del caso, incluyendo la realizacion
de una autopsia completa, el examen de la
escena del fallecimiento y la revision de la his-
toria clinica”®.

2. APNEA NEONATAL

El término apnea neonatal patolégica se refiere
al cese del flujo respiratorio de duracion supe-
rior a 20 segundos, independientemente de la
repercusion clinica que presente, o episodios de
menor duracion acompafiados de bradicardia y/o
cianosis en neonatos con una edad gestacional
de 37 semanas 0 mas en el primer momento que
aparece®. Y apnea de la prematuridad cuando
ocurre en neonatos de menos de 37 semanas de
edad gestacional®®, Hay que tener en cuenta que
los recién nacidos, mas aun si son prematuros,
presentan una respiracion periédica con pausas



del flujo respiratorio durante unos segundos sin
que se considere patoldgico™, siendo ésta uno
de los principales diagndsticos diferenciales de
la apnea. La respiracion periddica, al igual que
la apnea de la prematuridad, tiene una relacion
inversa con el peso al nacimiento, siendo casi del
100% en los menores de 1.000 g®. Raramente
se ve los primeros dias de vida, es mas frecuente
cerca del mes de vida.

La apnea de la prematuridad se considera una
alteracion del desarrollo normal de los recién
nacidos prematuros mds que una patologia en si
misma, Se cree que es consecuencia directa de la
inmadurez del control del centro respiratorio(?. Sin
embargo, la apnea que aparece por primera vez
mas alld de las 37 semanas de edad gestacional,
casi siempre es patoldgica y debemos buscar una
causa que justifique su apariciont),

Segun el origen de produccion de la apnea, se
distinguen tres tipost):

+  Central (10-25%): ausencia de flujo en la via
aérea y de movimientos respiratorios.

+ Obstructiva (10-25%): ausencia de flujo en
via aérea por un blogueo u obstruccion de
la misma con contraccion de los musculos
respiratorios (que intentan vencer dicha obs-
truccion).

+  Mixta (50-75%): comienza siendo obstructi-
va y termina siendo central. Aunque, por otro
lado, parece que existe evidencia de que una
apnea central puede también convertirse en
una apnea obstructiva®), por lo que quizas no
se debe ser tan estricto a la hora de clasificar
el tipo de apnea.

Segun su etiologia:
+ Idiopdticas o primarias: la causa mas fre-

cuente de apnea en el prematuro. General-
mente, aparece después de 1 6 2 dias de vida.

+ Secundarias a otra patologia: es importan-
te investigar, descartar y, si es posible, tratar
la 0 las causas subyacentes. Las causas mas
frecuentes se exponen en la (617,

La apnea de la prematuridad tiene una relacion
inversa con la edad gestacional y el peso al naci-
miento, asi, estd presente en casi el 100% de los
recién nacidos prematuros (RNPT) de <29 sema-
nas de gestacion 0 <1.000 g; en un 54% de los
RNPT de entre 30 y 31 semanas de gestacion;
en el 15% de los RNPT de 32 a 33 semanas de
gestacion; y en menos del 7% de los nacidos entre
las 34 y 35 semanas de gestacion(e),

Generalmente, no aparece en las primeras horas
de vida y, si lo hace, deben investigarse causas
subyacentes, lo hace a partir de las 48-72 horas
de vida, con un pico méximo entre los 7-10 dias.
Suelen desaparecer a las 34-35 semanas de edad
corregida, entendiéndose como un problema
madurativo.

A pesar de importantes avances en la compren-
sion del control de la respiracion, el mecanismo
exacto responsable de la apnea de la prematuri-
dad no ha sido claramente identificado. Se pue-
de considerar mas una inmadurez fisioldgica del
control respiratorio que patolégica, dada su mejo-
rfa con la edad gestacional. Anatémicamente, la
inmadurez se manifiesta como un descenso en las
conexiones sindpticas, en la arborizacion dentritica
y una pobre mielinizacion.

El ritmo respiratorio estd modulado por impulsos
aferentes, provenientes de los quimiorreceptores
periféricos y centrales, de la via aérea y su inte-
gracion a nivel troncoencefélico con los centros
del control del suefio-vigilia asi como su eferen-
cia hacia las motoneuronas respiratorias. El recién
nacido prematuro muestra inmadurez a varios



TABLA 1. Causas de apnea secundaria.

Infecciones (bacterianas y virales)

Neuroldgicas

Respiratorias/cardiovascular

Hematol6gicas

Gastrointestinales

Farmacos (neonatal o materno)
Dolor agudo o crénico
Malformacion de la via aérea

Posicion de la cabeza o el cuerpo/obstruccion nasal

Metabdlicas

Problemas de termorregulacion

niveles de este sistema, haciendo que la apnea
del prematuro tenga un origen multifactorial9):

La respuesta normal al aumento del CO,, tanto
en los neonatos a término como en los adultos,
€es un aumento compensatorio de la ventilacion
minuto. En cambio, los recién nacidos prema-
turos no lo hacen®0.21, En ellos se produce
un aumento transitorio de la frecuencia respi- e
ratoria de breve duracién (aproximadamente
1 min) que se continda con una respiracion
periddica, depresion respiratoria y, en ocasio-
nes, cese de la respiracion@?. Esta respuesta
estd mediada por una cierta insensibilidad al

Sepsis

Meningitis

Enterocolitis necrotizante
Hemorragia intracraneal
Convulsiones

Encefalopatia hipéxico-isquémica
Malformaciones congénitas

Hipoxemia

Sindrome de distrés respiratorio
Neumonia

Aspiracion

Persistencia del ductus arterioso
Hipovolemia, hipotension
Insuficiencia cardiaca

Anemia

Reflujo gastroesofagico (controvertido)
Distensién abdominal

Opiaceos
Sulfato de magnesio
Prostaglandinas

Hipoglucemia
Hipocalcemia
Hiponatremia
Hipotiroidismo

Hipertermia

CO; por parte de los quimiorreceptores cen-
trales (neuronas serotoninérgicas situadas en
el troncoencéfalo). La respuesta ventilatoria
hipercépnica mejora con la edad gestacional,
por lo que se considera un proceso madura-
tivo@) y empeora en los prematuros que pre-
sentan apnea en comparacién con los que no
las presentant4),

Los quimiorreceptores periféricos: los
principales quimiorreceptores periféricos se
encuentran situados en el cuerpo carotideo.
Son responsables del estimulo respiratorio en
situaciones de hipoxia, hipercapnia y acidosis.
En ellos se han propuesto como neurotrans-



misores implicados la dopamina, acetilcolina'y
5" ATP. Durante la vida fetal se adaptan a una
baja PaO,, por lo que, durante los primeros
momentos de vida, con el aumento de la Pa0,
Su respuesta estd abolida. Posteriormente se
produce un reajuste en su nivel de sensibili-
dad. Al igual que ocurre con los niveles altos
de CO, y los quimiorreceptores centrales, la
hipoxia produce en los individuos adultos un
aumento de la ventilacion. En cambio los recién
nacidos prematuros muestran una respuesta
bifasica, si bien la primera fase de aumento
de la frecuencia respiratoria esta abolida en
los prematuros menores de 1.500 g@. Esta
respuesta bifasica de la respiracion ante la
hipoxia se mantiene generalmente durante
las primeras 4-6 semanas de vida®@.
Aferencias desde la via aérea baja: las
fibras no mielinizadas del nervio vago son la
principal via aferente desde la via aérea baja.
La activacion de las fibras nerviosas a nivel
pulmonar, especialmente por cambios en el
volumen pulmonar, puede conducir a una res-
puesta broncoconstrictora y bradicardizante
(reflejo de Hering-Breuer). La apnea asociada
al ductus arterioso podria tener una base fisio-
patoldgica similar. El estimulo de estas fibras,
ademas, conduce a una disminucién de la fre-
cuencia respiratoria o a la apnea, aunque su
relacion con la apnea del prematuro no esta
demostrada.

Aferencias desde la via aérea superior:
fibras originadas en la via aérea superior
(laringe) presentan conexién con el nicleo
del tracto solitario y tienen actividad inhibi-
toria sobre motoneuronas diafragmaticas.
Asimismo, fibras laringeas presentan sinapsis
con neuronas cardiacas vagales. Ello justifica
el desarrollo simultdneo de episodios de apnea
y bradicardia que se observan en la estimu-
lacion de la mucosa de la via aérea superior.
Estudios animales muestran un descenso de
estos reflejos con la maduracion@?, si bien en
nifios el tiempo preciso de su desaparicion no
esta establecido.

+ Suefo-vigilia: el sistema excitador, localizado
en el tronco cerebral, estd ligado a la funcion
respiratoria durante los momentos de suefio
y vigilia. Asi, durante el suefio, especialmen-
te durante su fase de suefio activo, este drea
troncoencefalica disminuye su actividad, lo
que conduce, por una parte, a una reduccion
de la profundidad y frecuencia respiratoria y,
por otra parte, contribuye al descenso de la
actividad esquelética. El descenso en el tono
muscular hace especialmente vulnerables a los
recién nacidos prematuros al colapso de la
via aérea superior. Esta predisposicion puede
venir facilitada por la posicion en flexion del
cuello que adopta el recién nacido prematuro,
por su occipucio prominente si esta en posi-
cion supina. Este sistema responde a niveles
anormales de dioxido de carbono y oxigeno,
esencial en la proteccion de la permeabilidad
de la via aérea(@®),

Es importante tener en cuenta que la apnea prima-
ria o idiopatica es un diagndstico de exclusion, al
que se llegara tras haber descartado las posibilida-
des etioldgicas ya expuestas. Serd imprescindible
una adecuada historia clinica y exploracion fisica
del paciente y las pruebas complementarias per-
tinentes segun la sospecha diagndstica. Mdas aun
si se trata de un neonato a término ya que, en este
caso, casi siempre son patoldgicas. En el caso de
los recién nacidos prematuros, también se deben
descartar otras posibilidades, si bien la causa mas
frecuente es la apnea de la prematuridad3.29),

En general, se manifiesta clinicamente por la
triada de apnea, bradicardia y desaturacion. La
secuencia habitual es la de apnea, desaturacion
y bradicardia pero, por un lado, el flujo de aire no
se monitoriza de rutina en nuestras unidades y,
por otro, las técnicas de impedancia no permiten
distinguir entre obstruccion y apnea mixta, por lo



que no siempre se diagnostica la apnea en primer
lugar. Por otra parte, en algunos nifios el desa-
rrollo de la apnea y la bradicardia se produce de
manera simultdnea® y en los nifios méas inmadu-
ros el episodio de bradicardia puede preceder a
una desaturacion de oxigeno significativa®'32, En
general la bradicardia es mas frecuente a mayor
duracion de la apneat. Otros sintomas asociados
a la apnea son la palidez y la hipotonia.

Mdltiples intervenciones se han mostrado Utiles
en la reduccion de la aparicion y frecuencia de
la apnea de la prematuridad (dejando a un lado
la intervencion sobre las causas secundarias que
la provocan o favorecen). Dichas intervenciones
incluyen:

+ Una adecuada posicion de los RNPT permi-
tiendo mantener la via aérea permeable, como
mantener una adecuada actitud corporal del
RNPT con la ayuda de “nidos”, evitar la flexion
de la cabeza sobre el tronco o la posicion en
pronoC4,

+ Mantener un ambiente térmico neutro.

+ Tratamiento de la anemia: existe controversia
sobre la relacion de la anemia con la apnea
del prematuro, si bien estudios recientes
demuestran una relacion entre la transfusion
de concentrado de hematies y el descenso en
el nimero de apneas, asi como una relacion
inversa entre hematocrito y apnea®?.

El tratamiento angular de la apnea del prematuro,
desde hace mds de tres décadas, se basa en la
administracion de metilxantinas (cafeina, teofilina
y aminofilina). Las metilxantinas son estimulantes
del centro respiratorio, aumentan la ventilacion
minuto, mejoran la sensibilidad al CO,, disminuyen
la depresién hipdxica, potencian la actividad dia-

fragmatica y disminuyen la respiracion periodica.
Con ello, clinicamente han demostrado disminuir
el nimero de apneas, reducir el uso de ventilacion
mecénica (invasiva y no invasiva), una reduccion
en la incidencia de displasia broncopulmonar® en
RNPT de muy bajo peso al nacimiento y una mejo-
ria en los resultados del neurodesarrollo y creci-
miento a largo plazo®>38), Actualmente se prefiere
el uso de a cafeina dado su perfil de seguridad,
menos efectos secundarios y rango terpéutico mas
amplio que la teofilina®-39. La dosis de cafeina
mas ampliamente aceptada es una dosis de carga
de citrato de cafeina de 20 mg/kg (10 mg/kg de
cafefna base) seguida, pasadas 24 horas, de una
dosis de mantenimiento 5-10 mg/kg (2,5-5 mg/kg
de cafeina base) administrada cada 24 horast9.

El uso de ventilacién mecdnica no invasiva, CPAP
nasal, que impide el colapso faringeo y la atelec-
tasia alveolar. Optimizando la capacidad residual
funcional y facilitando el trabajo respiratorio, con lo
que mejora la oxigenacion y disminuyen los episo-
dios de bradicardia®?. En caso de fracaso del resto
de medidas terapéuticas, puede ser necesaria la
intubacion orotraqueal y la conexién a ventilacion
mecénica invasiva.

Doxapram, la inhalacién de bajas concentraciones
de CO,, estimulacion olfativa. .. se han propuesto
como terapias para el tratamiento de la apnea del
prematuro pero aun sin evidencia suficiente y no
Se encuentran en uso actualmente en las unidades
neonatales.

3. RELACION ENTRE LA APNEA
NEONATAL Y EL SINDROME DE MUERTE
SUBITA DEL LACTANTE

El SMSL siempre ha sido uno de los misterios
de la medicina. Con el esfuerzo realizado en las



Ultimas décadas se ha conseguido conocer parte
de los factores de riesgo que conducen a ély con
las campafias de prevencion se ha modificado su
incidencia, pero aun quedan importantes dudas
con respecto a otros factores de riesgo y a su
fisiopatologia. Asf, tanto la prematuridad como el
bajo peso al nacimiento son factores de riesgo
para el SMSL®2, por lo que se hace comprensible
el estudio de su relacion con la apnea. La relacion
de la apnea con el SMSL se ha postulado desde
los afios 70, generando un debate en la comuni-
dad cientifica que aun contintia en nuestros dias.

Ambos episodios ocurren con mayor frecuencia
durante el suefio. La apnea se presenta predomi-
nantemente durante la fase activa del suefio®?. Lo
mismo sucede con el SMSL con lo que, durante
mucho tiempo se ha postulado una anormal regu-
lacion por parte del tronco-encéfalo de las funcio-
nes cardiaca o respiratoria durante el suefio®“4-46),
Esta teorfa parece venir apoyada porque, durante
la autopsia a recién nacidos y lactantes que han
sufrido una muerte subita, se han encontrado ano-
malias troncoencefdlicas, tanto anatdmicas como
a nivel de neurotransmisores, que han hecho pre-
suponer una correlacion entre éstas y el control
autonémico de la funcién cardiorrespiratoria®, la
sensibilidad al CO,“® o el nivel arousal®®. Con lo
que podrfa especularse una fisiopatologia similar.

Pero, por otra parte, la presencia de eventos car-
diorrespiratorios no es exclusiva de nifios pre-
maturos, ni siquiera se ha demostrado predictiva
de mortalidad por SMSL. Asi, la monitorizacién
domiciliaria de recién nacidos sanos durante los
primeros meses de vida ha demostrado una inci-
dencia de episodios de desaturacion (entendiendo
como tal una caida de, al menos, un 10% de la
saturacion de oxigeno) de hasta el 59% de los
nifios®®, Uno de los mayores estudios realiza-
dos para el andlisis de la frecuencia de episodios
cardio-respiratorios en el recién nacido hasta la
fecha (The Collaborative Home Infant Monitoring
Evaluation -CHIME- study©"), que incluye a 1.079
nifos, tanto sanos como pertenecientes a grupos

de riesgo (prematuros, hermanos de nifios falle-
cidos de muerte subita y aquellos que han pade-
cido un ALTE con anterioridad) encuentra que
los episodios de apnea y bradicardia, tanto leves
como graves, son frecuentes en todos los grupos,
incluso en nifios sanos. Poets y cols.52 publican
un estudio donde investigan el mecanismo fisio-
patoldgico que conduce al SMSL. Encuentran que
los pacientes con SMSL no fallecen primariamente
por una apnea central. En cambio, el episodio que
parece conducir al fallecimiento es una bradicardia
progresiva, que evoluciona de minutos a horas.

Ademds, el pico de incidencia del SMSL y la apnea
neonatal no coinciden en el tiempo. La apnea del
prematuro es un problema madurativo que tien-
de a desaparecer a medida que avanza la edad
gestacional. Desde los afios 80, Henderson-Smart
y cols.®® publican un estudio donde encuentran
que el 92% de los nifios prematuros a la edad de
37 semanas de edad postconcepcional y el 98%
a las 40 semanas, ya no presenta apnea relacio-
nada con la prematuridad. Estudios posteriores®
ven como el subgrupo de nifios més prematuros
(24-28 semanas) puede presentar episodios de
apnea mas alld de las 36 y 40 semanas de edad
postconcepcional. El mismo estudio (7he Colla-
borative Home Infant Monitoring Evaluation -CHI-
ME- study5M) encuentra que el Unico grupo que
Se encuentra a mayor riesgo de eventos significati-
vos (apnea y bradicardia, tanto leves como graves)
comparado con el grupo de recién nacidos sanos
es el de recién nacidos prematuros, pero sélo hasta
las 43 semanas de edad postconcepcional. Por ello,
los episodios de apnea desaparecen cronoldgica-
mente antes del pico de incidencia de SMSL, que
es en torno a las 18 semanas de vida®?.

Afadido a lo anterior, varios estudios demuestran
que aquellos nifios que padecieron apnea en el
periodo neonatal no se encuentran con mayor
riesgo de SMSL8),

Con estos datos basados en la evidencia, se pue-
de decir que, por el momento, no existen datos



para afirmar que la apnea en el periodo neonatal
esté relacionada de forma directa con el sindrome
de muerte stbita del lactante.
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1. CLASIFICACION DE SAN DIEGO

La definicion del sindrome de muerte subita del
lactante (SMSL) ha ido variando en funcion de
las diferentes hipétesis que se han ido propo-
niendo y aceptando en cada momento. La actual
Clasificacion de San Diego®™ surgié como un in-
tento de revisar la anterior definicion de SMSL
(1989: “la muerte subita de un nifio de menos
de 1 afio que permanece inexplicada tras una mi-
nuciosa investigacion, incluyendo la realizacion de
Una autopsia completa, examen del lugar/circuns-
tancias de la muerte y revision del historial clini-
€0")®, donde se incluyeran criterios diagnosticos
positivos y una estratificacion de los mismos para
delinear los casos particulares. Como resultado
de esta propuesta, la CJ Foundation for SIDS
convocd un meeting en San Diego, California, en
enero de 2004 con la participacion de patdlogos
pedidtricos, patélogos forenses y pediatras con
amplia experiencia en la muerte subita infantil
de Europa, Norteamérica y Australia. Fruto de
esta cooperacion surge la definicion general del
SMSL de San Diego®™.

Muerte subita e inesperada de un nifio de menos
de un afio de edad, que ocurre aparentemente
durante el suefio y que permanece sin explica-
cion después de la realizacion de una minuciosa
investigacion postmortern, que incluye la practica
de la autopsia y la revision de las circunstancias
de la muerte y de la historia clinica.

En esta clasificacion se invierte el diagnéstico por
exclusion clasico, en un intento de estratificar y
separar los casos tipicos de los atipicos, e incluye
la presencia 0 ausencia de una serie de hallazgos
histopatoldgicos como criterios de inclusion en
las diferentes categorias establecidas:

La categoria |A incluye las muertes infantiles que
cumplan los criterios de la definicion general y la
totalidad de los siguientes criterios:

Clinicos

1. Mas de 21 dias y menos de 9 meses de edad.

2. Historia clinica normal, incluyendo un emba-
razo a término (edad gestacional = 37 sema-
nas).

3. Desarrollo y crecimiento normal.

4. Ausencia de muertes similares en hermanos,
en parientes cercanos (tios, tias o primos
hermanos) o en otros nifios cuidados por la
misma persona.

Circunstancias de la muerte

1. Investigacion de los posibles lugares y cir-
cunstancias que pueden haber estado impli-
cadas en la causa de la muerte y descartar su
influencia.

2. Demostrar que el nifio dormfa en un ambien-
te seguro que descarte una muerte acciden-
tal.



Autopsia

1. Ausencia de hallazgos patolégicos potencial-
mente mortales. Se aceptan infiltrados infla-
matorios discretos en el sistema respiratorio.
Las petequias hemorragicas intratordcicas
apoyan el diagndstico pero no son obligato-
rias o diagndsticas.

2. Ausencia de trauma inexplicado, abuso, ne-
gligencia o heridas no intencionadas.

3. Ausencia de “estrés timico” (peso del timo <
15 g y/o moderada/severa deplecion linfoci-
taria cortical). Se acepta el ocasional patron
en cielo estrellado de los macréfagos timicos
o la deplecién cortical leve.

4. Resultados negativos de los estudios toxico-
l6gicos, microbiolégicos, radioldgicos, bio-
quimicos en humor vitreo y screening meta-
balico.

La categorfa IB incluye las muertes infantiles que
cumplan la definicién general y los criterios de la
categoria IA excepto que:

No se haya realizado la investigacion de los posi-
bles lugares y circunstancias que pueden haber
estado implicadas en la causa de la muerte y/o
no se hayan realizado uno o mas de los andli-
sis toxicoldégicos, microbioldégicos, radioldgicos,
bioguimicos en humor vitreo y screening meta-
balico.

La categoria Il incluye las muertes infantiles que
cumplan los criterios de la categoria | con excep-
cion de uno 6 mas de los siguientes:

Clinicos

1. Edad fuera del rango de la categorfa | (menos
de 21 dias y mds de 9 meses, hasta el afio).

2. Muertes similares en hermanos, en parientes
cercanos (tios, tias o primos hermanos) o ni-
fios cuidados por la misma persona no sos-

pechosa de infanticidio o defectos genéticos
reconocidos.

3. Condiciones neonatales o perinatales (g].
aquellas que resultan de un parto pretérmi-
no) que se hayan resuelto en el momento de
la muerte.

Circunstancias de la muerte
Posible asfixia 0 sofocacion por recubrimiento sin
poderse demostrar.

Autopsia

1. Desarrollo y crecimiento anormal sin contri-
bucién en la causa de muerte.

2. Cambios inflamatorios marcados o anormali-
dades insuficientes para ser causa de muer-
te.

La categoria de muerte indeterminada incluye
aquellas muertes que no cumplen ninguno de
los criterios establecidos para incluirlas en las
categorias anteriores pero que no existe un diag-
nostico alternativo de causa de muerte natural o
violenta, incluyéndose también en esta categoria
los casos en que no se ha realizado la autopsia.

Los casos de muertes tras un periodo de reani-
macion (“SMSL temporalmente interrumpidas”)
pueden incluirse en cualquiera de las categorias
anteriores, dependiendo de los criterios que
cumplan.

2. ASPECTOS PRACTICOS DE LA
CLASIFICACION DE SAN DIEGO

Aunque la definicién del SMSL previa a San Die-
go era un diagnostico de exclusion, se ha visto
que existian una serie de caracteristicas que se
repetian en la mayorfa de los casos. Estas ca-
racteristicas similares fueron las que llevaron a



los investigadores a sugerir que la mayoria de
las muertes subitas e inexplicadas en el lactan-
te representarfan un sindrome propio, con una
causa comun, o mejor, un mecanismo comun de
muerte. Sin embargo, estos elementos caracte-
risticos fueron ignorados en las definiciones pre-
vias de SMSL: asociacién con el suefio, mayor
incidencia en los 2-4 meses o0 que las muertes
que ocurren mientras el nifio esta despierto son
mas raras y probablemente se deban a otros me-
canismos de muerte distintos de los del SMSL.
La clasificacion de San Diego trata de incluir el
maximo de muertes infantiles y ser Util de cara a
la certificacion y a los estudios epidemioldgicos.

La estratificacion en las diferentes categorias tie-
ne varios objetivos:

+ Qufa de recomendaciones para el diagnésti-
coy clasificacion del SMSL.

+ Detallar los pasos para el diagndstico y cate-
gorizacion final.

+ |dentificar e incluir casos que habian sido in-
correctamente excluidos del SMSL por estar
asociados a “dormir en un entorno inseguro”,
como la posicién prono o el colecho.

+ Separar los casos dependiendo del grado de
certidumbre y confianza del diagndstico.

 Introducir términos uniformes para evitar la
confusion en los diagndsticos.

+ Proporcionar unas normas para los investiga-
dores e identificar los casos mas tipicos para
estudios.

+ Ayudar en la evaluacién de los datos publi-
cados.

+ Proporcionar una clasificacion de facil acceso
de los casos de SMISL basada en grupos de
edad y la informacion obtenida.

La entrevista familiar es una pieza fundamental
dentro del diagndstico de este tipo de muertes
y debe realizarse en todos los casos, bien en el
propio levantamiento del cadaver, o posterior-

mente. Debe obtenerse la informacién clinica
necesaria para incluir cada caso en la categoria
adecuada. Uno de los puntos clave en este apar-
tado sera comprobar que fue un embarazo a tér-
mino (edad gestacional = 37 semanas), ya que
de lo contrario, el caso debera incluirse en la Ca-
tegorfa II. Esta entrevista es también importante
desde el punto de vista epidemiolégico, porque
los datos obtenidos permiten determinar factores
de riesgo y prevenirlos (lactancia materna, taba-
quismo, uso del chupete, dormir en un entorno
seguro, etc.).

En este apartado, hay un cambio significativo en
relacion con la terminologia utilizada en la defini-
cién anterior®: circunstancias de la muerte por
lugar del levantamiento. Este cambio se debe a
un intento de esclarecer al maximo los posibles
acontecimientos cercanos al fallecimiento que
nos puedan ayudar a establecer el mecanismo
final de la muerte.

Segun la Clasificacion de San Diego, para poder
incluir un caso en la Categoria | debemos com-
probar que el niflo dormfa en un ambiente segu-
ro que descarte una muerte accidental provoca-
da por situaciones de riesgo de hipoventilacion,
como la posicién prono, el colecho con posible
aplastamiento, la sofocacién o estrangulamiento
relacionados con diferentes situaciones de “atra-
pamiento” por la cuna o la ropa de cama, o la
obstruccion de la boca y/o nariz por tener la ca-
beza cubierta.

En muchas ocasiones el levantamiento del cada-
ver se realiza en Centros de Salud u Hospitales,
no pudiendo tener constancia de las condiciones
en las que dormia el lactante. En estos casos, por
diversos y comprensibles motivos, puede ocurrir
que los padres en su narracion, no sean fieles
a los hechos ocurridos. Esta circunstancia es, a



diferencia con el colecho, particularmente fre-
cuente en los casos en donde el lactante fallece
en posicion prono; de ahi que sea tan importante
dejar constancia pormenorizada de la localiza-
cion y caracteristicas de las livideces en el exa-
men externo del caddver, tanto en el lugar del
levantamiento como en la sala de autopsias.

Existen casos en los que Unicamente se demues-
tran temperaturas elevadas en el levantamiento
del caddver o durante las maniobras de reanima-
cion. Segun las escuelas alemana®, australiana y
danesa®™, los casos con temperaturas entre 40°C
y 42°C sin hallazgos microbioldgicos e histopato-
l6gicos deben clasificarse como SMSL-Categoria
[l dentro del epigrafe “cambios inflamatorios mar-
cados insuficientes para ser causa de muerte”, ya
que dicho hallazgo, en ausencia de otras causas
de hipertermia, es altamente sugestivo de infec-
cién, y los casos con temperatura igual 0 mayor
de 42°C como muerte subita indeterminada.

En 2007 se publicé una guia consensuada de re-
comendaciones para el examen histoldgico de los
distintos 6rganos y sistemas que permitiera estan-
darizar los criterios diagndsticos para la estratifi-
cacién de los casos del SMSL®. Un afio antes, €l
grupo alemdn para el estudio del SMSL (GeSID)
habia publicado un articulo comparativo entre la
clasificacion de San Diego y la utilizada por su gru-
po, en donde se detallan los hallazgos patoldgicos
de cada una de las categorias. Esta enumeracion
resulta muy practica como guia a seguir en los ca-
sos complejos a la hora de asignar el grado de
severidad de las lesiones encontradas®.

En este grupo se incluyen los casos en los que
se demuestra participacion de algun agente in-

feccioso pero sin la severidad suficiente para
establecerse como causa de muerte. Hemos
visto como existen varios articulos-guia donde
se detallan de forma especifica los hallazgos his-
toldgicos infecciosos necesarios para cada una
de las diferentes Categorias de San Diego. Sin
embargo, el perfeccionamiento de la asepsia en
la toma de muestras postmortern 'y el desarrollo
de técnicas de biologia molecular en los andlisis
microbioldgicos ha permitido detectar resulta-
dos positivos en cada vez més casos de muer-
te subita, sin necesariamente acompariarse de
hallazgos histoldgicos®®). Estos datos sugieren
que puede haber un proceso sistémico relacio-
nado con una infeccién subyacente a pesar de
la ausencia de evidencia histoldgica de infeccion.
La interpretacion de estos resultados es muy va-
riable y como se refleja en un trabajo reciente,
se basa mds en opiniones de los diversos espe-
cialistas implicados en el tema que en criterios
objetivos®. La idea més aceptada es la discusion
de los hallazgos y su relacién con la causa de
muerte por equipos multidisciplinares.

Es obvio que un resultado toxicolégico positivo
descarta un SMSL; no obstante, pueden surgir
dudas en determinados casos, por ejemplo en
las drogas de abuso como la cocaina, donde la
reaccion adversa no se asocia a unos niveles
toxicos establecidos. Esta posibilidad no es tan
infrecuente como pueda parecer en un princi-
pio. Hay tres posibles vias de absorcion de la
cocaina por el lactante: directa inhalatoria por
administracion de los padres o cuidadores, in-
directa inhalatoria por respirar en un ambiente
donde se fume cocaina, o por la leche materna
en madres consumidoras de cocaina (si se aso-
cia al consumo de bebidas alcohdlicas puede
detectarse cocaetileno en el lactante). En estos
casos, los niveles detectados en sangre, orina
0 pelo suelen ser inferiores a los establecidos
para producir efectos fisiolégicos, con lo cual,
dependiendo de las circunstancias, del resto de



hallazgos de la autopsia y de los criterios utili-
zados, podra tratarse de una muerte violenta
(accidental u homicida), un SMSL o una muerte
indeterminada. La interpretacion de estos re-
sultados sigue siendo un tema controvertido y
muy debatido(9-14). Si se considera un factor de
riesgo, puede tratarse como un SMSL y si se
entiende como una concausa, la muerte sera de
etiologia indeterminada.

3. NUEVAS TENDENCIAS EN EL
CONCEPTO DEL SMSL

En los Ultimos afios, gracias a la mejora en la cali-
dad del examen del lugar y de las circunstancias
de la muerte y a la formacion de equipos multi-
disciplinares en el estudio de la muerte subita del
lactante, se ha demostrado que uno de los fac-
tores de riesgo mas importantes en este tipo de
muertes es el dormir en un entorno inseguro (un-
safe sleep environment)(9). Esta circunstancia ha
condicionado que se haya producido un cambio
en la clasificacion final de la causa de la muerte
en favor de las muertes por sofocacion acciden-
tal, asfixia posicional o indeterminadaCé.17),

Segun escuelas®, la intervencion de un posible
factor externo en la causa de la muerte es deter-
minante para excluir un SMSL y diagnosticarse
como muerte subita e inesperada del lactante
(SUID-Sudden Unexpected Infant Death), que
se define como la “muerte subita en un nifio
de menos de un afio en el que la autopsia no
demuestra una causa definitiva de muerte o las
circunstancias de la muerte sugieren algun fac-
tor externo, sin poder determinar el grado de
contribucion del mismo en la causa de la muerte
(como dormir en un ambiente inseguro)”.

Este término (SUID) es, en general, utilizado de
muy diferentes maneras y puede llegar a tener
muy distintos significados. Hay algunos que in-
cluyen todas las muertes que se producen de
forma subita o inesperada, tengan una causa

explicada o no, mientras que otros restringen su
uso a aquellas muertes de causa indeterminada,
en las que pueden incluirse las sospechosas de
asfixia. Puesto que el SMSL es un diagnéstico
por exclusion, resulta inevitable que se solapen
ambos términos y que se utilicen de forma in-
distinta para clasificar estas muertes asociadas a
dormir en un ambiente insegurote),

En un estudio epidemiolégico reciente(?, se
compara el texto incluido en los certificados de
defuncion de las causas de muerte en menores
de 1 afio en Estados Unidos codificadas como
Sindrome de la Muerte Subita del Lactante
(codigo CIE-10:R95, 4.408 casos), causa inde-
terminada (coédigo CIE-10:R99, 2.128 casos) 0
sofocacidn/estrangulamiento accidental en la
cama (codigo CIE-10:W75, 931 casos) en los
afios 2003 y 2004. Resulta interesante y preocu-
pante comprobar cémo la caracterizacion y co-
dificacion de estas causas principales de muerte
subita del lactante se ven afectadas por la termi-
nologfa utilizada por cada certificador. De este
modo, textos relacionados con el colecho o con
dormir en un entorno inseguro aparecen como
factor de riesgo o como posible contribucién
en la causa de muerte en las tres categorias,
dependiendo la causa final de la muerte de la
apreciacion personal del grado de evidencia que
aportan las pruebas encontradas en el estudio
postmortem.

En capitulos anteriores de este libro (“Hip6tesis
y teorfas patogénicas del SMSL”) hemos vis-
to cémo la Teorfa del Triple Riesgo®@® es la mas
aceptada actualmente y consiste en que sobre
un lactante vulnerable, en una etapa critica del
desarrollo, actian una serie de factores estre-
santes (ambientales, infecciosos...) a los que
sobreviven la mayorfa de los lactantes, que no
provocan la muerte por si mismos, pero que en
un lactante vulnerable pueden impedir su su-
pervivencia. Puesto que dentro de los factores
ambientales se incluye el dormir en un entorno
inseguro, y siendo ademés uno de los principales



factores de riesgo del SMSL, deberfamos poder
conocer el porcentaje de muertes stbitas del lac-
tante asociadas a esta circunstancia.

La Clasificacién de San Diego incluye esta posi-
bilidad en la Categoria Il, con lo cual, un primer
paso serfa la utilizacion generalizada de esta cla-
sificacion por parte de todos los médicos foren-
ses y pat6logos encargados de la realizacion de
este tipo de autopsias. Sin embargo, esta infor-
macion no queda registrada en los certificados
de defuncion y, por tanto, en los Registros de
Mortalidad y en las Estadisticas Vitales. Esta pro-
blematica se ha ido resolviendo en los distintos
paises con la creacion de equipos multidiscipli-
nares de ambito nacional@). De esta forma, in-
dependientemente de las tendencias adoptadas
ala hora de certificar, quedan recogidas en esta-
disticas propias toda la informacion perinatal del
lactante fallecido, las circunstancias de la muerte
y el informe de autopsia con todos los estudios
complementarios realizados.

Otra posibilidad para clasificar mas especffica-
mente este tipo de muertes asociadas a dormir
en un ambiente inseguro es la que proponen
Randall y cols. (2009)@. Esta clasificacion in-
cluye seis categorfas dependiendo de los dife-
rentes factores de riesgo de asfixia relacionados
con las circunstancias de la muerte. La categoria
B (Inclasificable, posiblemente relacionada con
asfixia) es muy util como referencia para esta-
blecer qué circunstancias son potencialmente
amenazantes para la vida, cuéles son claramente
causantes de asfixia y cuéles se permiten incluir
en el concepto de SMSL. La utilidad de dispo-
ner de una gradacion del riesgo de asfixia puede
ser beneficiosa para relacionarla con las Ultimas
teorfas etiopatogénicas relacionadas con la dis-
funcién o inmadurez del sistema serotoninergico
de autorregulacion cardio-respiratoria del tron-
coencéfalo@. De este modo, los lactantes con
defectos severos a este nivel fallecerian ante
cambios asficticos triviales (quizés impercepti-
bles), mientras que otros con defectos menos

severos lo harfan ante situaciones mas amena-
zantes, como las enumeradas en la categorfa B,
no letales para un nifio normal@?),

De lo anteriormente expuesto queda claro que
existe una dificultad generalizada a la hora de
clasificar y certificar la muerte subita del lactante.
Sin entrar en valoraciones de cudl serfa la mejor
opcion para definir estos casos con factores de
riesgo de asfixia, es evidente que a nivel nacional
deberfamos utilizar los mismos criterios para po-
der obtener estadisticas fiables y actuar de una
manera eficaz en la prevencion de este tipo de
muertes.
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Certificacion del sindrome de muerte
suibita del lactante
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Juan Giner Blasco, Oscar Zurriaga

La informacion obtenida del estudio multidiscipli-
nar de la muerte subita (MS) del lactante tiene un
gran valor epidemiolégico y preventivo en Salud
Publica. Sin embargo, la falta de criterios unificados
a la hora de utilizar los términos correctos en la
cumplimentacion de las causas de muerte dificulta
esta tarea. El principal objetivo de este capitulo
es analizar, tomando como ejemplo la casuistica
de la Comunidad Valenciana (CV), las diferencias
existentes entre los datos existentes en el Registro
de Mortalidad y los obtenidos en los Institutos de
Medicina Legal, detectar las posibles causas de
estas diferencias y tomar las medidas necesarias
para evitarlas.

1. CERTIFICACION Y CODIFICACION
DE LA MUERTE SUBITA. ASPECTOS
MEDICO-LEGALES

La certificacion de la defuncion es una obligacion
inherente al ejercicio de la medicina clinica, segun
se desprende del texto de la Ley y del Reglamento
del Registro Civil. En la Ley se establece (art. 85) que
para proceder a la inscripcion de la defuncion en el
Registro Civil serd necesaria certificacion médica de
la existencia de sefiales inequivocas de muerte. Por
otra parte, en el Reglamento (art. 274) se recoge
que el facultativo que haya asistido al difunto en su
Ultima enfermedad o cualquier otro que reconozca el
cadaver debe comunicar el fallecimiento al Registro,
indicando, ademas del nombre, apellidos, caracter y
numero de colegiacion del que lo suscribe, que exis-

ten sefiales inequivocas de muerte, su causa y, con
la precision que la inscripcion requiere, fecha, hora
y lugar del fallecimiento y menciones de identidad
del difunto. Si hubiera indicios de muerte violenta se
comunicard urgente y especialmente al encargado.

A los efectos de que los profesionales puedan
cumplir con esta obligacion, el Consejo General de
Colegios de Médicos edita el modelo de Certificado
de defuncién, cuya Ultima version es relativamente
reciente.

Entre los requisitos para firmar este documento, ade-
mas de ser médico y estar colegiado, son esenciales
los siguientes:

+ Haber realizado el diagndstico de la muerte.

+ Conocer las causas inmediata y fundamental de
la misma.

+ Conocer el momento aproximado de la defuncién.

+  Conocer la identidad del fallecido.

Y, sobre todo, que no se trate de una muerte
violenta.

Efectivamente, en estos casos de muerte violenta o
sospechosa de criminalidad, la Ley de Enjuiciamiento
Criminal establece que, aun cuando por la inspeccion
exterior pueda presumirse la causa de la muerte, se
procederd a la autopsia del caddver por los médicos
forenses, 0 en su caso por los que el Juez designe,
los cuales, después de describir exactamente dicha
operacion, informardn sobre el origen del fallecimien-
to y sus circunstancias.



En relacion con la certificacion de la defuncion, es
importante sefialar que una de las caracteristicas
del sindrome de muerte subita del lactante (SMSL)
es que, en principio, se desconoce la causa de la
muerte que puede ser tanto natural como violenta,
extremo éste que solo se conocerd tras la préctica de
la autopsia que, en base a datos cientificos, permitira
establecer cudles han sido la causa y los mecanismos
que han llevado al fallecimiento. A la vista de lo sefia-
lado se puede afirmar, pues, que existen dos tipos de
argumentos que permiten sustentar la necesidad de
NO realizar el certificado de defuncion en los casos
de SMSL:

+ Argumentos legales: en caso de SMSL el médi-
co no tiene posibilidades de conocer la causa
de la muerte que, ademads, puede haber tenido
un origen violento, lo que obliga a comunicar el
fallecimiento al Juez de Instruccion a los efectos
de que éste tome las medidas necesarias para
la préctica de la autopsia judicial que establezca
cudles son dichas causas.

+ Argumentos cientfficos: sélo la practica del estu-
dio necropsico, con las correspondientes prue-
bas complementarias aplicadas en cada caso,
permitird determinar la verdadera naturaleza del
problema que condujo a la defuncién.

En estos casos, una vez concluido el estudio y comu-
nicada la causa de la defuncion al Juzgado respon-
sable de la Instruccion, le corresponde a éste darla a
conocer al Registro Civil cuyo Secretario lo trasladaré
al Instituto Nacional de Estadistica.

2. DATOS DE LA UNIDAD DE
PREVENCION DEL RIESGO DE MUERTE
SUBITA FAMILIAR DE LA COMUNIDAD
VALENCIANA

En septiembre del 2006 se cred en la Comunidad
Valenciana un equipo multidisciplinar para el estu-
dio del SMSL constituido por pediatras, cardiélogos,
forenses, patdlogos y psicdlogos, que acabd siendo
el embrion de la actual Unidad de Valoracion del

Riesgo de Muerte Subita Familiar (UVRMSF). En esta
Unidad se estudian los casos de MS en menores de
45 afios (subunidad forense) y los familiares de estos
casos (subunidad clinica) de una forma conjunta y
coordinada por las distintas especialidades integra-
das en el equipo.

En estos cinco afios y medio se han estudiado 80
casos de MS en menores de 1 afio con el siguiente
protocolo de actuacion: examen del lugar del levan-
tamiento, recogida de datos perinatales, encuesta
epidemioldgica, autopsia judicial con estudios com-
plementarios (histopatoldgico, toxicoldgico, bioqui-
mico, microbioldgico y metabdlico), estudio cardio-
l6gico (screening de canalopatias) a los familiares de
casos clasificados como SMSL y, si hay hermanos
en riesgo, remision al pediatra para monitorizacion
domiciliaria. Los resultados obtenidos permiten des-
cribir cuéles han sido las causas de muerte en estos
€asos

Para poder valorar de manera fehaciente la cau-
sa de muerte en los casos de SMSL vy validar la
informacion, la Unidad de Prevencion del Riesgo de
Muerte Subita Familiar de la Comunitat Valenciana
(UVRMSEF), creada en septiembre de 20086, propone
al Servicio de Estudios Epidemioldgicos y Estadisti-
cas Sanitarias de la Conselleria de Sanitat crear un
grupo de trabajo para analizar de forma conjunta
la mortalidad por SMSL (CIE-10:R95) y por otras
causas (CIE-10:W75, W84 y Y10-Y34), en meno-
res de 1 afio en la Comunitat Valenciana, aportando
la informacién que la propia unidad dispone en su
registro de casos, con el fin de presentar unas tasas
de mortalidad infantil por las causas a estudio lo més
rigurosas posible.

Para el estudio comparativo con los datos del Regis-
tro de Mortalidad de la Comunitat Valenciana se han
tomado los casos pertenecientes a los afios 2006-
2010. En estos cinco afos, se realizaron 63 autopsias
forenses en fallecidos menores de un afio, con los
siguientes resultados: 30 casos diagnosticados de
SMSL (4 enla Categorfa IBy 26 en la Categorfa Il de
San Diego), 30 casos con causa explicada de muerte



TABLA 1. Causas de muerte stbita en menores de 1 afio en los Ultimos cinco afios en la CV
(desde septiembre de 2006 hasta la fecha).

Causa de muerte N° casos

Causa explicada

Enfermedades infecciosas
- Sepsis
- Neumonia
- Meningitis
- Miocarditis
Enfermedades congénitas
- Cardiopatia congénita
- Canalopatias
- Metabolopatias

Etiologia violenta
SMSL

Categoria IB

Categoria I
Indeterminada

En estudio

y 3 casos de muerte indeterminada, dos de ellos
por resultados toxicoldgicos positivos para cocaina
y Un caso que permanece en fase de instruccion por
sospecha de muerte violenta.

3. DATOS DEL REGISTRO DE
MORTALIDAD DE LA COMUNITAT
VALENCIANA (RMCV)

El Registro de Mortalidad de la Comunitat Valen-
ciana (CV) desde el afio 1996 presenta anualmente
las cifras de mortalidad para los distintos ambitos
geogréficos de la CV'y para las diferentes causas
de muerte de los fallecidos residentes en la Comu-
nitat con independencia de donde haya ocurrido
la defuncion. A continuacion se presenta para los
afios 2006 a 2010 ambos inclusive, y para el total
periodo, el nimero de defunciones de menores
de 1 afloy las tasas de mortalidad infantil para las
siguientes causas de muerte de forma conjunta:

- Malformacién renal severa
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sindrome de muerte subita del lactante (SMSL)
(CIE-10: R95), sofocacién y estrangulamiento
accidental en la cama (CIE-10: W75), obstruccion
no especificada de la respiracion (CIE-10: W84)
y eventos de intencién no determinada (incluye
eventos donde la informacion disponible es insufi-
ciente para que la autoridad médica o legal pueda
distinguir entre accidente, lesién autoinflingida y
agresion CIE-10: Y10-Y349), asi como las tasas
de mortalidad infantil (Tabla 2).

De estos 52 casos, 2 ocurrieron fuera de la CV'y 50
en la Comunitat, y de éstos, 42 casos fueron recogi-
dos en los Boletines Estadisticos de defuncién con
intervencion judicial y 8 sin intervencion judicial.

La maxima tasa de mortalidad infantil en este grupo
de causas en la CV fue en 2008, con una valor de
0,30 defunciones por 103 nacidos vivos, y para el
conjunto del periodo fue de 0,19 defunciones por
103 nacidos vivos.

Libro blanco de la muerte stibita infantil



TABLA 2. N° de defunciones anuales de menores de 1 afio residentes en la CV'y
tasas de mortalidad infantil por 102 nacidos vivos en la Comunitat Valenciana para el conjunto de
causas a estudio (CIE-10: R95, W75, W84 y Y10-Y34).

N° de defunciones Tasa de mortalidad infantil x 103 nacidos vivos

2006 7
2007 9
2008 17
2009 9
2010 10
Total 52

4. COMPARACION DE RESULTADOS DE
AMBOS REGISTROS

Por otra parte, para el periodo a estudio, el nime-
ro total de casos comunes de menores de 1 afio
ocurridos en la CV' y residentes en la misma entre
el RMCV'y la UVRMSF fueron 63. La causa basica
de defuncion (CBD) original que tenian estos casos
a partir de la codificacion de las causas de muertes
certificadas en los Boletines Estadisticos de defun-
cién eran los siguientes: 42 casos con CBD de SMSL
(CIE10: R95) y 21 casos con CBD diferentes a las del
estudio. Al incorporar la informacion procedente de
la autopsia cedida por la UVRMSEF, las CBD variaron,
quedéandose sdlo 30 casos con CBD de SMSL.

Enla Tabla 3 se presentan la distribucion anual de
estos 30 casos.

Asf pues, el n° total de casos menores de 1 afio cuya
CBD es SMSL en la CV para el periodo 2006-2010
después de la actualizacion, son los 30 casos pre-
sentes en la Tabla 3, més los 8 casos certificados en
los BED sin intervencion judicial, y los 2 casos que
han ocurrido fuera de la CV, en total 40.

A continuacién en la Tabla 4, se presentan estos
casos tabulados por afio, junto con las tasas de
mortalidad infantil anuales.

Con la actualizacion de la informacion, las tasas de
mortalidad infantil en la CV en el afio 2008 desciende

0,13
0,16
0,30
0,17
0,19
0,19

TABLA 3. N° de defunciones anuales de
menores de 1 afio ocurridas en la CV de
residentes en la misma en el periodo 2006-
2010 después de actualizar la CBD a partir de la
informacién de la UVYRMSF.

N° de casos con CBD*
Afos a estudio

2006 6
2007 6
2008 7
2009 6
2010 B
Total 30
*(CIE-10: R95, W75, W84 y Y10-Y34).

hasta el 0,18 defunciones por 103 nacidos vivos y
para el conjunto del periodo a 0,15 defunciones por
102 nacidos vivos.

Con este trabajo se observa que, para el grupo de
causas a estudio en la Comunitat Valenciana des-
pués de la incorporacion de la informacion de la
UVRMSF, para el total periodo, el valor de las tasas
de mortalidad infantil incrementa su precision, ya
que se ajusta a los casos reales, reduciéndose la
tasa de mortalidad por SMSL alrededor de un 20%.
Con lo que se considera de gran interés la incorpo-
racion de este tipo de informacion en los registros
de mortalidad.



TABLA 4. N° de defunciones anuales de menores de 1 afio residentes en la CV'y tasas de mortalidad
infantil por 102 nacidos vivos en la Comunitat Valenciana para el conjunto de causas a estudio (CIE-10:
R95, W75, W84 y Y10-Y34), después de la incorporacion de la informacion del UVRMSF.

2006 7
2007
2008 10
2009
2010 8
Total 40

5. CAUSA CONTRIBUYENTE DE MUERTE

En los Ultimos afios se ha demostrado una estrecha
relacion entre la muerte subita del lactante y el lla-
mado “dormir en un entorno inseguro”. En los datos
obtenidos por la UYRMSF de la CV se ha demostra-
do una relacion estadisticamente significativa entre
ambos™: el 64% de los casos del SMSL estan aso-
ciados a “dormir en un entorno inseguro” (21/33),
mientras que sdlo el 17% de los casos de muertes
de causa explicada tienen esta asociacion (6/35).
El factor més frecuente es el colecho (13 casos de
SMSL y 4 casos de muerte explicada) frente a la
posicién en decubito prono (5 casos de SMSLy 1
casos de muerte explicada) o situaciones con mas
de un factor de riesgo (3 casos de SMSL).

Esta condicion no aparece reflejada en los certifica-
dos de defuncion.

Una posibilidad para tener constancia oficial de esta
situacion serfa, siguiendo las recomendaciones del
Centro para el Control y Prevencion de Enfermedades
de Atlanta (CDC)®, que se afiadieran estos factores
de riesgo en la opcién de causa contribuyente de
muerte, como pueden ser: colecho con un adulto o
posicién en decubito prono sobre superficie blanda.
Esta opcion presenta ciertas dificultades ya que, en
aquellos registros de mortalidad que trabajan codi-
ficando multicausa, sélo se graban las entidades
nosoldgicas que tienen un codigo recogido en la
Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE).

0,13
0,13
0,18
0,15
0,16
0,15

No obstante, un incremento de la colaboracion entre
los registros o unidades estadisticas de mortalidad
de las Comunidades Auténomas y los Institutos de
Medicina Legal, como se demuestra en el caso de
la Comunitat Valenciana, puede contribuir a incre-
mentar la precision de la informacion y a ampliar las
posibilidades de prevencion de los casos.

6. CONCLUSIONES

Ante estos resultados, serfa conveniente la puesta en
marcha de colaboraciones que permitieran establecer
registros especificos de muerte stibita en menores de
1 afio en las Comunidades Auténomas, de manera
que se pudiera compartir informacion sobre la causa
de muerte obtenida en la autopsia y los factores de
riesgo recogidos en la encuesta epidemioldgica que
realiza la UVRMSF con los Registros de Mortalidad,
para la actualizacion de esta informacion cuando
proceda, con el fin de presentar unas estadisticas lo
mas exactas y reales posibles.
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Patologiia cardiaca
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SINTESIS CONCEPTUAL

La primera causa de muerte subita (MS) en nifios
y jovenes es cardiovascular®. Aunque relativa-
mente infrecuente, se ha estimado una inciden-
cia variable de muerte stibita cardiaca (MSC) del
0,5 al 13 por 100.000 pacientes-afio en lactantes,
nifios, adolescentes y adultos jovenes™. Aunque
habitualmente es consecuencia de una taquiarrit-
mia ventricular, la MSC también puede deberse
a causas no arritmicas. Hay que destacar que,
con frecuencia, la MSC es la primera manifes-
tacion de una enfermedad hasta ese momento,
desconocida. Cuando la causa subyacente es
una cardiopatia familiar, el correcto diagndstico
en la victima permite una adecuada evaluacion
en los familiares que puede ayudar a salvar vidas.
En este capitulo se repasan brevemente las cau-
sas de MSC . El tratamiento depende de
la cardiopatia de base. En los pacientes con un
riesgo elevado de MSC por taquiarritmias ven-
triculares puede considerarse la implantacion de
un desfibrilador automatico (DAI). Sin embargo,
la comorbilidad derivada de la implantacion del
dispositivo debe ser considerada en cada caso
de forma individual, no sélo por la necesidad de
recambios repetidos en nifios en crecimiento y
el riesgo inherente de endocarditis, sino también
por las complicaciones propias de la implantacion,
las elevadas tasas de descargas inapropiadas o la
precipitacion de tormentas eléctricas en algunos
contextos clinicos (especialmente miocardiopatia
hipertréfica, sindrome de QT corto y taquicardia
ventricular catecolaminérgica polimdrfica).

1. CARDIOPATIAS CONGENITAS (CC)

La MSC se ha descrito en pacientes con diver-
sas formas de CC, no diagnosticadas, previas
a su intervencion, post-operadas o incluso tras
tratamiento percutaneo. La incidencia, aproxima-
damente 25-100 veces superior que en nifos sin
CCe3, es especialmente alta en CC cianosantes
0 con obstruccion del corazon izquierdo®). Los
mecanismos de MSC se pueden dividir princi-
palmente en dos grupos: arritmicos (probados o
presuntos) o no arritmicos (cardiacos, por insufi-
ciencia cardiaca, o vasculares, por émbolos, aneu-
rismas o disecciones)®. A continuacion repasare-
mos las causas mas frecuentes de MSC asociada
aCC , Si bien la enfermedad de Ebstein,
el prolapso valvular mitral, la dextro-transposicion
de las grandes arterias (D-TGA) y el sindrome de
Eisenmenger también pueden cursar con MSC.

Son las més frecuentes dentro del grupo de las CC
y la segunda causa de MSC en nifios seguin algu-
na serie®. La anomalia mds comdnmente asociada
es el origen de la arteria coronaria izquierda del
seno de Valsalva derecho con trayecto de la misma
entre la arteria pulmonar y la aorta (1,3% del total
de las anomalias coronarias)®. Esta anomalia es
capaz de producir isquemia del ventriculo izquier-
do (VI) y arritmias ventriculares durante el ejerci-
cio fisico cuando los grandes vasos aumentan de
tamafio, comprimiendo la arteria coronaria anéma-
la®. Aunque la anomalia del origen de la arteria



TABLA 1. Causas de muerte subita cardiaca en nifios.

1. Cardiopatias congénitas

- Anomalias de las arterias coronarias
- Patologia adrtica

- Postoperados de CC: tetralogia de Fallot, cirugia univentricular, transposicion de los grandes vasos
(D-TGV), Mustard, Senning, lesiones obstructivas del corazén izquierdo, etc.

- Enfermedad de Ebstein

- Prolapso de la vélvula mitral

- Transposicion corregida de los grandes vasos
- Sindrome de Eisenmenger

2. Tumores cardiacos
3. Conectivopatias

- Sindrome de Marfan
- Sindrome de Loeys-Dietz

4. Corazoén estructuralmente normal

- Canalopatfas: sindrome de QT largo, sindrome de QT corto, sindrome de Brugada, taquicardia

ventricular catecolaminérgica polimérfica
- Sindrome de Wolff-Parkinson-White
Bloqueo auriculoventricular completo congénito

Miocarditis

o o

Miocardiopatias

Miocardiopatia hipertréfica

- Miocardiopatfa arritmogénica
- Miocardiopatia dilatada

- Miocardiopatia compactada

7. Sindrome de Kawasaki
8. Conmotio cordis
9. Muerte subita cardiaca en el atleta joven

10. Sindrome de muerte stbita del lactante de causa cardiaca

coronaria derecha del seno de Valsalva izquierdo
con trayecto entre la arteria pulmonar y la aorta
sea més frecuente, parece estar menos asociada
a MSC que la anterior®. Por otro lado, el origen
anomalo de la arteria coronaria izquierda del tron-
co pulmonar, o sindrome Bland-White-Garland,
es otra variante rara (0,25-0,5% de CC) pero que
causa MSC en un 80-85% de los nifios afectos
en el primer afio de vida mediante un fenémeno
de “robo coronario” que también causa isquemia
miocardica®. Las anomalias coronarias no suelen
identificarse sin estudios de imagen salvo que la
clinica (disnea, angina, sincope inducido por ejer-

cicio) nos dirija hacia su evaluacion. El ECG es,
muy frecuentemente, normal. Ademas, suele ser
dificil de evaluar mediante un ecocardiograma ruti-
nario®. Al diagnéstico estd indicada la revascula-
rizacién quirdrgica en funcion de la presencia de
sintomas, tipo de anomalia (incidencia de MSC)
y trayecto de la coronaria anémala; el manejo de
los asintomaticos es controvertido®.

Se ha documentado MSC en pacientes sinto-
maticos y asintoméaticos con estenosis adrtica



TABLA 2. Cardiopatias congénitas corregidas quirtrgicamente asociadas a muerte stbita cardiaca.

Cardiopatia intervenida
quirdrgicamente Incidencia

Comunicacion 0,2/1.000 pac./afio
interventricular (4)

Mecanismo MSC
mas frecuente

Observaciones

Dextrotransposicion de los 4,9/1.000 pac./afio’  Arritmia (Qx Mustard)  'General

grandes vasos (3,4,17) 6,7/1.000 pac./afio2  Coronaria (Qx Jatene) 2Qx Mustard
0-5,7/1.000 pac./afio? 3Qx Rastelli
0,26%4 4Qx Jatene (3

MSC/1095 Jatene)

Estenosis adrtica (4) 5,4/1.000 pac./afio Arritmia Aumenta con > 50

mmHg gradiente

1,3/1.000 pac./afio

Coartacion de aorta (4)

Fontan (16) 1,99%5 - 2,68% Arritmias (auriculares) 4(6MSC/321 Fontan)-
(7MSC/263 Fontan)

Dispositivos cardiacos (19) ~ 1,15/1.000 pac/afio  Arritmias 6Serie de dispositivos

0,23%5 de cierre percutaneo

de comunicaciones

interventriculares
Corazdn biventricular (14) Arritmias (46%) Edad media MSC 2
Enfermedad vascular  afios
pulmonar (13%)

Qx: cirugia. MSC: muerte subita cardaca.

severa®9. En un estudio de los resultados alargo S de nifios con estenosis adrtica manejados con
plazo de pacientes con CC, se objetivé un 2,8% de  tratamiento médico®. Casi todos los casos esta-

Libro blanco de la muerte stbita infantil



ban asociados a obstruccion ventricular izquierda
(V) moderada-severa. Los pacientes presentaban
sincope, disnea con el ejercicio o dolor tordcico,
junto con obstruccion severa del VI, hipertrofia en
ecograffay ECG como factores de riesgo de MSC.
El tratamiento de la obstruccion valvular por cirugia
o0 por valvuloplastia con balén reduce, pero no
elimina, el riesgo de MSC. Se piensa que la isque-
mia miocardica inicial puede contribuir al posterior
desarrollo de una arritmia ventricular terminal. Los
pacientes que presentan hipertension pulmonar
como consecuencia de la estenosis adrtica neo-
natal con fallo posterior en la normalizacion de
las resistencias vasculares pulmonares tienen mas
riesgo de MSC®,

Por dltimo, la coartacion adrtica y la aorta bicuspi-
de, aun sin repercusion hemodinamica, también se
asocian a MSC por diseccién adrticat™.

El riesgo de MSC aumenta con la edad y el tiempo
transcurrido desde la cirugia®4, siendo la arritmia
el mecanismo mas frecuentemente asociado®.

+ La tetralogia de Fallot: se ha asociado esta
patologia a arritmias ventriculares y alteracio-
nes de la conduccion auriculoventricular tras
la correccién quirdrgica, con un riesgo del
0,5-6% de MSC®, lo que supone aproxima-
damente un 2% de riesgo por década tras los
primeros 25-30 afios post-intervenciont®. Los
principales factores de riesgo de MSC son la
edad de reparacion quirdrgica, la duracion del
QRS (mayor de 170 mseg en nifios y 180 mseg
en adultos), la dilataciéon ventricular derecha
moderada-severa (secundaria a insuficiencia
pulmonar crénica) y la disfuncién ventricular
izquierda(®12), o que hace a estos pacientes
mas vulnerables a las arritmias. Se aconseja la
evaluacion hemodinamica, electrofisioldgica y
anatémica de los defectos residuales para su
correccion, silo requiere, siendo en ocasiones
incluso necesario la implantacion de un DAIC),

+ La cirugia univentricular: la cirugia palia-
tiva con fisiologfa univentricular consiste en
un abordaje quirdrgico en tres estadios uti-
lizado para el manejo de las malformaciones
cardiacas complejast®. La trombosis de la
fistula aortopulmonar en el primer estadio de
la cirugfa univentricular ocurre en un 70% de
los pacientes que mueren subitamente(. Las
taquicardias auriculares con conduccién ven-
tricular rdpida son el mecanismo més frecuente
de MSC en pacientes operados de Fontan,
principalmente con conexion auriculopulmo-
nar(%), aunque el fallo cardiaco y los eventos
tromboembélicos son mecanismos de MSC
tardios, a los 10-15 afios de la intervencionCe).

+ La cirugia de D-TGA: el riesgo de MSC tras
los procedimientos quirdrgicos de Senning
y Mustard ha sido evaluado en numerosos
estudios, describiendo un riesgo del 5% por
década de mortalidad tardiaC®. Las taquicar-
dias auriculares con conduccion ventricular
rapida o las arritmias ventriculares primarias
son los mecanismos més frecuentes de MSC
en pacientes operados mediante estas técni-
casto,

2. TUMORES CARDIACOS

Son raros, con una incidencia del 0,02 al 0,04% en
la poblacion pediatrica, mas de la mitad diagnos-
ticados en el primer afio de vida, incluso detecta-
dos en la ecocardiografia fetal@?". La mayoria son
benignos. Los rabdomiomas son los més frecuen-
tes en nifios (45%, a veces asociados a esclerosis
tuberosa), seguido de los fibromas (25-30%); son
menos frecuentes los tumores malignos (10%),
mixomas (en ocasiones, dentro de un sindrome de
Carney), lipomas, teratomas, hemangiomas, meso-
teliomas y tumores de las células de Purkinje@.
Los fibromas cardiacos asocian una alta tasa de
MSC (10-30%). Los mecanismos por los que un
tumor cardfaco puede conducir a una MSC son
variados (compresion de cavidades cardiacas,
compresion del tejido de conduccion causando



bloqueo auriculoventricular completo, compresion
de vasos coronarios, obstruccion valvular y/o de
tractos de salida y taquiarritmias ventriculares
malignas@M). Los tumores de las células de Pur-
kinje, también denominado cardiomiopatia onco-
citica, aunque raros, provocan arritmias malignas
refractarias. En el caso de los rabdomiomas, es
posible la regresion espontanea del tumor pero
la reseccion quirdrgica se considera indicada si
el tumor produce compromiso hemodindmico o
arritmias malignas@" siendo, en ocasiones, impo-
sible por su localizacion en zonas vitales (arterias
coronarias y tejido de conduccion); en estos casos
es discutida la necesidad de implantar un desfibri-
lador, dado que se desconoce el riesgo de MSC
en pacientes con tumores cardiacos y arritmias?,

3. CONECTIVOPATIAS

Aunque todas las conectivopatias se pueden aso-
ciar a MSC por diseccion adrtica, a continuacion
repasaremos dos de ellas, el sindrome de Marfan
y de Loeys-Dietz.

Se trata de la conectivopatia méas frecuentemente
asociada a MSC. Las manifestaciones cardiacas
aparecen en un 30-60% de estos pacientes: dila-
tacion adrtica y/o de la arteria pulmonar, aneuris-
mas aorticos, insuficiencia adrtica, prolapso y/o
insuficiencia de la vélvula mitral, arritmias cardia-
cas, etc., siendo su forma neonatal la que presenta
alteraciones cardiacas mas severast’s22, Reciente-
mente, los criterios diagndsticos han sido actuali-
zados incluyendo la constatacion de mutaciones
en el gen de la fibrilina 1 como criterio mayor),
Los mecanismos de MSC son diseccion aguda
de la aorta con ruptura y arritmias ventriculares,
estas Ultimas asociadas a dilatacion ventricular@?,
Es importante realizar un seguimiento ecocardio-
grafico detallado, incluyendo funcién ventricular
izquierda, dimensiones de la aorta y vélvulas intra-
cardiacas, cada 6-12 meses. Se ha visto que el

tratamiento con betabloqueantes disminuye la pro-
gresion de la dilatacion adrtica y puede tener un
efecto protector frente a las arritmias letales@224),
En los pacientes con dilatacion severa de la aorta o
rapidamente progresiva, necesitaran intervencion
quirdrgica.

Esta entidad se debe a mutaciones en los genes
TGFBR1y TGFBR2, esta asociado a alteraciones
vasculares adrticas agresivas y tiene mucho mas
riesgo de diseccion y ruptura a una edad mas
temprana y con didmetros de aorta mas peque-
fios, principalmente en la aorta ascendente@,
Es preciso reconocer precozmente este fenotipo
(Uvula bifida, paladar hendido, tortuosidad arterial,
hipertelorismo, craneosinostosis y aneurismas y
disecciones arteriales de diferente localizacion)
para su manejo terapéutico (seguimiento estre-
cho por imagen, no sélo adrtica, sino también con
resonancia desde territorio cerebral hasta la pelvis,
y cirugia precoz con aorta >4,2 cm en ecocardio-
graffa transesofdgica)@.

4. CORAZON ESTRUCTURALMENTE
NORMAL

La MS es siempre un tragico suceso para las
familias afectadas y la sociedad en general pero,
si ademas la causa de la muerte persiste inexpli-
cada tras una autopsia minuciosa, el impacto es
aun mayor y las probabilidades de poder prevenir
nuevas MS menores.

La MSC con corazén estructuralmente normal
(CEN), también llamada MS con autopsia blan-
ca, supone un 4-6% de todas las autopsias®@®,
porcentaje ain mayor a medida que disminuye
la edad del fallecido, alcanzando el 50% de 1-22
afios@. En nuestro entorno, supuso el 29% en el
subgrupo de 1-19 afios®. En los ultimos afios,
distintos trabajos han destacado en este escenario
la necesidad de implementar estudios familiares



Figura 1. El electrocardiograma en las canalopatias. A) Sindrome de QT largo tipo 2. B) Probabilidad alta
de sindrome de QT corto (4 puntos de los criterios de 2011). C) Patrén de Brugada tipo 1 en paciente con
MSC resucitada. D) Detalle de una prueba de esfuerzo en un paciente con taquicardia ventricular catecola-
minérgica polimérfica que desarrolla taquicardia ventricular no sostenida polimérfica en el estadio 2 de Bruce.

incluyendo, a ser posible, el estudio genético en
ADN del fallecido obtenido de sangre periférica
debidamente almacenada tras la autopsia con-
vencional@:30. De este modo, el 22-53% de los
casos de MS con CEN pueden ser finalmente
etiquetados de una cardiopatia potencialmente
letal (especialmente, canalopatias y anecddtica-
mente miocardiopatias muy sutiles), facilitando el
diagndstico y tratamiento de hasta el 33% de los
familiares estudiados por este motivo, todos ellos
en riesgo de MSG1:32),

Las causas de MS cardiaca con CEN tienen en
comun la normalidad de las pruebas de imagen
cardiacas y el diagndstico clinico depende de
poder identificar en vida las alteraciones carac-
teristicas de cada una de ellas en el ECG, ya sea

basal, en los desenmascaramientos (con farmacos
y la prueba de esfuerzo) o, en algunos casos, en
el estudio electrofisiolégico (EEF). Todas estas
cardiopatias pueden no dar sintomas o debutar
con palpitaciones, sincopes o, incluso, MS como
primera manifestacion de la enfermedad.

4.1. Canalopatias

Las canalopatias (Figura 1) son cardiopatias here-
ditarias producidas por mutaciones en los genes
que codifican los canales idnicos del corazén, pro-
teinas clave en el equilibrio eléctrico del corazon.
La inestabilidad eléctrica que ocasionan puede
reflejarse en alteraciones del ECG de forma inter-
mitente y, por ello, ante una sospecha clinica con
ECG no diagnéstico, las pruebas de desenmas-



caramiento pueden ser muy Utiles para llegar a
un diagndstico preciso. Este diagnéstico permitira
adoptar las medidas terapéuticas mds adecuadas
en cada caso y completar el estudio en familiares.
No existen gufas de préctica clinica especificas
para la edad infantil y la estratificacion de riesgo,
habitualmente dificil por las limitaciones diagnds-
ticas o la ausencia de un tratamiento farmacolé-
gico eficaz, es alin mas complicada en nifios de
corta edad por la comorbilidad que ocasionaria la
implantacion de un desfibrilador automético (DA).

El SQTL tiene una prevalencia estimada de
1:2.500-5.0006334), | a edad media de presenta-
cién es de 12 afios y cuando es mds precoz suele
ser mas grave. La clasificacion del SQTL se basa
en el gen mutado y la lista ha ido engrosandose
en la medida en que se han identificado muta-
ciones en genes nuevos. Actualmente existen 13
tipos diferentes, afectando a canales de potasio,
de sodio, de calcio 0 a proteinas relacionadas con
ellos, pero sigue sin conocerse la base genética
del 25% de los pacientes con SQTL, por lo que se
sospecha que otros genes puedan estar implica-
dos®3), Excepcionalmente, existen rasgos caracte-
risticos de algun subtipo v, asi, los pacientes con
SQTL tipo 7 (sindrome de Andersen) pueden pre-
sentar anomalias esqueléticas y comportarse en
la prueba de esfuerzo como los pacientes con la
taquicardia ventricular catecolaminérgica polimorfi-
ca pero con un curso natural mas benigno y el tipo
8 (sindrome de Timothy) es el Unico que asocia
un marco sindrémico especial con malformaciones
cardiacas, deficiencia inmunoldgica, hipogluce-
mia intermitente, trastornos cognitivos, incluido el
autismo y fusiones interdigitales®3-%. Es importan-
te destacar que el 75% de los pacientes genotipa-
dos pertenecen a los tipos 1 (gen KCNQ1, canal
del potasio), 2 (gen KCNH2, canal del potasio)
y 3 (gen SCNBA, canal del sodio). La herencia
del defecto genético suele ser autosémica domi-
nante (Romano-Ward), aunque también se han
descritos formas autosdmicas recesivas (Jerwel-

Lange-Nielsen), habitualmente graves®334), Los
desencadenantes de los eventos arritmicos varfan
de un tipo a otro de SQTL y, asf, en el tipo 1 se
describen el gjercicio y las emociones, en el tipo 2
las emociones, los estimulos auditivos, el ejercicio
y el suefio y en el tipo 3 el suefio y las emocio-
nesB3-38), |a sospecha diagndstica se basa en los
criterios de Schwartz®, habitualmente aplicados
tras el hallazgo de un QTc alargado (habitualmente
medido a partir de la férmula de Bazzet para FC
60-100 Ipm), >440 ms en hombres y >460 ms en
mujeres®334). | a estratificacion de riesgo de MS
es compleja. Actualmente se estima que el riesgo
es bajo (0,5%/5 afios) en pacientes asintomaticos
con QTc <500 mseg y muy alto (14%/5 afios) en
pacientes subsidiarios de DAl como prevencion
secundaria por haber presentado ya una parada
cardiaca 0 una torsade des pointes®334), Sin embar-
go, no hay consenso en las indicaciones de DAI
como prevencion primaria. Aunque las actuales
gufas se reconocen en este grupo a los pacientes
con SQTL con sincopes a pesar de tratamiento
betabloqueante (especialmente en el contexto de
sincopes recientes, <2 afios atrds), queda mas
confusa la inclusion de pacientes asintomaticos
con QTc >500 mseg en SQTL tipos 2 y 3 (con
un 3% de riesgo en 5 afos®y). Otros marcado-
res de alto riesgo utilizados en algunos casos es
el SQTLS3, el sexo masculino hasta los 15 afios,
el femenino a partir de esa edad, la localizacion
de la mutacion, el tipo de mutacion y la funcion
bioffsica del canal mutado®334). Aunque mayores
QTc suelen relacionarse con una mayor tasa de
eventos, el 25% de los casos de SQTL presen-
tan QTc normales y no por eso estan exentos de
riesgo de MS (con una probabilidad acumulada
de MS del 4% a los 40 afios en pacientes con
SQTL y QTc normal, frente al 15% en paciente
con QTc prolongado y un 0,4% en familiares no
afectados)®”. Los pacientes con SQTL deben
evitar deportes de competicion (especialmente,
SQTL tipo 1) asi como los farmacos que pueden
alargar el intervalo QT (http://www.qtdrugs.org/)
y, conocido el sustrato genético, deben evitarse los
desencadenantes arritmicos correspondientes®¥,



En las guias se recomienda betabloqueo a todos
los pacientes (incluidos aquellos portadores de la
mutacion con QTc normal) aunque se sabe que
no protege por igual a todos los pacientes y su
uso en el SQTL3 ha sido criticado por algunos
autores®. En los Ultimos afios se han apuntado
otras opciones para bloquear la corriente del sodio
en el SQTL3, como es la adicién de flecainida,
mexiletina, lidocaina o ranolazina, con resultados
prometedores®338). Finalmente, existen algunos
casos publicados en la literatura de simpatectomia
tordcica izquierda como tratamiento de pacientes
con SQTL y arritmias recidivantes a pesar de los
betabloqueantes33-39),

Se trata de la canalopatia méas joven, nacida con la
descripcion del primer caso de SQTC por Gussak
en el afio 2000 y hasta 2011 no disponiamos de
criterios diagndsticos®9. Su prevalencia se cifra
en 1/10.000 habitantes y se caracteriza por la
presencia de un QTc acortado sin un claro punto
de corte (los casos publicados han oscilado entre
248y 381 mseg) en pacientes con alta inciden-
cia de arritmias auriculares, ventriculares y muerte
subita, frecuentemente durante el suefio, desde
lactantes hasta los 70 afios®33940), Con un seg-
mento ST practicamente inexistente en el ECG,
las ondas T suelen ser altas, picudas y con base
estrecha, con distancia entre punto J y pico de
onda T <120 mseg®32249), Existen 5 tipos de SQTC
en funcion del gen mutado, incluyendo canales de
potasio (KCNH2 es el més frecuente) y canales
de calcio, con herencia predominante autosémica
dominante®e40), | a serie mas extensa se publicd
recientemente con 53 pacientes, 75% hombres,
una edad media de 26 afios y un seguimiento
medio de 64 meses“?. El SQTC se considera de
una de las canalopatias mas letales a tenor de los
datos publicados hasta la fecha (89% historia per-
sonal/familiar de parada cardiaca, 32% MS como
primera manifestacion de la enfermedad y tasa
de eventos del 4,9%/afio sin tratamiento) 333940,
Hasta la fecha, el DAl se considera la Uinica opcién

terapéutica aunque el papel de la hidroquinidina es
prometedor como farmaco para prolongar el QT y
disminuir la tasa de eventos arritmicos, especial-
mente si la mutacion afecta al gen KCNH2(3339.40),

Esta canalopatia tiene una prevalencia global de
1/1.000 habitantes, aunque se le reconoce endé-
mica en el Sudeste de Asia®. Aunque la herencia
es autosomica dominante, el 90% de los casos
sintomaticos son hombres, especialmente adultos
jovenes, y es excepcional en nifios (sélo se han
descrito 30 casos de SB en nifios y adolescentes,
la mayoria asintomaticos y con ECG diagndstico
realizado durante estudios familiares, sin diferen-
cias por sex0)®338), Los 10 genes actualmente
relacionados con el SB (canal del sodio, canal
del calcio, canales de potasio y distintas proteinas
reguladoras) han dado origen a 10 tipos diferentes
de SB en funcion del sustrato genético, aunque el
mas frecuente es el tipo 1 debido a mutaciones en
el canal del sodio (gen SCN5A) v la rentabilidad
global del estudio genético es muy baja (sdlo el
20% identifica mutaciones)®3. El SB se caracteriza
por el hallazgo de un patrén tipo 1 (elevacion con-
vexa del segmento ST de al menos 2 mm en V1,
V2 y V3) en el ECG basal o durante la prueba de
desenmascaramiento con un farmaco bloqueante
del sodio (flecainida, procainamida o ajmalina) en
presencia de sincopes, taquicardia ventricular o
muerte sUbita precoz familiar®. Otros datos adi-
cionales que pueden ser de ayuda en el ECG son
la constatacion de potenciales tardios, trastornos
de conduccion AV o intraventriculares y, en los
Ccasos con mutaciones en el canal del calcio, puede
asociarse un QTc corto®3), Los desencadenantes
mas frecuentes de los eventos arritmicos son la
hipertermia y los estados de predominio vagotoni-
co, como es el suefio®336), Todos los pacientes con
SB deben evitar tratar enérgicamente la fiebre y
evitar los farmacos que interfieren con el canal del
sodio (http://www.brugadadrugs.org/). Existe una
sélida indicacion de DAl como prevencion secun-
daria pero los criterios para su implantacién como



prevencion primaria siguen siendo objeto de un
intenso debate en el que se cuestiona duramente
el valor de la inducibilidad de arritmias ventricu-
lares durante el EEF y no se considera de utilidad
el antecedente de MS familiar ni la identificacion
de mutaciones®33541-43),

Con una prevalencia de 1/10.000 habitantes y una
mortalidad del 30% a los 40 afios sin tratamien-
to, la TVCP es una de las canalopatias més raras
y letales®®. Cuando la herencia es autosémica
dominante y subyacen mutaciones en el gen del
receptor de la rianodina (RyR2, 70-75% de los
casos genotipados) mientras que, si es autoso-
mica recesiva, las mutaciones afectan al gen de
la calsecuestrina (CASQ2, 7% de los casos)3®.
Las proteinas disfuncionantes ocasionan una
sobrecarga citoplasmética de calcio que motiva
la aparicion de postpotenciales tardios, extrasisto-
lia ventricular polimérfica aislada, en dobletes, en
forma de taquicardia ventricular no sostenida o de
taquicardia ventricular bidireccional precipitadas
por descargas catecolaminérgicas (emociones o
gjercicio) que pueden pasar asintomaticas, ser
causa de palpitaciones, sincope o MS a cual-
quier edad®33538), Hay que destacar que el ECG
basal es normal, con cierta tendencia a presentar
bradicardia sinusal, ondas U gigantes y taquia-
rritmias auriculares®3), Por ello, el diagnéstico es
complejo y se requiere una alta sospecha clinica
para indicar la prueba de esfuerzo o la prueba de
adrenalina intravenosa, que acabaran confirmando
el diagnastico clinico. En las gufas se recomienda
tratamiento betabloqueante crénico a las dosis
maximas toleradas en todos los casos de TVCPy
nifios (y, con menor evidencia, también en adultos)
sin arritmias portadores de la mutacion®®). Todos
ellos deben evitar el deporte y las emociones
intensas. En los ultimos afios se ha cuestionado
la proteccion de los betablogueantes, ya que un
30% de los pacientes en tratamiento presentan
eventos arritmicos®?, y se han publicado datos

esperanzadores en modelos /n vitro, animales y
humanos que sugieren un efecto beneficioso de
los bloqueantes del sodio (especialmente, flecai-
nida y propanofenona) afiadidos al tratamiento
convencional®44%), De forma excepcional, la sim-
patectomia toracica izquierda puede ser Util en
caso de arritmias malignas refractarias a betablo-
queo™®), La indicacion de DAl como prevencion
secundaria de MS estd fuera de toda duda y la
indicacion de prevencién primaria en las gufas
vigentes, muy restrictiva, sélo contempla la per-
sistencia de sincopes o taquicardia ventricular sos-
tenida en pacientes betabloqueados, pudiendo ser
considerada en caso de historia familiar importante
de MS precoz®). Hay que destacar una mayor
comorbilidad del DAI en estos pacientes, pues las
terapias (apropiadas o no) favorecen las descargas
catecolaminérgicas que pueden precipitar una MS
por tormenta eléctrica®). Queda por definir si la
persistencia de arritmias ventriculares en la prue-
ba de esfuerzo de pacientes con dosis maximas
de betabloqueo puede ayudar a identificar a los
pacientes con riesgo alto de MS.

El SWPW se caracteriza por la presencia de una
via andémala auriculoventricular que preexcita parte
del miocardio ventricular y justifica la presencia
de un intervalo PR corto (<120ms) con ondas
delta (positivas 0 negativas, segun derivaciones
y localizacion de la via) y QRS anchos con tras-
torno de la repolarizacién asociado. La incidencia
de SWPW en poblacion general es de 0,1-3% y,
en ocasiones, las alteraciones electrocardiografi-
cas en niflos pueden desaparecer en la infancia
y reaparecer en la adolescencia (incidencia en
nifios de 6-13 afios del 0,07% y de 14-15 afios del
0,17%)848) Aunque se ha constatado una mayor
prevalencia en hombres, en la etapa infantil no
parecen existir diferencias por sexo®®. La taqui-
cardia supraventricular por reentrada antidromica
y la fibrilacién auricular son arritmias especialmen-
te temidas por la posibilidad de degeneracion en



fibrilacion ventricular (FV). La incidencia de MS en
estos pacientes es de 0,1-0,3% anual y la ablacion
por radiofrecuencia un tratamiento seguro y efi-
caz para evitarla, tanto en pacientes sintomaticos
€omo en asintomaticos, con una tasa de curacion
del 950/p36.48),

EI BAVCC se define por un bloqueo congénito en
el nodo auriculoventricular de todos los estimulos
eléctricos auriculares, siendo el paciente depen-
diente de la existencia de un ritmo de escape sub-
sidiario. Esta entidad afecta a uno de cada 20.000
recién nacidos vivos®®. El 30% de los casos de
BAVCC se asocian a cardiopatia y el restante 70%
se debe a trastornos embrioldgicos del desarrollo
del sistema especifico de conduccion, donde la
presencia de colagenosis y lupus eritematoso en
la madre es muy frecuente. De hecho, se detecta
BAVCC en un 1-5% de las gestaciones en muije-
res con anticuerpos anti-Ro/La y en un 15-20%
de los nifios con lupus neonatal®e). El prondstico
del BAVCC asociado a cardiopatia depende de la
evolucion de la misma'y, en caso contrario, el pro-
nostico esta muy ligado a la edad de presentacion
con un 30-50% de mortalidad en etapa fetal y un
80-100% de supervivencia en los que se diag-
nostican y se tratan en etapa neonatal o infantil,
aunque la gran mayoria de pacientes requieren
estimulacion permanente. En las guias europeas
las principales indicaciones de disfuncion ventri-
culary un QT largo®9.

5. MIOCARDITIS

LLa miocarditis es una inflamacion difusa del tejido
cardiaco de multiples causas: infecciosas (espe-
cialmente por Coxsackie B), secundaria a farma-
cos, enfermedades sistémicas autoinmunes, etc.
Se le estima una incidencia de 1/100.000 aunque
muchos casos pasan inadvertidos®®). La miocardi-
tis siempre se ha asociado a la MSC y las arritmias

pueden precipitarse por la practica deportiva®,
En menores de 2 afios supone un 10% de todas
las causas de MISC y, en grupos de mayor edad
(<20 afios), aumenta a un 35% situédndose, en
ocasiones, a la cabeza, de las cuales <10% fueron
viricas®0s1),

6. MIOCARDIOPATIAS

Las miocardiopatfas son enfermedades intrinsecas
del musculo cardiaco. Aunque, en ocasiones, son
adquiridas, habitualmente tienen un origen gené-
tico y pueden cursar con MSC.

La MCH constituye una de las enfermedades
cardiacas genéticas mds frecuentes, con pre-
valencia global del 0,2% (1:500 personas)®2,
Estd caracterizada por la existencia de hipertrofia
ventricular izquierda sin causa que lo justifique,
disarray marcado de las fibras musculares con
frecuencia acompafado de fibrosis en la histo-
patologia que, junto a un disbalance
entre la oferta y la demanda de oxigeno, contribuye
a la aparicion de arritmias ventriculares. La MCH
representa la causa mas frecuente de MSC en
jovenes menores de 30 afios, especialmente en
los jovenes atletas americanos®?. La distribucion
de eventos de MSC en la poblacién pedidtrica es
heterogénea y, asi, diversos estudios han mostrado
una tasa de MSC muy baja por debajo de los 8
afios, con incidencia méxima entre los 9-14 afios
(tasa MSC anual 7,2%) y un posterior descenso
a partir de los 16 afios (tasa MSC anual 1,7%) (%,
Desde el punto de vista clinico, la MCH tiene una
penetrancia y una expresividad muy variable. Se
han descrito cientos de mutaciones en al menos
24 genes que codifican proteinas sarcoméricas,
siendo las més prevalentes las que afectan a la
cadena pesada de 3-miosina y a la proteina C de
union a la miosina, seguidas de las troponinas (Tnl,
TnT), la a-tropomiosina y la actina, la mayoria con
patron de herencia autosémico dominante aunque



Figura 2. Miocardiopatfas. A) Paciente fallecido subitamente por miocardiopatia hipertréfica. Obsérvese
la marcada hipertrofia ventricular izquierda concéntrica a este nivel, con focos de fibrosis intramiocérdica
(flechas) en A1, la desestructuracion arquitectural o disarray en A2 y la enfermedad de pequefio vaso en
A3. B) Paciente fallecido subitamente por miocardiopatfa arritmogénica biventricular. Obsérvese la infiltracion
subepicérdica de predominio fibroso en la pared libre del ventriculo izquierdo (flechas) en B1y la vacuoliza-
cién miocitaria (flechas blancas), la sustitucion fibrosa (flechas negras) y adiposa (asteriscos) acompafiada

de reaccioén inflamatoria (flecha corta).

con una débil correlacion genotipo-fenotipo®?. El
rendimiento del estudio genético en el probando
es elevado (40-70%)©8) y su recientemente verifi-
cada coste-efectividad avala su uso en la practica
diaria si hay familiares en riesgo®”. En caso de no
disponer de estudio genético, se aconseja iniciar
el screening en los familiares de primer grado con
ECG y ecocardiograma a los 10-12 afios, repe-
tidos cada 1-2 afios hasta los 20 afios y luego
cada 2-5 afios hasta finalizar el screening a los
50-60 afios®e). La expresion clinica varfa desde
formas asintomaticas hasta dolor tordcico, disnea
de esfuerzo, sincope o incluso MSC por arritmias
ventriculares (sobre todo durante el esfuerzo fisi-
€0) como primera manifestacion de la enfermedad.
En cuanto a las exploraciones complementarias, la

hipertrofia ventricular izquierda y/o alteraciones del
segmento STy la onda T del ECG permiten esta-
blecer un diagnéstico de sospecha de MCH que
suele confirmarse con ecocardiografia, aunque no
todos los pacientes portadores de una mutacion
para MCH presentan hipertrofia ventricular izquier-
da ecocardiografica. En los pacientes sintomaticos
(disnea y dolor toracico) con MCH y obstruccion
subadrtica se debe iniciar tratamiento con beta-
blogueantes a dosis maximas toleradas. La adicion
de disopiramida al tratamiento betabloqueante es
util en pacientes sintomaticos con gradiente obs-
tructivo dindmico persistente. Se han establecido
diversos factores de riesgo de MSC®®), como la
historia personal de MSC reanimada o las arritmias
malignas (taquicardia ventricular sostenida-TVS o
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FV), la historia familiar de MSC de portadores de
la enfermedad o de menores de 50 afios sin causa
aparente, el sincope reciente (6 meses previos),
las taquicardias ventriculares no sostenidas con
frecuencia cardiaca mayor de 120 Ipm en registro
Holter (especialmente en menores de 30 afios), la
existencia de hipertrofia ventricular masiva (gro-
sor maximo del VI >35 mm o >190% del Iimite
superior de grosor para la edad o z-score >3,72)
y criterios del ECG (suma del voltaje de QRS en
derivaciones de miembros >10 m\Volts)©9. El signi-
ficado de la respuesta anormal de presion arterial
al ejercicio no estd claramente establecido y, de
hecho, en algunos estudios dicha respuesta de
presion arterial se ha asociado en estos pacientes
con aumento de mortalidad cardiaca no subita. Las
Ultimas guias sobre MSC recomiendan implante
de DA (clase I) en poblacién pediatrica en todos
los pacientes con MCH y MSC reanimada y TVS/
FV (prevencion secundaria). En cuanto a la pre-
vencion primaria, se recomienda DAI (clase lla)
en los pacientes con historia familiar de MSC y/o
hipertrofia masiva del VI y/o sincope reciente(©0.

La prevalencia de la MAVD/DAVD se ha esti-
mado en 1/2.000-10.000 personas, siendo mds
frecuente en varones y justificando un 5-20% de
los casos de MSC en individuos menores de 35
afios(®n. Se han observado diferencias regionales
en la incidencia de MAVD/DAVD en atletas con
MSC de modo que, en el norte de Italia y Espafia,
la MAVD/DAVD constituye la causa mas frecuen-
te de MSC en deportistas jovenes (24%) pero en
EE.UU. suincidencia es baja (tan sélo el 2,8% de
las MSC)®263, | .a MAVD/DAVD se caracteriza
por la progresiva sustitucién del miocardio ven-
tricular por tejido fibroadiposo, especialmente en
regiones subepicardicas y con reaccion inflama-
toria asociada (Figura 2). Este sustrato arritmo-
génico justifica la inestabilidad eléctrica, con fre-
cuencia provocada con el gjercicio, observada en

estos pacientes®4., Existen formas de afectacion
exclusiva del ventriculo derecho (VD), izquierdo
y formas biventriculares. Predomina el patrén de
herencia autosémico dominante con penetrancia
y expresividad variable, aunque también se han
descrito casos de herencia autosémica recesiva
en los llamados sindromes cardiocutédneos (con
pelo lanoso y queratosis palmo-plantar). Ademas
de los 5 genes desmosdmicos (plakoglobina, des-
moplaquina, plakofilina, desmogleina y desmoco-
lina), hasta la fecha se han descrito mutaciones
en 7 genes mas involucrados en el desarrollo de
MAVD/DAVD (desmina, proteina transmembra-
na 43, RyR2, factor de crecimiento transformante
beta3, lamina, titina y estriatina)©599). | a presenta-
cién clinica de la enfermedad suele tener lugar en
la transicion de la adolescencia a la etapa adulta
temprana (entre los 15y 25 afios)®". Incluye un
amplio espectro de manifestaciones clinicas: a)
fase subclinica sin manifestacion estructural apa-
rente en la que la MSC puede ser el debut de
la enfermedad en un 22% de los pacientes; b)
palpitaciones y sincope en el contexto de taquia-
rritmias del VD, generalmente desencadenadas
con el esfuerzo; y ¢) disfuncion sistélica del VD
o biventricular que requiere trasplante cardia-
co. El diagnéstico de esta cardiopatia se basa
en una serie de criterios diagnésticos mayores
y menores recientemente revisados, que tienen
en cuenta antecedentes familiares, criterios de
ECG, existencia de arritmias, caracteristicas tisu-
lares de la pared del VD y disfuncién general o
regional y anomalfas estructurales del VD en eco-
cardiograffa, cardiorresonancia y angiograffa®,
El ECG, en ocasiones normal, puede presentar
caracteristicamente ondas T negativas en pre-
cordiales, ondas épsilon y ensanchamiento del
QRS en precordiales derechas, asf como arritmias
ventriculares con morfologia de bloqueo de rama
izquierda del Haz de Hiss (tipicamente eje supe-
rior). Las técnicas de imagen estan destinadas
a valorar la existencia de dilatacion, disfuncion
0 alteraciones segmentarias de la contractilidad
en pared libre del VD. El rendimiento del estudio
genético en el individuo probando en la MAVD/



DAVD es moderado (30-60%)®8. En ausencia
de estudio genético, las Ultimas guias europeas
de consejo genético en miocardiopatias reco-
miendan iniciar el screening en los familiares de
primer grado con ECG, ecocardiograma y Holter
alos 10-12 afios, con seguimiento cada 1-2 afios
hasta los 20 afios y cada 2-5 afios hasta finali-
zarlo a los 50-60 afios®®). La identificacion de
portadores genéticos sin el fenotipo clinico puede
resultar crucial en la prevencion de la MSC. En
los pacientes con diagndstico clinico de MAVD/
DAVD estd contraindicado el deporte de compe-
ticion, ya que puede ser un desencadenante de
arritmias ventriculares(®®. El tratamiento antiarrit-
mico (betabloqueantes, especialmente sotalol),
la implantacion de DAl en casos seleccionados y
el tratamiento de la insuficiencia cardiaca, si apa-
rece, son abordajes terapéuticos fundamentales
en la MAVD/DAVD. En los pacientes con MAVD/
DAVD, el tratamiento con DAl mejora el prondsti-
coy la supervivencia si se implanta en poblacion
de alto riesgo seleccionada y como prevencion
secundaria. En prevencion primaria los factores
de estratificacion del riesgo de MSC en MAVD/
DAVD en poblacion pediatrica no estan tan esta-
blecidos como en la MCH. Segun estudios recien-
tes, se considerarfa criterio de alto riesgo de MSC
(8-10%/afio) que aconseja la implantacion de DA
la existencia de sincope(®®79. Como criterios de
riesgo intermedio (1-2%/anual) donde debe indi-
vidualizarse la indicacion figuran la existencia TV
sostenidas hemodindmicamente estables, TV no
sostenidas en Holter/test de esfuerzo, dilatacion y
disfuncién severa de VD, del VI 0 ambos y enfer-
medad estructural severa de inicio precoz (<35
afios)®9). El valor del EEF, aunque controvertido,
ha sido propugnado por algunos autores como
herramienta Util para la toma de decisiones en
prevencion primaria de MSCn.

La incidencia estimada anual de miocardiopatia
dilatada en nifios es baja (0,57 casos/100.000
personas). Esta cardiopatia presenta mal pronds-

tico, de modo que el 40% de nifios son sometidos
a trasplante o fallecen en los 5 primeros afios
tras el diagndstico. La incidencia anual de MSC
asociada a MCD en poblacion pedidtrica se sitla
entorno al 0,5%%2. La MCD es una enfermedad
caracterizada por la dilatacion y disfuncion sisto-
lica progresiva de uno o ambos ventriculos. Esta
MCD puede ser adquirida (isquémica, miocarditis,
toxica) o hereditaria. En el caso de MCD heredi-
tarias, el patron de herencia suele ser autosémico
dominante con penetrancia variable. Las muta-
ciones responsables de la MCD se localizan en
genes que codifican proteinas del miocardiocito,
incluyendo proteinas sarcoméricas, del citoesque-
leto, del nucleo, del reticulo sarcoplasmico y de
la membrana celular. Se estima que el 20-50%
de las MCD denominadas “idiopaticas” tienen
una base genética. En ocasiones estas MCD
presentan fenotipos asociados que orientan a
mutaciones en genes concretos, lo que facilita el
estudio genético (por ejemplo: las alteraciones
del sistema de conduccién y miopatia asociadas
ala MCD orientan a la existencia de mutaciones
en lalamina)@). Desde el punto de vista clinico, la
MCD suele ser silente en la infancia, de modo que
el desarrollo de signos/sintomas de insuficiencia
cardiaca suele aparecer en la edad adulta. Sin
embargo, la MSC puede ser la primera manifes-
tacion de esta enfermedad, aun en ausencia de
clinica de insuficiencia cardiaca. El diagndstico de
la MCD se realiza en la inmensa mayorfa de casos
con la ecocardiografia. El rendimiento del estudio
genético en el individuo probando en la MCD
es bajo en pacientes con MCD comun (<20%)
pero elevado en pacientes con MCD asociada a
fenotipos particulares (>50%) 9. El estudio gené-
tico en el contexto de MCD nos puede ayudar
a identificar a pacientes de alto riesgo de MSC,
como ocurre en portadores de mutaciones en
lamina A/C (LMNA) que constituyen alrededor
del 6-8% de todas las MCD. Si el estudio genético
no estd disponible, las Gltimas guias europeas de
consejo genético en miocardiopatias recomien-
dan iniciar el screening en los familiares de primer
grado con ECG, ecocardiograma y Holter (este



ultimo solo si el individuo probando tiene defecto
de conduccion) en la infancia precoz (excepto
laminopatias, que seré a los 10-12 afios) con
seguimiento cada 1-3 afios antes de los 10
afos, cada 1-2 afios hasta los 20 afios y cada
2-5 afios hasta finalizarlo a los 50-60 afios®®. El
tratamiento farmacoldgico de los pacientes con
MCD suele incluir diuréticos, inhibidores de la
enzima conversora de la angiotensina (IECA),
betabloqueantes y antialdosterénicos. Si existen
eventos arritmicos se utilizan farmacos antiarrit-
micos, siendo el mas utilizado la amiodarona por
su efectividad y relativa seguridad en nifios. La
estratificacion del riesgo de MSC en el contexto
de MCD en nifios es un tema poco estudiado. El
implante de DAI esté validado en pacientes con
MSC reanimada (prevencion secundaria) pero, a
diferencia de los adultos con MCD, en poblacion
pediétrica con MCD los criterios de implante de
DAl para prevencion primaria de MSC no estan
establecidos. Un estudio reciente ha establecido
como criterios de alto riesgo de MSC en nifios
con MCD la existencia de dilatacion importante
del VI (z-score de diametro telediastélico del VI
>2,6), edad al diagndstico menor de 14,3 afios y
adelgazamiento de la pared posterior del VI (ratio
del VI: grosor pared posterior/didmetro diastélico
<0,14)72,_ Asi, los autores de este estudio pro-
pugnan que los nifios con estos 3 criterios de alto
riesgo deberian ser considerados para implante
de DAl como prevencién primaria de MSCU2,

A medida que las técnicas de imagen se han per-
feccionado, la prevalencia de MCNC ha aumen-
tado hasta alcanzar un 9% de todas las miocar-
diopatias en la edad pedidtrica?™. Aunque puede
afectar al VD, incluso de forma aislada, dada la
afectacion preferente del VI nos centraremos en
esta entidad (MCNCVI). Series recientes descri-
ben una tasa anual de mortalidad del 6-9%, aun-
que solo el 9% de estas muertes son stbitas579),
Una de las teorias fisiopatoldgicas considera que

la MCNCVI es consecuencia de una detencion
de la maduracién miocéardica embrioldgica nor-
mal. Esta MCNCVI se puede presentar aislada
0 en asociacion con CC, sindromes metdbolicos
y/0 genéticos (por ejemplo, la enfermedad de
Pompe o la trisomia 21). La forma aislada se ha
vinculado con diversas mutaciones (mas de 20
mutaciones en mas de 7 genes) con patron de
herencia generalmente autosémico dominante®e,
La MCNCVI puede debutar clinicamente desde el
periodo neonatal hasta la senectud con insuficien-
cia ventricular, arritmias auriculares y ventriculares
y, con menor frecuencia, eventos tromboembalicos
0 MSC. Se han publicado criterios diagnésticos
por ecocardiograffa y por cardiorresonanciat?,
Con frecuencia, el ECG de estos pacientes pre-
senta alteraciones inespecificas, como hipertro-
fia ventricular izquierda, retrasos de conduccion
auriculoventricular e intraventricular, alteraciones
de la repolarizacion y, hasta en un 17%, preexcita-
cién propia del SWPW. El rendimiento del estudio
genético en el individuo probando en la MCNCVI
es bajo (15-25%) y de momento se desconoce
si existe correlacion genotipo-fenotipo®®). Si el
estudio genético no esta disponible, las guias
europeas de consejo genético en miocardiopatias
recomiendan iniciar el screening en los familiares
de primer grado con ECG y ecocardiograma desde
la época neonatal, con seguimiento cada 1-3 afios
en menores de 20 afios y cada 2-5 afios hasta
finalizarlo con 50-60 aflos®®. En cuanto al manejo,
Se aconseja tratamiento sintomatico de la insufi-
ciencia cardiaca incluyendo IECAs y carvedilol. La
indicacion de antiagregacion y/o anticoagulacion
oral crénica sigue siendo polémica y, aunque sin
una evidencia sdlida, algunos autores recomien-
dan en presencia de una fraccion de eyeccion
del VI menor del 40%07. En pacientes con MSC
reanimada es indiscutible el implante de DAI pero
los criterios para implante de DAI en prevencion
primaria no estan bien definidos”. En cuanto a
los factores prondsticos de la MCNCVI, estudios
recientes han demostrado que un estadio funcio-
nal avanzado (clase Ill o IV NYHA) al diagndstico,
la dilatacién y disfuncion del VI y la presentacion



de la enfermedad con inestabilidad hemodinamica
son factores de mal prondstico a corto plazo579),

7. SINDROME DE KAWASAKI

El sindrome de Kawasaki es una vasculitis de
pequefios y grandes vasos de etiologia desco-
nocida que afecta a nifios menores de 8 afios. La
fase aguda puede dar miocarditis y afectacion val-
vulary, en la fase subaguda, producir aneurismas
de las arterias coronarias. En menores de 1 afio,
existen formas incompletas de dificil diagndstico
y de mayor afectacion coronaria. El tratamiento
con inmunoglobulinas disminuye el porcentaje de
afectacion cardiaca de un 20 a <5%. La MSC se
ha relacionado con infartos agudos de miocardio
€en pacientes con estenosis coronarias o trombosis
en los aneurismas coronarios y suelen ocurrir en
los 45 dias posteriores a la fase aguda®®. La mor-
talidad es baja 0,01-0,04% y en series recientes no
se ha identificado como causa de MSC®n.

8. COMMOTIO CORDIS

Los traumatismos son una de las mayores causas
de mortalidad infantil, pero el traumatismo aisla-
do tordcico que causa una FV'y MSC es raro,
siendo su incidencia dificil de estimar, relacionado
con actividades deportivas y hasta en casos de
homicidio infantil®®, Se han descrito casos de los
7 meses a los 20 afios de edad®). Su fisiopa-
tologia se basa en un traumatismo tordcico con
una intensidad adecuada, que no causa lesiones
estructurales, y que ocurre justo antes del inicio
de la onda Ty desencadena una FV.

9. TRASPLANTE CARDIACO

Entre las complicaciones del trasplante cardiaco,
destaca la MSC en un 1,9% de los pacientes, que
alcanza el 10% de la mortalidad tardia en mas de
10 afios de seguimiento®?.

10. MUERTE SUBITA CARDIACA EN EL
ATLETA JOVEN

La incidencia de MSC en el atleta joven es mas
alta que en los no atletas, variando de unas series
a otras desde 0,97 a 1,87 casos por 100.000 per-
sonas al aflo®. La causa mds frecuente en esta
subpoblacién en Estados Unidos es la MCH,
seguida de las anomalias congénitas de las arterias
coronarias, alteraciones estructurales que predis-
ponen a estados hemodindmicos inestables y arrit-
mias, particularmente durante el ejercicio fisico.
Sin embargo, en el norte de Italia y en Espafia la
causa mas frecuente es la MAVD/DAVD(®362, Por
este motivo, y avalados por la experiencia italiana,
segln la guia de practica clinica de la Sociedad
Europea de Cardiologia, se recomienda realizar
un screening previo a todos los atletas que incluya
historia clinica, examen fisico y ECG de 12 deri-
vaciones®3).

11. SINDROME DE MUERTE SUBITA DEL
LACTANTE DE CAUSA CARDIACA

Se han descrito mutaciones en los genes que
codifican los canales iénicos en un 19,5% de los
SMSL pero, dado que un 6% parecen
no tener trascendencia clinica, hoy en dia se esti-
ma que un 13,5% de los SMSL son debidos a
canalopatias(®48), especialmente los casos mas
tardios (6-12 meses)®®). La investigacion al res-
pecto ha llevado un ritmo vertiginoso desde que
Schwartz y cols. observaron una mayor incidencia
de SMSL entre los lactantes con QTc prolongado
en 34.442 recién nacidos italianos (un 50% de los
nifios con SMSL tenfan un QTc >440 mseg en el
3ery 4° dia de vida con una OR de 41,3)®7. Desde
el prisma de la triple hipotesis®, las canalopatias
convierten al lactante con mutaciones en un nifio
vulnerable a desarrollar taquiarritmias malignas
en cualquier momento de su vida, especialmen-
te en etapa lactante cuando el sistema nervioso
vegetativo (modulador del QTc) es méas vulnerable
e inmaduro y, en particular, cuando estos nifios



TABLA 3. Resumen de evidencias que apoyan la implicacién de las canalopatias en el SMSL.

KCNQ1 ks

KCNH2  IKr

KCNET ks

KCNE2 IKr

KCNJ2 IK1

KCNJ8 IKATP

SCN5A INa

SNTAT1 alfa1-syntrophin que modifica INa

CAV3 Caveolin que modifica INa

SCN1B INa

SCN2B INa

SCN3B INa

SCN4B INa

GPD1L Glycerol-3-phosphate dehydrogenase
1-like que modifica INa

RyR2 Calcio

SQTL: sindrome de QT largo. SQTC: sindrome de QT corto. SB: sindrome de Brugada. TVCP: taquicardia ventricular

catecolaminérgica polimdrfica®+-66).

quedan expuestos a triggers especificos, como
es el suefio (en presencia de SB y SQTL tipo 3),
el dolor y el hambre (en presencia de SQTL tipo
1, SQTL tipo 2 y TVCP) o la acidosis secundaria
a obstrucciones apneas leves (en el caso de por-
tadores del polimorfismo S1103Y'y de la variante
rara R680H del gen SCN5A)®48588) agravadas por
el aumento de los receptores muscarinicos coli-
nérgicos observado en victimas de SMSL, que
favorecen la hiperreactividad vagal con una menor
respuesta para despertar ante los estimulos exter-
nos (hipoxia, hipercapnia, hipotension)(©.

Sélo la constatacion de las caracteristicas elec-
trocardiogréficas premortem o la identificacion
de una mutacién causal postmortem permitiria

SQTL1 2,2
SQTC2
SQTL2 2
SQTC1
SQTL5 0,3
SQTL6 0,5
SQTL7 0
Onda J 0,7
LQTS3 5,2
SB1
SQTL12 2,7
SQTL9 1,8
6 en negros
SB5 0
- 0
SB7 0,7
SQTL10 0,3
SB2 0,9
TVCP 1,5

establecer un diagnostico de canalopatia, evitar
la etiqueta imprecisa de SMSL e iniciar la valora-
cion familiar pertinente.

El gen més sdlidamente relacionado con el SMSL
es el canal del sodio (SCN5A), donde el suefio es
el factor desencadenante mas importante y puede
ocasionar bien un fenotipo de SB (por hipofuncién
del canal) o un SQTL tipo 3 (por hiperfuncion
del canal)®+86), Distintos trabajos han relacionado
hasta 14 genes mas en el SMISL, donde destacan,
entre otros, el gen del canal del potasio (genes
KCNH2 y KCNQ1) o del calcio (gen RyR2) (Tabla
3)®4-86) No solo las mutaciones claramente pato-
génicas, sino también la presencia de polimorfis-
mos y variantes raras identificadas en poblacion



TABLA 4. Estado de los estudios genéticos postmortem en sindrome de MSC (del adulto y del lactante).

Clase |

las victimas de SADS y SMSL.

general podrian, en algunos casos, ser respon-
sables de algunos casos de SMSL®490) Asi, el
polimorfismo S1103Y del gen SCN5A (presente
en el 10% de afroamericanos) asocia un OR para
el SMSL de 8,7 en heterocigosis y de 24 en homo-
cigosis y el polimorfismo V195L del gen SCN5A
(presente en el 7% de los hispanos) incrementa
el riesgo de SMS|.(8490),

Con el reciente desarrollo de la cardiogenética,
las Ultimas guias europeas recomiendan la imple-
mentacion de la autopsia molecular en el SMSL
(estudio de genes mas frecuentemente relacio-
nados con las canalopatias, en ADN obtenido
de la autopsia del fallecido) y destacan que la
evaluacion clinica (donde el ECG juega un papel
clave) y genética de los familiares de un caso de
SMSL representa una importante oportunidad
para identificar a mas miembros de la familia en
riesgo potencialmente tratables (Tabla 4)@9),

Aungue muy lejos de las canalopatias, nuevas e
interesantes investigaciones se han abierto en
el SMSL analizando el papel de las mutaciones
en genes codificantes de proteinas sarcoméricas
o de la connexin43 (Cx43). Distintos protocolos

- Se recomienda guardar muestras del fallecido (5-10 ml de sangre total anticoagulada con EDTA,
sangre embebida en papel y/o piezas de miocardio, higado o bazo congelado) para posterior
aislamiento de ADN y secuenciacion en los casos de SADS y SMSL.

- Serecomienda en los familiares en riesgo el estudio genético de la/s mutacién/es identificada/s en

Clase IIb (puede ser considerado)

- Enel escenario clinico de una autopsia negativa SADS, la secuenciacion de los genes codificantes
de los canales iénicos del corazén (RYR2, KCNQ1, KCNH2 y SCN5A) puede ser considerada
en un intento por esclarecer la causa probable de la muerte y para facilitar la identificacion de
familiares en riesgo y estd recomendada si existen evidencias que apunten al diagndstico clinico
de un SQTL o una TVCP (como, por ejemplo, la sobrecarga emocional, un ruido subito o un
ahogamiento como desencadenante de la muerte).

SADS: sudden adult death syndrome. SMSL: sindrome de muerte subita del lactante. SQTL.: sindrome de QT largo.
TVCP: Taquicardia ventricular catecolaminérgica polimdrfica??.

multidisciplinares revelan que las miocardiopatias
subclinicas y/o las mutaciones en los genes que
las provocan son responsables de un porcentaje
de casos del sindrome de muerte subita del adulto
(SADS, del inglés, sudden adult death sindrome,
equivalente al SMSL en mayores de un afio de
edad), MAVD/DAVD 4%, MCH 100)©192, En esta
linea, es especialmente novedosa la aportacion de
Brion y cols. quienes han encontrado un 3,5% de
pacientes con SMSL son portadores de mutacio-
nes en genes sarcoméricos causantes de MCH®3),
aunque todavia queda por definir si el mero estado
de portador permite acusar a estas mutaciones de
ser la causa de estas muertes. Por Ultimo, el gen
GJAT codifica una proteina llamada Cx43, que es la
pieza clave de las uniones eléctricas de corazon, las
gap junctions. Sus mutaciones y las alteraciones en
la cantidad y/o distribucion de Cx43 en el contexto
de diversas cardiopatias pueden facilitar el desarro-
llo de una MSC®4. Recientemente se ha publicado
una serie de 292 casos de SMSL donde un 0,7%
de ellos (2 casos) presentaba mutaciones en GJAT
con una pérdida heterogénea en la expresion de
Cx43 con potencial arritmégeno, abriendo la puerta
a nuevas investigaciones que clarifiquen y cuanti-
fiquen el papel causal de la Cx43 en el SMSL©9),

Libro blanco de la muerte stibita infantil



Finalmente, las enfermedades metabdlicas, como
los déficit de la betaoxidacion suponen un 5% de
las causas de SML en menores de 1 afio. Series
clinicas revelan que un alto porcentaje de estas
MSC se deben a arritmias cardiacas (24 de 107
pacientes). Los mds arritmogénicos son defec-
tos de acidos grasos de cadena larga y de déficit
de proteina trifuncional, que producen arritmias
ventriculares por la elevacion de acilcarnitinas
de cadena larga, que son toxicas para el tejido
cardiaco®®),

Ademés de las campafas ya iniciadas, desde el
estudio de Schwartz y cols.®) se ha planteado
la posibilidad de realizar screening universal de
ECG para detectar SQTLs y realizar tratamiento
profilactico con betabloqueantes en casos selec-
cionados. La prevalencia de SQTL congénito se
estima en los ultimos estudios en 1:2.534 recién
nacidos®. Los estudios coste-efectividad han sido
favorables®799). Probablemente las medidas méas
eficaces para disminuir la incidencia de SMSL,
que permanece estable en los Ultimos afios, sean
el screening neonatal metabdlico ampliado con
tandem masas para deteccion de defectos de la
betaoxidacion, disminucién del consumo de taba-
co durante el embarazo y el screening electrocar-
diografico universal a los recién nacidos.

12. RESUMEN DE LOS PUNTOS CLAVE

+ Laprimera causa de MSC en nifios y jovenes
es de origen cardiovascular, entre las que des-
tacan las miocardiopatias, la MSC con CEN
(donde deben sospecharse canalopatias) y
las CC (antes y después de ser intervenidas
quirdrgicamente).

+Un 13% de los casos de SMSL se deben a
canalopatias.

+La mayor longevidad de los pacientes con CC
ha suscitado el interés por estratificar el riesgo
de MSC en esta poblacion.

« Con mucha frecuencia es necesario un alto
indice de sospecha y pruebas especificas para

llegar a un diagndstico concreto que permita
instaurar el tratamiento mas indicado y estrati-
ficar el riesgo de MSC. La implantacion de un
DAl es la medida més eficaz para evitar la MSC
arritmica pero en la poblacién infantil deben
valorarse muy especialmente las comorbilida-
des derivadas de esta actuacion.
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Patologia infecciosa
y muerte sibita infantil

Mearta Brezmes Raposo

SINTESIS CONCEPTUAL

Se expone la importancia que tienen las infeccio-
nes en la etiologia de algunas muertes subitas, y
el papel que pueden desempefiar como factor
coadyuvante en el sindrome de muerte stbita del
lactante.

1. INTRODUCCION

El término de muerte subita (MS) incluye el con-
junto de muertes que se producen de forma subita
e inesperada, mas alla de la causa responsable.
Representa el motivo mas frecuente de muerte en
el primer afio de vida, excluido el periodo neona-
tal@3), La MS también ocurre pasado el primer
afio de vida pero es mucho menos frecuente®.

Durante el primer afio de vida, definimos el sindro-
me de muerte subita del lactante (SMSL) cuando
nos encontramos ante una muerte que aparen-
temente ocurre durante el suefio y permanece
de causa inexplicada después de una revision
completa de la historia clinica, circunstancias y
escenario que rodearon la muerte, asi como una
detallada autopsia®. Es, pues, un diagndstico de
exclusion al que, de forma ideal, deberiamos lle-
gar una vez que hubiéramos descartado cualquier
posible etiologia capaz de ser diagnosticada con
los dltimos avances tecnoldgicos™.

Se calcula que, de todas las muertes subitas del
lactante, aproximadamente un tercio tienen una

explicacion tras los estudios pertinentes, siendo
la infeccion una de las causas més frecuentes, con
aproximadamente la mitad de los casos®67. Otras
causas son las malformaciones congénitas (inclui-
das las cardiacas), las canalopatias cardiacas y los
trastornos metabdlicos que afectan, especialmen-
te, a la oxidacion de los dcidos grasost).

2. MUERTE SUBITA E INFECCIONES

Las infecciones constituyen una de las causas
conocidas mas frecuentes de muerte subita®?.
Aunque la validez en cuanto a la presencia de
agentes infecciosos en los estudios postmortem
ha sido cuestionada en algunas ocasiones, parece
ser que, si las muestras se recogen de forma ade-
cuada y en los tiempos precisos, no solo resulta
injustificado poner en duda su utilidad sino que,
ademas, hacer un completo estudio microbiol6gico
y virolégico es indispensable para tratar de aclarar
las causas de la muerte-10),

Para que una infeccion sea reconocida como la
causa de la muerte, es necesario que en el estudio
postmortem exista evidencia histologica de infec-
cion y/o inflamacion, con una entidad suficiente
como para que pueda ser considerada el motivo
de la muerte®”1. La infeccién responsable no
tiene por qué ser exclusivamente de origen bac-
teriano.

El crecimiento de microorganismos en las muestras
postmortem puede deberse a verdadera infeccion



-cuando se produce el crecimiento de un Unico
germen patdgeno en el hemocultivo acompafiado
0 no de crecimiento en otras localizaciones-, a
translocacion postmortem o a contaminacion(0.12)
-habitualmente se produce el crecimiento de
varios microorganismos-, pero si la toma de
muestras se realiza de modo estéril, en los tiempos
adecuados -idealmente en las primeras 24 horas
tras la muerte- y con la temperatura de conser-
vacion del caddver idénea (4°C), la posibilidad de
contaminacion puede reducirse al maximo, como
han puesto de manifiesto varios estudios12. No
obstante, siempre hay que tener en cuenta la posi-
bilidad de falsos positivos y de falsos negativos®19
al igual que ocurre con las muestras /n vivo.

El estudio del liquido cefalorraquideo (LCR) tam-
bién puede aportar informacion valiosa, pero
para ello resulta fundamental hacer la toma bajo
técnica estéril y enviarlo de forma urgente para
estudio, como se harfa en vida(913). Tras la muer-
te, la composicion del LCR cambia y aparecen
células mononucleares, pero polimorfonucleares
(PMN) generalmente no se observan en ausencia
de inflamacion. El problema con los PMN es que
tienen una vida media muy corta y, a menos que el
intervalo postmortem sea corto, es posible que no
sean vistos. También puede ayudar a la interpreta-
cién de los resultados la medicion de la cantidad
de proteinas en LCR, ya que hay evidencia de que
la integridad de la barrera hematoencefdlica se
mantiene hasta 24 horas tras la muertet'?.

Microorganismos que casi siempre (>>9006) repre-
sentan verdadera bacteriemia o fungemia son: Sta-
phylococcus aureus, Streptococcus pneumoniae,
Escherichia coli, Pseudomonas aeruginosa'y Can-
dida albicans. Ademas, Streptococcus pyogenes,
Streptococcus agalactiae, Listeria monocytogenes,
Neisseria meningitidis, Neisseria gonorrhoea, Hae-
mophilus influenzae, algunos miembros del grupo
Bacteroides fragilis, otras especies de Candida dife-
rentes de C. albicansy Cryptococcus neoformans
casi siempre representan verdadera infeccion. Por
el contrario, los estafilococos coagulasa negati-

vos generalmente son contaminantes asi como 10s
enterococos, los estreptococos del grupo viridans
y las especies bacillus y corynebacterium,

AUn asi, hoy por hoy, en ausencia de reaccion
inflamatoria en los tejidos -reconocible con las
técnicas de examinacion histoldgica actuales- no
se puede atribuir la causa de la muerte exclu-
sivamente a una infeccién, a pesar de que en
los cultivos microbiolégicos crezcan organismos
potencialmente patdgenos®. Las nuevas técnicas
de reaccion en cadena de la polimerasa (PCR)
aplicadas al estudio de las muestras postmortem,
podran contribuir a detectar agentes patégenos
con mayor fiabilidad419),

3. SINDROME DE MUERTE SUBITA DEL
LACTANTE E INFECCIONES

Actualmente siguen siendo de causa desconocida
alrededor de dos tercios de los casos de muerte
subita. La hipotesis de las toxinas de bacterias
comunes trata de arrojar algo de luz y abrir nue-
vas lineas de investigacion en la fisiopatologia del
SMSL.

En sintesis, en la hipdtesis de las toxinas de bacte-
rias comunes, la muerte se produce como conse-
cuencia de que una infeccion virica y otra serie de
factores predisponen a la colonizacion de la muco-
Sa nasofaringea por bacterias productoras de toxi-
nas que pueden resultar letales en determinadas
etapas de la vida y en individuos susceptibles(®,
Dicha hip6tesis no es algo nuevo(617 y ademas va
cobrando fuerzat'21318-22) ya que integra muchos
de los aspectos que conocemos del SMSL.

Nuevos estudios encuentran en los andlisis de las
muestras postmortem presencia de agentes bac-
terianos, como S. aureus'y E. coli en porcentaje
significativamente mayor en los casos de muerte
subita que permanecen de causa inexplicada tras
los estudios de rigor, comparados con aquellos
en los que se encuentra una causa conocida no



infecciosa como responsable de la muerte(2.23),
Ambas bacterias son capaces de producir toxi-
nas letales(™, por lo que estos autores postulan
que estas bacterias podrian tener un papel en la
fisiopatologia de la muerte subita y estos hallaz-
gos no se deberfan simplemente a la posibilidad
de contaminacion o colonizacion®. Estas toxinas
no pueden tomarse por contaminacion postmor-
tem ya que se producen a una temperatura de
37-40°C y el cadéver se mantiene a 4°C antes de
la autopsia®.

El interés de esta hipdtesis radica en que es con-
cordante con muchas de los conocimientos que
hasta ahora tenemos del SMSL. Es decir, para
que se produzca el fatal desenlace, no sélo es
necesaria la presencia de las bacterias y toxinas
sino que, ademas, deben estar presentes una serie
de circunstancias que han sido identificadas como
factores de riesgo o factores asociados al SMSL:

* La edad de maxima incidencia del SMSL
coincide con el descenso de IgG materna
y, por tanto, con un periodo vulnerable a la
infeccionC®,

+ Encontrar cambios inflamatorios en el epitelio
respiratorio es algo comdn en los casos de
SMSL. Aproximadamente en el 50% de los
casos de SMSL se ha encontrado que, en las
horas o dias previos, existia un antecedente de
cuadro virico banal®141624)_| g infeccion virica
puede afectar al aclaramiento mucociliar y asf
favorecer la colonizacion bacterianaC®.

+ Existe un predominio de casos de SMSL en
invierno®»,

+ Existe un ligero predominio de SMSL en varo-
nes asi como de infecciones en los primeros
meses de vida@4),

+  Dormir en prono facilita la colonizacion de la
via aérea por bacterias(626) -al dificultar el
drenaje de secreciones hacia el esdfago-, y
aun mas cuando existe la posibilidad de que
los colchones o superficies estén contamina-
dos o colonizados por gérmenes(®. Ademas,
en esta posicion la temperatura de la muco-

sa nasofaringea aumenta, pudiendo alcanzar
37-41°C, temperatura a la cual se producen
ciertas toxinas®27,

+  Algunos estudios encuentran mayor nimero
de portadores de S. aureus en lactantes duran-
te los tres primeros meses de vida comparado
con nifilos mas mayores?), y mayor incidencia
de SMSL en nifios de edad menor o igual a
tres meses comparado con controles sanos@.

+ La nicotina del tabaco potencia los efectos
letales de ciertas toxinas@930,

+ La letalidad de las toxinas bacterianas se
puede potenciar por la coexistencia con una
infeccion viral(1931),

+ Las toxinas bacterianas pueden tener una
capacidad patégena sinérgica®2,

+ Las toxinas bacterianas pueden funcionar
como superantigenos que ponen en marcha
respuestas incontroladas del sistema inmu-
ne[Q,M)‘

+ La vulnerabilidad a las infecciones de las vic-
timas de SMSL puede estar en relacién con
la presencia de polimorfismos en los genes
que regulan la respuesta inmune(1421.2533) | g
predisposicién genética al SMSL parece ser
mads bien de tipo poligénico®?, y se necesi-
ta la presencia de ciertos factores de riesgo
ambientales para explicar el SMSL@9, Las
variaciones en la distribucion de los polimor-
fismos especificos entre los diferentes grupos
étnicos explicarian en parte la diferente inci-
dencia de SMSL en los grupos®4 poblacio-
nales.

Por otro lado, también apoya la hipdtesis infecciosa
el hecho conocido de que la lactancia materna
y las vacunaciones se presenten como factores
protectores del SMSL(32435),

Continuar las lineas de investigacion abiertas en
cuanto a la deteccion de bacterias y toxinas en los
estudios postmortem, y la susceptibilidad y res-
puesta del huésped a ellas, es fundamental para
tratar de aclarar el papel que juegan las infeccio-
nes en el SMSL®.



4. OBJETIVO PRACTICO

En relacion con el estudio de los agentes infeccio-
sos como posibles causas directas de la muerte
subita, o bien agentes coadyuvantes en el SMSL,
resulta imprescindible:

+ Realizar un buen interrogatorio a los padres o
cuidadores®®, donde incluiremos:

- Estado del nifio en las horas o dias previos
con relacion a infecciones, aunque sean
banales (posibilidad de un virus que actua
como desencadenante de otras respuestas).

- Antecedente de infecciones severas, tanto
en el caso actual como en otros miembros
de la familia (posibilidad de suceptibilidad
genética, posible inmunodeficiencia).

- Vacunaciones.

+  En cuanto al estudio postmortem, ante un caso
de muerte subita que llega a Urgencias hay
que proceder con una investigacién comao si
se tratara de un enfermo grave, encaminada
a esclarecer las causas de la muerte®3637:

- Analitica de sangre completa con bioquimica
y electrolitos.

- Muestras de sangre y LCR para cultivo -se
tomaran bajo técnica estéril-. Si es posible
obtener muestra de orina, también se envia-
ré a cultivo.

- Bioguimica de LCR.

- Lavado nasofaringeo para virus y bacterias.

- Si existe alguna lesion visible, se tomard
cultivo.

- Se realizard una radiografia de térax y otra
de abdomen.

Ante todo, las muestras deben extraerse bajo téc-
nica estéril, enviarse en los soportes adecuados y
conservarse en las condiciones y temperatura opti-
ma, al igual que harfamos con un paciente(10.13),
Posteriormente, durante la autopsia, el patélogo
completara el estudio histoldgico y microbioldgi-
co -con muestras de tejidos de érganos-, pero
es necesario recordar la importancia de tomar
las muestras cuanto antes tras la defuncion y de

forma adecuada, para evitar posibles errores de
interpretacion.

Si se confirma un agente infeccioso como causa
de la muerte, una inmunodeficiencia podria estar
presente, por lo que se recomienda estudiar a los
hermanos®.

5. RESUMEN

El SMSL cada vez reduce mas su incidencia a
medida que més causas de MS se van conocien-
do. Para ello resulta fundamental la colaboracion
de equipos multidisciplinares que estudien y ana-
licen los hallazgos encontrados. En relacion con
las infecciones -como causa directa de la muerte
0 como factor coadyuvante- resulta imprescin-
dible la toma de diferentes muestras bioldgicas
en condiciones de asepsia y lo mas proximas al
momento de la defuncién. La aplicacion de nuevas
técnicas de diagndstico, como la PCR y el mayor
conocimiento de los polimorfismos que afectan
a los genes que regulan las citoquinas y otros
elementos del sistema inmune, aportaran nuevos
conocimientos que ayuden a esclarecer la etiologia
del SMSL.
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Patologia metahdédlica y SMSL

Ana Jordd Lope

SINTESIS CONCEPTUAL

El objetivo de este capitulo es conocer aquellas
enfermedades metabdlicas (errores innatos del
metabolismo -EIM- o errores congénitos del
metabolismo ~-ECM-) que se asocian con mayor
frecuencia al sindrome de muerte stbita del lac-
tante (SMSL) y revisar sus principales manifes-
taciones clinicas haciendo hincapié en aquellos
datos que puedan orientar a un posible diagnds-
tico de enfermedad metabdlica.

Otro punto clave en el manejo de casos de SMSL
y en los episodios casi letales (0 ALTE), es la ins-
tauracion de un adecuado estudio metabdlico
postmortem (asociado a minuciosa autopsia) que
permita realizar el diagnéstico de un EIM previa-
mente no conocido y con ello evitar otros posibles
fallecimientos dentro de un mismo seno familiar o
bien, diagnosticar a pacientes que puedan bene-
ficiarse de un tratamiento.

Finalmente, se incluyen en este capitulo unas bre-
ves pinceladas sobre el cribado neonatal ampliado
para estudio de metabolopatias, un hecho que
claramente podria cambiar el abordaje de esta
patologia, mediante el diagndstico precoz de
muchos de los EIM en pacientes asintomaticos.

1. INTRODUCCION

El sindrome de muerte stbita del lactante (SMSL)
sigue representando un elevado porcentaje dentro

de las causas de muerte infantil (asi, por ejemplo,
supone la tercera causa en los Estados Unidos) y
de forma evidente en el primer afio de vida, donde
es la primera causat’4),

En la actualidad se sabe que el diagndstico
de SMSL se realiza al excluir otras patologias
cuando nos encontramos ante la muerte stbita
e inesperada de un nifio menor de un afio de
edad al que, tras realizar de forma correcta una
valoracion clinica (incluyendo historia personal y
familiar), necropsia detallada asi como estudio
del lugar y las circunstancias que rodearon su
fallecimiento, no se encuentra ninguna explicacion
plausible-10),

EI SMSL no es un proceso Gnico, sino un evento
multifactorial y multicausal. Los avances técni-
cos han permitido con el tiempo restar ciertas
enfermedades, con diagndstico conocido, que
previamente se catalogaban dentro de este gru-
pot3. De estas enfermedades algunas, como
varios de los EIM, tienen tratamiento del cual
podrian beneficiarse otros casos de la misma
familia.

En los diferentes estudios publicados sobre el
SMSL, existen datos que sugieren, en algunos
casos, enfermedades metabdlicas, si bien esos
mismos datos se pueden encontrar, por otros
motivos, en los estudios postmortem (tanto la
necropsia como el estudio metabdlicot416-22)),
Entre otros destacan: hipoglucemia, esteatosis
hepatica y cardiomiopatias. Otros factores que



podrian implicar a los EIM como causa de SMSL
son los datos de consanguinidad, las muertes
infantiles previas en la misma familia (sin olvidar
los casos graves de maltratot''-13)), antecedentes
en familiares cercanos de ALTE, sindrome de Reye
0 alguna miopatfa, o sintomas sugestivos previos a
la muerte (ALTE, hipoglucemia, hipotonia, vomitos,
fallo de medro, hiperventilacion, infecciones graves
0 aumento de aminotransferasa (GPT o ALT)(4).

El porcentaje de nifios con SMSL que podrian
padecer un EIM no esté bien establecido, princi-
palmente por problemas metodoldgicos (inclusion
de nifios de mayor edad, no realizacion en estudio
postmortem de pruebas metabdlicas, calidad del
propio estudio postmortem, entre otros), si bien
podria rondar el 0-7%0.2152022) segln algunos
autores y las técnicas empleadas.

2. TRASTORNOS METABOLICOS QUE SE
ASOCIAN A SMSL

Dentro de los errores innatos del metabolismo,
muchos de ellos se han relacionado con el SMSL
0 con el ALTEC:271415.20-23): glteraciones de la cade-
na respiratoria mitocondrial, acidurias dicarboxili-
cas y etilmaldnicas, glucogenosis tipo |, frutosemia,
enfermedad de Wolman, homoscistinuria. Si bien
de éstos, casi todos mostraron manifestaciones
clinicas antes del fallecimiento, permitiendo su
diagndstico previo(!24.2223.25),

Aunque en la actualidad son los trastornos de la
[-oxidacion de los &cidos grasos (principalmen-
te los de cadena media, aunque también los de
cadena corta, larga y muy larga y del metabolismo
de la carnitina) los que estan mas directa y clara-
mente relacionados con el SMSL(1.2141519.2022.23
Realizando la espectrometria de masas en tdndem,
algunos autores han encontrado casos de acide-
mias glutdrica e isovalérica.

A continuacion se comentan los principales EIM
relacionados con el SMSL:

Los trastornos de la $-oxidacion de los acidos gra-
s0s(122:31) recogen un grupo de entidades (de
las que se han descrito mas de 20), de herencia
autosdmica recesiva, en los que estd alterada la via
por la cual los lipidos (o &cidos grasos) se catabo-
lizan para obtener energia de forma eficiente. Esta
via, ademas, esté conectada con la produccién de
CUErpos cetonicos.

Para que pueda completarse esta ruta metabdlica
mitocondrial es necesaria la presencia de varias
enzimas (carnitina palmitoil transferasa | y I1; acil-
CoA sintetasa y acil-CoA deshidrogenasa de cade-
na corta ~-SCAD-, media -MCAD-, larga -LCAD-
0 muy larga -VLAD-), carnitina y diferentes cofac-
tores (riboflavina, nicotinamida. . .). La alteracién de
cualquiera de ellos puede producir uno de estos
trastornos. Enla (modificada de la publicada
por Ribes™) se muestran las diferentes entidades
con sus manifestaciones clinicas predominantes.

Las manifestaciones clinicas de estos trastornos,
como se muestra en la Tabla 10, se encuentran en
relacion con los 6rganos de depdsito de los 4ci-
dos grasos (como el higado) o aquellos érganos
con altos requerimientos energéticos (corazon y
musculos). La mayorfa cursan con hipoglucemia
no cetosica, disfuncion hepdtica, acidosis meta-
bélica, rabdomidlisis, cardiomiopatia y algunos se
pueden manifestar como muerte subita o asociar
clinica neuroldgica.

Ala vista de la variabilidad de la expresion clinica,
un hallazgo suele ser comun a los trastornos de
[3-oxidacioén de los dcidos grasos: la inadecuada
respuesta al ayuno o a los momentos de aumento
de requerimientos energéticos (tales como infec-
ciones, fiebre, gjercicio prolongado) en los que las
vias encargadas de realizar la neoglucogénesis,
ureagénesis y cetogénesis se encuentran inte-
rrumpidas, dejando desprovistos de aporte ener-
gético a higado, musculos y cerebro.



TABLA 1. Manifestaciones clinicas de los trastornos de la oxidacion de écidos grasos (Modificada de Ribes).

Asociacion
Deficiencia Hepética | Cardiaco | Muscular | con SMSL

Transporte de la carnitina
Carnitina palmitoil-transferasa |
Carnitina/acilcarnitina translocasa
Carnitina palmitoil-transferasa I

Ciclo de la
carnitina

De transporte transmembrana de LC

Acil-CoA deshidrogenasas
De cadena muy larga (VLCAD)
De cadena larga (LCAD)
De cadena media (MCAD)
De cadena corta (SACD)

3-Hidroxiacil-CoA deshidrogenasa
De cadena larga
De cadena corta
Proteina trifuncional

2,4-Dienoil-CoA reductasa
MC 3-cetoacil-CoA tiolasa

Multiple acil-CoA deshidrogenasas
ETF-subunidad o
ETF-subunidad f
ETF-deshidrogenasa
Con respuesta a riboflavina

Ciclo de la -oxidacion

De entre todos los posibles trastornos descritos,
es el déficit de Acil-CoA de cadena media
(MCAD)us222430-34) ] mas frecuente y el que se
da, principalmente, en los casos de SMSL. Se
describe una incidencia media en los caucasianos
de 1:10.000 RN y presenta las manifestaciones
clinicas descritas previamente: hipoglucemia hipo-
cetosica ante enfermedad intercurrente (pudiendo
asociar letargia, convulsiones y coma), hepato-
megalia con disfuncion hepatica aguda y muerte
subita e inexplicada.

El tratamiento de MCAD es simple y accesible,
ademés de evitar y/o tratar las situaciones des-
encadenantes, se basa en evitar el ayuno prolon-
gado, administracion de dieta rica en hidratos de
carbono de absorcion lenta y administracion de
glucosa de forma urgente en los escenarios de
alto consumo. En el caso de déficit de carnitina

Si Si Si Si
Si No No No
Si Si Si Si
Si Si Si Si
Si No No No
Si Si Si Si
Si Si Si Si
Si No No Si
Si No Si Si
Si Si Si Si
Si No No No
Si Si Si Si
No No Si Si
Si No Si -

Si Si Si Si
Si Si Si Si
Si Si Si Si
Si No Si No

(en forma de L-carnitina, a 100 mg/kg/dia) o ribo-
flavina, estas se pueden administrar consiguiendo
la reversibilidad del proceso. El aporte suplemen-
tario de triglicéridos de cadena media puede ser
beneficioso en algunos cuadros.

2.2. Otras alteraciones
mitocondriales(1:2.23)

Se han identificado algunas alteraciones de la
cadena respiratoria de las mitocondrias con
expresion clinica y bioquimica similar a los defectos
de la p-oxidacion de los cidos grasos.

Por lo general estos defectos, aunque pueden
ser fatales en muchos casos, presentan un curso
clinico méas prolongado con deterioro neuroldgico
progresivo (y asociacion de afectacion multisisté-
mica) que permiten su diagndstico.
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La presencia de hipoglucemia en los andlisis de
los nifios con SMSL hizo pensar en trastornos del
metabolismo de los hidratos de carbono (como
la glucogenosis tipo | y la fructosemia), aunque
investigaciones posteriores hacen referencia a una
muy escasa incidencia.

Se han asociado también las acidemias orgénicas
(propidnica y metilmalénica) y trastornos graves
del ciclo de la urea (en estos casos la hipera-
monemia serfa fundamental para su diagndstico).

3. DIAGNOSTICO DE TRASTORNOS
METABOLICOS Y SMSL

La incidencia de los EIM como causa del SMSL
o de los ALTE sigue siendo desconocida (o, por
lo menos, no bien conocida), y es por ello dificil
saber si es correcta una investigacion exhaustiva
en estos casos. Aun asf los EIM representan un
grupo de enfermedades diagnosticables y que
nos permitirian hacer diagnaéstico y tratamiento
en otros familiares, y consejo genético a las familias
de los nifios que sufrieron estos episodios.

Es, por tanto, muy importante afiadir al estudio
anatomo-patoldgicot215-20) un protocolo correc-
to de estudio metabdlico postmortem como se
detalla a continuacion(12715.20-22.2534-42),

Enla (01.2235:3740) ' quedan reflejadas todas las
muestras que podrian recogerse en el estudio de
SMSL para la bisqueda de EIM. La toma correcta y
completa de las muestras adecuadas puede resultar
compleja pero no debemos olvidar su utilidad.

Lo prioritario es recoger sangre (en sus dife-
rentes formas como se detalla: sangre en tubo

EDTA, plasma y sangre seca en cartoncitos) y
Orina(22,35737,40]_

Para obtener la sangre®® se realizard extraccion
de sangre periférica y, si con esto no se obtiene
muestra suficiente (lo cual es frecuente si el lac-
tante se encuentra en parada cardiorrespiratoria),
se procederd a obtener la sangre directamente del
corazén (mediante puncion intracardiaca).

Con el fin de recoger la orinal2235-37, se procedera
a sondaje vesical o bien puncion suprapubica. En
el caso de que la muestra sea escasa o nula, se
procederd a llenar la vejiga con 20 ml de suero
salino y obtener de este modo orina diluida®.

El LCRO3637) se recogeré si la clinica orienta
a algun proceso con implicacion neuroldgica,
como, por ejemplo, presentar convulsiones pre-
vias al fallecimiento (dado que esta muestra aporta
datos de neurotransmisores y complementa los
parametros estudiados en la sangre).

El humor vitreo se extraera si no hay muestra de
orina3537 pues aporta esencialmente la misma
informacion que esta".

Se puede extraer bilis®538 por puncién directa
de la vesicula biliar. La conservacion de ésta se
puede realizar igual que la sangre en tubo o bien
en cartoncito de papel.

Las muestras de tejidos (piel, higado o misculo)
(12235-3740) e recogeran cuando exista una alta
sospecha diagndstica de una enfermedad que
requiera determinacion enzimatica en tejidos
especificos, siempre que el procesado adecuado
permita llegar al diagndstico postmortem. Debe
considerarse que no siempre es posible proce-
sar adecuadamente determinadas muestras, como
las muestras de biopsia de piel para el estudio
de los fibroblastos que deben ser procesadas y
cultivadas en las horas siguientes a la recogida o
remitidas a temperatura ambiente en medio de
cultivo a un centro especializado.

Idealmente, las muestras deberian obtenerse(i223%
poco tiempo después de la muerte: a ser posible



TABLA 2. Muestras a recoger para estudio metabdlico ante SMSL.

Muestras

Muestras a obtener lo antes posible después de la muerte
Fluidos

+ Sangre impregnada
en el papel de filtro-
cartoncitos para
screening neonatal

+ Plasma

+ Sangre

» Orina

* Humor vitreo (si no
hay orina)

+ Bilis por puncién
directa de la vesicula
biliar

+ LCR

Tejidos
* Biopsia de higado

* Biopsia de misculo

+ Biopsia de piel, si la
sospecha de EIM
es muy fundada o la
historia familiar muy
sugestiva

Utilidad

Acil-carnitina, espectrometria

de masas en tdndem,
estudio de DNAy
cromosomas

Bioguimica, glucosa, iones
Carnitina, acil-carnitina
Estudio de DNAy
cromosomas

Estudio de DNA, glucosa,
iones

Acidos organicos, pH,
aminodcidos, cuerpos
cetonicos, sustancias
reductoras

Acidos organicos

Sales biliares
Carnitina, acil-carnitina

Células, proteinas,
glucosa, lactato, piruvato,
aminoécidos, cultivo

Para cultivo y estudio de
fibroblastos

Cantidad

Impregnar de 4 a 6 circulos
del papel de filtro

3-5 ml

5-10 ml

Minimo 2-3 ml, 10 ml (por
puncion suprapubica,
sondaje o llenando vejiga
con 20 ml de salino y
recogiendo)

2-3 ml, por puncién
intraocular en la autopsia

4-5 ml

2 piezas por puncién o de
biopsia, de 100 mg (minimo
10-20 mg de peso)

2 piezas por puncion o
incision, de 100 mg (minimo
20-50 mg de peso)

De 3 mm de diametro, una

de antebrazo y otra de
muslo

Conservacion

Temperatura
ambiente

-70 -80°C

En tubo EDTA, -20°C

Congelado en tubo
estéril, en alicuotas
de 1-2 ml, a-20°C

Refrigerado a -20°C
0-70°C

Refrigerado a -20°C,
también en papel
filtro a temperatura
ambiente

Refrigerado a -20°C
(-70°C si es posible)

-80°C, congelados,
en papel de aluminio

-80°C, congelados,
en papel de aluminio

Refrigerada (no
congelada), medio
de cultivo 0 en SSF

Muestras a obtener si se procede a la necropsia (preferentemente antes de las 3 horas después del

fallecimiento)

+ Las mismas referidas (fluidos y tejidos) y:

+ Liquido pericardico
Imagenes

+ Radiograffas AP y laterales de todo el cuerpo

* Fotografias de todo el cuerpo y de las zonas dismorficas
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en la primera o0 segunda hora tras el fallecimiento.
En algunos casos se pueden emplear inclusive
las muestras que se hubiesen extraido al lactante
con anterioridad o a su llegada al centro sanita-
rio, y que tras el fallecimiento se encuentren en
el laboratorio®. Las muestras de tejidos (biop-
sias muscular y de higado) preferentemente se
obtendran también como maximo a las 3 horas del
exitus™. Posteriormente se transportaran, lo antes
posible, al laboratorio de referencia (en envase y
modo adecuado).

Determinados parametros carecen de validez
cuando son obtenidos en muestras postmortem®e)
(amino-4cidos en plasma, lactato, piruvato y car-
nitina) debido a la rdpida lisis tisular. Salvo que
las muestras se extraigan de forma inmediata tras
el fallecimiento, los pardmetros carecen de valor
debido al rapido aumento sin significado en el
proceso causante del exitus.

Esencialmente, la recogida de muestras ante la
sospecha de EIM en caso de SMSL no difiere
de lo que se necesita para el diagndstico de otras
enfermedades genéticas que podrian resultar en
la muerte inesperada de un lactante; por tanto, la
utilidad de un protocolo de recogida adecuado
es doble, para estudios metabdlicos y genético.

Ademds de garantizar el correcto almacena-
miento y procesado de las muestras obtenidas,
otro punto de especial relevancia es el de su
adecuado registro y seguimiento asi como de la
transmision de los resultados obtenidos a otros
clinicos asi como a las familias afectadas. Cada
centro deberia identificar a la persona, unidad
0 servicio que se encargue de esta dificil pero
tremendamente (til tarea (por ejemplo, unidad
de metabolismo, unidad de enfermedades raras,
unidad de genética...). Asimismo, debe identifi-
carse donde quedaria reflejada esta informacion
para posteriores situaciones, dado que la historia
del lactante fallecido, en muchos casos, queda
inaccesible e incompleta (plantearse anotarlo en
la historia de la madre, del padre...).

Enla (M se aprecia también como recoger
y conservar las muestras para estudio metabdlico
en los nifios que han sufrido un ALTE.

Estudios similares deberfan hacerse a hermanos
de nifios fallecidos por SMSL.

Desde el punto de vista de la prevencion, resulta
de interés el estudio y seguimiento de los hijos de
las madres que padecieron sindrome de HELLP
durante el embarazo (hemdlisis, elevacion de enzi-
mas hepaticas y plaquetopenia), cuadro que, en
algunos estudios, se asocia con trastornos de la
[-oxidacion de los dcidos grasos en el hijo, prin-
cipalmente de cadena larga(29),

4. CRIBADO NEONATAL®“2-50)

En los Ultimos afios asistimos a una clara mejora en
el diagndstico de pacientes con EIM asintométicas
con la ampliacion del cribado metabdlico neonatal
en Nuestro pais24450,

A las pruebas previas de screening neonatal que
inclufan (con una o dos muestras de sangre en
papel filtrante) el despistaje del hipotiroidismo y
la fenilcetonuria, se han ido afiadiendo la fibrosis
quistica y la hiperplasia suprarrenal congénita.

En los ultimos afios algunas comunidades (como
Galicia, Murcia, Madrid, Andalucia®® o Extrema-
dura) han incorporado a sus programas de criba-
do, el empleo de la espectrometria de masas en
tdndem“3-464950) (en sus siglas inglesas MS/MS)
para la realizacion del cribado neonatal amplia-
do, permitiendo la busqueda de aminoacidopatias,
defectos de la B-oxidacion de los dcidos grasos
y acidurias/academias organicas. Con ello han
ampliado el espectro de diagndstico en pacientes
asintomaticos lo que cambia la situacion ante la
que se encuentra el clinico (conocer el diagnéstico



TABLA 3. Estudio metabdlico a realizar en casos de ALTE.

Analitica basica para estudios metabdlicos
Sangre

Orina

Analitica ampliada en pacientes con sospecha de trastorno de la 3-oxidacion

Plasma

Orina
Cultivo de fibroblastos
Estudios genéticos

previo en paciente que sufre muerte subita) y le
permite no solo diagnosticar, sino tratar las mani-
festaciones clinicas, hacer prevencion (explicando
a las familias como evitar situaciones de estrés,
como tratarlo, etc.) y consejo genético a familias
afectas. Aunque a este respecto es preciso resaltar
que en este cribado no se estudian los defectos
de la 3-oxidacion de los dcidos grasos de cadena
larga que, aungue con frecuencia menor a los de
cadena media, también se asocian al SMSL.

Una cuestion, no obstante, parece no tener res-
puesta alin. Se desconoce cuantos de estos nifios
con resultado positivo (verdadero positivo) presen-
taran manifestaciones clinicas y cuantos no lo haran.

5. RESUMEN DE PUNTOS CLAVE

+  Dentro de los muchos factores y patologias
que se han asociado al SMSL y al ALTE, los
errores innatos del metabolismo no suponen

Electrolitos

Glucemia

Calcemia, fosforemia y magnesemia
Gasometria

Pruebas de funcién hepatica

Lactato, pirvico

Amonio (sin compresor, enviar en hielo)
Aminodcidos

Aminogcidos

Acidos orgdnicos

Carnitina

Acilcarnitinas

Acidos grasos libres
3-hidroxi &cidos grasos
Acil-glicinas

Estudios enzimaticos

un gran porcentaje si bien algunas de ellas
tienen tratamiento previo.

+ Los trastornos de p-oxidacion de los dcidos
grasos y, en particular, el déficit de Acil-CoA
de cadena media (MCAD), son los EIM prin-
cipalmente relacionados con este tipo de epi-
sodios, en los que la primera manifestacion de
la enfermedad puede ser la muerte subita del
paciente.

+ Laincorporacion al cribado neonatal de la
espectrometria de masas en tandem (en sus
siglas inglesas MS/MS) permite diagnosticar
EIM en pacientes asintomaticos e implantar
algunas medidas preventivas y terapéuticas en
los mismos.
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1. INTRODUCCION

No existe un consenso para definir apnea del sue-
fio. Algunos autores consideran que debe haber
un cese del flujo de aire al menos de 5 segundos,
mientras que otros definen pausa respiratoria
como la ausencia de flujo durante menos de 10
segundos, y pausa de apnea como el cese de flujo
durante al menos 10 segundos.

Ademds, se tiene que cumplir que haya un minimo
de 5 apneas en una hora® (conocido como indice
de apneas -IA-) y en el estudio nocturno durante
8 horas de suefio deben producirse, como minimo,
30 episodios de apnea®.

Ya en el siglo XIX aparecen las primeras publi-
caciones sobre apneas, pero no es hasta 1976
cuando Guillenminault presenta una serie con
8 pacientes con apnea obstructiva®. Tres afios
después habla de lo frecuente que es en los nifios
pequefios y en los lactantes las hipoapneas y el
aumento de la resistencia de las vias aéreas.

En 1956 fue descrito el Sindrome de Pickwick por
Burwell y cols., haciendo referencia al persona-
je de “Posthumous Papers of the Pickwick Club’,
publicado en 1837, escrito por Charles Dickens,
quién hace la descripcién de un joven con peso
elevado y tendencia al suefio®. A diferencia de
los adultos, los nifios con Sindrome de Apnea
Obstructiva del Suefio son delgados y no som-
nolientos, sino todo lo contrario, algo hiperactivos.

2. FISIOPATOLOGIA

Debido a que el sindrome de muerte subita del
lactante ocurre durante el suefio, es interesante
mencionar de forma breve las fases del suefio.

+ Fase No REM: tiene un control de su respira-
cion metabolico-automaético, intervienen neu-
ronas boluvares, y de la protuberancia de las
que sale la via eferente respiratoria, baja por
el tracto reticuloespinal hasta hacer la sinap-
sis con las neuronas motoras de la la médula
cervical, que inervan los musculos respiraro-
rios y de su via aferente reciben conexiones
informativas de los musculos respiratorios, de
los corpusculos carotideos y adrticos, de los
centros bulbares (vago y glosofaringeo), de la
protuberancia y del cortex. Esta fase se divide
en las siguientes etapas:

a) FEtapa 1: estado de somnolencia, dura unos
minutos. Es la fase de transicion entre la
vigilia y el suefio. Corresponde al 5% del
tiempo total del suefio.

b) Etapa 2: etapa de suefio ligero, en la que
disminuye el ritmo respiratorio y cardiaco.

¢) FEtapa 3: es un periodo de transicion hacia
el suefio profundo, dura aproximadamente
2-3 minutos.

d) Etapa 4: es el suefio delta, fase de suefio
lento, profundo, del que cuesta mucho
despertarse. Dura aproximadamente 20
minutos. No se suele sofiar. Corresponde
al 20% del tiempo total del suefio.



+ Fase REM: también llamado suefio paraddjico.
Se caracteriza por los movimientos oculares
debajo de los pérpados. Es la fase donde se
producen los suefios. Durante esta fase existe
un control respiratorio conductual, que inclu-
ye un control voluntario, recibe las influencias
tonicas reticulares y las de los patrones respi-
ratorios reactivos programados.

Durante toda la noche se van alternando ambas
fases. El control de la respiracion durante la vigilia
es a la vez voluntario e involuntario, realizandose
desde células tronco-cerebrales (sistema reticu-
lar) de modo activador en la vigilia e inhibitorio
durante el suefio.

En las vias aéreas superiores, existe un aumento
de las resistencias al flujo aéreo en la fase NREM
y mas aun en la fase REM.

Sabemos que el suefio es una actividad que en los
nifios cambia y se modifica continuamente, por lo
que no es lo mismo el suefio de un recién nacido
que de un lactante de 3 meses. A continuacion
vemos caracteristicas del suefio por etapas de
edad.

El recién nacido presenta una sucesion de acti-
vidades que denominamos “ritmo bioldgico”, que
tiene una periodicidad de 3-4 h. Desde que el
nifio cierra los 0jos podemos considerar que esta
dormido, y su suefio se divide en las dos fases
mencionadas previamente. El suefio activo, que
posteriormente se convertird en el suefio REM,
es el primero que aparece cuando se duerme.

Después de unos 40-50 min de esta fase, el recién
nacido pasa a un suefio tranquilo, que posterior-
mente se convertird en el suefio NREM, en las que
el nifio permanece en completo reposo, dando la
sensacion de dormir profundamente, y con una
respiracion irregular. La duracion de este suefio
tranquilo es similar a la del suefio activo.

El recién nacido suele dormir entre 16-20 h al dia,
y no es capaz de dormir muchas horas segui-
dos, pudiéndose distinguir entre 5-6 periodos de
vigilia-suefio diarios®.

El lactante de 1-2 meses cambia su forma de dor-
mirse. Su suefio se subdivide en 4 fases (fase 1
de adormeciemiento, fase 2 de suefio superficial,
fases 3-4 de suefio profundo). A esta edad, el
bebé sigue realizando ciclos de 3-4 h relacionados
con la comida®.

En los 2-3 meses y gracias al nlcleo supraquias-
matico del hipotalamo (que acttia como un “reloj”
que va poniendo en hora las distintas necesida-
des del nifio, como dormir, estar despierto, comer,
etc.), el lactante empieza a presentar periodos
nocturnos de suefio, que primero son de 5 h, lue-
go de 6 hy asi sucesivamente hasta las 10-12 h de
suefio nocturno. Asi se adapta a un ritmo biol6gico
de 24 h que es el ritmo solar y es seguido por
nifios y adultos. El nifio va aprendiendo a asociar
estimulos externos, como son el ruido y la luz con
la vigilia, y el silencio y la oscuridad con el suefio®.

Un lactante de 6-7 meses debe tener bien estable-
cido el ciclo vigilia-suefio, durmiendo unas 11-12
h por la noche, iniciando su suefio a las 20-21
h y despertandose entre las 7-9 de la mafiana.
Ademds deben realizar 3 siestas, una después del
desayuno, otra después de la comida, y la ultima
después de la merienda®).

A medida que el nifio va creciendo, van disminu-
yendo sus horas de suefio, sobre todo las horas
de siestas diurnas®.

Las apneas centrales se producen por una ausen-
cia de estimulo a la musculatura respiratoria, fal-
tando la inspiracion. Todas las alteraciones que



afectan a las vias aferentes, asi como a nivel de
la placa motora, pueden ocasionar este tipo de
apneas.

Alteraciones prenatales en la maduracion del
sistema nervioso, sobre todo del sistema de la
serotonina, hacen al sistema respiratorio de los
recién nacidos mas vulnerables, lo que aumenta
el riesgo de muerte subita del lactante®.

3. ETIOPATOGENIA

Existen multiples causas de apneas obstructi-
vast-11), a continuacién una sintesis de las mismas:

a) Causas mecdnicas: desde alteraciones ana-
témicas como atresia de coanas, alteracion
del tabique nasal, epignatias, encefaloceles,
anquilosis de la articulacion temporomandibu-
lar, macroglosia, glosoptosis, paladar blando
hipoténico, hipertrofia y aumento de tamafio
de la Uvula, hipertrofia del anillo de Walde-
yer y tejido faringeo redundante, entre otras.
Por otro lado, afecciones nasales como rinitis
infecciosas, polipos nasales, abscesos retrofa-
ringeos, tumores y quistes faringeos, laringo/
traqueomalacia, membranas traqueales y larin-
geas, estenosis traqueales, compresiones de
la via aérea, por ejemplo por vasos vasculares
como la aorta, obstruccion por cuerpos extra-
fios y reflujo gastroesofagico.

b) Malformaciones: hipoplasia del macizo facial,
micrognatia, retrognatia, cavidad faringe
pequefa, como ocurre en el sindrome de
Down, Pierre-Robin, Treacher-Collins, Klippel-
Feil, Beckwith-Wiedemann, Rett, entre otros.

c) Patologia neuromuscular: atrofia muscular
espinal, miopatias, miastenias, alteraciones
motoras de la deglucién y de los musculos
faringeos, pardlisis de cuerdas vocales, hipe-
rreflexia vagal, postcirugia mediastinica con
afectacion de nervios frénicos.

d) Patologia endocrina: hipotiroidismo, sindrome
de Prader-Willi.

e) Patologfa infecciosa: bronquiolitis por VRS, tos
ferina, botulismo y mononucleosis.

f) Alteraciones anatémicas de la columna y del
térax: escoliosis.

g) Patologia crénica pulmonar: displasia bronco-
pulmonar, fibrosis quistica.

Por otro lado, las apneas de origen central estdn
causadas por lesiones del cerebro o troncocere-
bral. A continuacién, algunos ejemplosi213);

a) Sindrome de Ondine (sindrome de hipoventi-
lacién alveolar central).

b) Malformacion tipo Arnold-Chiari, sindrome de
Klippel-Trenaunay, sindromes con siringomielia
o siringobulbia.

¢) Miopatfas: miastenia gravis, distrofia muscular
de Duchenne.

d) Epilepsias.

e) Encefalopatias mitocondriales como déficiti de
carnitina y déficit de acil-Co A deshidrogenasa
de cadena media.

f) Otros.

4. SINTOMATOLOGIA

Podemos distinguir entre sintomas diurnos y noc-
turnos.

Hay un amplio abanico de sintomas, desde estar
asintomaticos hasta presentar dificultad para la
respiracion, que empeora con las infecciones res-
piratorias y rinolalia.

Puede existir cierto retraso en el desarrollo psico-
motor en los lactantes, suelen ser mas irritables y
con la alimentacion pueden tener serias dificulta-
des para la respiracion, por lo que suelen hacer
tomas mas cortas pero mas frecuentes. También se
produce un retraso pondero-estatural, por dismi-
nucién de la secrecion de hormona de crecimien-
to, al faltar los periodos de suefio Il y IV del suefio



NREM (donde se libera) debido al gran nimero
de veces que se despiertan por la noche y por el
aumento del consumo caldrico.

El grado de obstruccion puede ser tan grave
que puede afectar al medio interno, produciendo
acidosis respiratoria, con hipercapnia, hipoxia y,
si esto se mantiene en el tiempo, pueden tener
hipertension pulmonar secundaria e incluso cor
pulmonale.

Existe mayor trabajo respiratorio, tiraje € incluso
movimientos paraddjicos del térax que, en lactan-
tes muy inmaduros, puede producir deformidades
de las costillas y del esterndn; ademas, se produ-
cen ronquidos y ruidos respiratorios de vias altas
tanto en inspiracion como en espiracion y a veces
tienen cianosis perioral.

Durante el suefio pueden presentar sudoracion,
por el esfuerzo que produce el gran trabajo
respiratorio. Ademas, suelen tener posturas de
hiperextension del cuello, para mejorar la aper-
tura de la via aérea. Son nifios que suelen tener
enuresis nocturna, en parte por la sensacion de
sed que tienen debido al esfuerzo respiratorio
que hacen.

No existen signos de inicio ni fin de las apneas,
aunque suelen estar acompariadas de alteracio-
nes del ritmo cardiaco (bradicardia, bloqueo A-V
y taquicardia al final de la apnea).

La hipertrofia de adenoides y amigdalas no aumen-
ta la frecuencia de apneas, pero si su duracion.

5. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

a) Hemograma: poliglobulia.

b) Gasometria: acidosis respiratoria, disminucion
de la saturacion de oxigeno y aumento de la
pCO,. ¢Aumento de la ECA?

¢) Radiografia de cuello: aumento de partes blan-
das como las adenoides®.

d) Resonancia magnética nuclear: malformacio-
nes del sistema nervioso central.

e) Tomografia computarizada y el cine-TAC: repro-
duccidn de las vias respiratorias, durante la
respiracion y las fases de apnea.

f) Fibrorrinolaringoscopia y fibrobroncoscopia:
vision directa de la causa de la obstruccion,
posibilidad de tomar muestras para anatomia
patoldgica.

g) Polisomndgrafo.

h) Pulsioximetria nocturna: ante desaturaciones
importantes y alteraciones del ritmo cardiaco,
podemos sospechar apneas pero no sirve para
el diagnéstico.

6. TRATAMIENTO

Hoy en dia se suele utilizar tratamiento farmaco-
l6gico, junto con apoyo mecanico y quirdrgico.

a) Antagonistas de la serotonina: se sabe que
la 5-HT juega un papel crucial en el control
de la respiracion, por lo que patologias con
alterciones del sistema de la serotonina (unido
a factores genéticos y ambientales) inducen
alteraciones de la respiracion que acontecen
en diferentes momentos de la vida. Hay mucho
que descifrar sobre el mecanismo concreto de
la serotonina en la funcién respiratoria, pero
puede ser un futuro cercano brillante®.

b) Xantinas: sobre todo la cafeina (1,3,7-metilxan-
tina) para las apneas centrales; actiia como
estimulante del sistema nervioso central. Como
efectos colaterales, puede producir taquicar-
dia, agitacion y vomitos.

¢) Doxopram(9: los estudios que hay hasta el
momento sugieren que podria reducir la apnea
del prematuro a corto plazo, pero tiene la limi-
tacién de que su uso es intravenoso, aunque
hay estudios observacionales que indican su



uso por via oral, pero con una disminucion de

la absorcion del 50%, y con efectos secunda-

rios a nivel del aparato digestivo.

d) Otros: medroxiprogesterona, protriptilina y
clomipramina, que inhiben la fase REM del
suefio.

e) Fundamental evitar los factores desencade-
nantes, como pueden ser farmacos sedantes,
antihistaminicos y depresores respiratorios®.

f) Oxigenoterapia domiciliariat'®: sobre todo en
el caso de pacientes con patologia pulmonar
crénica. Su uso en pacientes con otros facto-
res de riesgo es controvertido, para algunos
autores evitaria los efectos secundarios de la
hipoxia, para otros prolonga las apneas. En las
apneas obstructivas no esta indicado.

g) Ventilacion mecdnica no invasiva domiciliaria.
Indicada en patologia obstructiva de la via
aérea alta, como sindromes malformativos
craneofaciales (Pierre-Robin, Treacher-Collins,
etc.), laringomalacia y SAOS. Hay dos modali-
dades bésicas:

1. CPAP: se genera un nivel de presion positiva
en la via aérea mediante un flujo continuo,
siendo espontanea la respiracion del paciente.

2. BIPAP: se administran dos niveles de pre-
sion (IPAP durante la inspiracion y EPAP
durante la espiracién) y que permite una
sincronizacion con la respiracion esponténea
del paciente. En este caso se pautan unas
respiraciones de rescate con un tiempo ins-
piratorio limitado (minimo dependiendo del
respirador 0,4-0,5 seg).

7. RESUMEN

La muerte subita del lactante puede estar causada
por patologia respiratoria y de ORL, la causa mas
frecuente es la apnea, que puede ser central, por
patologia del sistema nervioso central, son mas
frecuentes en el lactante, y mds aun en el recién
nacido prematuro, 0 apnea obstructiva, que se
debe a alteraciones anatémicas, malformaciones
y causas mecanicas.

En las apneas de origen central, se utiliza sobre
todo cafefna como estimulante del centro respi-
ratorio, y las apneas obstructivas, pueden mejorar
con ventilacién no invasiva domiciliaria, CPAP o
BIPAP y en algunos casos requieren tratamiento
quirdrgico.
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Enfermedades neuroldgicas y SMSL

Cristina Cdceres Marzal

1. INTRODUCCION

Los episodios aparentemente letales (EAL), enten-
didos como aquellos episodios subitos de respira-
cion irregular, cambios de coloracion o alteracion
del tono muscular o del nivel de alerta, tienen
como origen una enfermedad neuroldégica en un
porcentaje destacado de casos. Cuando el EAL
aparece en aquellos pacientes con una patologia
neuroldgica ya determinada, hablaremos de EAL
secundario o predecible, pues es conocido que
en el contexto de muchas enfermedades neurol6-
gicas que acontecen en la edad infantil se pueden
dar este tipo de eventos. Por el contrario, cuan-
do el EAL aparece en un nifio previamente sano,
tendremos que realizar un diagndstico diferencial
entre las multiples patologfas, tanto neuroldgicas
como extraneuroldgicas que pueden dar lugar al
mismo. En la practica no solemos diferenciar entre
EAL primarios o secundarios, y esto a veces nos
lleva a una gran confusion diagndstica.

En nuestro Hospital hemos realizado recientemen-
te un estudio descriptivo y retrospectivo sobre 0s
episodios aparentemente letales. En una muestra
de 55 nifios sin antecedente de prematuridad que
ingresan por EAL, encontramos que los diagnésti-
cos evolutivos en un 27% son neurolégicos, entre
los cuales un 10% son trastornos paroxisticos no
epilépticos, 7% episodios de inhibicidon vagal y un
3,6% son epilepsias del lactante. El resto corres-
ponden a atragantamientos (dificultad coordina-
cién succion-deglucion coincidiendo con la toma)
trastornos digestivos, respiratorios o infecciosos, y

tan solo en un 2% no se ha podido encontrar un
diagnastico final. Al ser un estudio retrospectivo
hemos podido clasificar un gran porcentaje de
episodios, teniendo un bajo porcentaje de casos
no clasificables; es, por tanto, imprescindible un
seguimiento evolutivo de estos pacientes para
determinar un diagndstico que previamente era
desconocido. Aunque estos EAL pueden repetirse
evolutivamente en el mismo nifio, es infrecuente
que desencadenen una muerte subita.

La muerte subita del lactante, por el contrario, es
un proceso letal en el que no es posible determi-
nar de forma inmediata la causa que ha producido
el exitus y tendremos que recurrir a datos retros-
pectivos como la historia clinica, a estudios anali-
ticos, algunos de ellos postmorten y a autopsias.
En algunos casos, no obstante, va a ser imposible
conocer la etiologia.

La patologia neurolégica que puede estar aso-
ciada, bien a los episodios aparentemente letales
0 bien a la muerte subita, es muy heterogénea;
podemos encontrarnos desde malformaciones
cerebrales, tumores o hematomas diferidos por
traumatismos craneales hasta enfermedades
metabdlicas, neuromusculares o la muerte subita
e inesperada asociada a epilepsia

Al'igual que en numerosas enfermedades neuro-
l6gicas, se ha implicado la disfuncion de la neu-
rotransmision cerebral en la fisiopatologia de la
muerte subita del lactante. De hecho, recientes
estudios correlacionan a algunos neurotransmi-



TABLA 1. Patologia neuroldgica asociada
a EAL o SMSL.

Epilepsia

- Sindrome de Dravet (mutacién SCN1A)

- Epilepsias generalizadas con crisis ténico-
clénicas

- Epilepsias focales con afectacion
cardiorrespiratoria (p. €j., sindrome de
Panayiotopoulos)

Trastornos paroxisticos no epilépticos:

- Espasmos del sollozo
- Hiperekplexia

Tumores del SN

- Tumores vasculares
- Ependimoma
- Oligodendroglioma

Neurodermatosis

- Esclerosis tuberosa
- Neurofibromatosis

Malformaciones del SN

- Chiari tipo |

- Chiari tipo Il

- Sindrome de Joubert

- Malformaciones del desarrollo cortical

- Malformaciones arterio-venosas

- Anomalias estructurales del troncoencéfalo

Enfermedades metabdlicas

- Encefalomiopatias mitocondriales

- Trastornos de la beta-oxidacion de &cidos
grasos

- Glucogenosis tipo V

- Mutaciones en el ADN mitocondrial en
pacientes oligosintomaticos

Enfermedades neuromusculares

- Sindromes miasténicos congénitos
- Miopatias congénitas

- Distrofia muscular tipo Fukuyama
- Botulismo infantil

Otros

- Displasias esqueléticas
- Traumatismos craneales o medulares altos
- Sindrome de hipoventilacion central

sores excitatorios, como el glutamato o la glici-
na con la respuesta cardiaca-vagal a la hipoxia
producida por una apnea 0 pausa respiratoria.
También se han reportado en estudios postmor-
ten alteraciones en las neuronas serotoninergi-
cas del tronco cerebral, e incluso aumento de los
metabolitos de la serotonina en LCR, y se intuye
que una disfuncién serotoninérgica causaria una
disregulacion autonémica severa con repercusion
a nivel cardiorrespiratorio®. Todo ello indica que
aquellas enfermedades neuroldgicas en las que la
disfuncién de neurotransmisores juega un papel
importante, como la epilepsia, la hiperekplexia o
algunas enfermedades del metabolismo de los
neurotransmisores, podrian tener riesgo aumen-
tado de muerte subita e inesperada.

A continuacién describiremos detalladamente las
enfermedades neuroldgicas que pueden estar
asociadas al SMSL (Tabla 1).

2. EPILEPSIA

Los pacientes con epilepsia pueden fallecer stbita
e inesperadamente sin una causa clara; esto es
conocido como SUDEP (sudden unexpected death
in epilepsy). Esto requiere un examen postmorten
que excluya otras causas de muerte que pueden
darse en este grupo, como traumatismos, intoxi-
cacion por farmacos, etc. No se conoce bien la
etiopatogenia, pero se han descrito algunos meca-
nismos que aparecen en pacientes epilépticos y
que podrian estar implicados, como cambios auto-
némicos, estado hiperadrenérgico o miocitolisis,
que desencadenan la muerte por arritmias o fallo
respiratorio. Se han reconocido como posibles fac-
tores de riesgo una edad temprana de inicio de la
epilepsia, las crisis tonico-clonicas generalizadas,
la falta de supervision por un adulto y la posicién
en prono®@.

Una de las epilepsias del lactante que més se ha
asociado al SUDEP es el sindrome de Dravet o
epilepsia mioclénica severa del lactante. La preva-



lencia de mortalidad es del 5-20%, bastante mas
alta que en el resto de epilepsias, y aproximada-
mente en un 50% de los casos ésta se debe a
SUDEP. No se ha encontrado relacion entre el
numero de antiepilépticos utilizados ni la frecuen-
cia de las crisis con la muerte subita en pacientes
con sindrome de Dravet®),

El mecanismo de la muerte stbita puede estar rela-
cionado con alteraciones a nivel de los canales de
sodio, puesto que en el 70-80% de los casos de
sindrome de Dravet se encuentra mutacion en el
gen SCN1A, gen que regula un canal de sodio y
que se cree que confiere una mayor susceptibilidad
a la muerte subita; es decir, la misma mutacion pre-
dispone tanto a la epilepsia como a la muerte sibi-
ta®. Una situacion similar ocurre con la mutacion
del gen MECP2 y el sindrome de Rett®. Muchos
de los genes responsables de arritmias cardiacas,
como el sindrome QT largo o el sindrome de Bru-
gada, se expresan doblemente en el corazén y el
cerebro. El gen SCN1A también se expresa en
ambos 6rganos. Las crisis epilépticas asociadas
al sindrome de Dravet podrian ser generadas por
una disfuncion de las interneuronas inhibidoras,
mediada por una mutacién del gen SCN1A®),

Las familias de nifios con epilepsia y, mas concre-
tamente, con sindrome de Dravet, deberfan estar
informadas sobre el riesgo aumentado de muerte
subita, y se deberfa plantear el realizar una valo-
racion cardiaca, respiratoria y autonémica a estos
nifios de riesgo.

En la epilepsia focal benigna con paroxismos
occipitales de inicio precoz o sindrome de Pana-
yiotopoulos, en la que la sintomatologia ictal es
caracteristicamente disautonémica en forma de
nauseas-vomitos, palidez-cianosis, cese de la res-
piracién y bradicardia asociados o no a fenome-
nologia motora, se han descrito casos de muerte
sUbita por arritmias o fallo respiratorio agudo. Aun-
que el inicio de esta epilepsia suele ser en nifios
de 3-6 afios de edad, se han reportado casos mas
precoces en nifios de 1-2 afios de edad®,

3. TRASTORNOS PAROXIiSTICOS NO
EPILEPTICOS

LLa mayorfa de trastornos paroxisticos no epilép-
ticos que acontecen en la etapa del lactante son
procesos benignos que no conllevan ningdn ries-
go para el nifio. Sin embargo, algunos de estos
eventos pueden producir anoxia cerebral y, por
tanto, pueden simular episodios aparentemente
letales para el observador, sobre todo cuando se
trata del primer episodio. Entre los més caracte-
risticos se encuentran los espasmos del sollozo
palidos o la hiperekplexia. Los espasmos del sollo-
z0 de tipo pdlido suelen aparecer a partir de los
seis meses; el primer episodio puede parecer un
EAL, el lactante no puede romper a llorar y pierde
el conocimiento con palidez e hipotonia. El meca-
nismo etiopatogénico es una anoxia cerebral por
aumento de la respuesta cardioinhibitoria y asisto-
lia. Evolutivamente, cuando se repiten los episodios
es facil documentarlos como espasmos del sollozo
pélidos. La hyperekplexia neonatal es un trastor-
no autosémico dominante que se presenta en la
etapa neonatal y caracterizado por respuesta de
sobresalto exagerada y rigidez corporal intermi-
tente, que se puede desencadenar por el golpeteo
intermitente sobre la raiz nasal. El prondstico es
benigno, pero se han descrito casos de muerte
subita debido a espasmos severos®.

4. TUMORES

Los tumores son una causa rara de muerte subita,
encontrandose en estudios anatomo-patoldgicos
postmorten en un porcentaje estimado de 0,5-1%
de los casos®. La mayoria de tumores encontra-
dos en autopsias son del SN o del corazon. En
este Ultimo, la causa de la muerte serd por la obs-
truccion del flujo ventricular o por la provocacion
de arritmias; en los tumores del sistema nervioso
la causa de la muerte serd, o bien por crisis epilép-
ticas, por hemorragias con efecto masas, hidroce-
falias obstructivas o afectacion directa del centro
respiratorio. La mayoria de las muertes debidas a



lesiones intracraneales estan precedidas normal-
mente por sintomas de larga evolucién, y son muy
raros los casos en los que la muerte subita es la
forma de debut®. Entre los tumores del SN méas
frecuentemente encontrados estarfan los tumores
vasculares, el ependimoma u oligodendroglioma.
El quiste coloideo del tercer ventriculo, una de las
causas de hidrocefalia rapidamente obstructiva en
niflos mayores o adultos, es muy poco probable
que produzca sintomatologfa en el lactante.

Mencion especial merecen las neurodermatosis.
Se han descrito como causa de muerte subita del
lactante los rabdomiomas de la esclerosis tube-
rosa y los gliomas hipotaldmicos asociados a la
neurofibromatosis tipo 1619,

5. MALFORMACIONES DEL SN

La malformacion de Chiari tipo Il puede producir
muerte subita en un lactante aparentemente sano
por herniacion del vermis cerebeloso; también el
Chiari tipo |, sobre todo si va asociado a siringo-
mielia, puede dar lugar a muerte subita.

Se han descrito casos de sindrome de Joubert
asociado a muerte sUbita, probablemente por
disfuncion autonémica a nivel troncoencefalicot.

También se han relacionado con muerte subita
en estudios postmorten las malformaciones del
desarrollo cortical, malformaciones arterio-venosas
y las anomalias estructurales del tronco cerebral.

6. ENFERMEDADES METABOLICAS

Aunque las enfermedades metabdlicas como cau-
sa de SMSL se exponen detalladamente en otro
capitulo, si queremos hacer mencion a las miopa-
tlas metabdlicas. Se ha reportado un caso de un
neonato que presentd una muerte subita a los 13
dias de vida, sin clinica previa y cuyo estudio de
acilcarnitinas por espectrometria de tdndem masas

detectd una deficiencia de CPT Il (carnitina palmi-
toiltransferasa); éste es un trastorno autosémico
recesivo de la beta-oxidacion de acidos grasos que
cursa con sintomas hepatomusculares severos aso-
ciados a hipoglucemia hipocetdsica; todos los casos
letales descritos presentan sintomas severos pre-
vios al fallecimiento('2. Asimismo se ha reportado
la muerte subita de un lactante procedente de una
familia con una glucogenosis tipo V o enfermedad
de McArdle, cuyo examen postmorten mostré la
mutacion caracteristica®. También se ha descrito
una forma fulminante de sindrome de Leigh asocia-
do a muerte subita en el que la necrosis estriatal se
produce de forma aguda no asociada previamente
a sintomatologia neurolégicat™. Siguiendo con las
encefalomiopatias mitocondriales, el grupo de Di
Mauro reporté una mutacion en el ADN mitocon-
drial tRNA Glycine gene) asociada a muerte subita;
este grupo describe una familia con esta mutacion
en la cual un nifio fallecié de encefalopatia severa,
otro de muerte subita e inexplicada, y el resto de
pacientes tuvieron en la etapa del lactante episodios
aparentemente letales asociados a clinica respirato-
ria o digestiva, y sugieren que las mutaciones en el
ADN mitocondrial sean consideradas como posible
causa de muerte subita del lactante('®). Posterior-
mente se han descrito otras mutaciones familiares
en al ADN mitocondrial como causas de muerte
subita del lactante.

7. ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES

Algunos sindromes miastenicos congénitos pue-
den causar muerte subita no asociada a sintomas
miasténicos en el momento del exitus, se cree que
es debido a la presencia de apneas episddicas
desencadenadas por fiebre o excitacion y aso-
ciadas a defectos en la acetilcolinat'®),

Se han descrito casos de miopatias congénitas que
tuvieron un fallo respiratorio subito no relacionado
con su debilidad muscular no progresiva™. En la
distrofia muscular congénita tipo Fukuyama, cuadro



caracterizado por una distrofia muscular presen-
te al nacimiento y asociada a malformaciones del
desarrollo cortical y alteracion a nivel de los tractos
cortico-espinales, se han descrito cambios a nivel
de las neuronas catecolaminérgicas de la forma-
cion reticular, nucleo del vago y nicleo del tracto
solitario. Esto explicarfa su asociacion con muerte
subita debida a fallos en el control respiratorio('®),

También se asocian los casos de botulismo infantil
con muerte subita no esperada (no por insuficien-
cia respiratoria por pardlisis), sino por alteracion
disautonémica aguda®,

8. OTROS

En las displasias esqueléticas, como la acondro-
plasia, se refieren casos de muerte subita, aunque
esta relacionada con la compresion cérvico-medu-
lar y, por tanto, puede ser previsible.

En los traumatismos craneales puede aparecer la
muerte subita por hemorragias o0 hematomas sub-
durales que pueden pasar desapercibidos en pri-
mera instancia. Aunque infrecuente, en los partos
distécicos con hemorragias cerebrales o incluso
con lesiones medulares altas puede comprome-
terse la vida del recién nacido. No tenemos que
olvidar el terrible shaken baby syndrome o sindro-
me del nifio zarandeado, en el que el nifio puede
fallecer aparentemente de una muerte stbita pero
los estudios anatomopatolégicos y una adecuada
anamnesis a los familiares en busca de posibles
malos tratos nos harén sospechar este cuadro.

El sindrome de hipoventilacion alveolar congénita
o sindrome de Ondine se caracteriza por un fallo
en la regulacion autonémica de la respiracion, pro-
duciendo una depresion del centro respiratorio
durante el suefio. Puede ser idiopatico o estar aso-
ciado a trastornos inflamatorios del tronco cere-
bral. Pueden asociarse trastornos de la deglucion
y, en algunos casos, existe un antecedente de
polihidramnios. Se han encontrado anomalias en

TABLA 2. Estudios diagnésticos recomendados
ante un episodio aparentemente letal.

- EEG vigilia o video-EEG

- Ecograffa transfontanelar

- Hemogrma y bioquimica sanguinea
incluyendo glucosa, CPK, GOT, GPT

- EAB

- Ratio lactato/piruvato en sangre

- EEG de suefio nocturno

- RM craneal y medular alta

- EMG/ENG

- Biopsia muscular

- Perfil acilcarnitinas mediante MM/MS
- Acidos orgdnicos en orina

- lactatoen LCR

los potenciales evocados de tronco en los casos
idiopéticos. Puede asociarse con la enfermedad
de Hirschprung y con el neuroblastoma.

9. CONCLUSIONES

La patologia neuroldgica es el origen de muchos
de los casos de episodios aparentemente letales
y, en menor medida, de la muerte sibita del lac-
tante. Hay una gran heterogeneidad en cuanto a
las distintas enfermedades que pueden ser origen
de EAL o SMSL. Entre ellas hay que destacar
la epilepsia como causa de muerte inesperada y
subita, algunas enfermedades neuromusculares,
tumores o malformaciones del SNC, enfermeda-
des neurometabdlicas y trastornos paroxisticos no
epilépticos entre los que destacamos la hiperek-
plexia. El mecanismo etiopatogénico es descono-
cido, pero se cree que una disfuncion a nivel de la
neurotransmision cerebral podria estar implicada
en el fallo cardio-respiratorio que en algunos casos
puede tener un desenlace fatal. Ante un nifio que
ha presentado un episodio aparentemente letal se
recomienda realizar una serie de exdmenes com-
plementarios para realizar un diagnéstico diferen-
cial y descartar patologias importantes
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Patologia digestiva y
muerte siibita del lactante

Julia Leal de la Rosa, Marta Garcia Fernandez de Villalta

OBJETIVO

Revisar y poner al dia las implicaciones del apa-
rato digestivo en el sindrome de la muerte subita
del lactante (SMSL), conocer en qué situaciones
puede suponer un factor de riesgo y exponer el
manejo diagndstico y terapéutico mds adecuado.

RESUMEN

La patologia digestiva mds frecuente en los prime-
ros meses de la vida y que mas se ha relacionado
con el SMSL es el reflujo gastroesofagico (RGE)
aunque, en la mayorfa de los casos, éste es un
hecho fisioldgico y autolimitado, corrigiéndose
antes del afio de edad. Sin embargo, su amplia
incidencia en lactantes, la relacion anatémica del
esofago con la via aérea superior, el control por
parte del sistema nervioso auténomo (SNA) tanto
del centro respiratorio, del centro vaso-motor asf
como de la motilidad esofégica, incluido el tono
del esfinter esofagico inferior (EEI), ha hecho
que se haya considerado que el RGE juega un
papel etiopatogénico en el SMSL, los episodios
aparentemente letales (EAL), y los episodios de
apnea. Sin olvidar que, a la inversa, estos mismos
razonamientos pueden hacer pensar que ambos,
SMSL y RGE, sean diferentes manifestaciones
de un mismo proceso. Se han publicado multi-
ples estudios, epidemiolégicos y experimentales,
unos a favort7 y otros en contra® ' de su papel
etioldgico. En la actualidad, la hipétesis sobre la

etiopatogenia del SMSL mas plausible es consi-
derar que existen varios factores de riesgo (teo-
ria del triple riesgo(131820)) que coinciden en el
tiempo (intrinsecos -sexo, edad. . .- y extrinsecos
-posicién cuna...-) y que desencadenan el acon-
tecimiento'213), El reflujo gastroesofagico podria
considerarse como uno de los factores implicados,
por lo que debemos diagnosticarlo y tratarlo.

1. INTRODUCCION: RELACION ENTRE
RGE Y SMSL

Ha sido muy debatida, existiendo multiples argu-
mentos a favory en contra.

La edad de mayor frecuencia de presentacion de
ambas entidades coincide, estando por debajo
de los seis meses. El reflujo gastroesofagico es
mas frecuente durante la fase de suefio activo(®
(REM), precisamente durante esta fase del suefio
estan disminuidos los episodios de succion-deglu-
cién no nutritiva, el despertar® y la autorresucita-
cion, produciéndose el mayor nimero de apneas,
por tanto, se supone que, es mas probable que se
pueda producir la MSL en ella. En distintas series
publicadas de nifios que sufrieron un EAL, un
hallazgot519) frecuente en los estudios realizados
es precisamente la existencia de RGE. Un estudio
refleja que, tanto el RGE primario como el secun-
dario, fueron el factor causal de EAL en un 4,8%®.



Una gran mayoria de niflos menores de cuatro
meses tienen RGE practicamente fisioldgico sin
que les condicione ninguna patologfa, ni siquiera
afectacion de la curva ponderal, aunque si frecuen-
tes consultas al pediatra por las regurgitacionest™.
El reflujo empeora con la posicion de supino y, sin
embargo, la MSL disminuye con dicha posicion,
no habiéndose registrado ningun tipo de factor de
riesgo asociado con ella®®. Nifios con RGE severo
demostrado, a los que provoca patologia respira-
toria importante, sin embargo nunca presentaron
apneas o situaciones que se puedan relacionar con
la MSL. En algunos estudios realizados®“68.19 ng
se pudieron relacionar los episodios de apnea con
los de reflujo, en términos de frecuencia, duracion
o coincidencia. Otros estudios hablan del papel
protector del reflujo gastroesoféagico para la SMSL,
al aumentar el nimero de despertarest?,

2. RELACION FISIOPATOLOGICA ENTRE
RGE Y SMSL

Hasta los afios 70 las investigaciones(' sobre
SMSL buscaban una Unica etiologia que explicase
todos los casos de SMISL; se consideraron diferen-
tes posibilidades, entre ellas el reflujo gastroesofa-
gico y la consiguiente aspiracion pulmonar como
causa de la muerte. Cuando se tuvo la evidencia
de que, salvo en un pequefio nimero de casos, no
era significativa la presencia de contenido géstrico
como hallazgo en las autopsias, se abandond como
factor etioldgico. Posteriormente, varios autores
elaboraron una serie de hip6tesis(®, que presen-
taban como novedad que el SMSL se producia
en nifios especialmente predispuestos por una
inmadurez neuroldgica, adquirida probablemente
en la época prenatal, son las hip6tesis de triple
riesgo(31820 de Filiano y Kinney (1994), de Wed-
gwood (1972) y de Rognum (1993), asi como la
hipotesis multifactorial de Raring@V (1972), basica-
mente se tratarfa de una alteracion del desarrollo,
que daria lugar a una especial «vulnerabilidad» del

niffo, en un momento «critico» de su maduracion,
sobre el que actuarfa algun «factor» desencade-
nante. El estudio de investigacion sobre SMSL de
San Diego, realizado para valorar los cambios en
SMSL tras la era de posicion supina en el suefio,
considera que en la patogenia se deben considerar
multiples factores de riesgo e incidir sobre ellos a la
vez. En este contexto, se puede volver a considerar
el RGE como uno mas de los posibles factores de
riesgo, capaz de desencadenar la SMSL a través
de los quimiorreceptores laringeos, cuyo estimulo
por el material refluido hacia la faringe superior
daria lugar a una apnea prolongada que condi-
ciona hipoxia y puede conducirle a la muerte si
no funcionan bien sus mecanismos de despertar y
autorresucitacion. Si durante el intervalo de tiempo
en que ocurren estos hechos, alguien aprecia la
situacion del nifio, puede sacarle de ella, ya sea por
simple estimulacion o mediante una reanimacion
mas 0 menos avanzada segun el tiempo de apnea/
hipoxia y subsiguientes cambios metabdlicos pro-
ducidos, en este caso estarfamos ante un episodio
aparentemente letal (EAL).

3. REFLUJO GASTROESOFAGICO Y
POSICION EN LA CUNA: BUSQUEDA DE
LA EVIDENCIA

LLa Academia Americana de Pediatria (AAP) realizé
Su primera recomendacion acerca de que los nifios
deben dormir en posicion de supino (boca arriba)
con la finalidad de reducir el riesgo de sindrome
de muerte subita del lactante (SMSL) en el afio
1992. La misma sugerencia fue confirmada en
1994y 1996.

En marzo del 2000, se publict en Pediatrics la
opinién del Grupo de Trabajo del SMSL de la
AAPE2, En relacion con el reflujo gastroesofagi-
coy la posicion en la cuna hace tres afirmaciones
de importancia:

1. Contrariamente a lo que se cree, hay eviden-
cias clinicas y experimentales que demuestran



que los nifios vomitadores tienen mayor riesgo
de atragantarse si duermen en posicion de
prono.

2. No hay evidencia de un aumento de aspiracio-
nes o de vomitos a partir de la recomendacion
de que los bebés deben dormir boca arriba.

3. A pesar de que siempre se nos ha informado
de que es menos frecuente el reflujo gas-
troesofagico en la posicién de prono, no ha
habido un aumento de muertes de nifios atri-
buibles a aspiracion con el cambio de posicion
para dormir.

Estas afirmaciones, basadas en evidencias, cons-
tatadas por estudios epidemioldgicos, realizados
después de un tiempo de observacion tras el cam-
bio de postura en la cuna, vienen a demostrar
que tiene mayor influencia el efecto protector de
la posicion de supino en los lactantes durante el
suefio, que importancia como factor etioldgico el
reflujo gastroesofagico.

El Grupo de Trabajo de la AAP en las recomeda-
ciones que establece en el Pediatrics del 200523),
recomienda el chupete, una vez establecida la lac-
tancia materna, desde aproximadamente el mes
de vida, para dormir. Aunque no estd explicado
claramente el mecanismo, se entiende que utili-
zandolo durante el suefio, hasta el afio de vida, los
nifios tendrfan un patrén de suefio mas superficial,
aumentando los despertares, ademas de aumentar
el nimero de episodios de succion-deglucion no
nutritiva que favorecerfa el aclaramiento esofdgico
si existiera reflujo. La AAP recomienda utilizar el
chupete frente a otras opiniones que dicen que
puede interferir en la lactancia materna y en la
denticién, ya que afirma estas Ultimas, en cambio,
no estan bien documentadas. La manera de utilizar
el chupete serfa Unicamente cuando se va a acos-
tar al bebé, sin forzar, y sin volver a introducirlo en
la boca, si dormido lo suelta, y nunca mezclandolo
con sustancias dulces.

4. REFLUJO GASTROESOFAGICO

Es el paso retrogrado, sin esfuerzo, del conteni-
do gastrico hacia el eséfago; es algo que ocurre
en cualquier individuo sano de forma esporéadica,
sobre todo en el periodo postprandial. Sucede,
en un porcentaje muy elevado, en los lactantes
menores de 4 meses y es secundario a la incon-
tinencia del esfinter esofagico inferior (EEI) y/0 a
la dismotilidad gastrointestinal superior. Tiene una
prevalencia del 8-18% poblacion infantil.

El esfinter esofégico inferior (EEI) es la principal
barrera contra el reflujo; esta formado por el mus-
culo crural estriado del diafragma (inervado por
el nervio frénico), y por el musculo liso situado
en el espesor de la pared del eséfago inferior. El
vago es el que media la relajacion del EEI, que es
desencadenada por la deglucion y esté coordina-
da con el peristaltismo esofdgico. El mecanismo
del reflujoU”) consiste bdsicamente en una rela-
jacion brusca del esfinter esofagico inferior, no
relacionada con movimientos deglutorios; a ello
se puede afadir una alteracion en el aclaramiento
esofégico (dismotilidad), asi como un retraso en
la evacuacion gastrica. La mayor frecuencia del
reflujo en las primeras semanas y meses de la
vida sugiere una inmadurez en el desarrollo de la
regulacion funcional del EEI, el mismo mecanismo
que creemos subyace en la MSL, en relacién con
el control autonémico de la respiracion, y funcion
vasomotora.

*  Funcional (fisiol6gico): es el que presentan la
mayorfa de los nifios, no provocandoles mas
que regurgitaciones, sin afectar a su estado



TABLA 1. Sintomas de la enfermedad por reflujo gastroesofagico.

Vémitos con afectacion del desarrollo
Esofagitis: dolor torécico, irritabilidad

Problemas alimentarios: disfagia
Rechazo de las tomas

Obstruccion esofdgica por estenosis
Hematemesis

general, corrigiéndose espontaneamente entre
los 6 meses y el afio de vida.

»  Patoldgico: el material refluido produce sin-
tomas que conocemos como enfer-
medad por reflujo gastroesofagicot”. Pueden
ser digestivos y extradigestivos y se deben a:
lesiones locales en eséfago (esofagitis) y 0 en
vias respiratorias (laringitis); microaspiraciones
(neumonia aspirativa, broncopatias), reflejos
que provoquen laringospasmo y/o broncos-
pasmo y curva de peso alterada, anemizacion
por sangrado, trastornos del movimiento (sin-
drome de Sandifer)...

Se deben considerar todos aquellos procesos que
cursan con vomitos como sintoma, valorando en
este apartado los sintomas alérgicos IgE y no Igk
mediados.

5. INDICACIONES PARA CONSIDERAR
EL DIAGNOSTICO DE RGE EN
LACTANTES CON RIESGO DE SMSL

Se investigara esta posibilidad diagndstica

en lactantes que hayan presentado un EAL con
sintomas sugestivos de reflujo, o si el episodio fue
importante y no existe una causa que lo justifique,
ya que, en ocasiones, un RGE grave puede no

Neumonia aspirativa recurrente
Broncoespasmo. Asma

Apnea
Episodios aparentemente letales (EAL)

Anemia
Tos crénica. Estridor. Laringitis

Alteraciones posturales: sindrome de Sandifer,
torticolis. Otitis de repeticion

dar clinica especifica suponiendo, sin embargo,
un factor de riesgo tratable.

En la mayorfa de los lactantes y nifios con RGE, la
historia clinica (vémitos, regurgitaciones y pirosis)
y el examen fisico permiten establecer el diag-
nostico, detectar sus complicaciones (anemia,
melenas, etc.) e iniciar un plan de tratamiento. A
pesar de la existencia de distintos métodos para
evaluar la existencia de RGE, existen muy pocos
estudios que comparen su rentabilidad diagnds-
tica. La principal limitacion de estas técnicas es el
escaso poder predictivo del beneficio individual
de aplicar un tratamiento médico o quirdrgico. La
interpretacion de los resultados debe ser cuida-
dosa y siempre considerando el contexto clinico.

Para su estudio y su posible relacion con apneas
y EAL, el gold esténdar seria el estudio conjun-
to de polisomnografia e impedancia/pHmetria.
Habitualmente, en la préctica no es fécil disponer
de ambas técnicas conjuntamente, por lo que
se valoran fundamentalmente el transito diges-
tivo alto para descartar malformacion anatémica
(considerar individualizadamente la indicacion ya
que la irradiacion es considerable) y la pHmetria/
impedancia para cuantificacion de episodios, con
las limitaciones de estas técnicas. Hay que tener
en cuenta que puede existir RGE con pruebas
normales y, a la inversa, la existencia de RGE no
asegura que sea responsable de los sintomas



TABLA 2. Protocolo de estudio en pacientes que han sufrido un EAL.

Monitorizacién hospitalaria (neumocardiograma)
Examen fisico cuidadoso

Gasometria, lactato

Hemograma, iones, glucemia, PCR

Funcién hepdtica, Ca, P, Mg

Rx de torax

ECG

clinicos. Ademds de estas pruebas, test inmuno-
l6gicos y caracteristicas de la pHmetria pueden
sugerir alergia a proteinas de leche de vaca, como
causantes de reflujo secundario, aunque la dieta
de eliminacion y su respuesta es fundamental en
el diagndstico@).

Se debe realizar para detectar anomalias anatémi-
cas, pero es poco especifico para diagnosticar y
evaluar la cuantia del reflujo. Se pueden encontrar
signos indirectos que apoyen el diagndstico, como
rectificacion del angulo de His, eséfago corto infra-
diafragmatico, valorar la deglucion y la peristalsis
esofégica.

Se hara solamente en lactantes con EAL impor-
tantes o con apneas repetidas sin etiologia clara,
para poder cuantificar el riesgo que les supone el
reflujo. La pHmetria en el lactante pequefio se va
a ver muy influida por una serie de circunstancias:
el pH de los alimentos (alcalinidad de la leche), la
frecuencia de las tomas, que altera peridicamen-
te la acidez gastrica, duracion total de la prueba,
tiempo de suefio y posicion del nifio, los reflujos
alcalinos (duodeno-gastrico). Por todo lo anterior,
se aconseja realizar una pHmetria de doble canal,
con dos sondas, una situada en el tercio inferior

Estudio deglucion y transito digestivo superior
pHmetrfa/impedancia esofdgica

Exploracién otorrinolaringolégica

Frotis para VRS y/o B. pertussis

Amonio, aminodcidos y dc. organicos s/o
Polisomnograffa

Cultivos: sangre, LCR, orina, heces

EEG. Ecograffa cerebral

del es6fago y otra en el estémago. Debe realizar-
se cuando no existan procesos intercurrentes, sin
medicaciones adrenérgicas, que pueden favore-
cer el RGE, retirando los antidcidos de 72 a 96
horas antes del inicio de la prueba. La duracion
del registro debe ser superior a 18 horas, inclu-
yendo periodos nocturnos y diurnos y valorar si ha
existido desplazamiento de la sonda para valorar
los resultados adecuadamente.

Hay datos publicados por diferentes autores. Los
resultados de Vandeplas y Sacre®). Hay diferen-
cias entre los resultados de los distintos auto-
res), lo cual puede justificarse por los diferentes
modelos de pHmetros existentes en el mercado.
En general, el IRy el NR >5 son equiparables;
el NRy el DR+L pueden tener resultados mas
dispares.

1. /R (indice de reflujo). Es el tiempo en que hay
un pH <4; es el pardmetro mas importante ya
que proporciona una idea global de la inten-
sidad. Davies y cols.@® clasifican la gravedad
segun este pardmetro en leve (IR <10%),
moderado (IR: 10-20%) o grave (IR >20%).

2. NR numero de episodios de reflujo.

3. NR>5y DR+ L, nimero de episodios de
reflujo superiores a 5 min y la duracion del



reflujo mas largo son una medida indirecta del
aclaramiento esofdgico, indicando una mayor
gravedad de los episodios de reflujo.

4. (DMR). La duracién media de los episodios de
reflujo es el cociente entre tiempo total de pH
<4 (IR) y el ntimero de reflujos (NR). Se puede
calcular para toda la monitorizacion o por perio-
dos, por ejemplo, durante el suefio (DMRS)@).

5. Reflyjo alcalino (RA). Se valora como tal el pH
superior a 7,5. Para diagnosticarlo es necesario
monitorizar el pH del estomago.

Es una técnica basada en el registro de los cam-
bios de impedancia esofégica originados por el
material refluido y detectados por un conjunto
de electrodos dispuestos en un catéter flexible
intraesofagico. Debido a su inocuidad y capacidad
de detectar la presencia y magnitud de reflujo aci-
do y no &cido es un método Util para el diagndstico
de reflujo en lactantes@?.

La manometria esofagica, la gammagrafia o la
endoscopia@) no estan indicadas en estos pacien-
tes en el momento del diagndstico; se valoraran
individualmente sus indicaciones para establecer
el diagndstico y realizar seguimiento evolutivo del
reflujo.

6. MANEJO DIAGNOSTICO Y
TERAPEUTICO DEL RGE

Va a depender de la historia clinica que ha pre-
sentado el paciente; en la practica clinica se pue-
den encontrar una gran variedad de sintomas, a
veces dificiles de interpretar, en general podriamos
agruparlos en tres categorias, de menor a mayor
gravedad:

1. Niflos que consultan por dificultades en rela-
cion con la alimentacion, que se manifiestan

como episodios de apnea, atragantamiento
(asfixia), con o sin cianosis, en relaciéon con la
ingesta, regurgitaciones o vomitos.

2. Aquellos que presentan apneas de repeticion
durante el suefio, con o sin sintomatologia de
reflujo, sobre todo si son obstructivas o mixtas,
Yy No existe una causa que lo justifique.

3. Nifios que sufrieron un episodio aparentemen-
te letal que precisaron estimulo vigoroso para
recuperarse o reanimacion incluso, con o sin
sintomatologia especifica de reflujo, ya que en
ellos es importante tratar cualquier factor de
riesgo presente. Todos ingresaran para estudio
y observacion, se hara el primer nivel de estu-
dio (véase Tabla 2), con neumocardiograma
durante 24-48 horas.

En el primer grupo se valorard un estudio de
la deglucion o trénsito digestivo alto; segun la
importancia de la clinica, puede no ser necesario
y, si todas las pruebas son normales, se dara de
alta con pautas de conducta en relacion con las
tomas. Si se sospecha que el RGE es causante
de disfagia, secundaria a la alteracion en el tono
del EES, se valorard iniciar tratamiento farmaco-
l6gico con inhibidores de la secrecion &cida +
domperidona.

En el segundo grupo, ademés de descartar otras
patologfas que puedan ser responsables de la cli-
nica, estd indicado investigar la presencia de RGE.
Lo ideal serfa realizar registro de polisomnografia
con impedancia/pHmetria, ademds de transito
digestivo alto. Se trataré el RGE antidcidos + pro-
cinéticos, valorando la monitorizacion domiciliaria.
Con revisiones cada mes 0 2 meses, segun la evo-
lucion. Habitualmente la clinica permite retirar la
medicacion en unos 2-3 meses, y posteriormente
el monitor, una vez desaparecidos los sintomas,
incluidas las apneas patolégicas.

En el tercer grupo, que es el que constituye
los episodios aparentemente letales (EAL)
genuinos, se hara también el primer nivel del
estudio, con una valoracion cuidadosa de todas



TABLA 3. Tratamiento farmacoldgico del RGE.

Antidcidos: Cimetidina (Tagamet®)

Antidcidos: Ranitidina. Formulacién magsitral en
solucién 15 mg/ml

Inhibidores de la bomba de protones: Omeprazol.
Formulacion magistral a 2 mg/ml

Procinéticos: Domperidona (Motilium®)

las etiologias posibles para indicar qué pruebas
realizar del segundo nivel, incluidos el TDS y
pHmetria/impedancia. Descartadas otras pato-
logias, si el reflujo puede justificar los sintomas,
se tratard dependiendo de la gravedad y de
los resultados:

o

Siempre estard indicada la monitorizacion.

b. Algunos nifios mejoran clinicamente con leche
antirreflujo.

c. Se valoraré la existencia de alergia no Igk
mediada a proteinas de leche de vaca, rea-
lizando lactancia materna con exclusion de
lacteos, hidrolizado de proteina de leche de
vaca o hidrolizado de arroz.

d. Se utilizaran antiacidos + procinéticos.

e. Siel episodio fue grave y el reflujo severo,

habra que valorar la cirugia.

Deben ser individualizadas, considerando la clinica
y situacion de cada nifio. Poco eficaces.

- Los cambios de férmulas no se han demos-
trado claramente eficaces, salvo las dietas de
eliminacion de la proteina de leche de vaca
(hidrolizados) en nifios con alergia IgE y no
IgE mediada; no el cambio a formulaciones de
Soja@4.

Neonatos: 5-20 mg/kg/dia g 6-12 h vo, iv
Lactantes: 10 mg/kg/dia q 6-12 h vo, iv
Lactantes: 2-4 mg/kg/dia g 12 horal, g 6 h iv
Dosis: 0,7-3,3 mg/kg/dia oral

Dosis: 0,3 cc/kg/dosis/8 h 20 min antes de 3 tomas

- No recomendamos disminuir el volumen de
cada toma, ni espesar el alimento, con cereales
0 arroz.

Antisecretores

1. ANTI H2. Son los mayoritariamente empleados.
La cimetidina ha sido el mas ampliamente estu-
diado y la ranitidina el mas utilizado, aunque
no hay estudios controlados y randomizados
en nifos.

2. Inhibidores de la bomba de protones. Son los
mas eficaces para inhibir la produccion de &ci-
doclorhidrico, tratamiento de eleccion de la
esofagitis péptica y los problemas respiratorios
asociados al reflujo. Puede valorarse su uso de
entrada, aunque habitualmente se ensaya tras
prueba con anti H2. Los més utilizados son el
omeprazol, lansoprazol y esomeprazol.

Procinéticos

1. Domperidona (Motilium®). Acelera el vacia-
miento gastrico, no actla sobre el esfinter
esofagico inferior (EEI), por lo que su eficacia
es relativa. Por ello, la mayoria de los autores
No aconsejan su Uso.

Nota: El tnico procinético utilizado en pediatria
con eficacia sobre el EEI es la Cisaprida, pero dado
el nimero de casos de arritmias cardiacas y alar-
gamiento del intervalo Q-T notificados, en noviem-
bre de 2004 se suspendié su comercializacion.



Mantener al nifio incorporado algun tiempo des-
pués de las tomas, fundamentalmente apoyado
en el brazo izquierdo de la madre, vigilando no
realizar flexion forzada de cadera. Intentar que no
degluta mucho aire mediante el uso de una tetina
adecuada, y esperando pacientemente a que lo
expulse bien durante y después de las tomas.

» A pesar del reflujo, la posicion para acostar
al nifio en la cuna es en decubito supino; se
desaconseja también el decubito lateral; sobre
colchon duro, se puede semi-incorporar algin
tiempo después de las tomas (15 grados) con
el fin de mantener el eséfago algo més eleva-
do que el estdmago, siempre que sea posible
mantenerle mediante algun freno abajo y a los
lados, evitando que se resbale.

+ Aunqgue la posicion de prono parece dismi-
nuir el nimero de episodios de RGE, ha sido
demostrado que la proteccion de la via aérea
estd mas comprometida en posicion prona
durante el suefio activo, debido a que el indice
de succion-deglucion esta significativamente
disminuido sin la compensacion en el incre-
mento de los microdespertares. Ademas, no se
ha demostrado que la posicion supina aumen-
te los episodios de reflujo &cido relacionados
con apneas, tampoco en prematuros®, por lo
que la posicion supina es la indicada®.

+ La posicion de decubito lateral izquierdo
tampoco esta recomendada, porque también
aumenta el riesgo de MSL frente al decubito
supino.

+ No es recomendable mantenerle sentado en
portabebés ni sillitas, porque en esta posicion,
con la cintura flexionada aumenta la presion
abdominal, favoreciendo el reflujo.

Existen distintas técnicas, la mas ampliamente
utilizada es la funduplicatura de Nissen, bien de

manera laparoscopica o abierta. La indicacion del
tratamiento quirdrgico es excepcional y se pro-
duce cuando las demés terapias han fracasado
y se identifican complicaciones relacionadas con
enfermedad por reflujo gastroesofégico. El pronds-
tico de la cirugia se considera bueno, algo peor
en nifios que asocian otros problemas médicos y
en menores de un afio.

7. CONCLUSION

El RGE puede ser un factor desencadenante
de MSL, EAL y apneas, en un nifio susceptible,
debido al retraso madurativo neurolégico en el
control de sus centros homeostaticos (incluido el
respiratorio), en una etapa critica de su desarrollo.
Sobre todo si se suman otros factores de riesgo,
como posicion de prono en la cuna, tabaquismo,
excesivo abrigo, infecciones del tracto respiratorio
superior, prematuridad y otros. Por tanto, se debe
valorar como diagnéstico en los casos referidos
anteriormente, y tratar de forma adecuada, inci-
diendo, a la vez, sobre los otros factores de riesgo
potencialmente tratables.
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Patologia inmunoalérgica y muerte
sibhita del lactante

Bérbara C. Fernandez Barrio

1. INTRODUCCION. SIiNTESIS
CONCEPTUAL

Durante afios, el sindrome de muerte subita del
lactante (SMSL) fue atribuido a sujetos presun-
tamente sanos, de acuerdo con la definicion de
Beckwith en 19700, Desde que Kinney y cols.
@, en base a hallazgos neurohistopatoldgicos,
rebatieran esta afirmacion, multiples teorfas han
ido surgiendo, sustentadas en hipdtesis mas o
menos complejas, abogando por una etiologia
multifactorial con interaccion de diversos meca-
nismos madurativos y constitucionales, gran parte
de los cuales se habrian originado ya en la vida
intrauterina®4. Como consecuencia, el lactante
serfa mas vulnerable y tendria menor poder de
respuesta a las agresiones ambientales®.

El “tridngulo fatal” de la MSL, descrito por Rognum
y Saugstad en 1993, considera la concurrencia
de tres condiciones indispensables para el falle-
cimiento del lactante®:

+ Una predisposicion genética.

+ Una vulnerabilidad en el desarrollo del sistema
nervioso central (SNC) y del sistema inmu-
ne (afectando especialmente a la inmunidad
mucosa).

« Un factor desencadenante.

Los desencadenantes mas probables en el SMSL
incluirfan la hipoxia crénica, las infecciones viricas,
las toxinas bacterianas, los estados inflamatorios,

las alteraciones bioquimicas y las anomalias gené-
ticas como mutaciones y polimorfismos genéticos
involucrados en el metabolismo y en el sistema
inmune.

2. SMSL Y EL SISTEMA INMUNOLOGICO

Aproximadamente el 50% de las victimas del SMSL
cursan en el momento de su fallecimiento un cuadro
infeccioso (generalmente respiratorio 0 gastrointes-
tinal)®7, poniendo de manifiesto la activacion del
sistema inmune y la presencia de respuestas infla-
matorias anémalas®&11. Otros autores sugieren que
esta hiperestimulacion del sistema inmune estaria
relacionada con factores alimentarios.

Investigaciones recientes sugieren una hiperesti-
mulacion del sistema inmunitario mucoso®, pro-
bablemente originada por factores microbianos,
en relacion con el SMSLO9. Asi, las necropsias
de lactantes fallecidos por esta causa muestran
una densidad elevada de macréfagos y eosindfilos
pulmonares, y cifras elevadas de linfocitos Ty BU2,
Dicha estimulacion conduciria a un aumento de
la sintesis de citoquinas que, a su vez, activarian
el sistema inmune y posteriormente deprimirfan el
centro respiratorio®713), También la existencia de
deleciones parciales en genes relacionados con la
via del complemento, y de polimorfismos genéticos
de la sintesis de citoquinas, podrian ser responsa-
bles en el SMSL de reacciones exageradas ante
infecciones aparentemente banalest'.



Muchas victimas del SMSL presentan una hipe-
ractivacion del sistema inmune, hecho que condi-
cionarfa una mayor vulnerabilidad a las infecciones
simples. Parte de esta vulnerabilidad podria atri-
buirse a deleciones parciales en el gen del factor
C4 del complemento. Estas se presentan hasta en
un 20% de individuos de raza caucdsicat', y con-
dicionarfan una respuesta inmune subdptima, con
dificultades para neutralizar al agente patégeno.
El gen de C4 se investigé en cohortes alemanas y
noruegas victimas de SMSL (40'y 104 casos, res-
pectivamente), encontrando una asociacion entre
infecciones leves previas al fallecimiento y delecio-
nes parciales de C4a 0 C4sg, sugiriendo que esta
combinacion aumentaria el riesgo de SMSLU517),

Mucho se ha discutido acerca del posible papel
de las citoquinas como factor fisiopatoldgico en
el SMSLe:18-20) | as citoquinas son la expresion
molecular de la respuesta inflamatoria € inmune en
reacciones alérgicas, infecciones viricas y sepsis,
y regulan la intensidad y duracion de la respuesta
a determinados insultos mediante el estimulo e
interaccion de diferentes células?9).

En el lactante, ante la presencia de hipoxia cronica
en periodos infecciosos/inflamatorios, se liberan
grandes cantidades de citoquinas proinflamatorias
(lo que se ha venido a denominar “tormenta de
citoquinas”)@, constituyendo una potencial fuente
de dafio tisular si su produccion no es controlada.
Estas citoquinas proinflamatorias regulan a la baja
la expresion génica del citocromo p-450y de otras
enzimas relacionadas con la sintesis del ARNm,
la expresion proteica y la actividad enzimatica,
afectando asf al metabolismo de varias sustancias
lipofilicas enddgenas, como esteroides, vitaminas
liposolubles, prostaglandinas, leucotrienos y trom-
boxanos, y contribuyendo al dafio tisular. Asi, el
edema pulmonar y las hemorragias petequiales

observadas frecuentemente en el SMSL podrian
ser el resultado de la fuga capilar provocada por
la IL-2 y el IFNa. La hipoxia cronica, a través de la
liberacion de mediadores proinflamatorios como
IL-1a, IL-1P y IL-6, de la sobrecarga de los siste-
mas cardiocirculatorio y respiratorio, y de reacciones
inflamatorias a nivel del sistema nervioso central
(SNC), con el desarrollo de gliosis y de alteraciones
de neuromediadores relacionados con el patrén del
suefio, contribuirian a alteraciones homeostéticas
que, combinadas con el efecto de la nicotina@'22 y
del trauma metabdlico, conducirfan al fallecimiento
de los lactantes genéticamente predispuestost'?.

En el ambito del SMSL se han investigado los
genes relacionados con la produccion de IL-1a,
[L-1B, IL-4, IL-6, IL-10, IL-12, IL-13, [L-16, IL-18,
TGF, TNFa e IFNy@227, aunque los estudios més
relevantes se centran en la IL-10 y la [L-6).

La IL-6 forma parte de la cascada inflamatoria y
juega un papel clave en la transicion de la inmu-
nidad innata a la inmunidad adquirida limitando,
a través de su receptor soluble, el acimulo de
granulos neutrofilos y la migracion de linfocitos
T CD3+ en procesos inflamatorios agudos.@®
Cuatro estudios han examinado el papel de poli-
morfismos en el gen de IL-6 en el SMISL(2329-31),
dos de los cuales han mostrado una asociacion
positiva@.29),

Estudios clinicos han encontrado concentraciones
elevadas de IL-6 en el liquido cefalorraquideo de
lactantes fallecidos por SMSL, equivalentes a nive-
les encontrados en lactantes fallecidos por causa
infecciosa, como meningitis 0 sepsis®?, apoyando
la teorfa de que el cerebro es el principal érgano
diana del mecanismo letal desencadenado por
la reaccion inmunolégica®. Este vinculo entre la
inmunidad mucosa y el SNC ha sido sugerida a
Su vez por otros autores, estableciendo una rela-
cion con el sistema serotoninérgico cerebral®32,
A nivel del tronco cerebral, el sistema serotoninér-
gico regula funciones vitales como la respiracion,
la presion arterial y la frecuencia cardiaca. Una



anomalia en este sistema provocaria la incapaci-
dad para restaurar la homeostasis tras un insulto
durante el suefio, conduciendo a la muerte del
lactante en el primer afio de vida, periodo en el
cual la homeostasis es ain inmadura®.

La IL-10 es una importante citoquina inmunoregu-
ladora, con funciones antiinflamatoria, antinmune y
antifibrosis, que juega un notable papel en el trans-
curso de las enfermedades infecciosas. La variabili-
dad en la produccion de IL-10 tiene un componente
hereditario del 50 al 75%, principalmente atribuido
a polimorfismos en el gen promotor de IL-10, inclu-
yendo polimorfismos en posiciones 1082*A, 819*Ty
592*A, que constituirfan haplotipos determinantes
en la capacidad de sintesis de [L-1063), Algunos
autores han relacionado alguno de estos haplotipos
con un aumento de la odds ratio del SMSL#439),
especialmente en casos relacionados con proce-
s0s infecciosos®®. Estos hallazgos sugeririan que
un lactante con un genotipo IL-10 desfavorable,
en presencia de factores predisponentes, podria
presentar una infraproduccion de la misma, condu-
ciendo a reacciones exageradas ante infecciones
aparentemente banales(.

3. SMSL Y VACUNAS

Es antigua la discusion en la comunidad médica
sobre la asociacion entre la vacunacion y el SMSL.
Desde que en el afio 1983 se lanzara en EE.UU.
la sospecha de una posible asociacién temporal
entre el SMSL y la vacuna contra difteria, tétanos
y tos ferina®”, diversos estudios se han llevado
a cabo, sin que ninguno haya podido confirmar
una asociacion estadisticamente significativa
entre el momento de aplicacion de las vacunas
y el SMSL839),

En el afio 2003 surgié una nueva sefial de alarma,
esta vez en Alemania y Austria, relacionando la
muerte subita de 5 lactantes con la administracion
de la vacuna combinada hexavalente Hexavac®
(difteria, tétanos, tos ferina, polio inactivada, hepa-

titis B e Hib conjugada)®“®, sin encontrar asocia-
cion estadisticamente significativa. Por otra parte,
un estudio llevado a cabo en Italia durante 5 afios
no demostro asociacion entre el SMSL y la admi-
nistracion de la vacuna hexavalente®®.

Kuhnert y cols., en su reciente revision de los 3
estudios de casos y controles mas relevantes acer-
ca de la materia, no encuentra asociacion entre el
riesgo de muerte stbita en lactantes en el periodo
postvacunacion®n.

En conclusién, no existe evidencia actual que
relacione la MSL con vacunas e inmunizaciones.

4. SMSL Y PATOLOGIA ALERGICA

Diversas fuentes han sugerido un vinculo entre la
alergia y el SMSL. La presencia de una respues-
ta inflamatoria anémala y las alteraciones en la
coagulacion, en probable relacién con un nimero
elevado de mastocitos y la degranulacion de los
mismos, asi como la liberacion de heparina, TNF-o.
y otros componentes vasoactivos, contribuirian a
respuestas pseudoanafilacticas en el SMSL®.

Varios estudios han investigado la contribucion de
los mecanismos anafilacticos en el SMSL median-
te el andlisis de moléculas relacionadas con estos
mecanismos.

La activacion de los mastocitos conduce a la pro-
duccién de triptasa. Se han encontrado niveles
significativamente elevados de dicha proteasa en
el suero de lactantes fallecidos por SMSL, esta-
bleciendo niveles criticos de triptasa por encima
de 10 ng/ml como marcador de activacién masto-
citaria premortem. Segun Platt y cols., un lactante
fallecido por SMSL presenta una probabilidad 20
veces superior a los sujetos control de presentar
niveles elevados de B-triptasa sérica, sin que el
intervalo de tiempo postmortem influya en este



resultado. De este modo, la anafilaxia mediada por
la degranulacion mastocitaria se habria propuesto
como mecanismo patogénico en algunos casos de
SMSL®“243), No obstante, otros autores sugieren
que la elevacion de la triptasa, asf como de la IgE
total sérica, no se deberfa en puridad a fendme-
nos alérgicos sino a la degranulacién mastocitaria
provocada por la hipoxia en lactantes que duer-
men en decubito prono, al ser ésta (la posicion en
decubito prono) la Unica variable estadisticamente
relacionada con la elevacion de triptasa®®.

Otros autores, en cambio, rechazan la anafilaxia
como mecanismo relacionado con el SMISL, al no
encontrar asociacion entre éste y la elevacion de
|a triptasa séricats).,

Por otra parte, se ha relacionado la hiperestimu-
lacion del sistema inmune, presente en el SMSL,
con factores alimentarios. Ya en 1960, Parish y
cols. afirmaron que el SMSL podria ser explicado
por reacciones anafilacticas a antigenos presentes
en la leche de vaca®®, siendo apoyados poste-
riormente por estudios experimentales®“-49), No
obstante, esta hipdtesis no ha podido ser confir-
mada clinicamente, y en la actualidad no se asocia
la presencia de reacciones alérgicas a las proteinas
de laleche de vaca con el SMSL. Las teorfas que
sugieren un riesgo reducido de SMSL en lactantes
alimentados con leche materna no parecen, pues,
relacionadas con dicha hipétesis, sino mas bien
con un umbral de vigilia mas bajo respecto a sus
pares alimentados con férmula artificial®®.

La anafilaxia inducida por alérgenos se ha postu-
lado como posible etiologia del SMSL. En efecto,
parte de las recomendaciones dirigidas a reducir
el riesgo de exposicion a alérgenos coinciden con
las propuestas para reducir el riesgo de SMSL.

Se ha relacionado el aislamiento de derp 7, uno
de los principales componentes del Dermatopha-
goides pteronissinus, alérgeno presente en los
acaros del polvo y con actividad proteasica, en
las cunas de los lactantes fallecidos por SMSL,
encontrandose en estos casos colchones més vie-
jos y con mayores concentraciones de alérgenos
(alto contenido de der p T), asf como una mayor
frecuencia de enfermedades/infecciones banales.
No obstante, la tnica significacion estadistica se
atribuye a la presencia de der p 7 con la frecuencia
de afecciones menores, sin poder establecer una
relacién causa-efecto en el SMSLGD,

También se ha sugerido un posible mecanismo
anafilactico en el papel que juega la exposicion
al humo del tabaco en el SMSL. Estudios expe-
rimentales han sefialado que la glicoproteina del
tabaco (TGP), presente en las hojas del tabaco y
en el humo del mismo, se asocia a anafilaxia en
modelos animales infantiles (conejos) que habfan
sido previamente sensibilizados a dicha proteina
en periodo neonatal, apoyando la hipétesis de que
la exposicion pre y postnatal al humo del tabaco
se asocia a una mayor incidencia del SMSL®2,

En cambio, la presencia de antecedentes familiares
de atopia u otros sintomas alérgicos no se han
relacionado estadisticamente con la MSL®3) .

5. RESUMEN DE LOS PUNTOS CLAVE

* Entre los desencadenantes méas probables en
el SMSL se incluyen los estados inflamatorios,
las alteraciones bioguimicas y las anomalias
genéticas involucrados en el metabolismo y en
el sistema inmune. Estas alteraciones condicio-
nan una mayor vulnerabilidad al lactante y una
menor capacidad de respuesta a agresiones
ambientales consideradas menores.

* Las alteraciones en la sintesis/metabolismo
de las citoquinas y en la via del complemento
se asocian con un mayor riesgo de SMSL,
estableciéndose un vinculo final con el sistema
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nervioso central que conduciria a un fracaso
de la homeostasis del lactante.

No existe evidencia actual que relacione el
SMSL con vacunas e inmunizaciones.

Existe controversia en cuanto al papel de la
anafilaxia en el SMSL. El hallazgo de niveles
elevados de B-triptasa sérica se ha relaciona-
do con el SMSL a través de la degranulacion
mastocitaria ocurrida en decubito prono en
condiciones de hipoxia. No obstante, pare-
ce prudente mantener las recomendaciones
dirigidas a reducir el riesgo de exposicion a
alérgenos, aunque no se haya encontrado una
asociacion estadisticamente significativa entre
éstos y un mayor riesgo de SMSL.

A pesar de la posible hiperestimulacion del
sistema inmune a través de factores alimenta-
rios, en la actualidad no se asocia la presencia
de reacciones alérgicas a las proteinas de la
leche de vaca con el SMSL.

La presencia de antecedentes familiares de
atopia u otros sintomas alérgicos no aumentan
el riesgo del SMSL.
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1. INTRODUCCION

Desde su creacion en 2009, la Sociedad Espafiola
de Patologia Forense (SEPAF) establecié en sus
estatutos la actualizacién de los conocimientos en
patologia forense asf como la unificacion de pro-
tocolos de actuacion y el establecimiento de lazos
de unién con otras sociedades cientificas afines®.

En cumplimiento de estos estatutos, la SEPAF,
a través de sus diferentes grupos de trabajo, ha
establecido una estrecha colaboracion con dife-
rentes sociedades cientificas, tanto nacionales
(Sociedad Espafiola de Anatomia Patoldgica,
Sociedad Espafiola de Cardiologia) como inter-
nacionales (Association for Furopean Cardiovas-
cular Pathology, International Network for Forensic
Research), con el objetivo de poner en marcha
protocolos de estudio tanto en casos de muerte
natural (muerte subita cardiaca, muerte subita
asociada al deporte) como en muerte violenta
(asfixias mecanicas).

La relacion entre la medicina forense y la Asocia-
cion Espafiola de Pediatria (AEP) se remonta a
1991, cuando se crea el Grupo para el Estudio y
Prevencion del SMSL en el seno de la AEP y se
pone en marcha el “Plan Nacional de Estudio y
Prevencion de la MSI”. En 1993 se aprob¢ el Pro-
tocolo de Estudio Multidisciplinar: Epidemioldgico,
Clinico y Patoldgico, que se ha venido utilizando
durante muchos afios y ha demostrado ser un
instrumento muy Util@3),

En esta tercera edicion del Libro Blanco de la
Muerte Stbita Infantil (MSI), el Grupo de Trabajo
de la SEPAF es el encargado de desarrollar el
importante capitulo dedicado a la investigacion
post mértem de la MSI. Han sido numerosos
los avances que se han producido en este tema
en los ultimos afios y todos ellos se recogen en
este capitulo desarrollado por profesionales de
amplia y reconocida experiencia en la investigacion
médico-legal de la MSI que incluye: historia clinica
prenatal, examen del lugar de la muerte, autopsia
macro-microscopica, exdmenes complementarios
y recogida de muestras en el hospital.

Estoy convencido de que esta aportacion del Gru-
po de Trabajo de la SEPAF contribuird, sin duda, a
un mejor conocimiento de los mecanismos fisio-
patoldgicos que subyacen en estas muertes tan
dramaticas, y aun misteriosas en muchos casos,
lo que permitird avanzar en el establecimiento de
medidas de prevencion.

2. PROTOCOLO DE LEVANTAMIENTO DE
CADAVER®-9

El levantamiento de cadaver y el examen del lugar
de los hechos constituyen un pilar esencial en el
que se sustenta una completa investigacion en
casos de muerte stbita infantil (MSI). La infor-
macion recogida durante el levantamiento de
cadaver complementa la obtenida tras la practica
de la autopsia y el examen del historial clinico del



fallecido. Por otro lado, los datos recabados en el
levantamiento de caddver suponen una valiosa
ayuda para el patélogo forense, en relacion con
la interpretacion de los hallazgos post mértem:;
permitiendo en la mayorfa de los casos admitir o
descartar las distintas hipdtesis acerca de la etio-
logia, causa y mecanismos de muerte.

No obstante, si bien el fin primordial del levanta-
miento de cadaver en los casos de muerte subita
infantil lo constituye el establecimiento de la causa
de la muerte, ello no es ¢bice para que esta dili-
gencia nos facilite la identificacion de datos relacio-
nados con el nivel de higiene y salud en el entor-
no ambiental y familiar del nifio que nos permitan
comprender los riesgos asociados en los casos de
muerte subita infantil; ddandonos la oportunidad de
dar consejo genético, ofrecer a los familiares una
explicacion técnica y cientifica acerca de lo ocurrido,
apoyar y aliviar el sufrimiento de los progenitores;
constituyendo una parte esencial de esa proyeccion
social que tiene la medicina forense en estos casos,
traspasando la mera actividad pericial y constituyen-
do un soporte basico en la prevencion de futuros
casos de muerte subita en la infancia.

A diferencia de otras escenas de muerte, los casos
de muerte subita infantil generan mdltiples esce-
nas en el lugar de los hechos y ello requiere que el
médico forense haya de establecer una adecuada
y fluida relacion con otros participantes que tie-
nen diferentes roles y responsabilidades (servicios
médicos de emergencia, servicios hospitalarios,
policia judicial, fuerzas y cuerpos de seguridad del
estado, familiares, testigos) que son inestimables y
valiosas fuentes de informacion y que contribuyen
a incrementar el grado de implicacién médico-
legal y social que tienen este tipo de muertes.

El trabajo diario demanda la necesidad de utilizar
criterios de actuacion homogéneos en nuestra
actividad profesional. Esto se hace mds eviden-
te en las actuaciones ante una MSI donde hay
que recoger multiples datos, tanto en el lugar del
levantamiento, como relativos a los antecedentes y

durante la préctica de la autopsia y que van a tener
gran trascendencia a la hora de intentar llegar a un
diagndstico de la causa de la muerte y esclarecer
las circunstancias de la misma.

Es, por lo tanto, necesario elaborar protocolos de
actuacion que no sean excesivamente extensos ni
doctrinales, para conseguir los objetivos de nor-
malizacion de todas las autopsias judiciales que se
realizan en los distintos Institutos de Medicina Legal
(IML), en los casos de MSI. Este protocolo cons-
tituye uno de los cimientos para estandarizar las
técnicas de investigacion, recogida de evidencias
bioldgicas, asi como para homogeneizar la actua-
cién médico-forense en el lugar de los hechos.

El protocolo estd sistematizado por orden cronold-
gico, desde que se comunica el hecho, hasta que
se realiza el levantamiento y se recogen los datos
relativos al procedimiento judicial, de filiacion, de
las caracteristicas de la muerte, las circunstancias
del ultimo suefio, el lugar donde se encontré el
caddver y los antecedentes patoldgicos

3. PROTOCOLO DE RECOGIDA DE
DATOS PERINATALES EN LA MUERTE
SUBITA INFANTIL

Conocer los datos perinatales, en los casos de
una muerte subita del lactante, es fundamental,
tanto los referentes al nifio (sexo, prematuridad,
peso, alimentacion, uso del chupete, vacunacion,
antecedentes familiares. . .), las circunstancias del
ultimo suefio (colecho, habitacién muy caliente,
excesiva cantidad de ropa en la cama) como los
de la madre (enfermedades, tabaquismo, habitos
toxicos. ..), ya que pueden implicar un mayor ries-
go de morbilidad y mortalidad.

Con respecto al lactante, hay que valorar especial-
mente la prematuridad y el bajo peso, asi como
los antecedentes obstétricos y perinatales. En la
madre valoraremos las enfermedades que alteren
el desarrollo y maduracion fetal como diabetes,



cardiopatias, hipertension gravidica, etc., y las
enfermedades infecciosas.

El médico forense, bien como parte integrante de
la comision judicial o bien autorizado por el juez
(LECrim.), realizard la diligencia del levantamiento
de caddver y es en ese momento cuando tiene que
iniciar la recogida de los datos de interés, tanto
médico-legales como clinicos. Posteriormente, se
completaran dichos datos con los obtenidos en la
entrevista con los familiares y los del historial médi-
co de la madre y del nifio, elaborando con todo
ello una historia clinica lo mas completa posible.

El protocolo esta sistematizado por orden cronold-
gico, embarazo, parto, periodo perinatal, neonatal
y postnatal, situacion socio-familiar, datos de la
madre y del padre y, por ultimo, los antecedentes
familiares de interés

4. EXAMEN EXTERNO DEL CADAVER

En todos los casos de autopsias médico-forenses
se debe practicar un examen externo minucioso, ya
que el mismo puede ofrecer informacion esencial
sobre las causas y los mecanismos de la muerte.
Este procedimiento estd principalmente orientado a
excluir una muerte de origen traumético o asfictico-
sofocacion (valorar si existen secreciones en nariz
y boca, cianosis acra, petequias conjuntivales.. ), a
detectar signos de deshidratacion o desnutricion o
de negligencia en el cuidado del nifio o de maltrato.
En este tipo de cuadros el examen externo puede
ser el Unico método para orientar al diagndstico
de la causa de la muerte o las muestras a recoger
para solicitar estudios complementarios. Se debe
comprobar la posible presencia de equimosis,
erosiones, heridas, etc., y describirlas en detalle
e, idealmente, fotografiarlas. Asimismo, se deben
recoger los datos relativos al desarrollo madurativo,
nutritivo y de higiene. Se debe evaluar la posible
existencia de anomalias congénitas. La presencia
de vémito, fluido sanguinolento, exudados en cavi-
dad bucal o en fosas nasales debe ser anotada.

Hay que observar cuidadosamente los ojos en bus-
queda de petequias conjuntivales. En las muertes
no presenciadas es necesaria la valoracion de los
cambios post mdértem de cara a la determinacion
de la data de la muerte. Ademas, la distribucion de
las livideces puede ser un dato esencial en deter-
minar la posicion en la que el lactante fallecio (p.ej.
para saber si muri¢ en decubito prono), al igual
que las marcas de presion en la cara. La toma de
temperatura rectal también puede ser Util en la
valoracion de la hipertermia, aunque ésta no es
tan especifica, ya que puede estar afectada por
numerosas variables (p.gj. tipo de ropas de cama,
estacion del afio, calefaccion en el cuarto, masa
corporal, etc.). Por ultimo, hay que tomar nota y, si
es posible, documentar fotogréficamente las evi-
dencias en relacion a las maniobras de reanimacion
cardiopulmonar.

En la se recogen los datos aconsejados
en el protocolo de autopsia internacional estan-
darizado para el estudio de la muerte stbita del
lactante(-12),

5. TOMA DE MUESTRAS(12-21)

La toma de muestras para analisis microbioldgicos,
toxicoldgicos, bioquimicos, genéticos y metabo-
licos deberé realizarse de manera sistematiza-
da y protocolizada para evitar la contaminacion
secundaria de las muestras. La muestra
en diagrama de flujo un ejemplo de la secuencia
en que deben tomarse las muestras en autopsias
de muerte subita infantil.

Las muestras tomadas durante la autopsia tienen
caracter judicial y, por lo tanto, debe seguirse el
protocolo de cadena de custodia, a fin de que la
trazabilidad de las muestras, sub-muestras, alicuo-
tas y extractos de ADN/ARN que se generen a
partir de ellas estén debidamente garantizados.
Debera controlarse en forma estricta que cada
muestra esté debidamente rotulada, fechada y
firmada.
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En la recogida de las muestras deberdn utilizarse
frascos estériles. La superficie externa de los mis-
mos deberd limpiarse con lejia u otro desinfectante
antes de su remision al laboratorio de microbiolo-
gia si se han manchado durante su manipulacion.

No siempre es necesario hacer todos los analisis,
sino que deben ser solicitados atendiendo a los
antecedentes patoldgicos, sintomatologia prodro-
mica en las horas y dias previos, y a las circunstan-
cias en torno a la muerte. Esto es recomendable
principalmente en lactantes donde las muestras y
particularmente los fluidos biol6gicos son escasos.
Como norma general, los estudios toxicoldgicos son
prioritarios. Por otra parte, puesto que en lactantes
y nifios pequefios las causas méas frecuentes de MS
son las enfermedades infecciosas (ver capitulo 6),
en estos individuos es muy conveniente el estudio

+ Pelo (Toxicologia)
* Piel (Andlisis metabdlicos)
+ Hisopos nasofaringeos/faringeos (bacteriologfa y virologia)
+ Sangre periférica (nifios mayores): bacteriologfa,
andlisis moleculares, toxicologfa
+ Suero (microbiologfa)

+ LCR (bacteriologia y virologia)
+ Cerebro (bacteriologfa y virologfa)
* Humor vitreo (bioguimica y toxicologia)

+ Sangre cardiaca (nifios pequefios): bacteriologa,
andlisis moleculares, toxicologfa

* Hisopo tréqueo-bronquial (bacteriologfa y virologfa)

* Pulmén (bacteriologia y virologia)

* Miocardio (andlisis moleculares microbioldgicos)

* Bazo, higado: microbiologfa

+ Orina (bacteriologfa, toxicologia, andlisis metabdlicos)
+ Rifién (microbiologia)

+ Contenido géstrico (toxicologia)

» Bilis (toxicologia, andlisis metabdlicos)

* Heces (bacteriologfa y virologia)

microbiolégico, sobre todo en las muertes rapidas
que se producen en la fase invasiva de la infeccion
y en los que no se encuentran signos de infec-
cion en el estudio histopatoldgico. El diagndstico
de deshidratacion se basa en el examen externo
del cadaver y en el andlisis bioguimico en humor
vitreo y por eso esta muestra debe preservarse para
este tipo de estudios. En adolescentes, segun los
antecedentes, se puede orientar un screening inicial
de andlisis, considerando ademas de la posibilidad
de infeccion, la investigacion de drogas de abuso y
toxicos y los analisis genéticos para deteccion de
mutaciones asociadas a cardiopatias familiares. En
definitiva, aun con unas pautas generales, en cada
caso hay que valorar los andlisis precisos teniendo
en cuenta también, la disponibilidad y coste de los
estudios a realizar. En las se
resumen las muestras a tomar.



Con objeto de evitar los fenémenos post mértem
que pueden afectar a las muestras destinadas al
andlisis microbioldgico, se deberdn tomar una
serie de precauciones encaminadas a proteger
las muestras:

- Conservacion del caddver a 4°C lo antes posi-
ble y hasta la realizacion de la autopsia.

- La autopsia idealmente se realizard en un
periodo que no supere las 24 horas desde la
muerte y preferentemente en las primeras 15
horas.

- Las muestras de sangre y otros fluidos corpo-
rales, exudado nasofaringeo, orina y heces, se
tomarén al comienzo de la autopsia.

- Se deben emplear envases y medios especia-
les para microbiologia: Tubos de sangre con
EDTA,; tubos de sangre con SPS (polianetol
sulfonato sédico) o citrato; frascos de hemo-
cultivo; hisopos con medio de transporte para
bacteriologia (tipo Amies) y para virus, toman-
do, al menos, 2 hisopos por muestra. Se acon-
seja disponer ademas de solucion fisiologica
estéril.

- Laapertura de cavidades y diseccion de érga-
nos se realizardn empleando las técnicas de
esterilidad y asepsia quirdrgicas usuales. Se
evitard romper vasos sanguineos u otros orga-
nos, especialmente el intestino.

- Las muestras se obtendran esterilizando la
superficie del érgano con una espatula ardien-
te y cortando bloques de tejidos desde la zona
central del drea cauterizada o aspirando fluidos
a través de ésta.

- Se aconseja realizar tomas de dos 0 més 6rga-
nos empleando un bisturi estéril para cada
érgano o tejido.

- Los envases para andlisis microbioldgicos no
se compartiran con otros analisis.

- Se deberé resefiar la hora de la toma de mues-
tra y el tiempo transcurrido entre la muerte y
su envio.

Para evitar la contaminacion por translocacion
bacteriana es recomendable que la sangre para
hemocultivo se obtenga antes de la manipulacion
del intestino.

En los individuos mayores se recomienda obtener
una muestra de sangre periférica por puncion de
vena femoral, yugular externa, subclavia o axilar
antes de la apertura del caddver. Previamente
deberd esterilizarse la piel con alcohol isopropili-
co (atomizador o toallitas comerciales empapadas
en alcohol isopropilico de 70°), dejando secar la
superficie. Puesto que el alcohol isopropilico se
incluye como patrén interno en ciertos estudios
toxicoldgicos, se debe notificar al laboratorio que se
ha empleado como desinfectante. Otra alternativa
es el empleo de povidona-yodada (Betadine®), que
también debe dejarse secar antes de proceder a la
extraccion de la muestra. A continuacion, se aspira
la sangre utilizando aguja y jeringa estéril de 20 ml.
En los lactantes y nifios pequefios (de hasta 4-5
afios) es dificil acceder a la vena yugular, por lo que
se suele tomar una muestra de sangre por puncién
del corazén derecho, al que se accede tras abrir
el saco pericérdico. Para ello se esteriliza la zona a
punzar como se ha indicado anteriormente y, tras
dejar secar la superficie, se aspira sangre con una
aguja y jeringa estéril de 5-10 ml. Una vez obtenida
la muestra, la sangre se inyecta directamente en
un tubo con SPS (polianetol sulfonato sédico) o
citrato sédico, en un tubo con EDTA y en un tubo
con activador del codgulo, que se dejard sedimen-
tar y se centrifugard, para la obtencion de suero.
Adicionalmente se puede recoger un frasco de
hemocultivo para aerobios, que en nifios peque-
fios serd de tipo pediatrico (20 ml) y en individuos
mayores, de 40 ml. La sangre a inocular en estos
frascos debe estar en proporcion 1/5-1/10 con
respecto al volumen del caldo del frasco de cultivo.

Se recomienda tomar una porcion en fresco de
los siguientes érganos: pulmon, bazo, miocardio,



rifdn, cerebro e higado para estudio bacteriold-
gico. El bazo es prioritario pues complementa el
cultivo de la sangre. Del pulmén se tomaré de
mas de un lébulo si el aspecto macroscépico de
éstos es distinto. En total, incluyendo el pulmén
y el bazo, se deberan recoger un minimo de 5
6rganos para cultivo bacteriolégico, que se selec-
cionaran de acuerdo con los hallazgos de autopsia.
La toma de glandulas suprarrenales esta reco-
mendada cuando éstas se hallan hemorragicas
(sospecha de Waterhouse-Friderichsen).

También es recomendable congelar una porcion
de estas muestras de 6rganos y de sangre, pre-
feriblemente a -70°C, de manera que sea posible
realizar estudios moleculares con posterioridad,
tanto enfocados a microbiologfa como a estudios
de enfermedades hereditarias (miocardiopatias
estructurales y canalopatfas, fundamentalmente).
La recogida de miocardio para posteriores estudios
moleculares microbiolégicos serd de gran utilidad
tras el diagndstico histopatoldgico de miocarditis.

Las heces se recogeran en frasco estéril. La por-
cién para bacteriologia preferentemente se tomara
con medio de transporte Cary-Blair, y la porcién
para virus en medio de transporte viral.

Para la recogida del LCR se coloca el cadaver en
decubito ventral. En los lactantes y nifios peque-
fios, en los que se puede abrir la calota cranea-
na cortando las suturas craneales con tijera, se
pueden disecar los musculos paraespinales del
cuello y, tras retirar el atlas, se corta la durama-
dre espinal mediante bisturf estéril y se toma una
muestra de LCR con jeringa o pipeta estériles. En
adolescentes se limpia la zona posterior del cuello
con povidona iodada o con alcohol isopropilico
de 70°, se inserta una aguja de calibre 1-2 en la
linea media bajo el hueso occipital, inclinando la
aguja hacia las cavidades orbitales. Esta muestra
puede complementarse con una porcion de cere-
bro obtenida inmediatamente después de quitar
la calota craneana, con instrumental estéril. Otra
opcion es la toma en el conducto raquideo, por

puncion lumbar percuténea, en cisterna magna
0 en ventriculos laterales. La zona de piel donde
se va a realizar la puncion lumbar se desinfectara
con un antiséptico eficaz antes de proceder a la
extraccion de la mayor cantidad posible de liquido.

6. EXAMEN INTERNO DEL
CADAVER(10.16,18)

Se realizard una autopsia completa. La incision de
apertura recomendada es la de “Y” o la de “Vir-
chow”. Se practicara preferentemente la técnica
de evisceracion en bloque Unico cérvico-toraco-
abdominal y pélvico. En las muertes perinatales es
necesario el estudio de la placenta y del cordén
umbilical. Se puede hacer el estudio de los vasos
umbilicales en el momento de la apertura, ya que
la vena umbilical se localiza al lado del ligamento
falciforme hepdtico, en este momento puede abrir-
se. En sentido caudal a la insercion del corddn se
contintia con el uraco, que va hasta el polo inferior
de la vejiga. Puede seccionarse a nivel de la inser-
cion umbilical y disecarse entre el uraco-vejiga
siguiendo la linea media de la pared abdominal.

Se procederé al examen /n situ de la cavidad abdo-
minal y de la cavidad tordcica, una vez seccionadas
las costillas. El corazén'y los grandes vasos debe-
ran siempre ser inspeccionados /n situ, antes de su
evisceracion. Se valorara si los 6rganos estén en
el lugar anatémico esperado, las cavidades estan
libres y sin derrames.

En las muertes infantiles es de especial relevan-
cia una buena toma de muestras para estudios
complementarios, como son los microbioldgicos,
quimico-toxicoldgicos, histopatolégicos y genéti-
cos, el muestreo se deberd obtener si es posible
durante la practica del examen externo y/o previa
a las maniobras de diseccion y extraccion.

La diseccion y estudio macroscopico de cada una
de las visceras debe realizarse de manera que
no interfiera el posterior diagndstico de confir-



macion histoldgico, por ello, dadas las pequefias
dimensiones de las visceras en los lactantes, cuan-
do las circunstancias y los medios supongan un
impedimento y no garanticen el diagndstico, se
recomienda la evisceracion y remision del paquete
visceral en bloque integro o por bloques cérvico-
toracico, abdominal y genitourinario, sin disecar
individualmente y con la proporcion de formol ade-
cuada. En caso de estudio macroscépico visceral
deben anotarse los pesos de los 6rganos.

Es recomendable que el oido medio se inspec-
cione en todos los casos de MSI (estudios sugie-
ren una mayor incidencia de otitis media en esta
poblacién) mediante la apertura del pefiasco del
hueso temporal. De forma excepcional podria ser
necesaria la extraccion del globo ocular, peel-off
y diseccion de cara

7. SELECCION DE CORTES PARA
ESTUDIO MICROSCOPICO

El estudio microscopico en toda autopsia pediatrica
es fundamental porque la mayoria de las causas
de muerte subita a esa edad no pueden detectar-
se con el examen macroscopico exclusivamente.
La patologia infecciosa, tan prevalente entre las
causas de muerte subita en nifios (ver capitulo
6), requiere de un estudio microscopico para su
diagndstico (salvo en casos de sepsis menin-
gocdcica fulminante con petequias y hemorragia
suprarrenal) porque a simple vista pasa desaper-
cibida. El muestreo ha de ser ademas suficiente-
mente amplio para poder precisar la extension de
un proceso patoldgico y determinar si puede ser
responsable de la muerte. Por otra parte, la muerte
sUbita inexplicada, correspondiente al sindrome de
muerte sUbita del lactante cuando ocurre de 0 a
12 meses de edad y durante el suefio, o la muerte
sUbita inesperada asociada a la epilepsia, por ejem-
plo, son diagndsticos de exclusion que requieren
haber excluido otra posible causa de muerte tras
un estudio histopatoldgico exhaustivo. El estableci-
miento de los tan necesarios criterios diagndsticos

de causa de muerte necesitan sustentarse en un
protocolo detallado y seleccion de muestras para
estudio microscépico de aplicacién por todos los
servicios de anatomia patolégica involucrados en
este tipo de muertes. No debemos olvidar tampoco
laimportancia de conservar tejidos en parafina para
investigaciones futuras en este campo de la muerte
subita del que tan poco conocemos.

El protocolo de seleccién de muestras para estu-
dio microscopico que presentamos a continua-
cion , tomando como base el protocolo
de autopsia internacional estandarizado para el
estudio de la muerte subita del lactante('® ha sido
consensuado por el Grupo de Trabajo de Patolo-
gia Perinatal e Infantil de la Sociedad Espafiola de
Patologia Forense (SEPAF).

8. RECOGIDA DE MUESTRAS EN EL
HOSPITAL

El presente protocolo de actuacion y recogida de
muestras se ha elaborado por médicos especialis-
tas en Pediatria de la UCI pediatrica del Complejo
Hospitalario B del Complejo Hospitalario de Nava-
rra con el consenso de los médicos forenses del
Instituto Navarro de Medicina Legal (INML) y el
conocimiento y aprobacion de la Juez Decana de
los Juzgados de Instruccion de Pamplona.

El Complejo Hospitalario B del Hospital de Navarra
es el centro de referencia de atencion a pacientes
pediatricos de Navarra y, por tanto, receptor de
la mayor parte de casos graves y con riesgo vital.
Dado que las muertes subitas en edad pedidtrica se
consideran, como norma general, muertes sujetas a
investigacion judicial y que con no poca frecuencia,
especialmente en los casos de la muerte subita del
lactante, el diagndstico de la causa de la muerte se
realiza por exclusion, se consideré muy adecuada la
colaboracién de la medicina asistencial y la pericial
para alcanzar diagnosticos méas precisos. Por otro



lado, es conocido que la precocidad en la toma
de muestras mejora la calidad en la valoracion e
interpretacion de los resultados post mértem®@2 y
que especialmente en el campo bioquimico existe
una importante limitacién en cuanto a relacionar los
hallazgos con la causa de muerte-27,

El presente protocolo no serd necesariamente
de aplicacion en su totalidad y siempre debera
adaptarse al caso concreto y al medio en el que se
vaya a desarrollar (tubos de recogida de muestras,
peculiaridades de funcionamiento. ..) pero en todo
caso entendemos que puede ser Util como guia
de actuacion conjunta medicina asistencial-pericial
con beneficio para ambas partes.

El protocolo se ha desarrollado en distintos epi-
grafes que pasamos a exponer.

Todo nifio, previamente sano, que llega a Urgencias
de Pediatria fallecido o que, tras las maniobras de
RCP, fallece, se considera que es una muerte sujeta
a investigacion judicial. En estos casos, como norma
general se debe seguir el siguiente procedimiento:

- Alingreso del menor se debe tomar la tempe-
ratura central mediante toma de temperatura
rectal del menor. Comentario. tiene finalidad
asistencial diagndstica (hipotermia, hiperter-
mia,..) y forense (cdlculo de data de muerte).

- Avisar al Forense de Guardia a través del 112
lo que permite que la comunicacién quede
grabada. Comentario: en nuestra Comunidad
los avisos de fallecimientos de muertes sujetas
a investigacion judicial con ingreso hospitalario
se realizan directamente al médico forense. £l
meédico forense se encarga de comunicar el falle-
cimiento al Juez y al cuerpo policial competente,
i no ha sido ya movilizado. En otras Comunida-
des la comunicacion se suele hacer a la policia
o directamente al Juzgado o Juez competente.

- Sielmenor es mayor de 2 afos, avisar median-
te llamada al 112 al Coordinador de Trasplantes

de Tejidos (los menores de 2 afios estan exclui-
dos de la donacion de tejidos). Comentario:
Navarra tiene establecido un sistema de dona-
cidn de tejidos en muertes extrahospitalarias
que no pueden ser donantes de drganos. E/
llamado modelo Pamplona ha sido objeto de
diversas publicaciones cientificas?®.

- Recoger muestras bioldgicas forenses, clinicas
y necesarias para ser incluido en protocolo
de trasplante de tejidos, Utiles en todo caso
para determinar la causa de muerte. Comen-
tario: con criterio general en Urgencias/UCIP
se realizard la toma de muestras: sangre, orina,
LCR, aspirado nasofaringeo y endotraqueal, fro-
tis nasofaringeo y biopsias. Es muy importante
conocer el método y la via de extraccion de
las distintas muestras para poder interpretar
adecuadamente los hallazgos post mdrtemn.

- Realizar pruebas radiolégicas. Comentario: en
Esparia son pocos los IMLs que tienen equipos
radioldgicos a su disposicion para realizar radio-
logia simple y ninguno tiene TC en sus instala-
ciones. Dado que las pruebas de imagen previas
ala autopsia se consideran necesarias con el fin
de descartar lesiones traumadticas?? y que la
sensibilidad de la TC es mayor que la radiologia
simple9. Este paso del protocolo se considera
muy Util para el diagndstico definido de la causa
de muerte y para la toma de decisiones en la
proseccion por parte del médico forense.

- Trasladado al Servicio de Patologia del INML.
Comentario: en Navarra el Servicio de Patolo-
gia del INML esta en recinto hospitalario por
fuera del Complejo Hospitalario B por lo que
el traslado del caddver se realiza, siguiendo
la normativa de sanidad mortuoria, en furgdn
funebre movilizado a través del 112 tras aviso
del facultativo asistencial o médico forense.

Como se ha sefialado en el epigrafe anterior, la
recogida de muestras con criterio general se rea-
liza lo antes posible, en urgencias o en la UCIP, y
por el pediatra responsable del paciente.



Sangre: Se extrae la méxima cantidad posible

(16,5 ml como minimo), de via central o por

puncion intracardiaca, con la siguiente finalidad.

- Si es susceptible de ser donante de tejidos
(DT) (nifios mayores de 2 afios) para grupo
y Rh en tubo de EDTA (morado) - 2 ml.

- 5 ml con EDTA para congelar a -80°C por si
fuera necesario realizar estudios genéticos.

- Para estudio microbiolégico, Util tanto para
estudio etiolégico como para estudio pre-
trasplante:

- Serologfas: tubo tapén mostaza - 4,5 ml
(para las serologias habituales).

- Hemocultivo - 1-3 ml en tubo de hemo-
cultivo.

- Para estudio toxicolégico se recogen 2 tubos
de tapdn gris con FNa (conservante) y OxK
(anticoagulante) de 4 ml cada uno.

- Para estudio metabdlico (acilcarnitinas),
unas gotas de sangre recogida en papel
de filtro.

Orina: se extrae la maxima cantidad por son-

daje o puncién suprapubica (minimo 25 ml):

- 5 ml en tubo/bote estéril para estudio micro-
biolégico (urocultivo y antigenos de CMV).

- 10 ml en tubo/bote estéril para estudio toxi-
coldgico.

- 10 ml en tubo/bote estéril para estudio
metabdlico.

LCR: extraccién por puncion intraventricular si

es posible dada la edad del menor sino se hara

mediante puncion en la cisterna magna (entre
los hemisferios cerebelosos) con aguja larga
desde la parte posterior del cuello. Se coloca
al cuerpo en decubito prono y se inserta la
aguja en la linea media bajo la base del hueso
occipital y dirigida levemente hacia arriba®",

- 4 mlentubo de LCR para estudio metabdlico.

- 4 ml en tubo de LCR para estudio micro-
biolégico (PCR VHS-I, PCR VHS-II, PCR
enterovirus y cultivo LCR).

Aspirado nasofaringeo y endotraqueal median-

te tubo viral-pack (hisopo + medio) si la mues-

tra es escasa 0 se va a tardar en procesar y en
tubo colector con sistema de aspiracion (BAS),

si la muestra es abundante y se va a procesar

de inmediato (PCR virus respiratorios).

+ Frotis nasofaringeo mediante torunda estéril
en tubo con medio.

+ Biopsias: a realizar por el pediatra de Urgen-
cias/UCIP, convenientemente instruido por el
cirujano pediatrico, en las primeras 1-3 horas
tras el fallecimiento del menor.

- Biopsia cutdnea: 3 mm2 x 1 cm de profun-
didad, sin grasa. Conservar en medio de
HAM (tubos en nevera UCIP) a temperatura
ambiente.

- Biopsia muscular: 100-300 mg (1x1 cm
aproximadamente): dividir la muestra en
medio estéril en dos partes iguales, colocando
una porcion en tubo colector y enviar al ultra-
congelador (-70°C) del Laboratorio Central
y la segunda mitad conservarla en frio (4°C
frigorffico UCIP). De esta, debe ser conser-
vado un fragmento de T mm x 5 mm en tubo
especial para microscopia electronica (ME)
refrigerado hasta ser utilizado y el resto se
debe conservar envuelto en gasa himeda con
suero fisioldgico en tubo colector.

Biopsia hepdtica: 300 mg por puncion direc-

ta debajo del reborde costal derecho por

puncién transcutanea con trocar que se
coloca en un tubo colector y se ultracongela
a-70°C.

Es muy importante que, una vez recogidas las
muestras, en funcion del tipo de analitica se esta-
blezca un método de conservacién y un destino
final, acreditando en el caso de las muestras foren-
ses una adecuada custodia mediante el pertinen-
te documento. El procedimiento que se sigue en
nuestro caso es:

+ Se remiten al laboratorio de bioquimica del
centro para su custodia y/o estudio:
- Para refrigerar:
- Para ser DT: 1 tubo morado grupo y Rh
en tubo de EDTA (morado) - 2 ml.



- Para diagndstico etiologico y para ser DT:
1 tubo mostaza.

- Para ser recogidas por el forense: 2 tubos
grises + 1 tubo de orina (no exime de reco-
ger muestras en autopsia. Se entregan por
el laboratorio al médico forense con orden
Judicial y tras cumplimentar el correspon-
diente documento de cadena de custodia).

- Para conservar a temperatura ambiente:
sangre en papel de filtro.

- Para ultracongelar: avisar al Médico de
Guardia de Analisis Clinicos para recoger
y guardar la muestra a -70°C, bien identi-
ficadas, hasta que sean recogidas por el
pediatra para ser enviadas al laboratorio
de referencia.

-1 tubo de LCR
-1 tubo de orina
-Biopsia muscular: en tubo colector
(directamente, sin gasa himeda).
- Biopsia hepdtica: en tubo colector, igual
que la muscular.
* A microbiologia:
1 frasco de hemocultivo.
1 tubo de orina.
1 torunda.
- 1 tubo de viral-pack.
« AlaUCIP:

- Biopsia cutdnea: mantener en medio de HAM
que esté disponible en nuestro caso en el ser-
vicio de genética (es necesario disponer de
tubos con el medio, refrigerados, con repo-
sicion periddica ya que tiene fecha de cadu-
cidad) a temperatura ambiente identificada,
hasta que tenga lugar el envio al laboratorio
de referencia para estudios metabdlicos. Es
necesario cambiar el medio de HAM cada
48 horas hasta que se realice el envio.

- Biopsia muscular: conservar en nevera (4°C)
dos muestras, hasta que puedan ser pro-
cesadas por patélogo. Una, en tubo espe-
cial (en nevera de UCIP), para microscopia
electronica. La de mayor tamario, envuelta
en gasa humeda en SSF, en tubo colector.

El menor es trasladado envuelto en una sabana-
sudario al Servicio de Radiologfa donde se le
practican los estudios radiolégicos; serie 6sea y
Pan-TC.

La recogida de informacion fiable es fundamen-
tal para establecer un determinado diagndstico
etiolégico. Cuando el menor es trasladado al cen-
tro hospitalario, los padres o los cuidadores se
trasladan con él'y es bueno que cuanto antes se
recupere informacion sobre las circunstancias del
fallecimiento. En el guién de preguntas se incluyen
las siguientes®):

- Datos personales del nifio fallecido: nombre y
apellidos, direccion, teléfono, poblacion, fecha
de nacimiento.

- Hora en la que es seguro que estaba vivo.

- Hora en la que fue hallado muerto.

- Antecedentes familiares: muerte subita, enfer-
medades hereditarias. ..

- Antecedentes personales: prematuridad,
antecedentes obstétricos, apneas, cianosis,
hipotonia, vémitos, ingresos previos. ..

- Enfermedad actual: sintomas previos (muco-
sidad nasal, GEA, fiebre...).

- Medicacion, si la tomaba: nombre y dosis.

- Alimentacion: lactancia materna, artificial o
mixta.

- Tabaquismo durante el embarazo.

- Usoindebido de drogas durante el embarazo.

- Exposicion a tabaquismo pasivo.

- Postura en la que fue encontrado.

- Ultima toma: hora, tipo y cantidad.

- Presencia de restos de leche en boca, nariz. ..

- Lugar en el que se encontraba: domicilio, guar-
derfa, cuna, cochecito. ..

- Siestaba cubierto por la ropa de la cuna o no.

- Maniobras de RCP realizadas, hora de inicio y
duracion, medicacion administrada.



TABLA 1. Protocolo de levantamiento de caddver en la muerte stbita infantil.

Ndmero de caso IML: Si | No
JUZGADO

PROCEDIMIENTO

NOMBRE

EDAD

SEXO

FECHA NACIMIENTO

GRUPO ETNICO

. DATOS DE LA MUERTE SUBITA

Mes

Dia

Hora

Datos acerca de la notificacion

Personal médico de emergencias
Policfa Judicial
Cuerpos y Fuerza Seguridad del Estado
Familiares y/o testigos relacionados
Desconocidos
Direccion del lugar de los hechos
Condiciones en que el nifio fue encontrado muerto
Condiciones en que el nifio fue encontrado inconsciente
Datos acerca del lugar de los hechos
Domicilio
Guarderia
Otros
Hospital
Hospital transporte realizado por:
Muerte en el lugar de los hechos
Muerte en el Servicio de Urgencias:
- Ingresa cadaver
- En reanimacién
- En planta
Muerte en el transcurso traslado a centro sanitario
Muerte durante aplicacion medidas terapéuticas

Cuidados sanitarios proporcionados al nifio

Historial clinico
Sin antecedentes sanitarios
Antecedentes patoldgicos médicos
Datos recabados a través de:

- Médico-pediatra

- Otros profesionales sanitarios

- La familia

- Otros

No exam

Libro blanco de la muerte stibita infantil



TABLA 1. (Continuacion) Protocolo de levantamiento de cadaver en la muerte subita infantil.

Si | No | No exam

Il. LEVANTAMIENTO DE CADAVER E INSPECCION OCULAR EN EL LUGAR DE LOS HECHOS
Dia

Hora

Datos recabados referentes al domicilio

Evidencia de abuso de alcohol en familiares

Evidencia de consumo de drogas de abuso en la familia

La policia ha recibido llamadas de ese domicilio en el pasado
Contactos previos con los servicios sociales

Historial documentado de maltrato

Olores anormales domicilio

Humo en domicilio

Humedad en domicilio

Agua estancada en domicilio

Mascotas en domicilio

Tipo de domicilio

Agua potable
Numero de habitaciones
Orientacion
Ventilacion
Espesor de la paredes (aislamiento)
Localizacion cuna/cama
Localizacion fuentes de calefaccion/refrigeracion:
- Eléctrica
- Gas
- Otras
Ndmero de personas mayores 18 afios
Numero de personas menores18 afios
Numero de personas fumadoras/tienen cuidado al fumar
Numero de personas fumadoras/cigarrillos dia

Datos referentes al nifio

Nifilo duerme en:
- Cuna
- Cama
- Cochecito/sillita
Nifio duerme solo
Nifio duerme con otras personas
Posicion de la cara cuando fue encontrado:
- Hacia la izquierda
- Hacia la derecha
- Boca abajo
- Boca arriba
- Nariz, boca cubierta u obstruida
- Desconocida




TABLA 1. (Continuacion) Protocolo de levantamiento de cadaver en la muerte subita infantil.

Datos referentes al nifio (continuacion)

Fenémenos cadavéricos cuando fue encontrado:
- Ninguno
- Livideces
- Rigidez
- Frialdad
- Deshidratacion
- Otros
Dormia con la cara apoyada en la aimohada
Aparatos funcionando en habitacion:
- Calefactores
- Radiadores
- Estufas
- Refrigeracion

Datos referentes al caddver en el levantamiento

Situacion del caddver:
- Cuna
- Camas padres (compartida o solo)
- Cochecito/sillita
- Sofa
- Otros
Posicién del cadaver
- En decubito supino
- En decubito prono
- En decubito lateral
- Otras
Temperatura rectal
Temperatura ambiental
Fenémenos cadavéricos:
- Ninguno
- Livideces
- Rigidez
- Frialdad
- Deshidratacion
Fecha dltima comida
Tipo de la dltima comida
Cantidad y ropa que lleva el cadaver
Cantidad y ropa de abrigo en cuna o cama
Existencia de medicamentos en habitacion
Sospecha de malos tratos
Sospecha sofocacion o asfixia
Maniobras de reanimacién:
- Padres
- Servicio de emergencias
- Otros
Reportaje fotografico y/o esquema del lugar de los hechos
Recogida de evidencias (tipo)
Causa probable de la muerte,
- MSI
- Sospecha muerte violenta

Si | No

No exam

Libro blanco de la muerte stibita infantil



TABLA 1. (Continuacion) Protocolo de levantamiento de cadaver en la muerte subita infantil.

Si | No | No exam

l1l. ANTECEDENTES MEDICOS DEL FALLECIDO

Historial médico
Problemas durante el parto
Nacimiento:
- En hospital
- En domicilio
Enfermedades maternas o complicaciones durante el embarazo
NUdmero de visitas prenatales
Anomalias congénitas
Lactancia natural
Lactancia artificial
Parto mdltiple
Peso/talla al nacer:
Edad gestacional:
Hospitalizacién del nifio en las dos semanas posteriores al nacimiento
Visitas a urgencias en ese periodo
Ganancia pondoestatural normal
Exposicién a enfermedades contagiosas dos Ultimas semanas
Otras enfermedades en las dos Ultimas semanas
Somnolencia en las Ultimas 48 horas
Irritabilidad en las Gltimas 48 horas
Llanto excesivo en las Ultimas 48 horas
Cambios apetito en las Ultimas 48 horas
Vémitos o episodios de atragantamiento en las Gltimas 48 horas
Fiebre o sudor excesivo en las ultimas 48 horas
Diarrea 0 cambios en las deposiciones en las Ultimas 48 horas
Antecedentes de insuficiencia respiratoria, apnea o cianosis en las Gltimas 48 horas
Vacunaciones en las Ultimas 72 horas

IV. ANTECEDENTES MATERNOS

Estado civil
Nivel educativo
Actividad laboral
Habitos téxicos:
- Tabaco
- Alcohol
- Drogas ONMENT
Antecedentes patolégicos de la madre (especificar)
Antecedentes patoldgicos familiares (especificar)
Breve explicacion acerca del acontecimiento de MSI (indicar quien lo relata):




TABLA 2. Protocolo de recogida de datos perinatales en la muerte stbita infantil.

NOMBRE

FECHA NACIMIENTO
I. EMBARAZO

Edad gestacional

Embarazo espontaneo/Técnica de reproduccion asistida

Control de embarazo (a partir de qué mes)
Grupo sanguineo/Rh (madre)
Embarazo normal

Embarazo patolégico (causa)
Numero de gestaciones previas
Tiempo entre gestaciones sucesivas
Abortos anteriores

IIl. PARTO

Domicilio

Hospital

Unico

Multiple

Presentacion cefélica

Poddlica

Nalgas

Cesdrea

Amniorrexis espontanea
Amniorrexis provocada

Horas de bolsa rota:

SGB (estreptococo del grupo B)
Amnionitis

[1l. PERINATAL

Peso nacimiento:
Talla:

Perimetro craneal:
Apgar 1’

Apgar 5’
Reanimacion

Grupo sanguineo/Rh:

IV. PERIODO NEONATAL Y POSTNATAL

Lactancia:

- Natural

- Artificial

- Mixta
Vacunaciones
Fecha Ultima vacunacién
Comportamiento tranquilo
Comportamiento nervioso
Llanto:

- Fuerte

- Normal

- Débil

Si | No

No exam

Libro blanco de la muerte stibita infantil



TABLA 2. (Continuacion) Protocolo de recogida de datos perinatales en la muerte subita infantil.

IV. PERIODO NEONATAL Y POSTNATAL (continuacion)

Posicién normal del nifio:
- Decubito supino
- Dectbito prono
Suefio:
- Tranquilo
- Excitado
- Con llanto
Compartia cama con los padres
Dormia en habitacién con los padres
Sudoracién durante el suefio:
- Poca
- Importante
Uso de chupete
Atencion pediatrica
Hospitalizaciones previas
V. SITUACION SOCIOFAMILIAR
Domicilio:
- Bueno
- Normal
- Malo
Nivel social:
- Alto
- Medio
- Bajo
Poblacion
Nacionalidad y etnia
Edad del padre
Edad de la madre
Profesion padre
Profesion madre

VI. DATOS DE LA MADRE

Estado civil:

- Casada

- Soltera

- Divorciada/separada

- Otro
Nivel de instruccion:

- Elemental

- Medio

- Universitario
Consumo de tabaco habitualmente (cantidad/dia)
Consumo de alcohol habitualmente (cantidad/dia)
Consumo de drogas habitualmente
Consumo de tabaco en embarazo (cantidad/dia)
Consumo de alcohol en embarazo (cantidad/dia)
Consumo de drogas en embarazo (cantidad/dia)
Antecedentes patoldgicos HIV +
Otras infecciones

Otros antecedentes patolégicos

Si | No

No exam




TABLA 2. (Continuacion) Protocolo de recogida de datos perinatales en la muerte subita infantil.

VII. DATOS DEL PADRE

Nivel de instruccion:

- Elemental

- Medio

- Universitario
Peso
Consumo de tabaco habitualmente (cantidad/dia)
Consumo de alcohol habitualmente (cantidad/dia)
Consumo de drogas habitualmente (enumerar)
Antecedentes patoldgicos HIV +
Otras infecciones
Otros antecedentes patolégicos

VIIIl. ANTECEDENTES FAMILIARES

Muerte subita infantil
Antecedentes de muerte subita
Enfermedades congénitas y hereditarias (especificar)

EXPLICACION ACERCA DEL ACONTECIMIENTO DE MSI

(indicar quién lo relata):

TABLA 3. Examen externo del cadaver.

I. EXAMEN EXTERNO

Fecha y hora de la autopsia

Sexo

Raza

Rigor mortis: distribucién

Livor mortis: distribucion y si estén fijas

[Il. PESOS Y MEDIDAS

Peso corporal

Longitud total (créneo-talén)
Perimetro cefélico (occipito-frontal)
Perimetro toracico (por mamilas)
Perimetro abdominal (por ombligo)

[1l. ASPECTO GENERAL/DESARROLLO

Desarrollo normal
Estado de nutricién:
- Normal
- Pobre
- Obeso

Si | No

No exam

Libro blanco de la muerte stibita infantil



TABLA 3. (Continuacion) Examen externo del cadéver.

Si | No | No exam

Ill. ASPECTO GENERAL/DESARROLLO (Continuacion)

Hidratacion (pliegue cutaneo, fontanelas, ojos, lengua):
- Normal
- Deshidratado
- Edematoso

Palidez

Cianosis acra

IV. CABEZA

Configuracién normal

Cuero cabelludo y pelo normal
Consistencia ésea normal
Otros

V. EVIDENCIA DE TRAUMA

Hematomas
Laceraciones
Abrasiones
Quemaduras
Otros

VI. INTERVENCIONES QUIRURGICAS

Cicatrices
Otros

VII. EVIDENCIA DE RESUCITACION

Marcas faciales
Abrasiones en labios
Equimosis torécicas
Ventosas de ECG
Marcas de desfibrilador
Venopunturas

Otros

VIIl. ANOMALIAS CONGENITAS
Externas
IX. PARTES BLANDAS

[ctericia

Petequias

Rash

Marcas de nacimiento
Otras alteraciones

X.0JOS

Color

Cataratas

Posicién anormal
[ctericia

Conjuntiva anormal
Petequias

Otras alteraciones




TABLA 3. (Continuacion) Examen externo del cadéver.

Si | No | No exam
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E Investigacion post mértem de la muerte stbita infantil

TABLA 4.1. Toma de muestras para andlisis microbioldgicos y genéticos.

Tipo de
muestra Cantidad Tipo de analisis a realizar Envase o medio a utilizar

Hisopo 2 hisopos Bacteriologia Medio de transporte para
nasofaringeo’ bacteriologia (Amies)

Virologia Medio de transporte viral

2-3 ml de Serologfa y anélisis Sedimentar y centrifugar la sangre en
sangre total antigénicos tubo con activador del codgulo o tubo

estéril: Envio de suero ya separado

Pulmén 1 cm3 Bacteriologia Tubo/frasco estéril
1 cm? Virologia Frasco/tubo estéril con solucién
fisiol6gica
Cerebro, 1cm? Bacteriologfa y congelacion En frasco/tubo estéril
miocardio, para estudios moleculares

higado, rifion

Heces ml Bacteriologfa En frasco estéril o medio Cary-Blair
Virologia Medio de transporte viral

1S/ existen antecedentes de faringitis o se observa irritacion en faringe, adicionalmente se tomard exudado faringeo con
2 hisopos, uno de ellos en medio de transporte de bacteriologia (Amies) y otro con medio de transporte viral.

2| as muestras de sangre que se tomen para microbiologia deberan ser preferentemente de origen periférico, salvo en
lactantes y nifios pequefios donde esto no sea posible, y se tome sangre cardiaca tras abrir el saco pericdrdico. Si el
transporte desde el lugar de la toma de muestra hasta el laboratorio de andlisis no es inmediato, para el hemocultivo
se recomienda el empleo de tubos con SPS (polianaetol sulfonato sddico) o, en su defecto, con citrato sédico como
anticoagulante, que se pueden complementar con frascos de hemocultivo, ya que el empleo exclusivo de éstos puede
facilitar el sobrecrecimiento de contaminantes, que impida la obtencidn de resultados concluyentes.




TABLA 4.2. Toma de muestras para andlisis toxicoldgicos y bioquimicos.

Tipo de anélisis
Tipo de muestra Cantidad a realizar Envase o medio a utilizar

Mechén de 7 Toxicologia Envuelto en sobre de papel, marcando
mm de grosor el extremo proximal y el distal.

Conservar refrigerada

Sangre cardiaca 1,5 ml Toxicologia Tubo con fluoruro sédico y
(lactantes) oxalato potdsico
3ml
(adolescentes)
Bilis (en ausencia =2ml Toxicologia Frasco limpio sin conservantes

de orina) o higado
Humor vitreo =1 ml Toxicologia Tubo limpio sin conservantes

Bioquimica (prioritario
en lactantes)

TABLA 4.3. Toma de muestras para andlisis metabdlicos.

Tipo de Cantidad | Tipo de andlisis | Envase o medio a
muestra a realizar utilizar Observaciones

Piel 1 cm? Estudio de Frasco estéril con Recogida en condiciones
metabolopatias solucion de Ham de esterilidad, previa
0 equivalente para desinfeccion de la piel

cultivo celular

Orina >2ml Estudio de Tubo limpio sin
metabolopatias conservantes

1S6lo se tomard cuando exista garantia de que el andlisis se va a efectuar de forma rapida. Se recomienda conservar a
T? ambiente hasta 48 horas. Para una conservacion mas larga refrigerar, nunca congelar.
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E Investigacion post mértem de la muerte stbita infantil

TABLA 5. Examen interno.

Si | No | No exam

Espesor del tejido subcutaneo 1 cm por debajo ombligo
Enfisema subcuténeo
Situs inversus

Derrame, describir si existe

- Derecho (ml)

- Izquierdo (ml)
Adherencias, otras alteraciones

Derrame, describir si existe (ml)
Otras alteraciones

Derrame, describir si existe

Pleura parietal

- Derecha

- lzquierda
Pleura visceral

- Derecha

- lzquierda
Pericardio
Epicardio
Timo
Peritoneo parietal
Peritoneo visceral

Cuerpo extrafio
Tapones de moco
Otros




TABLA 6. Muestreo recomendado para el estudio microscépico.

PIEL

GLANDULA SALIVAL

LARINGE:
- Epiglotis, vertical (con raiz de lengua)

PULMONES: total 9

- Un blogue de LSD, LMD y LS, respectivamente
- Dos bloques de cada uno de los Iébulos inferiores
- Hilios Dy |

DIAFRAGMA + MUSCULO PSOAS

MESENTERIO

VESICULA BILIAR

BAZO

VEJIGA

UNION COSTO-CONDRAL
CUERPO VERTEBRAL

Siempre | Opcional

X

X

>
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TABLA 6. (Continuacion) Muestreo recomendado para el estudio microscépico.

Siempre | Opcional

SISTEMA NERVIOSO:

- Circunvolucion frontal media

- Sustancia blanca frontal periventricular

- Lébulo frontal (corteza cingular con cuerpo calloso)

- Estriado anterior (cabeza caudado + putamen)

- Ganglios basales (caudado y lenticular)

- Talamo

- Hipocampo

- Corteza parietal

- Esplenio de cuerpo calloso

- Corteza calcarina

- Mesencéfalo

- Protuberancia

- Bulbo completo (tres-cuatro secciones que incluyan el ndcleo arcuato en
sus tres niveles)

- Cerebelo (corteza)

- Cerebelo (dentado)

- Médula cervical

- Duramadre

- Médula espinal torécica y lumbar

- Globo ocular con nervio éptico

> X X
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Causas de muerte sibita infantil
en Espaiia tras el estudio autdépsico

forense
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Pilar Molina Aguilar, Benito Morentin Campillo

SINTESIS CONCEPTUAL

En este capitulo de la nueva edicion del Libro
Blanco recogemos las experiencias en la investi-
gacion de las muertes sUbitas de 0 a 14 afios de
los componentes del Grupo de Trabajo de Patolo-
gia Perinatal e Infantil de la Sociedad Espafiola de
Patologia Forense (SEPAF) que pertenecen a labo-
ratorios de histopatologia forense [Departamento
de Madrid y Delegacion de Canarias del Instituto
Nacional de Toxicologfa y Ciencias Forenses, Ins-
titutos de Medicina Legal de la Comunidad Valen-
ciana (IMLCV) y Servicio de Patologia Forense de
Bizkaia del Instituto Vasco de Medicina Legal]. En
total se recopilan 764 casos: 488 muertes subitas
durante el primer afio de vida y 276 muertes subi-
tas de 1 a 14 afios. Se presenta la distribucion de
las muertes por afios, por edad, por sexo y por
mes del afio en el caso de los lactantes. Asimismo
se describen las causas de muerte de cada grupo
distribuidas por aparatos y se comparan las causas
entre grupos de edad. Finalmente se exponen los
datos epidemioldgicos de la provincia de Bizkaia.
Termina el capitulo con recomendaciones futuras
para el estudio de la muerte subita infantil.

1. INTRODUCCION

De acuerdo con la legislacion, una autopsia foren-
se (investigacion judicial) es requerida en todas
las muertes violentas y sospechosas de criminali-
dad. Estas ultimas incluyen las muertes naturales

subitas e inesperadas en nifios no hospitalizados.
En el resto de las muertes naturales (muertes sin
intervencion judicial) se requiere un certificado
médico de defuncion firmado por el médico que
estaba tratando al paciente por una enfermedad
previamente conocida.

En toda muerte stbita (MS) se debe practicar una
autopsia completa y estudios complementarios
(histopatoldgicos, quimico-toxicolégicos, micro-
bioldgicos, bioguimicos, etc.). Las autopsias gene-
ralmente se realizan en los Servicios de Patologia
Forense de los Institutos de Medicina Legal de
ambito provincial. El Centro de Referencia Nacional
para los andlisis complementarios (incluyendo los
histopatoldgicos) de las autopsias realizadas por
los médicos forenses en todo el territorio nacional,
es el Instituto Nacional de Toxicologfa y Ciencias
Forenses (INTCF). EI INTCF esté constituido por
tres Departamentos (Madrid, Barcelona y Sevi-
lla) y una Delegacion en Santa Cruz de Tenerife.
La muestra el area territorial a cargo de
cada Departamento y de la Delegacion (el Instituto
Anatémico Forense de Madrid tiene Servicio de
Anatomia Patoldgica y el médico forense que hace
la autopsia decide a su criterio dejar las muestras
alli o enviarlas al INTCF). Desde 1998 y 2002, los
estudios histopatoldgicos se realizan también en el
IMLCV y en el Instituto Vasco de Medicina Legal,
respectivamente.

En 2010 se constituy6 un nuevo Grupo de Trabajo
de la Asociacion Espafiola de Pediatria denomina-
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do Grupo de Estudio de la Muerte Subita Infantil
(GEMSI-AEP), continuacién del GEMPSI creado
en 1991, con el objetivo de promover el estudio,
no solo de las muertes subitas de lactantes, sino
también de las muertes subitas que ocurren de 1
a 14 afios de edad.

En este capitulo de la nueva edicion del Libro Blan-
co recogemos las experiencias en la investigacion
de las muertes subitas de 0 a 14 afios de los com-
ponentes del Grupo de Trabajo de Patologia Perina-
tal e Infantil de la Sociedad Espafiola de Patologia
Forense (SEPAF) que pertenecen a laboratorios de
histopatologia forense [Departamento de Madrid
y Delegacion de Canarias del INTCF, Institutos
de Medicina Legal de la Comunidad Valenciana
(IMLCV) y Servicio de Patologfa Forense de Bizkaia
del Instituto Vasco de Medicina Legal (IVML)].

Estos datos que presentamos tienen varias limi-
taciones:

1. Se aplica la definicion del Sindrome de Muerte
Subita del Lactante (SMSL) de 1989, es decir,

3.

Barcelona

Figura 1. Distribu-
cién geografica del
INTCF.

incluye también las muertes que no se produ-
jeron durante el suefio.

. La causa de muerte se ha determinado fun-

damentalmente por los hallazgos de autopsia
y estudios histopatoldgicos sin que se hayan
realizado todas las pruebas complementarias
en la mayorfa de los casos (en casi todos se
ha hecho analisis de toxicos, pero los estudios
microbioldgicos solo en los Ultimos afios). Por
tanto, en los casos compatibles con SMSL
serfan de la categoria I1B de la definicion de
San Diego (ver capitulo 3.8).

Los datos del INTCF y del IMLCV no tienen
valor epidemioldgico porque no se han estudia-
do todos los casos del area geografica corres-
pondiente, bien porque los médicos forenses no
han pedido andlisis complementarios o0 porque
los casos no han llegado al dmbito judicial (se
han firmado certificados de defuncién y no se
ha realizado estudio autdpsico). Los del VML
de Bizkaia si aportan datos fiables de incidencia
porque recogen todas las muertes subitas ya
que, ademas de realizar las autopsias judiciales,
supervisan los certificados de defuncion.



TABLA 1. Periodo revisado en cada centro.

Centros participantes

INTCF de Madrid
INTCF de Canarias
IML de Valencia
IVML de Bizkaia

Por otra parte, la revision de la casuistica de los
4 centros participantes nos ha permitido darnos
cuenta de la dificultad que existe a la hora de
clasificar muchos de los casos en relacién con
la causa de la muerte, poniéndose de manifies-
to la acuciante necesidad de establecer criterios
diagndsticos rigurosos que nos permitan comparar
unas series con otras.

A pesar de las limitaciones citadas anteriormente,
pensamos que puede ser de gran utilidad para la
comunidad médica, especialmente la pediétrica,
conocer los resultados de la investigacion post
mortem de la muerte subita infantil en nuestro
pais con la finalidad de promover medidas de
prevencion.

2. MATERIAL

Entre los cuatro centros hemos revisado 488
muertes subitas de lactantes y 276 muertes subi-
tas de 1 a 14 afios de edad. Los afios de estudio
en cada Centro participante se especifican en la
labla 1. Los datos del Departamento de Madrid
del INTCF de afios anteriores pueden consultarse
en la 22 edicion del Libro Blanco.

Hemos considerado muertes inexplicadas
aquellas en las que con estudio histopatoldgico
completo, andlisis quimico-toxicoldgico negativo,
circunstancias de la muerte no sospechosas e
historia clinica anodina, no se encontré causa de
muerte. En el caso de los lactantes, los hemos con-

<1 afio (lactantes)
2002-2011
2000-2011
2003-2011
1991-2011

Anfios de estudio

De 1 a 14 afios
1995-2011
1999-2011
2003-2011
1991-2011

siderado compatibles con un SMSL. En aquellos
casos en que hemos encontrado hallazgos pato-
l6gicos de escasa intensidad las hemos clasifica-
do como insuficientes. En lactantes, estos casos
corresponden a la categoria |l de la clasificacion
de San Diego del SMISL. Cuando tras el estudio
autopsico no se encontré causa de muerte pero
las circunstancias no permitian determinar con
seguridad que fueran muertes de causa natural
o violenta intencionada, las hemos considerado
muertes de origen indeterminado. Si el estudio
autopsico era francamente deficiente las hemos
clasificado como mal estudiadas.

3. RESULTADOS
3.1. Muertes subitas de lactantes

La Figura 2 muestra el nimero de casos de MS en
el primer afio de vida estudiados en cada centro
desde el afio 2000 al 2011.

Respecto al mes de fallecimiento, el mayor nime-
ro de muertes se produjo durante los meses de
invierno pero hubo casos en todas las épocas del
aflo (Figura 3).

La mayorfa de los lactantes fallecidos eran varones
y la edad de presentacion mas frecuente estaba
en torno a los 2 meses (Figura 4).

Enla Tabla 2 se desglosan las causas de muerte. En
un 30% de los casos, considerados globalmente,

Libro blanco de la muerte stibita infantil
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Figura 2. Distribu-
cién por afios de las
muertes subitas de
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Figura 3. Mes de
fallecimiento de las
muertes subitas de
lactantes.
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Dic
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no se encontro la causa de la muerte, cifra que
supuso casi el 80% de los casos estudiados en
Bizkaia. Respecto a las muertes explicadas, el apa-
rato respiratorio fue responsable de la muerte en
un 13% de los casos seguido por el corazén, con
un 10%. La mayoria de las muertes respiratorias
fueron de origen infeccioso y también destacaron
las muertes por sepsis y las de probable origen viral
con compromiso de varios érganos (infecciones
multiorgdnicas). En 43 casos las circunstancias de

la muerte apuntaban a una posible sofocacion como
causa de la muerte, bien por compartir la cama
con un adulto o por aparecer en posicion prono
0 encajados entre algunos elementos de la cuna.

3.2. Muertes siibitas de 1 a 14 aiios
El nimero de muertes subitas a partir del afio de

vida es mucho menor, como se refleja en la Figura
5, con algunos picos en 1996, 2004 y 2011.
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Figura 5. Distribucion por afios de las muertes subitas de 1-14 afios.

La mayoria ocurrieron en los dos primeros afios
de vida con un ligero incremento a los 13-14 afios
y como en los lactantes, el sexo predominante fue
el masculino (Figura 6).

Las causas de muerte estan resumidas en la Tabla
3. En este grupo de edad, el porcentaje de muer-

tes inexplicadas es algo menor que en lactantes,
pero supone mas de la cuarta parte considerando
también las muertes con hallazgos insuficientes. En
este grupo, la patologia cardiovascular, y en con-
creto las enfermedades del miocardio, fueron las
mas numerosas. Al igual que en la MS de lactantes,
la patologia infecciosa fue la mas frecuente en el
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TABLA 2. Causas de muerte subita en lactantes.

INTCF Madrid INTCF Canarias | SPF Bizkaia
Causas 277) @1 70)

Inexplicadas (SMSL) 147  30% 56 (20%) 23 (23%) 13 (32%) 55 (79%)
Insuficientes 70 14% 58 (21%] 6 (6%) 5 (12%) 1 (1%)
Indeterminadas 2 0% 2 (2%] - -
Mal estudiadas 33 7% 33 (12%) - -
Cardiacas: 50 10% 31 (11%) 11 (11%) 4 (10%) 4 (6%)
- Miocarditis 13 - - 2

- Tumor 4 - - -

- Cardiop. congénitas 4 5 1 1
-MCD/ FE 5 2 3 -

- Sistema conduccién 3 - - -

- MC arritmogénica 1 - - -

- MC histiocitoide 1 - - -

- Canalopatfas - - -

- Sindrome de Williams - - - 1

E Causas de muerte stibita infantil en Espaiia tras el estudio autépsico forense

- Enf. hipox. isquémica
- Hemorragia
- Meningitis

Otras:
- Coagulopatfa

- Enf Wernig-Hoffman
- Botulismo

- Displasia renal

- TBC miliar

- Sindrome de Lowe

- Exceso de abrigo

2
1
1

I =5 =

1

Sistema nervioso: 15 3% 4 (1%) 4 (4%) 5 (12%) 2 (3%)

Posible sofocacion: 43 9% 16 (6%) 23 (23%) 4 (10%)
- Colecho 11 13 4
- Cuna 4 10 -
- Sofé 1 - -

=




Figura 6. Distribu-

[ Total (276) ™ Varones (165)

O Muijeres (111)

cién por sexo y edad

aparato respiratorio. Destacan también las muertes
de origen sistémico, especialmente por sepsis.

3.3. Distribucidn de los grupos
diagndsticos de muerte siibita por edad

Si analizamos los hallazgos més frecuentes tras la
autopsia, tanto de forma global como comparando
grupos de edad (labla 4 y Figura 7), vemos que
la MS inexplicada es lo méas frecuente de forma
global, alcanzando casi el 30%, y sigue siendo la
primera causa de muerte en los lactantes (com-
patible con un Sindrome de Muerte Subita del
Lactante categoria IB o Il de la clasificacion de
San Diego, dependiendo de los factores de riesgo
asociados). En los preadolescentes es casi tan
frecuente como la MS de origen cardiaco. Estas
cifras ponen de manifiesto la necesidad de impul-
sar la denominada Autopsia Moleculary el Estudio
Cardioldgico Familiar con el fin de identificar cana-
lopatias que puedan ser responsables de muchas
de estas muertes y poder prevenirlas en el resto
de familiares vivos.

Hay que destacar la alta frecuencia de la patologia
infecciosa como causa de MS en toda la edad

de las muertes sUbi-
tas de 1-14 afos.

pedidtrica (26%) aunque con diferencias segun la
edad. Mientras que en los lactantes muchos de
los procesos infecciosos son de probable etio-
logia viral (neumonitis, miocarditis e infecciones
multiorganicas), a partir del afio de edad las infec-
ciones bacterianas (bronconeumonias/neumonias
y sepsis) son las mas frecuentes. En relacion con
este segundo grupo, estos datos pueden indicar
que en ocasiones la evolucion de una infeccion
en el nifio es fulminante, especialmente agresi-
va, y la muerte se produce de forma inesperada
sin un diagndstico en vida. En otras ocasiones, el
niflo y su familia -0 incluso el pediatra- pueden
infravalorar inconscientemente la gravedad de los
sintomas y el fallecimiento se puede producir en
el domicilio. Cuando estos nifios han sido vistos
por su pediatra horas antes de su muerte, algu-
nas veces se interponen demandas por posible
negligencia médica.

Respecto al grupo de los lactantes, es posible que
los patélogos estemos sobrevalorando los infil-
trados inflamatorios que vemos en las autopsias.
Esta problematica enlaza con los casos en que los
hallazgos de autopsia no son de suficiente inten-
sidad o extension como para explicar la muerte

Libro blanco de la muerte stibita infantil



E Causas de muerte stibita infantil en Espaiia tras el estudio autépsico forense

TABLA 3. Causas de muerte subita de 1 a 14 afios.

INTCF (Madrid) INTCF (Canarias) | SPF Bizkaia
Causas (192)

Insuficientes 20 7% 16 (8%) 1 (6%) 2 (5%) 1 (4%)
Inexplicadas 19% 40 (21%] 4 (22%) 2 [5%) 6 (21%)

Mal estudiadas

Ap. respiratorio: 53 19% 42 (22%) 4 (22%) 4 (11%] 3 (11%)
- Bronconeumonia 2
- Neumonfa -

- Laringotraqueitis

- Asma
- HT pulmonar

- Otro

Digestivo: (50/0) 2 (1 100)
- Intestino

- Esteatosis hepética

- Hepatitis

- Esofagitis

- Apendicitis

- Malrotacion intestinal

1

1
1

Otras: 8 2.8% 4 (2%) - 3 (79%) 1 (3,5%)
- Amigdalitis 2 - - -

- Mediastino (tumor)

- Hipoplasia suprarrrenal
- HT pulm. + miocarditis
- Tumor renal

- Drepanocitosis - -
- Microangiopatfa trombética - -
- Hipertermia maligna - -

= =N
1
1
1

o= .
1

Posible sofocacion 1 0,3% - - 1 (2,6%) -
accidental (pardlisis cerebral)




TABLA 4. Causas de muerte stbita.

Causas Total Inexplicadas | Infecciosas Insuficientes

(lesiones insuficientes). La clasificacién de San
Diego ya contempla los infiltrados inflamatorios
leves en el aparato respiratorio como no exclu-
yentes de la categoria IA del SMSL y conside-
ra categoria |l cuando son importantes pero no
suficientes para explicar de forma inequivoca la
muerte. Queda por definir con precision los crite-
rios morfolégicos de uno y otro grupo. De hecho,
al unir los resultados de los 4 centros participantes
en esta revision, nos hemos dado cuenta de los
criterios dispares que tenemos en el grupo de
lesiones insuficientes achacables fundamental-
mente a la subjetividad en la valoracion de los
infiltrados inflamatorios.

Clasicamente, los andlisis microbiolégicos han
sido problemaéticos en las autopsias forenses por
una toma poco aséptica de las muestras que ha
dado como resultado el crecimiento de numerosa
flora contaminante. En los Ultimos afios el INTCF
ha incorporado los andlisis microbioldgicos a la
investigacion de las muertes subitas con bue-
nos resultados (no incluidos en este recuento)
gracias a la mejora en la metodologia de la toma
de muestras y al empleo de técnicas moleculares
(PCR a tiempo real) junto con andlisis antigénicos
y cultivos bacteriolégicos. La interpretacion de los
resultados del estudio microbioldgico post mér-
tem requiere una valoracion multidisciplinar entre
clinicos, patdlogos y microbiélogos.

La incidencia global de la patologia cardiaca
no infecciosa (excluyendo las miocarditis), es

Cardiacas no

infecciosas
Lactantes 169 (34%) 115 (23,5%) 70 (14,3%) 35 (7%)
1-4 afios 138 24 (17,3%) 53 (38%) 18 (13%) 12 (8,6%)
5-9 afios 49 7 (14,2%) 16 (32%) 15 (30,6%) 11 (22,4%)
10-14 afios 89 22 (24,7%) 20 (22,4%) 1 (1,19%) 23 (25,8%)
Total 764 222 (29%) 204 (26%) 104 (13,6%) 81 (10,6%)
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Figura 7. Prevalencia por edad de las causas de
muerte sUbita més frecuentes.

menor pero muy importante a partir de los 5-9
afios y sobre todo de 10-14 afios, que es la edad
en que se comienzan a observar muertes subitas
por miocardiopatias.

4. EPIDEMIOLOGIA DE LA MUERTE
SUBITA

En relacion con la incidencia de la MS en lactan-
tes y nifios, solo es posible ofrecer los datos de
Bizkaia. La poblacion pedidtrica segun los censos
de 1991 a 2010 (se excluye el 2011) se exponen
en la fabla 5.
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TABLA 5. Datos del censo de poblacion en Bizkaia de 0 a 14 afios.

1991-1995 1996-2000 2001-2005 2006-2010
<1 afio de edad 8346 8471 9690 10925
De 1 a 14 afios 166.627 131.108 121.167 125.992

TABLA 6. Distribucion por quinquenios de los casos de muerte subita.

1991-1995 [ 1996-2000 2001-2005 2006-2010 Total
<1 afo 30 13 11 13 67
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Figura 8. Tasa de mortalidad de 0 a 12 meses en la
provincia de Bizkaia de 1991 a 2010.

Enla Tabla 6 se recogen los casos de MS ocu-
rridos por quinquenios en los 4 grupos de edad.
El nimero de casos fue especialmente alto en el
primer periodo (1991-1995). Este incremento fue
debido en exclusiva al mayor nimero de casos en
el primer afio de vida.

4.1. Tasas de mortalidad por muerte stibita

La incidencia de MS en los nifios menores de 1
afio fue de 0,35 por 1.000 recién nacidos vivos

De 1 a 4 afios 4 3 2 4 13
De 5 a 9 afios 1 0 3 6
De 10 a 14 afios 8 2 1 0 6
Total 38 20 14 20 92
08 12
A Ve

|
%
N
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I~

100.000 hab. por afio
o
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o
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1991-95 1996-00  2001-05  2006-10

Figura 9. Tasa de mortalidad de 1 a 14 afios en la
provincia de Bizkaia de 1991 a 2010.

por affo. Las tasas de MS durante el primer afio
de vida decrecieron marcadamente a partir del
quinguenio 1991-1995 y después se han man-
tenido estables (Figura 8). La Unica razén para
esta disminucion es la declinacion de la ocurrencia
del SMISL: 27 casos en el quinquenio 1991-1995,
9 durante 1996-2000 y durante 2001-2005y 10
durante el tltimo quinquenio.

La incidencia de MS en los nifios de 1 a 14 afios
fue muy baja (0,9 por 100.000 habitantes por afo)
y se ha mantenido préacticamente estable a lo largo
del tiempo (Figura 9).



5. CONCLUSIONES

La muerte subita en lactantes y nifios es un
fendmeno que, si bien infrecuente, constituye
un grave problema con implicaciones tanto
legales como médicas.

La incidencia es superior en los lactantes, en
los cuales la MS viene dominada por el SMSL.
La incidencia de la MS es muy baja en la
poblacién general de nifios de 1 a 14 afios,
siendo verdaderamente excepcional en nifios
de 5 a9 afios.

Las enfermedades infecciosas constituyen una
de las principales causas de MS, principal-
mente en los nifios mas pequefios. Las cau-
sas mas frecuentes son la bronconeumonia,
la miocarditis y el shock séptico.

Otra de las causas mas frecuentes de muerte
subita en edad pedidtrica son las enfermeda-
des cardiacas estructurales, principalmente
las miocardiopatias, las cardiopatias congé-
nitas y las anomalias del origen de las coro-
narias.

La muerte subita inexplicada en los nifios de
1 a 14 afios de edad es también relativamente
frecuente. Bastantes de estos casos podrian
ser debidos a canalopatias.

El sistema forense tiene una funcion importante
en la investigacion de la muerte subita, con
implicaciones significativas, tanto judiciales
como de salud publica y socio-familiares.

6. RECOMENDACIONES FUTURAS

1.

Ante toda muerte subita e inesperada en lac-
tantes y nifios se deberfa activar el sistema
forense. Este tipo de muertes no deberian
ser certificadas por el pediatra. Ello permiti-
rfa mejorar nuestros conocimientos sobre las
caracteristicas epidemioldgicas de la MS.

Es necesario unificar los criterios diagndsti-
cos y adecuarlos a las recomendaciones de
expertos para determinar las causas reales de
muerte subita en edad pediatrica.

Se deben establecer protocolos de estudio
acorde con las guias internacionales en todos
los Institutos de Medicina Legal.

Los estudios microbiolégicos post mértem
(incorporados recientemente al protocolo de
autopsia) tienen una gran importancia en la
muerte subita en edad pediatrica dado el gran
numero de muertes de origen infeccioso.
Hay que hacer un esfuerzo para incorporar los
andlisis moleculares a las pruebas complemen-
tarias de autopsia.

La Muerte Subita Infantil es multifactorial
y compleja y para su estudio se necesita la
colaboracion de las distintas especialidades
médicas implicadas (médicos forenses, pato-
logos, pediatras, cardiélogos, microbiélogos,
genetistas). Desde el Grupo de Estudio de la
Muerte Subita Infantil de la SEPAF destacamos
la importancia de crear estos equipos en las
diferentes Comunidades Auténomas, convir-
tiéndolo en un objetivo prioritario.
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Implicaciones médico-legales de la
MSI. Diagndstico diferencial con la
muerte violenta

Cristina de la Presentacion Blasco, Juan Giner Blasco

SINTESIS CONCEPTUAL

La muerte subita infantil (MSI) es de origen natu-
ral, aparece de forma inesperada y es rapida. Estas
dos circunstancias generaran unas implicaciones
médico-legales basadas en gran medida en su
etiologia médico-legal que hara necesaria la prac-
tica de la autopsia para establecer un diagndstico
diferencial con muertes violentas, accidentales u
homicidas.

Cuando la muerte es natural, la investigacion y
el expediente judicial se archivan; sin embargo,
cuando la muerte es violenta, el procedimiento
judicial continta con las investigaciones para
dilucidar si se trata de una muerte accidental u
homicida, adquiriendo relevancia la realizacion del
diagndstico diferencial entre la MSl 'y la muerte
violenta.

Las asfixias mecanicas (sofocacién y sumersion),
las intoxicaciones y caidas, especialmente los trau-
matismos craneoencefélicos (TCE) constituyen las
causas de muerte accidentales mas importantes.
En los nifios habré que realizar un diagndstico
diferencial con muertes de etiologfa homicida.

Las caracteristicas médico-legales de los homici-
dios difieren en funcion de la edad; no obstante,
el mecanismo de muerte més frecuente es el TCE
y la asfixia por sofocacion o estrangulamiento, con

situaciones especiales como el sindrome del nifio
zarandeado o la muerte por abandono en lactantes
y neonatos.

Cuando la MSI acontece horas después de una
atencién médica o durante la misma, puede conver-
tirse en sospechosa de mala praxis con interposi-
cién de una denuncia previa a la autopsia o después
de su realizacion a expensas de los resultados.

En este capitulo se revisa la importancia médico-
legal de la muerte subita en el nifio, la trascenden-
cia médico-legal de la practica de la autopsia, la
necesidad de establecer el diagnéstico diferencial
con distintas etiologias médico-legales violentas
accidentales y homicidas asi como con la existen-
cia de una presunta malpraxis médica.

1. FUNDAMENTOS LEGALES

El ordenamiento juridico justifica la autopsia judi-
cial en la Ley de Enjuiciamiento Criminal (LECrim),
concretamente en sus articulos 340 y 343:

Articulo 340: “Si la instruccion tuviere lugar por
causas de muerte violenta o sospechosa de
criminalidad, antes de proceder al enterramien-
to del caddver o inmediatamente después de su
exhumacion, hecha la descripcion ordenada en el
articulo 335, se identificara por medio de testigos



que, a la vista del mismo, den razon satisfactoria
de su conocimiento”.

Articulo 343: “En los sumarios a que se refiere el
articulo 340, aun cuando por la inspeccion exterior
pueda presumirse la causa de la muerte, se pro-
cederéd a la autopsia del cadaver por los Médicos
forenses, 0 en su caso por los que el Juez desig-
ne, los cuales, después de describir exactamente
dicha operacion, informaran sobre el origen del
fallecimiento y sus circunstancias”.

Sin embargo, el mismo ordenamiento no acota ni
define el concepto de sospecha de criminalidad,
por lo que corresponde a la autoridad judicial o
juez instructor del caso decidir qué casos son sub-
sidiarios de una investigacion judicial. Esto implica
la investigacion de muertes naturales, que, por
sus caracteristicas especiales, puedan tener una
posible repercusion criminal.

La MSI es una muerte natural, inesperada y rapi-
da. La condicion de inesperada le confiere una
caracteristica especial que la incluye como una
muerte sospechosa de criminalidad.

La Ley 20/2011, de 21 de julio del Registro Civil,
Titulo VI, Capitulo Tercero “Inscripcién de la defun-
cion”, en el articulo 67 establece los supuestos
especiales para la inscripcion de la defuncion:

Articulo 67: Supuestos especiales de inscripcion
de la defuncion.

1. Cuando el cadaver hubiera desaparecido
0 se hubiera inhumado antes de la inscrip-
cion, serd necesaria resolucion judicial, pro-
cedimiento registral u orden de la autoridad
judicial en la que se acredite legalmente el
fallecimiento.

2. Si hubiera indicios de muerte violenta o en
cualquier caso en que deban incoarse dili-
gencias judiciales, la inscripcion de la defun-
cién no supondra por si misma la concesion de
licencia de enterramiento o incineracion. Dicha

licencia se expedira cuando se autorice por el
6rgano judicial competente.

Como muerte sospechosa de criminalidad, no
podra emitirse el certificado de defuncién y la ins-
cripcion de la misma en el Registro Civil constituye
una situacion especial.

LLa Recomendacion n° (99)3 del consejo de minis-
tros de los estados miembros, para la armonizacion
metodoldgica de las autopsias médico-legales,
en el apartado de “Objeto de la recomendacion’,
en su punto 2 concreta que se debe practicar la
autopsia en todas las muertes no naturales, obvias
0 sospechosas, también cuando exista demora
entre el hecho causal y la muerte, citando entre
otros casos, en su apartado (b) la muerte subita
inesperada, incluyendo el sindrome de muerte
subita del lactante.

Dado que la MSI es una muerte sospechosa de
criminalidad, precisa de la préctica de la autopsia
judicial para su inscripcion en el registro y para
el diagndstico del mecanismo, etiologia médico-
legal y causa de la muerte. La autopsia se realizara
mediante un protocolo estandarizado que en eda-
des pediatricas cortas difieren del de la Muerte
Subita del Adulto, tanto por la técnica utilizada
como por la finalidad.

2. IMPLICACIONES MEDICO-LEGALES

Como ya hemos mencionado anteriormente, la
MSI se caracteriza por la rapidez en su presenta-
cién y por ser inesperada que ademds ocurre en
un nifio aparentemente sano o con antecedentes
patoldgicos triviales. La condicién de inesperada
le confiere un matiz especial, incluyéndola como
una muerte sospechosa de criminalidad, pero
ademas, la rapidez con la que ocurre impedira un
diagndstico clinico. Ambas caracteristicas argu-
mentan la practica de la autopsia judicial dirigida
a establecer, por una parte, el diagndstico clinico:
etioldgico, patogénico y anatomopatoldgico; v,



por otra parte, conforma una cuestion de derecho
que ird encaminada a deducir las consecuencias
juridicas.

Todos los casos de MS], refrendados por los fun-
damentos legales, requieren una minuciosa inves-
tigacion post mortem que descarte la existencia
de una muerte violenta. Esta investigacion incluye
el examen del lugar del fallecimiento, la préctica
de la autopsia judicial y la revision de la historia
clinica. Si tras el estudio la causa de la muerte
es natural, carece de trascendencia judicial y el
expediente concluye con el archivo del mismo.
Sin embargo, la diferencia es ostensible cuando
durante la practica de la autopsia judicial se obser-
van signos compatibles con una posible causa
violenta, ya que constituye el punto de partida
para un correlato de investigaciones judiciales y
policiales dirigidas a esclarecer las circunstancias
y autores de la muerte.

La mayoria de las muertes accidentales en meno-
res de un afio ocurren por accidentes de tréfico,
asfixias mecanicas, sumersiones, quemaduras o
caidas. La investigacion médico-legal de este tipo
de muertes adquiere especial importancia en las
asfixias mecanicas, sumersiones y caidas, espe-
cialmente los traumatismos craneoencefalicos, que
presentan ciertas particularidades especificas en
esta edad y que origina la necesidad de realizar
un diagnastico diferencial con las asfixias, sumer-
siones y traumatismos homicidas.

Las caracteristicas médico-legales de los homici-
dios difieren en funcién de la edad; en el recién
nacido la autora suele ser la madre; sin embargo,
en el lactante adquiere preferencia en la autoria el
marido, compafiero, cuidador o cuidadora, y no es
raro que acudan al hospital con falsas explicacio-
nes de lo ocurrido (Fujiwara, 2009). El mecanismo
de muerte mas frecuentemente observado es el
traumatismo, sobre todo craneoencefélico y la
asfixia por sofocacion o estrangulamiento. Con-
trariamente a lo esperado, estos homicidios res-
ponden mas al modelo “impulsivo” que al del “nifio

maltratado” clésico (DiMaio, 2001; Cohle, 2004;
Fujiwara et al, 2009). Existen situaciones espe-
ciales como el sindrome del bebé zarandeado, la
muerte perinatal y el homicidio por abandono que
incluye la muerte por malnutricion, deshidratacion
€ inanicion.

Cuando la MSI acontece horas después o durante
una atencion médica, puede convertirse en sos-
pechosa de mala praxis con interposicion de una
denuncia previa a la autopsia o después de su
realizacion a expensas de los resultados.

Desde el punto de vista ético, la autopsia no solo
es un deber hacia el conocimiento, sino una obli-
gacion hacia el enfermo y su familia (Escardo,
1964); en la MSI a la acepcion ética se le suma
la obligacion legal de la préactica de la autopsia
judicial, que debe realizarse con un protocolo que
difiere del estandarizado en adultos, tanto por
las técnicas utilizadas que variaran en relacion
con la edad del nifio, como por los objetivos de
la misma.

3. MUERTE SUBITA INFANTIL VERSUS
MUERTE VIOLENTA

Existen muertes violentas que, debido a la ausen-
cia de signos evidentes, pueden quedar emnasca-
radas como una muerte natural o por el contrario,
muertes a priori consideradas como violentas, tras
un minucioso estudio post mortem se diagnostican
como muertes naturales.

Existen distintos mecanismos de muerte en los
que, por sus caracteristicas especiales, debe rea-
lizarse siempre el diagndstico diferencial con la
MSI: asfixia accidental durante el suefio y asfixia
homicida, sumersion, traumatismos craneoence-
falicos (TCE) e intoxicaciones. Existen, ademas,
situaciones especiales como el sindrome del bebé
zarandeado, la muerte perinatal y el homicidio
por abandono (malnutricién, deshidratacion,
inanicion).



En lactantes que fallecen durante el suefio, el pri-
mer diagnostico diferencial que se debe establecer
es con la muerte por asfixia accidental; por estran-
gulacion, al quedar atrapados entre las estructuras
de la cuna, o con la asfixia accidental posicional,
por recubrimiento con las ropas de la cuna/cama
0 por compresion (colecho, almohadas).

En el caso de la estrangulacion accidental, los signos
externos son evidentes y el diagndstico diferencial
con la muerte natural no plantea dudas. Sin embar-
go, en los casos de asfixia posicional por compresion
0 recubrimiento, lo habitual es la ausencia de signos
especfficos o tan solo secreciones sanguinolentas
en narizy boca (Molina et al, 2011). La presencia de
sangre oronasal no atribuida a maniobras de reani-
macion cardiopulmonar (RCP) es més frecuente en
muertes por sofocacion accidental (principalmente
colecho) o intencionada, pero nunca deben valorar-
se aisladamente. Ahora bien, si los datos que aporta
la diligencia del levantamiento del caddver orientan a
un contexto favorable, pueden ayudar al diagndstico
de la causa de la muerte.

El mecanismo de muerte violenta intencional en
el nifio mds utilizado es la sofocacion, que con-
siste en la existencia de un obstdculo que impide
la entrada de aire en orificios respiratorios o vias
respiratorias (Gamero et al, 2011).

El diagnostico diferencial mas dificil de realizar por
el patélogo forense con la muerte natural de todos
los contemplados en el presente capitulo es, sin
lugar a dudas, la oclusion de orificios respirato-
rios con las manos u objetos blandos. Ocurre con
mas frecuencia en el lactante y niflos pequefos y
puede, dependiendo del mecanismo utilizado, no
dejar signos evidenciables, incluso las petequias
conjuntivales y faciales frecuentes en adulto (son

secundarias, en las asfixias mecanicas, a la obs-
truccion del retorno venoso por compresion meca-
nica en cuello o térax) son relativamente raras, y
cuando estan presentes no son suficientes para
establecer un diagndstico; incluso pueden verse
tras un ataque de tos, vomito o una crisis convul-
siva (Byard et al, 2005).

Las discretas lesiones que pueden aparecer en
la sofocacion por obstruccion de orificios faciales
con objetos blandos (erosiones en nariz, boca o
mejillas) hay que diferenciarlas de las producidas
por maniobras de reanimacion cardiorrespiratoria
que pueden ser muy similares, aunque suelen ser
fundamentalmente erosiones-abrasiones (Molina
etal, 2011).

En los casos de sofocacion intencional por intro-
duccién de un cuerpo extrafio a través de los orifi-
cios oral o nasal, puede haber lesiones internas en
boca o faringe (pequefios desgarros) o fracturas
0 contusiones tipicas de un maltrato continuado
(Krugman et al, 2007).

El diagnostico de sofocacion debe basarse en sig-
nos positivos (Concheiro et al, 2005), y excluyendo
los mecanismos que pueden ocasionar lesiones
similares. En ausencia de los mismos, y ante sos-
pecha de una posible sofocacién por los datos
aportados de la diligencia del levantamiento del
caddver, el patdlogo informa de ello a la autoridad
judicial para que dirija las investigaciones a recabar
datos circunstanciales que permitan esclarecer el
mecanismo de la muerte.

Se define la sumersion como el proceso que da
como resultado un fallo respiratorio secundario a
una inmersién o sumersién en un medio liquido
(Sanchez et al, 2011).

Cuando ocurre en nifios de corta edad, la etiologfa
médico-legal es con gran probabilidad accidental,
pero seréa distinta la consideracion cuando ocurre



en nifios cuyos datos recogidos en la diligencia
del levantamiento del caddver indican que sabia
nadar; en estos casos, a pesar de presentar signos
post mortem de permanencia en medio acuoso
(enfriamiento, piel palida con hipostasias rosadas,
cutis anserina, maceracion...) e incluso el hongo
de espuma en orificios bucal y nasal, que apunta
a una muerte por asfixia por sumersion, se debe
realizar la autopsia judicial siguiendo el protocolo
especial de muerte subita, con especial atencion
alatoma de muestras necesarias para posteriores
estudios genéticos. En ocasiones porque podria
existir una patologia cardiaca no diagnosticada
como las canalopatias, que son cardiopatias here-
ditarias producidas por los genes que codifican los
canales iénicos del corazon.

En el caso de la sumersion homicida, la impor-
tancia radica en hacer un diagndstico diferencial
tanto con la etiologia natural como con la sumer-
sién accidental, adquiriendo especial relevancia la
valoracion de las lesiones que, aunque inespecifi-
cas, pueden orientar a la existencia de defensa o
resistencia, siendo mas dificil cuanto mas pequefio
es el nifio, debido a la desproporcion de fuerzas.

En homicidios por mecanismo contusivo en
menores de un afio es mas frecuente encontrar
TCE aislados, frente a los traumatismos toracicos
0 abdominales Unicos o la presencia de todos
ellos (DiMaio, 2001). En muchos casos, los
padres o cuidadores aluden una caida acciden-
tal como mecanismo de la muerte, sin embargo,
exceptuando los accidentes de trafico, las caidas
desde poca altura no suelen provocar lesiones
graves o la muerte del lactante. Cohle (2004)
realizd una revision exhaustiva de las distintas
series publicadas de TCE por caidas y golpes
en la infancia, concluyendo que (Molina et al,
2011) las caidas desde distancias cortas (camas,
sillas, carros, etc.) no suelen producir fracturas
ni complicaciones o secuelas; que las caidas por

escaleras tampoco producen lesiones severas,
vinculdndose a un porcentaje bajo de fracturas
craneales (2-7%); y, finalmente, en las precipita-
ciones desde edificios desde alturas entre unoy
seis pisos, hay una alta supervivencia y no hubo
ningun caso mortal en alturas menores a tres
pisos. Sin embargo, fracturas accidentales no
complicadas han sido observadas en lactantes
asociadas a caidas desde la cama o el sofa y una
encuesta en servicios de urgencias mostré que
por caidas desde 60 cm de altura pueden ocurrir
fracturas de créneo.

En los diversos paises, las intoxicaciones cons-
tituyen, como media, entre el 2 y el 5% de las
hospitalizaciones infantiles, siendo una causa
de muerte importante en la infancia. En Francia,
segln la OMS, son responsables del 10% de los
fallecimientos en menores de 14 afios (Castellano,
2005).

Las intoxicaciones medicamentosas son raras en
los lactantes y cuando ocurren apuntan a una
etiologia homicida. Durante la primera etapa de
vida (mientras gatea), las intoxicaciones acciden-
tales son debidas a descuido de los cuidadores;
cuando inicia la deambulacion y adquieren cierta
autonomia (entre 1y 3 afios), se produce el mayor
numero de intoxicaciones accidentales.

Los téxicos mas frecuentes son las drogas y los
medicamentos, preferentemente antitérmicos
(paracetamol), psicofarmacos (benzodiacepinas)
y anticatarrales (Mintegi et al, 2008). Las posibles
vias de absorcion de las drogas por el lactante y el
nifio pequefio son: directa por administracion de
los padres o cuidadores, indirecta inhalatoria por
respirar en un ambiente donde se fume o por la
leche materna en madres consumidoras. En estos
casos, los niveles detectados en sangre, orina o
pelo suelen ser inferiores a los establecidos para
producir efectos fisioldgicos, con lo cual, depen-
diendo de las circunstancias, del resto de hallaz-



gos de la autopsia y de los criterios utilizados,
podra tratarse de una muerte violenta (accidental
u homicida), un SMSL o una muerte indetermina-
da (Cohen etal, 2011).

En la autopsia del SMSL y la MSI esta protoco-
lizada la toma de muestras de sangre periférica,
humor vitreo y orina, para el estudio quimico-
toxicoldgico, con la finalidad de determinar la
presencia de drogas de abuso y medicamentos,
y, Si se detecta, cuantificar.

J. Caffey (1972), radidlogo infantil, describi6 el
sindrome del bebé o nifio zarandeado o sacudi-
do (shaken baby syndrome) como una forma de
maltrato infantil producida por el zarandeo y que se
caracteriza por la presencia de hemorragias reti-
nianas y hemorragia subdural y/o subaracnoidea
con evidencia minima o ausente de traumatismo
craneal. Sin embargo, esta triada se ha observa-
do también en traumatismos severos de etiolo-
gia accidental como los ocurridos en el parto, en
accidentes de tréfico o en caidas desde diferentes
alturas, incluso asociadas a situaciones no trau-
madticas cerebrales de tipo infeccioso, vascular o
determinadas patologfas pediatricas.

Hasta hace unos afios, con la presencia de estos
tres signos, tanto en el dmbito clinico o como
forense, y en ausencia de antecedente trauma-
tico o posible patologia que lo explique, se hacia
el diagndstico del maltrato infantil por sindrome
del bebé zarandeado. En estos momentos, exis-
te un justificado debate sobre la existencia o
no de este sindrome, basado en los numerosos
trabajos de revision y meta-analisis publicados
sobre el tema. De tal manera que, ante un caso
de hemorragia cerebral sin fractura craneal, con
0 sin hemorragia retiniana y en ausencia de otras
lesiones indicativas de maltrato, debera proce-
derse con cautela y extremada objetividad a la
hora de interpretar los hallazgos (Molina et al,
2011).

El concepto del abandono implica desinterés, falta
de asistencia y creacion de un estado de peligro
inminente. Se define la muerte por abandono del
nifio, la que se produce cuando las personas encar-
gadas de su cuidado omiten voluntariamente los
cuidados bésicos necesarios para el mantenimiento
de la vida. El nifio se encuentra en una situacion de
desamparo en la que necesita cuidados especificos
para vivir fuera del claustro materno y, si se le priva
de ellos, se incrementa el peligro de muerte.

Debe realizarse el diagndstico diferencial de la
muerte natural con la muerte por abandono. En
el recién nacido, la muerte suele producirse por
hemorragia aguda por fallo al cortar el cordén
umbilical y por asfixia por oclusion de orificios res-
piratorios debido a las secreciones que, de forma
intencionada, no son retiradas. Tanto en recién
nacidos como en lactantes, la muerte puede pro-
ducirse por exposicion excesiva al frio o al calor
(Muerte por hipo/hipertermia), asi como por inani-
cién y deshidratacion por falta de alimentacion.

La autopsia no siempre es suficiente para escla-
recer la causa de la muerte, seran los hallazgos
que induzcan a sospecha unidos a la informacion
judicial y policial obtenida de la declaracion de los
padres o testigos, lo que permita poder llegar a
conclusiones validas.

Las penas impuestas a los responsables de la
situacién de abandono del nifio viene contemplada
en los articulos 226y 229 del Cédigo Penal (CP):

+  Articulo 226 del CP: “El que dejare de cumplir
los deberes legales de asistencia inherentes a
la patria potestad, tutela, guarda o acogimiento
familiar o de prestar la asistencia necesaria
legalmente establecida para el sustento de sus
descendientes, ascendientes o conyuge, que
se hallen necesitados, serd castigado con la
pena de prision de tres a seis meses 0 multa
de seis a 12 meses”.



 Articulo 229 del CP: “1. El abandono de un
menor de edad o un incapaz por parte de la
persona encargada de su guarda, seré cas-
tigado con la pena de prisién de uno a dos
afios. 2. Si el abandono fuere realizado por
los padres, tutores o guardadores legales,
se impondra la pena de prision de dieciocho
meses a tres afios. 3. Se impondrd la pena de
prision de dos a cuatro afios cuando por las
circunstancias del abandono se haya puesto
en concreto peligro la vida, salud, integridad
fisica o libertad sexual del menor de edad o
del incapaz, sin perjuicio de castigar el hecho
como corresponda si constituyera otro delito
mas grave”.

En la muerte violenta en el neonato concurren la
existencia de un mecanismo exdgeno, que pone
en marcha el proceso, y la de una persona respon-
sable del mismo, siendo su etiologia médico-legal
accidental u homicida.

Los casos de muerte accidental suelen ser par-
tos espontdneos en mujeres que no sabian que
estaban embarazadas o en aquellos casos en los
que no ha sido asistido por un profesional. Pero lo
mas frecuente son los homicidios cometidos por
madres (jovenes, solteras) tras partos en solitario
0 con ayuda de terceros. Puesto que, en muchos
casos, la madre defiende que el feto nacié muerto,
uno de los principales objetivos de la autopsia
seré determinar si el feto llegd a respirar fuera
del claustro materno antes de su muerte (Molina
etal, 2011).

4. MALPRAXIS

El médico es responsable de sus actos profesiona-
les y la responsabilidad médica se caracteriza por
la obligatoriedad de utilizacion de todos los medios
a su alcance y de toda su pericia profesional en el
cuidado de la salud.

Cuando se realiza una actuacion imprudente o
negligente, con un defecto en la conducta, en la
voluntad o en el intelecto que se pueden mate-
rializar en un desatencion o descuido al pacien-
te, en la carencia de los conocimientos médicos
necesarios o0 en la técnica aplicable a un caso que
tienen como consecuencia un estado de deterioro
de la salud del paciente, estamos hablando de
malpraxis médica.

Como criterio delimitador de responsabilidad por
malpraxis se utiliza el concepto de /ex artis que
es la aplicacion de las reglas generales médicas a
casos iguales o parecidos, o la actuacion conforme
al cuidado objetivamente debido. Una condicién
de la lex artis es que cualquier médico, en las mis-
mas condiciones, actda de la misma manera; no
siendo aplicable en situaciones no estudiadas, no
conocidas e imprevistas en la ciencia médica.

Cuando la MSI ocurre en el contexto de una
actuacion médica, el desconcierto y la confusion
que se genera la convierte en una muerte sospe-
chosa de malpraxis, siendo objeto de denuncia
por una posible actuacién médica inadecuada, un
diagndstico erréneo o un tratamiento incorrecto.

Las posibilidades de denuncia son tantas como
actuaciones médicas se realizan (Aguilera et al,
2011); no obstante, son las complicaciones médi-
cas, los errores diagnosticos, errores de trata-
miento (farmaco, posologia y dosis), dificultades
en el transcurso de intervenciones quirdrgicas y
la muerte perinatal aquellas situaciones que con
mads frecuencia generan una denuncia. Pese a
que en muchas de ellas puede existir una media-
cion yatrogénica (etimoldgicamente “provocado
por el médico o sanador”) no significa que haya
existido negligencia o error médico. La realiza-
cion de la autopsia judicial ayudard a esclarecer
y diferenciar en qué casos la muerte ha sido
secundaria a una mala praxis, 0 por el contrario
la muerte obedece a causas patoldgicas que,
pese a la actuacion médica de acuerdo a la /ex
artis, ha sido inevitable.



5. RESUMEN DE LOS PUNTOS CLAVE

La MSI, por aparecer de forma inesperada y
rapida, se convierte en una muerte sospecho-
sa de criminalidad y, por tanto, preceptiva de
la practica de la autopsia judicial.

Como muerte sospechosa de criminalidad, no
podra emitirse el certificado de defuncion y
la inscripcion de la misma en el Registro civil
constituye una situacion especial.

La autopsia se realizard mediante un protocolo
estandarizado dirigido a establecer la causa
de la muerte y el diagndstico diferencial con
la muerte violenta.

El diagnéstico diferencial con la muerte violen-
ta se deberd realizar preferentemente con la
asfixia accidental durante el suefio y la asfixia
homicida, con la sumersién, los TCE y las
intoxicaciones.

El sindrome del bebé zarandeado, el homicidio
por abandono (malnutricién, deshidratacion,
inanicién) o la muerte perinatal, constituyen
situaciones de especial trascendencia médico-
legal.

Cuando la MSI ocurre en el contexto de una
actuacion médica, el diagndstico diferencial
con la muerte violenta pasa a un segundo
plano adquiriendo relevancia el diagndstico
diferencial con la muerte sospechosa de mal-
praxis.
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Actuacion del pediatra ante una
muerte sibita infantil

Julia Leal de la Rosa, Teresa del Rosal Rabes, Francisco J. Climent Alcala

RESUMEN

En este escrito se actualizan los protocolos a seguir
ante una muerte subita infantil por parte del pedia-
tra, que inicialmente seré el que reciba al nifio,
ya sea en Urgencias Hospitalarias, del Centro de
salud, incluso en el domicilio. Una vez realizada
esta primera asistencia (Figura 1), se ocuparé de
avisar al representante del Grupo de Trabajo de
la AEP correspondiente de su poblacién, quién
hard el seguimiento posterior (Figura 2), que es
indispensable. Programara una entrevista con los
padres pocos dias después del fallecimiento, estara
a su disposicion siempre que ellos lo demanden o
cuando haya resultados de los estudios realizados.

Hay que resaltar que la investigacion sobre la
causa de la muerte es fundamental siempre ya
que, aunque se den algunas de las situaciones
conocidas de riesgo de MSI, ello no significa que
sea la causa, pudiendo encontrar un diagndstico
especifico, dicho factor de riesgo puede haber
funcionado como desencadenante en un nifio
predispuesto 0 ser una coincidencia.

Gracias al estudio minucioso y protocolizado, es
posible llegar a conocer la etiologia en una propor-
cién importante de nifios, entre las mas frecuentes
se encuentran: infecciones, malformaciones, cana-
lopatfas cardiacas, alteraciones metabdlicas, enfer-
medades mitocondriales, maltrato, etc. Muchas de
las etiologfas anteriores pueden ser de transmision
genética por lo que, al realizar el diagnéstico en

cada caso, podremos prevenir la recurrencia en
la misma familia, asf como instaurar el tratamiento
adecuado en otros hermanos y, muy importan-
te, en muchas de estas enfermedades puede no
encontrarse ninguna alteracion en la autopsia, por
lo que serd necesario el estudio genético.

1. INTRODUCCION

A pesar del notable descenso en la incidencia de
la muerte subita e inesperada de la infanciaC-3
(MSI), SUDI (Sudden Unexpected Death Infancy)
en literatura anglosajona, en las Ultimas décadas,
sigue siendo la causa mas frecuente de muerte
durante el primer afio de vida, dejando aparte el
periodo neonatal®®. Después de esta edad sigue
produciéndose, pero en mucha menor cantidad®.

En los estudios posteriores a las campafias reali-
zadas para promocionar un suefio seguro en lac-
tantes (posicién en supino, evitar el calor, ropa
excesiva, no compartir la cama, no exposicion al
tabaco), cuyos efectos fueron espectaculares®?,
logrando una importante disminucion en la inci-
dencia del sindrome de la muerte subita del lac-
tante (SMSL), se ha apreciando que persiste una
mayor incidencia en determinados grupos sociales
y étnicos®, por lo que se deben establecer pro-
gramas especiales de actuacion en ellos.

Desde la primera definicion, consensuada en la
22 Conferencia sobre muerte subita del lactante



en 1969 hasta el momento actual, ha habido un
largo camino de investigacion en todo el mundo
por parte de diferentes especialistas, encontrando
la causa de la muerte en muchos casos, que ante-
riormente se habrfan considerado como sindrome
de la muerte subita del lactante.

Gracias a este nuevo conocimiento se han produci-
do cambios en conceptos y definicion, la Gltima©10.
a la que se lleg6 en una reunion de expertos de
todo el mundo, que tuvo lugar en San Diego (Cali-
fornia), ha permitido estratificar los diagndsticos,
teniendo en cuenta los resultados de la autopsia,
realizada segun protocolo establecido, la historia
clinica previa del nifio, y el examen del lugar en que
fallecio, con estos criterios se han podido clasificar
todos los casos, asi como conocer la causa de la
muerte en un numero importante de ellos®-4,

2. OBJETIVOS

+ Protocolizar la asistencia a estos nifios, de
forma que todos se estudien correctamente,
realizando un diagnéstico que permita encua-
drarlos en la clasificacion, asi como conocer la
etiologia en todos los casos que sea posible,
ya que conociéndola podremos evitar que la
muerte subita recurra en la misma familia.

»  Mejorar la atencion a los padres para que pue-
dan tener la asistencia psicolégica y médica
necesaria, recibiendo toda la informacion sobre
los resultados del estudio de su hijo, asi como
orientacion para abordar futuros embarazos.

+ Estudiar a los hermanos posteriores de nifios
victimas de SMSL, introducirlos en un progra-
ma de monitorizacion domiciliaria, realizando el
seguimiento en una Unidad Hospitalaria con
experiencia en MSI, coordinados siempre con
el pediatra de primaria.

« En caso de haber encontrado una etiologia
especifica, sobre todo si es de transmision
genética para la muerte del nifio, Muerte
Subita Explicada (MSE) y dependiendo del
diagnéstico, también habrd que estudiar ade-

més a los hermanos anteriores, incluso a los
padres.

3. ATENCION INICIAL EN URGENCIAS

Lo més frecuente es que los padres o cuidadores
acudan con el nifio al Hospital o Centro de salud
mas proximo, aunque también existe algin caso
en que avisan al Servicio de Urgencias domiciliario,
quienes incluso les proporcionan instrucciones por
teléfono para su reanimacion, mientras llegan a
la vivienda.

Pueden darse dos situaciones:

1. Que el nifio llegue vivo, porque haya sido reani-
mado o le hayan encontrado en situacion de
hipopnea y bradicardia sin llegar a parada.
Logicamente en este caso, a la vez que una
persona del equipo obtiene toda la informacion
posible en relacion con el suceso y anteceden-
tes del nifio, el resto del personal realizaré las
maniobras correspondientes de reanimacion y,
si se consigue estabilizarle, se ingresara en una
Unidad de Cuidados Intensivos Pediatricos. En
ese caso se realizard el protocolo de estudio
del episodio aparentemente letal, siendo de
especial interés el cardioldgico, metabdlico y
genético. En las raras ocasiones en que se
recupera, generalmente es con secuelas neu-
rolégicas importantes.

2. Pero lo mas frecuente es que llegue en para-
da, siendo inviable una resucitacion dados los
signos de muerte y tiempo transcurrido, o que
no responda a la reanimacion, falleciendo en
Urgencias, en estos casos se realizara analitica
encaminada al diagndstico , COMO Si
de un paciente critico se tratara, y ademas se
tomardn muestras especificamente dirigidas
a descartar aquellas patologias que pueden
cursar como una Muerte Subita Infantil (MSI),
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Urgencias/Pediatra
Confirmar el diagnéstico
Exploracién cuidadosa

v
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- Datos de filiacion del nifio

- Interrogar sobre las circunstancias
relacionadas con el suceso

- Sintomas recientes horas o dias

Informe de urgencia
1.

Muestras. Estudio bésico
Sangre: hemocultivo, hemograma,
iones, bioquimica, procalcitonina,
PCR, lactico.

- Preguntar todos los datos de la
historia clinica previa personal y

Parte judicial 2.
Hablar con el juez de guardia:

Suero (2 ml) y 2 ml de orina,
congelar y enviar para estudio

- Informar de la necesidad de

familiar - Gestionar autopsia metabdlico (Centro de Estudio
Diagnéstico Molecular).
L l 3. Orina: combur, gram, cultivo y
tdxicos en orina.
Padres: Autopsia completa 4. LCR: citoquimica, Gram, cultivo,
Informacion clara de la situacion. segun protocolo especifico estudio de virus.
Explicacion sobre la MSI: para el estudio de la 5. Aspirado nasofaringeo: bacterias

MSL (ver capitulo 5)

y virus (medio cultivo de virus).

autopsia y estudios a realizar

Informar al GEMSI, seguimiento:
- Apoyo pediatrico y psicolégico
- Cita para informacion resultados
- Seguimiento psicoldgico

Figura 1. Actuacion inicial en Urgencias.

con el permiso del Juez y segun el protocolo
de recogida de muestras que figura en el Ane-
x0 3 de este libro. En ambos casos se realiza-
ré la exploracion fisica exhaustiva, que debe
figurar en el informe, especificando el tipo de
reanimacion y exploraciones realizadas.

Resefiar los datos de filiacion del nifio, direccion
y teléfono de la familia, asi como todo lo relacio-
nado con la situacion del nifio al llegar, se debe
preguntar a padres y cuidadores de los Ultimos
momentos todo lo sucedido: relacion con la Ultima
toma, vomitos, posicion en que le acostaron y en
que le encontraron, sintomas horas o dias previos,
medicacion y dosis, si se reanimd y tipo de reani-
macion, lugar en que sucedio, etc. Hay que buscar

6. Heces: coprocultivo (bacterias)
y Virus.

7. Especificas para estudiode MSI
(protocolo en capitulo 5).

GEMPSI: Grupo para el estudio y la prevencion de la muerte subita infantil de la Asociacion Espafiola de Pediatria (AEP).

TABLA 1. Circunstancias del fallecimiento.
Lugar: domicilio propio, familiar, guarderfa.

Sitio: cuna, cochecito, cama de los padres,
sofd, vehiculo. ..

Posicion en la que fue colocado (supino,
prono, lateral).
Posicidn en la que fue encontrado.

Relacion con la toma, restos de alimentos en
el sitio en que fue hallado, secreciones, sangre.

Situacion: cubierto por ropa de cuna, atrapado
por algun elemento.

Temperatura: calor, frio, sobreabrigo.
Color: palido, ciandtico, livideces.

Intento de reanimacion, tipo y duracién de la
misma.

Procedimientos diagndsticos y terapéuticos
realizados (punciones, etc.)




TABLA 2. Datos personales y familiares del nifio.

Nombre, apellidos. Direccién completa,
teléfono (fijo y movil).

Fecha de nacimiento, edad actual.

Hora en que estaba vivo y hora en que fue
hallado muerto.

Enfermedades o sintomas en horas o dias
previos asi como medicacion y dosis.

Antecedentes personales: embarazo, parto,
prematuridad, periodo perinatal, alimentacion.

Antecedentes obstétricos de la madre:
partos y abortos previos. Patologia y
medicacién durante el embarazo.

Antecedentes patoldgicos: enfermedades o
sintomas recientes, medicaciones previas y dosis,
apneas, cianosis, hipotonia, vomitador, GEA,
ingresos hospitalarios previos. Patologia de base.

Antecedentes familiares: muerte subita
en nifios o adultos, sincopes, cardiopatias,
enfermedades hereditarias.

Factores sociales: nivel socio-econémico,
situacion de los padres, personas que conviven
en el domicilio, nimero de hijos. Habitos del

nifio, asistencia a guarderia u otros cuidadores.

cualquier dato que haya podido pasar desaperci-
bido y que de alguna manera se pueda relacionar
con el suceso, por ejemplo, valorar la posibilidad
de accidente, intoxicacion, incluso, aunque poco
frecuente, no olvidar el riesgo de maltrato.

Una vez aclaradas todas las circunstancias que
se pudieran relacionar con el suceso, se seguira
informando de manera continuada (seguin posibili-
dades, cada 10 a 15 min) de la evolucion del nifio
durante las maniobras de reanimacion, explican-
doles de manera clara la gravedad y notificandoles
el fallecimiento, si se produce en el Centro o si
hubiera sucedido con anterioridad.

En cuanto sea posible, se hard la historia clinica
previa del nifio, registrando los datos de parto,
periodo perinatal, edad gestacional, enfermeda-
des 0 ingresos previos, asi como antecedentes

TABLA 3. Muestras a recoger en hospital.
Sangre: hemocultivo, hemograma, iones,
bioguimica
Estudio metabdlico (Centro de Estudio
Diagndstico Molecular)

*4 ml de suero y 4 ml de orina,
congelar a (-18°)

Orina: combur, gram y cultivo

LCR: citoquimica, Gram, cultivo, estudio de
virus

Aspirado nasofaringeo: bacterias y virus
respiratorios incluido VRS

Heces: coprocultivo para bacterias y virus

Humor vitreo: bioquimica

familiares que nos puedan hacer pensar en algun
defecto genético

Si el nifio fallece, es necesario informarles en un
lugar adecuado (despacho) sentados a su mis-
mo nivel, cuidando transmitirles nuestra empatia
y apoyo por el terrible trauma que estan viviendo,
explicandoles lo impredecible de la muerte stbita
infantil, su problematica y posibilidades diagnds-
ticas. Hay dos aspectos de importancia, dejarles
solos en un espacio confortable, facilitindoles el
avisar a alguna persona de su confianza o fami-
liares, para que les conforten y ayuden a asumir
los hechos y, fundamental, poder permanecer un
tiempo a solas con el cuerpo de su hijo.

Seria muy deseable poder contar con asistencia
psicoldgica profesional en esos momentos, que
les proporcione herramientas para asimilar lo que
esta sucediendo, mientras nosotros les damos la
informacion médica.

Por dltimo hay que comunicarles la necesidad
e interés de la autopsia, explicandoles que es
imprescindible, se hard siempre segun el pro-
tocolo establecido previamente (ver capitulo 5),



por forenses y patélogos conocedores de esta
patologia. Su importancia radica en tres aspectos:

+ Judicial, es necesario descartar una muerte
violenta, por lo que su préctica es obligada.

+ Diagnostico, ya que permite encontrar la etio-
logia de la muerte en un porcentaje importante
de los casos, siempre que sea completa y se
realice siguiendo el protocolo establecido,
tanto en el examen macroscopico como en el
estudio histoldgico.

+ De investigacidon, permitiendo conocer los
sustratos morfoldgicos y fisiopatoldgicos que
subyacen en este tipo de muertes, asi como
otros hallazgos anatomopatoldgicos, todo lo
cual esperamos que nos permita conocer
algun dia la causa de todas las muertes subi-
tas e inesperadas de los nifios.

Hay que hacer el Parte Judicial y contactar con
el Juez de Guardia para notificarle lo sucedido, y
que éste ponga en marcha todos los mecanismos
previstos para el estudio y diagnostico del caso.

Nosotros le solicitaremos permiso para la obten-
cion de muestras si llegé cadaver, hemos de rea-
lizar el informe con los datos obtenidos, anotar
la exploracion cuidadosa y completa, tanto si el
niflo llegd agodnico y fallece como si llegd cada-
ver, referenciando las maniobras de reanimacion y
enviando una copia del informe junto con el parte
judicial para que el forense que realice la autopsia
disponga de toda la informacion posible.

(ver capitulo 5)

+ Exploraciones bdasicas para orientar el diag-
nostico lo antes posible, actuando igual que
si se tratara de un paciente critico, estudio
microbioldgico de sangre, orina, heces y liqui-
do cefalorraquideo. Hemograma, PCR, bioqui-
mica y orina basales para realizar en el hospital,

asi como suero y orina que se congelaran a
-18°C, para enviar al dia siguiente al Centro
de Diagndstico de Enfermedades Moleculares
correspondiente. Con estas pruebas, apoyadas
con el estudio necropsico, se pueden diag-
nosticar procesos infecciosos, bioquimicos y
metabdlicos que puedan estar relacionados
con la muerte.

+ Recogida de muestras especificamente
dirigidas al estudio de la MSI, humor vitreo,
biopsias de piel (fibroblastos), de musculo e
higado, segun normas que figuran en el capi-
tulo 5.

4. ENCUESTA EPIDEMIOLOGICA
(ver Anexo 1)

Se compone de la anamnesis sobre todas las cir-
cunstancias en que se produjo el fallecimiento, los
antecedentes clinicos inmediatamente anteriores
y la historia clinica previa del nifio.

s fundamental conocer el contexto en que se
Es fund tal | context

produjo el suceso'-, en ello hay dos aspectos
que debemos considerar:

+ El conjunto de datos relacionados con el nifio

y su entorno mas proximo (Tabla 1):

- La relacion con la ultima toma, vomitos pre-
vios 0 en sus proximidades, restos de sangre
0 Secreciones.

- Posicién en que le colocaron en la cuna'y
cémo le encontraron, si estaba cubierto por
la ropa, atrapado por los barrotes, excesiva-
mente caliente.

- Junto a todo lo anterior hay que pregun-
tar por sintomas clinicos que se hubieran
manifestado en horas o dias anteriores, asf
como antecedentes médicos del nifio, y si
ha habido muertes inesperadas, sincopes
o enfermedades hereditarias en la familia
(Tabla 2).



Estudios iniciales en hospital
- Metabdlicos
- Bioguimicos
- Microbioldgicos
- Toxicolégicos
Recogida de datos l Estudios de autopsia
- Histol6gicos
Entrevista a los padres: | | | Pediatra Autopsia especifica - E/.Ietak;ol.lcos
Encuesta epidemioldgica coordinador | | segtin protocolo establecido - ploquimicos
- Microbiolégicos
- Toxicoldgicos
Informe de un psicélogo - Radiologicos
clinico experto |
| Forenses | | Pediatras | | Pat6logos | | Especialistas |

Inclusién del informe en
la historia clinica

l

Informacion a

Centro de seguimiento de
pacientes con riesgo de SMSL

los padres

Figura 2. Actuacion ante una muerte sibita infantil: seguimiento integral de la familia.

+ Pero ademés de recoger estos datos, es indis-
pensable para el diagnéstico el examen del
lugar(s17 en que se produjo la muerte; lo
realiza la policia, por orden del Juez que se
ocupe del caso, y debe estar especialmente
entrenada para que toda su relacion con los
padres sea tremendamente cuidadosa, con el
fin de evitar que esta investigacion les pro-
duzca mas dolor, sino, muy al contrario, que
comprendan que su mision es colaborar en el
diagndstico, pudiendo descubrir algin detalle
que, estando relacionado con el desgraciado
hecho, a ellos les haya pasado desapercibido.

(Tabla 1)

Se realiza inicialmente en Urgencias, dirigida a
todas las circunstancias ambientales y sanitarias
que rodearon el fallecimiento del nifio pero, dada
la situacion de tension emocional del momento, es
necesario reunirse posteriormente con los padres

para realizar una historia clinica en profundidad,
con todos los antecedentes familiares, incluidas
posibles enfermedades genéticas, cardiopatias,
enfermedades metabdlicas, datos obstétricos de
la madre, perinatales, ingresos o enfermedades
previas del nifio, medicacion y dosis, alimentacion,
vomitos, relacion con ellos, lugar en que sucedio,
posicién en la cuna habitual y en la que fue encon-
trado, cambio en sus habitos y en sus cuidado-
res asi como factores sociales, situacion familiar,
numero de hijos, posibles habitos adictivos, no
olvidar la posibilidad de maltratote19),

5. CIERRE DEL CASO POR UN EQUIPO
MULTIDISCIPLINAR (ver capitulo 1)

Una vez realizados los estudios, segun el protocolo
establecido, en todos los casos de muerte subi-
ta inesperada de la infancia (MSI) . se
reunira el equipo multidisciplinar correspondien-



te, seglin la Comunidad Auténoma en que haya
sucedido. Debe estar formado por un pediatra
coordinador, forense, anatomopatélogo, asi como
los especialistas implicados segun los hallazgos,
en algun caso puede ser de interés la presencia
del psicdlogo que haya atendido a la familia. Ana-
lizando los datos obtenidos de: la historia clinica
previa del nifio incluidos los antecedentes familia-
res, el examen del lugar en que sucedié con todas
las circunstancias que rodearon el fallecimiento,
los resultados de las pruebas realizadas y como
centro de todo el estudio necrépsico. Con todos
estos datos se clasificard al nifio en alguno de los
diagndsticos contemplados en la clasificacion de
San Diego.

6. INFORMACION A LOS PADRES DEL
RESULTADO DE TODOS LOS ESTUDIOS.
PLANIFICACION DE SU ATENCION
POSTERIOR

El seguimiento posterior de la familia seré funda-
mental, dependerd de la propia organizacion de
la Autonomia en que haya sucedido, pero sera
realizado por un pediatra coordinador, el cual debe
pertenecer o estar relacionado con el Grupo de
Trabajo de la AEP (GEMPSI), si es posible traba-
jard en una Unidad de Estudio y prevencion de la
Muerte Subita Infantil, generalmente de ambito
hospitalario, o dirigird a los padres a una Unidad
de estas caracteristicas.

Su mision en las primeras entrevistas sera:

. Informarles en lenguaje accesible de la MSI.

. Ofrecerles ayuda psicoldgica (hospital, Cen-
tro de salud mental, etc.).

[ll. Realizar la encuesta epidemiolégica, la cual
es fundamental para el resultado del estudio,
siendo importante que se haga pronto tras el
fallecimiento, para evitar el olvido de datos que
puedan ser de interés, pero pasado algun dia
para que puedan estar mas serenos y aportar
mejor todos los datos relativos al nifio.

IV. Reunir toda la informacion obtenida, asi como
todos los resultados, incluido informe psicold-
gico de los padres, en una historia clinica del
nifio fallecido, que aportara en las reuniones
que se realicen del equipo multidisciplinar que
cerrard el caso.

A partir de este momento, programara su
seguimiento posterior:

|. Recomendarles un cuidadoso control del
embarazo, pudiendo enviarles a una Unidad
de Embarazo de Riesgo, si lo desean. Les infor-
mard de los factores de riesgo para la MSI,
recalcando la importancia de abstenerse del
tabaco la madre y todo su entorno, durante el
embarazo y después del parto.

[l. Realizar el estudio y seguimiento de los her-
manos posteriores.

[ll. En ocasiones, segun el diagndstico, tendra
que hacer el estudio de aquellos hijos previos
si pueden tener algun riesgo por la patologia
diagnosticada.

IV. Participar como coordinador en el Grupo de
Trabajo Multidisciplinar que se ocupara del cie-
rre del caso (forense, patélogos, especialistas,
pediatra coordinador).

V. Explicar todos los resultados a los padres, ayu-
dandoles a comprender claramente su signi-
ficado, asf como sus posibles implicaciones,
también les dard un informe con los diagnds-
ticos y o conclusiones de dicha reunion, para
que dispongan de €l en el futuro, junto con los
dos informes de la autopsia, que recogieron
ellos en el Juzgado.

7. ESTUDIO Y SEGUIMIENTO DE LOS
HERMANOS DE ViCTIMAS DE MSI

Actualmente se cree que su incidencia es similar
a la de la poblacion general o ligeramente supe-
rior:21 pero, para unos padres que han perdido
un bebé aparentemente sano, ante el siguiente hijo
necesitan informacion, apoyo y prevencion. Seguire-



TABLA 4. Estudio de hermanos de nifios victimas de MSI.

Primer episodio de fiebre o
Recién nacido Primer mes de vida sintomas poco claros

Encuesta epidemioldgica; Historia clinica y exploracion Historia clinica y exploracion
Antececedentes familiares.

Autopsia del hermano. Factores

de riesgo

Exploracion cuidadosa Hemograma, bioquimica:
glucemia, iones, calcio, fosforo,

magnesio. Amonio. Lactato.

Hemograma. PCR. Procalcitonina.
Estudio infeccioso. Bioquimica.
Gasometria. Amonio. Léctico

Si antecedentes cardiolégicos:  Estudio metabdlico
Estudio con ECG, Eco, consulta

cardidlogo experto

Repetir estudio metabdlico

Orientar estudio precoz
si existe diagndstico especifico

Estudio cardioldgico, ECG,
Ecocardio, valorar Holter

Valorar sintomas para decidir
pruebas especificas

del hermano

Monitorizacion Rx de térax. Valorar ecografia Neumocardiograma
cerebral

Neumocardiograma Monitorizacién

Neumocardiograma

mos las normas de monitorizacién generales referi-
das en el capitulo 3.5, siendo también fundamental
la coordinacion con su pediatra de Primaria, que es
quien mas cerca esta siempre del nifio.

monitor cardiorrespiratorio de registro en su
domicilio. Citar a revision en las tres primeras
semanas de vida, realizar entonces la analitica
referida en la tabla 4; ademas, pedir intercon-
sulta a Cardiologia con ECG y ecocardiograma,
valorar y repetir las pruebas en caso de alguin
proceso patoldgico intercurrente.

Nuestra actuacion con ellos sera:

1. Explicarles los factores de riesgo de MSI, asi 4.

como aplicar las medidas conocidas para un
suefio seguro en los siguientes hermanos.

Realizar el seguimiento de la monitorizacion
de los hermanos, solamente no estd indicada
en aquellos casos en que se haya encontra-

2. Realizar una encuesta epidemiolégica del do algun diagndstico que justifique la muer-
hermano (si es que no la tiene hecha en el te con seguridad, y pueda ser descartado o
momento del fallecimiento), que retina su his- diagnosticado claramente en el hermano, en
toria clinica, las circunstancias que rodearon el dicho caso se actuaré de acuerdo con dicho
fallecimiento, asi como el informe de la autop- diagndstico.
sia, y del cierre del caso. Se haran revisiones, en el primer trimestre cada

3. Hacer el estudio de los hijos posteriores, mes, y posteriormente cada 2 meses, si todo

teniendo en cuenta los resultados obtenidos
del cierre del caso del nifio fallecido (depen-
diendo del diagndéstico, a veces también a los
anteriores) (labla 4). Comenzando con una
exploracion clinica completa en periodo neo-
natal, si esta bien se puede dar de alta con el

estd bien. Es aconsejable hacer personalmente
el registro del monitor en las revisiones, para
ver directamente los episodios registrados
en nuestro ordenador y poder valorar, segun
nuestra experiencia, la calidad del registro y las
falsas alarmas, aunque no es imprescindible



en todas las revisiones, sobre todo si no ha
habido alarmas.

6. La retirada del monitor se indicard de manera
personalizada en cada caso, dependiendo de
la evolucion, las alarmas, los hallazgos pato-
l6gicos, la edad a la que fallecio el hermano,
el grado de angustia de los padres.

En general, serd después de haber pasado la edad
de riesgo de SMSL, a partir de los 9 meses y
al menos 2 meses después de la edad a la que
fallecio el hermano. Si hubo apneas, cuando hayan
pasado 2 meses en que el registro sea rigurosa-
mente normal.

8. CONCLUSIONES

Aplicar este protocolo en todas las Autonomias
del pais, nos permitira:

+ Conocer la incidencia real de MSI en nuestro
pais.

+ Encontrar un diagndstico en muchos casos,
que sin este estudio habrian podido pasar por
un SMSL, permitiéndonos prevenir su reinci-
dencia.

+  Ayudar a estas familias a superar el trauma y
poder seguir haciendo una vida normal, aun-
que nunca olviden a su hijo.

+ Aportar datos valiosos que ayudaran a la
comunidad cientifica a poder conocer algun
dia las diferentes etiologias que subyacen en
la MSly, de esta forma, poder prevenirlas.
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El proceso de duelo por la muerte
siuibita del lactante. Aspectos
psicolégicos e intervencion con
padres y familias

Javier de la Cruz Labrado

1. INTRODUCCION

El presente capitulo tiene como objetivo princi-
pal que el colectivo de profesionales sanitarios
adquiera conocimientos de cardcter general acer-
ca del proceso de duelo y de la intervencion con
familiares que han perdido un bebé por Sindrome
de Muerte Subita del Lactante (SMSL).

Para ello, a lo largo del capitulo se realiza una breve
exposicion del concepto de duelo, de los dife-
rentes modelos tedricos que lo explican y de las
variables psicoldgicas que median el proceso de
elaboracion del duelo. A continuacion se aborda
de forma més especifica el duelo en padres y fami-
liares de un bebé fallecido por un hecho subito e
inesperado como es el SMSL. Posteriormente, se
expone la importancia del establecimiento por par-
te del personal sanitario de un modo de relacion
que contenga el sufrimiento de los dolientes. Por
ultimo, se presentan de forma resumida las claves
a la hora de intervenir en el duelo en funcion de
las necesidades que presentan los dolientes en
cada momento del proceso, esto es, la interven-
cion en crisis, el asesoramiento psicoldgico y la
terapia del duelo. Para concluir, se relata un caso
clinico a modo de ejemplo que sirva para ilustrar
el contenido del capitulo.

2. EL DUELO COMO PROCESO

Hablar de muerte supone abordar un hecho inevi-
table que frecuentemente la cultura occidental
considera un enemigo, algo contra lo que hay
que luchar y evitar. Sin embargo, el duelo no ha
de entenderse como una enfermedad, sino como
un proceso doloroso e individual, esto es, como la
experiencia subjetiva de pérdida de un ser que-
rido y también como el proceso de adaptacion
a dicha pérdida. Por tanto, se considera que el
duelo es un proceso y no un estado, ya que la
experiencia subjetiva, la situacion y las manifes-
taciones emocionales, cognitivas y conductuales
de la persona que lo atraviesa cambian a lo largo
del tiempo.

Por otro lado, el duelo no ha de contemplarse
como un cuadro que la persona sufre de forma
pasiva, Sino como un proceso en el que esta acti-
vamente implicada, ya que realiza una serie de
tareas que son necesarias para lograr esa adap-
tacion. Y, en este sentido, la elaboraciéon del due-
lo constituye un proceso cognitivo que supone
afrontar y reestructurar los pensamientos sobre el
difunto, la experiencia de pérdida y el mundo que
ha quedado modificado y en el que ahora debe
vivir la persona que ha sufrido la pérdida.



3. MODELOS TEORICOS SOBRE EL DUELO

Si bien no es objeto del presente capitulo realizar
un repaso € ilustrar las diferencias entre los diferen-
tes desarrollos tedricos que se han llevado a cabo
sobre el duelo, resulta conveniente, no obstante,
reflexionar acerca de la concepcion del duelo, del
doliente y del papel de los profesionales sanitarios
a la hora de establecer una relacion de ayuda con
las personas que viven un proceso de duelo.

Siguiendo lo anterior, los profesionales sanita-
rios podemos relacionarnos con los dolientes a
partir de planteamientos tedricos que entienden
el proceso de duelo como la simple sucesion de
fases o etapas por las que la persona atraviesa,
aproximacion que conlleva una cierta pasividad o,
por el contrario, desde otros modelos tedricos que
entienden el duelo como un proceso en el que se
ha de llevar a cabo diferentes tareas y en el que el
doliente desarrolla un papel activo y hace algo. Por
tanto, considerar el duelo como algo que hacemos,
y no algo que nos hacen, permite estimular el rol
activo de los dolientes, es decir, dar a las personas
que viven un proceso de duelo la esperanza de que
algo pueden hacer y de que el proceso tiene un
punto final, lo que constituye un revulsivo contra
los sentimientos de impotencia que experimentan
muchas personas que han sufrido una pérdida.

A continuacion se exponen de forma breve los
diferentes desarrollos tedricos creados para expli-
car el proceso del duelo.

Ambos enfoques entienden el duelo como una
serie de etapas o fases que los dolientes atravie-
san en riguroso orden.

Segun Worden, después de sufrir una pérdida
hay ciertas tareasque no siguen necesariamen-

te un orden y que la persona debe realizar, no
sin esfuerzo, para restablecer el equilibrio y para
completar el proceso del duelo. Al contrario que
los enfoques de las etapas y las fases en las que
el duelo es algo que hay que pasar, el concepto
de tareas implica que la persona ha de ser activa
y puede hacer algo.

Margaret Stroebe y Henk Schut, en su modelo
de proceso dual del afrontamiento, postulan que
durante el proceso de duelo se produce la com-
binacién de mecanismos de afrontamiento orien-
tados a la pérdida y de mecanismos encamina-
dos a la restauracion de la adaptacion. Para estos
autores el proceso de duelo depende en buena
medida de la oscilacion y adecuado balance entre
los mecanismos de confrontacion de la experiencia
de la pérdida (expresion de emociones y senti-
mientos, recuerdos, afioranza, suefios, etc.) y los
mecanismos que posibilitan el manejo de aquellos
estimulos y acontecimientos estresantes que son
consecuencia directa de la misma y que facilitan
el reajuste personal.

4. MANIFESTACIONES DEL DUELO
“NORMAL”

Durante los Ultimos afios se han propuesto nume-
rosos listados de sintomas que suelen aparecer
en los procesos de duelo. Estos listados resultan
Utiles en la medida que permiten al personal sani-
tario reconocer los signos y sintomas que pueden
formar parte de un proceso de duelo normal y con
ello evitar intervenciones innecesarias y desajusta-
das, a la vez que puede ayudar a los profesionales
a tranquilizar al doliente y a su familia respecto a
algunas reacciones y sensaciones que a veces
Se viven como muy amenazantes (normalizando
su experiencia subjetiva). Sin embargo, estos
listados tienen como inconveniente que ofrecen
una imagen meramente descriptiva del duelo y lo



presentan como estado rigido y estatico y no como
un proceso individual e idiosincrasico.

Por otro lado, la conducta de duelo estéd determi-
nada por diferentes mediadores. Para entender
por qué cada persona afronta el proceso del duelo
de una manera diferente, esto es, las diferencias
individuales, se debe atender a que el proceso
estd mediado por diversos factores, que ademas
pueden alertar de futuras complicaciones en el
duelo. Son mediadores del duelo, entre otros, las
caracteristicas de la persona fallecida, la natura-
leza del apego, las circunstancias de su muerte
(esperada o inesperada, evitable o no evitable,
etc.), variables relacionadas con la personalidad
del doliente (edad, sexo, estilo de afrontamiento,
eficacia autopercibida, creencias y valores, etc.),
variables relacionadas con su historial de pérdidas
y salud mental y variables que tienen que ver con
la disponibilidad de apoyo social real y percibido
con el que cuentan los dolientes.

5. SOBRE EL DUELO POR LA PERDIDA
DE UN HUJO

En general, cuando hablamos de la pérdida de
un hijo nos referimos a la vivencia de violacion de
las leyes de la naturaleza, de que los aconteci-
mientos no se han desarrollado siguiendo el orden
natural y esperado. Asistimos a la sensacion que
experimentan los padres de amputacion de una
de sus extremidades y a la toma de conciencia de
la inexistencia de la inmortalidad a través de la
pérdida de su hijo.

6. SOBRE EL DUELO POR LA PERDIDA
DE UN BEBE POR SMSL

Hablar de duelo por la pérdida de un bebé como
consecuencia del SMSL es hacerlo de un acon-
tecimiento vital traumético que supone una falla
en la biografia de cada miembro de la familiay de
la estructura familiar en su conjunto, de la vivencia

de un antes y un después y de la experiencia de
pérdida de las expectativas y proyecto de vida indi-
viduales, de la pareja y del conjunto de la familia,
ademas de la profunda revision de los esquemas
de pensamiento y “forma de estar en el mundo”
de cada miembro de la familia.

Cuando una familia sufre la pérdida de un bebé
por SMSL, sus miembros experimentan la terrible
situacion de pérdida de forma subita e inesperada
de un ser querido que, ademas, es totalmente
dependiente de ellos. Su muerte supone para
ellos un acontecimiento vital que arremete con-
tra las leyes de la naturaleza y que supone una
ruptura vital y un hecho dramético que dinamita
sus expectativas. La pérdida del bebé en estas
circunstancias es un acontecimiento que puede
generar a la vez en los padres una pérdida de la
confianza en el mantenimiento de la seguridad
basica (la de su bebé) porque los hechos acon-
tecidos son incompatibles con sus expectativas y
vision previa del mundo (se produce un antes 'y
un después en su forma de entender el mundo)
Ademds, en el caso de aquellos padres primerizos
y que no tienen mas hijos, para algunos progenito-
res, como afiadido al dolor por la muerte del bebé,
tienen que afrontar la pérdida de la paternidad, es
decir, de su rol de padres.

En la situacion de pérdida de un lactante por
muerte subita, en muchos casos se muestra con
mads intensidad la discrepancia entre el mundo
“que es” y el mundo “que deberfa ser”. En muchos
casos el fallecimiento del lactante coloca a los
padres en la tesitura de necesidad de emprender
una revision profunda de su sistema de creencias,
valores y presupuestos sobre el mundo, que sin
duda afectara a muchos aspectos de su vida: por
ejemplo, sistema de creencias sobre la vida (‘me
planteo para qué estamos aquif), sobre la persona,
sobre las relaciones interpersonales (“he aprendi-
do a discernir entre aquellas personas que estan
conmigo de forma incondicional y aquellas que
no lo estdn™), sobre la sociedad (“el resto de la
sociedad no se muestra lo suficientemente sen-



sible ante casos como éste”) y, en general, sobre
el mundo externo que se ha vuelto impredecible y
en el que ya no hay nada seguro (“quién me dice
a mi que esto no me va a volver a pasar si vuelvo
a tener otro hijo”).

En muchas ocasiones, por medio de la observa-
cion clinica y a través del discurso de los padres
y familiares que han perdido un bebé por MSL se
encuentra lo siguiente:

Durante los dias posteriores a la pérdida, se
observa en los padres y familiares sensacion
de incredulidad, irrealidad y negacion de los
hechos. Es habitual que los padres durante las
horas y dias posteriores al hecho traumatico se
muestren aparentemente enteros. En algunos
casos, algunos padres refieren vivir su expe-
riencia como si de un suefio del que esperan
despertarse se tratase.

En las fases iniciales del duelo, la vivencia de
insensibilidad o ausencia de sentimientos
puede estar presente en algunos padres y
familiares. Se considera esta reaccion como
adaptativa, puesto que el bloqueo de las sen-
saciones funciona como una defensa frente a
lo que de otra manera seria un dolor desbor-
dante.

Posteriormente, por lo general se obser-
va en ellos la presencia de sentimientos
de tristeza. No obstante, no es infrecuente
encontrarse con padres y familiares del bebé
que temen la tristeza y que buscan aparcar
los sentimientos displacenteros de su mente a
través de la actividad. En ocasiones, existe un
impedimento interno o externo para expresar
la tristeza, hecho que puede condicionar el
proceso.

Presencia de un intenso sentimiento de
enfado. En ocasiones este enfado se dirige
hacia el personal sanitario o hacia otros miem-
bros de la familia. También es posible, y se
debe prestar especial atencion, que el enfado
se dirija contra si mismo y puedan aparecer
conductas autolesivas o suicidas.

Culpa y autorreproche. Algunos padres se
sienten culpables por no experimentar la can-
tidad de tristeza y dolor que consideran apro-
piada, ademas de sentir que traicionan al bebé
fallecido en caso de que haya momentos para
experimentar emociones positivas, situaciones
que interpretan como un olvido, abandono y
falta de respeto hacia el bebé. Por ello, es habi-
tual encontrar a padres que niegan el permiso
para desarrollar actividades que les ayuden a
desconectar durante un tiempo, generalmente
breve, de su dolor.

Por otro lado, el hecho de que durante sema-
nas se encuentren a la espera del resultado de
la autopsia que revele la causa real del falle-
cimiento, puede generar en algunos padres y
familiares sentimiento de culpa, al atribuirse
la responsabilidad de su muerte. Aunque la
causa del fallecimiento descarte negligencia
alguna por su parte, algunos progenitores
desarrollan de forma posterior una vivencia de
incapacidad para ejercer adecuadamente el rol
paternal al hacerse cargo y responsable Ulti-
mo de la muerte del bebé, hecho que puede
condicionar la crianza del resto de hijos, caso
de haberlos y/o de la planificacién y llegada
del siguiente. En ocasiones los padres realizan
un rastreo de las horas y dias anteriores al
fallecimiento en busca de algun indicio o sefal
en el bebé que pudiera explicar el desenlace
final. Por ello, se observa que algunos padres
interpretan los recuerdos de lloros, quejas 0
conductas del bebé durante los dias previos
al episodio de muerte subita como indicado-
res de alerta que no han sabido interpretar
adecuadamente, lo que constituye una atri-
bucién de culpa de forma permanente. Este
sentimiento de culpa dificulta notablemente
la elaboracion del duelo ya que, al tratar de
hacer algo para salvar al bebé en el plano de
la fantasfa (donde todo es posible), se man-
tienen las esperanzas de que no suceda el
desenlace fatal, hecho que bloquea el proceso
de aceptacion de la pérdida. Por eso, a veces
la simple confrontacion de la realidad no resul-



ta eficaz para mitigar el sentimiento de culpa.
En este punto son habituales expresiones del
tipo “si hubiera estado despierta”, “si hubiera
estado con €I, “si hubiéramos acudido a otros
profesionales”, “si hubiera dejado de trabajar
antes durante el embarazo” o “si hubiera esta-
do atenta y hubiera podido escuchar algo que
me hubiera alertado”.

Sentimiento de impotencia por no poder
hacer nada para revertir la situacion. En espe-
cial aquellas personas que tratan de cambiar
los hechos en la fantasia. Impotencia al com-
probar que no hay atajo para evitar el dolor por
la pérdida y para rehacer su vida rdpidamente.
Necesidad de entender y de encontrar
explicacion médica a lo que ha pasado.
Durante semanas, el lactante es estudiado
en profundidad para analizar las causas de
su muerte, 1o que lleva a los padres y fami-
liares a mantenerse a la espera de conocer
las causas del fallecimiento. A lo largo de ese
tiempo, algunos anticipan que los resultados
informardn de una negligencia por su parte y
hasta ese momento se sienten los responsa-
bles ultimos del fallecimiento. Otros, en cam-
bio, afirman la necesidad de encontrar alguna
causa que justifique la muerte del bebé para
evitar quedar con la sensacion de que ha sido
todo causado por una condicion médica des-
conocida, por algo incontrolable que ademas
podria volver a pasar.Algunos progenitores,
cuando son informados de que la causa del
fallecimiento se debe al SMSL, sienten alivio
al despojarse de su atribucién de responsa-
bilidad y sentimiento de culpa. Otros, por el
contrario, mantienen la tesis de que ellos han
sido los ultimos responsables y de que algo
podrian haber hecho para evitarlo. Algunos
padres visitan multitud de paginas web y foros
en Internet y realizan busquedas bibliograficas
para tratar de comprender el SMSL. En oca-
siones los padres construyen su propia teorfa
acerca de las razones por las que ocurrio el
fallecimiento de su hijo que pueden dificultar
la elaboracion del duelo.

+ Trauma acumulativo. En ocasiones los
dolientes carecen de apoyo familiar y social
que sostenga su experiencia. El fracaso del
entorno social y familiar de los dolientes a la
hora de llevar a cabo la funcion contenedora
y sostenedora de su experiencia en el curso
del desarrollo del duelo puede dificultar la ela-
boracion del mismo.

+ Duelo desautorizado socialmente. En oca-
siones los padres de un bebé fallecido reciben
expresiones de su contexto familiar y social
préximo del tipo “ya tendréis mas hijos”, “es
mejor haberlo perdido ahora que mas tarde”,
“lo que tenéis que hacer es tener otro cuanto
antes”, “al menos tenéis otros hijos en los que
apoyaros”, “no te puedes permitir venirte aba-
jo porque tienes mas hijos que cuidar”. Estas
expresiones invalidan, desautorizan, restan
importancia 0 muestran impaciencia o desin-
terés por su experiencia.

7. LA IMPORTANCIA DEL
ESTABLECIMIENTO DE UNA ADECUADA
RELACION ENTRE PROFESIONALES
SANITARIOS Y DOLIENTES

Si bien ya de por sf la experiencia de pérdida del
bebé resulta tremendamente dolorosa, la vivencia
de falta de comprension y apoyo pueden producir
a veces igual o mayor dafio que la propia pérdida.
Los padres y familiares del bebé fallecido tienen la
necesidad de encontrar a alguien que les escu-
che, les comprenda y apoye, de modo que si su
entorno familiar y social no muestra disponibilidad
para que esto se produzca, vivirdn los efectos de
la pérdida en soledad. Es por ello por lo que, en
muchas ocasiones, buscan en los profesionales
sanitarios sentirse escuchados y con quien com-
partir su experiencia, expresar sus emociones,
hablar de la relacion que tenfan con su bebé y
sobre las expectativas que han perdido con su
muerte. Y todo ello desde la necesidad de que, en
ningun caso, Se cuestione su experiencia subjetiva
y con la esperanza de sentirse aliviados. Para ellos



recibir este apoyo resulta de especial importancia
porque les permite el reconocimiento y validacion
de su sufrimiento, ademas de legitimar la expresion
de sus necesidades y sentimientos y la peticion
de ayuda. Por ello los profesionales sanitarios que
asisten desde el inicio del proceso a los dolientes
tienen la importante tarea de convertirse en figuras
que proporcionen contencion emocional.

8. INTERVENCION CON PADRES Y
FAMILIARES QUE HAN PERDIDO UN
BEBE POR SMSL

La llegada al hospital de unos padres cuyo bebé
ha fallecido, en principio por causas desconocidas,
supone un acontecimiento altamente estresante
para todo el equipo médico, que en muchos casos
no encuentra recursos suficientes para satisfacer
adecuadamente la demanda de los padres. La
muerte de un lactante por muerte subita genera
en los miembros del equipo médico altas dosis
de frustracion, impotencia y angustia, que puede
conectar a su vez con sus conflictos internos o
procesos de duelo. Dicha situacion requiere la
puesta en marcha del repertorio de recursos y
habilidades personales y profesionales de cada
miembro del equipo para “estar al lado” de los
padres y familiares del bebé fallecido.

Debemos tener presente que todos disponemos
de mecanismos para manejar la angustia propia
y la de los demés. En el caso del SMSL, el dolor
de los padres y familiares por la muerte repentina
e inesperada de su bebé puede generarnos un
intenso malestar psiquico que necesitemos mitigar
para no bloquearnos y asi poder continuar con
el desempefio de nuestras funciones. Por ello,
debemos prestar especial atencion a nuestras
emociones para poder identificarlas y gestionar-
las de forma adecuada, sin incurrir en estrategias
dirigidas a mitigar el malestar interno que se alejen
de las necesidades reales de los dolientes. No es

infrecuente el empleo de férmulas répidas para
tratar de aliviar y tranquilizar a los padres, como
el consuelo mediante frases basadas en tdpicos,
los consejos y la comparacién con otros casos
similares lo que, en muchas ocasiones, no sélo no
resulta eficaz, si no que puede facilitar dar lugar
a sentimientos de incomprension y soledad en
los dolientes.

Los profesionales sanitarios corremos el riesgo
de generar perjuicio a los dolientes, en caso de
que fracasemos a la hora de proveerles de una
relacion de apoyo que sostenga su dolor, confu-
sién y negacion, entre otras reacciones, durante
los momentos iniciales del proceso del duelo. Por
tanto, para el equipo médico el primer reto es el
de responder satisfactoriamente a la demanda de
los padres y familiares del lactante fallecido en una
situacion que podemos denominar de “emergen-
cia”. Se puede considerar que la intervencion que
se realiza en estos casos sigue los principios de la
intervencion en crisis. En general, se recomienda
lo siguiente:

1. Crear un ambiente que facilite la escucha acti-
va (tanto fisico como emocional). Para ello se
recomienda, por un lado, atender las necesi-
dades de los dolientes en un ambiente privado
e intimo dentro del recinto hospitalario y, por
otro, fomentar el contacto fisico y respetar el
silencio de los dolientes, ya que éste también
es una forma de comunicar.

2. Mantener una actitud empatica y de acepta-
cion de las diferentes formas de reaccion ante
la muerte subita e inesperada de un bebé por
SMSL, desde el bloqueo emocional hasta la
vivencia de los padres de volverse locos.

3. Permitir y normalizar la expresion del dolor
y del sufrimiento.

4. Facilitar informacién clara y concisa acer-
ca de lo sucedido y también de los trdmites
burocréticos. En la fase de shock la toma de
decisiones, por muy pequefias que sean, resul-
ta dificil, como consecuencia del estado de
bloqueo emocional.



5. Ayudar a “aceptar la realidad” de la pérdida
desde los momentos iniciales a los dolientes
que se encuentran en la fase de shock, que se
caracteriza por el desconcierto profundo por
el que atraviesan. Para ello se recomienda que
los padres se despidan fisicamente del bebé,
a fin de facilitar hacer real la pérdida y evitar
posibles dificultades a la hora de elaborar el
duelo, fruto de la sensacién de no haberse
despedido del bebé.

6. Se debe evitar tratar de tranquilizar o aliviar a
los dolientes a través del relato de situaciones,
experiencias o casos similares, dar consejos,
minimizar el dolor, etc.

Los profesionales sanitarios han de tener un
amplio conocimiento acerca del proceso del duelo
normal y de sus complicaciones para poder llevar
a cabo intervenciones que sean ajustadas y en
momentos en que realmente sean necesarias.
Por este motivo, resulta de especial importancia
distinguir entre la necesidad de proporcionar ase-
soramiento psicoldgico a los dolientes durante su
proceso Y llevar a cabo una intervencion en duelo.

Al ser la muerte subita del lactante una pérdida
traumética, muchos padres presentan problemas a
la hora de resolver sus sentimientos respecto a la
pérdida y esto puede dificultar su capacidad para
realizar las tareas del duelo y, por tanto, reanudar
su vida normal. En estos casos el asesoramiento
psicoldgico por parte de un profesional les puede
ayudar a resolver su duelo de forma eficaz.

En general, de forma previa al establecimiento de
cualquier estrategia de asesoramiento o interven-
cién o del ofrecimiento de pautas a los padres de
un bebé fallecido por SMSL, se debe construir
una relacion terapéutica que permita sostener la
experiencia subjetiva de cada uno de ellos y pro-
porcionar contencién emocional.

Si bien no se ha definido un criterio temporal con-
creto para iniciar el asesoramiento psicoldgico en
el duelo, se recomienda que éste tenga comienzo
cuando los padres ya no se encuentren en la fase
de shock inicial.

Como el asesoramiento puede ser Util para identifi-
car a personas que presentan dificultades y preve-
nir duelos complicados, en general se recomienda
que se realice con todos los padres.

A continuacion se exponen algunos de los prin-
cipios basicos:

» Ayudar a los padres a hacer real la pérdida.
Se recomienda hablar sobre el bebé fallecido
y acerca de lo que ocurrio el dia de su muerte
para facilitar la toma de conciencia de la pér-
dida.

+ Ayudar a los padres a identificar y experi-
mentar sus sentimientos. La expresion de
las emociones tiene un valor terapéutico en si
misma, pero para que sea eficaz ha de perse-
guir un objetivo claro, ademas de realizarse de
forma dosificada para evitar que el doliente se
desborde emocionalmente.

* Ayudar a encontrar significado en la pér-
dida. Debemos tener presente que las reac-
ciones de cada padre y familiar son diferentes,
de modo que no hay dos personas que reac-
cionen de la misma forma o que presenten el
mismo dolor ante el fallecimiento de un bebé
por SMSL. Y, en este sentido, los profesionales
sanitarios nos encontramos con el desafio de
adoptar la posicién de no expertos, de escu-
char atentamente y descubrir el significado



Unico que la experiencia de la muerte del bebé
tiene para cada persona. Debemos evitar dar
consejos aparentemente Utiles y prescindir del
uso de las habituales frases de apoyo basadas
en topicos (“sé que tu eres fuerte, tienes que
ser positivo™) y de las ideas preconcebidas
sobre como siente una persona que ha per-
dido a un ser querido (“sé cémo te sientes™).
Facilitar la recolocacién emocional del lac-
tante fallecido. Algunos padres manifiestan
angustia ante la posibilidad de tener otro hijo
a medio plazo y manifiestan temor al olvido del
bebé fallecido. En estos casos es muy impor-
tante ayudar a los padres a darse cuenta de
que, aunque nunca podran reemplazar a su
bebé fallecido, no hay nada malo en que se
planteen tener otro en el futuro, si bien hay que
indicarles la necesidad de que previamente se
produzca la recolocacion emocional del que ya
no esta.

Dar tiempo para elaborar el duelo. En
muchas ocasiones el primer paso es poder
contener la demanda de busqueda de un
“atajo” para evitar el dolor de los padres y
la demanda de urgencia de éstos. Ademas,
alertar a los dolientes de que el duelo es un
proceso largo y que el final del mismo no sera
regresar a un estado como el que tenian antes
del fallecimiento del bebé. También es nece-
sario informarles de que el duelo no es un
proceso lineal en el que cada dia se estd un
poco mejor o “menos mal”, sino que habra
momentos en los que tendran la sensacion
de sentirse peor que en los dias o semanas
anteriores.

Normalizar las reacciones emocionales
y conductas de los padres. Tranquilizar al
doliente y a su familia respecto de algunas
experiencias nuevas que a veces son vividas
COMO muy amenazantes.

Ayudar a los padres en su proceso de toma
de decisiones. Desde el inicio del proceso, los
padres se ven en la obligacion de tener que
tomar multitud de decisiones. Qué hacer con
los restos del bebé, qué tipo de despedida

llevar a cabo y con quién y qué hacer con
la habitacion y las pertenencias del bebé son
preguntas, entre otras muchas, que desde el
principio pueden generarles mucha angustia
y sobre las que necesariamente han de tomar
una decision. Es importante recalcar que la
funcion del profesional es la de actuar como
un facilitador y no como alguien que responde
a estas cuestiones por ellos.

+ Examinar defensas y estilos de afrontamien-
to. Evaluar el uso de mecanismos de defensa
(negacion, aislamiento, etc.) y de mecanismos
orientados a la pérdida y a la restauracion de la
adaptacion y potenciar su utilizacion de forma
equilibrada.

+ El asesoramiento de parejas y familias. Es
importante que el profesional trate de incluir a
toda la familia en las sesiones, ya que ésta inte-
ractia como unidad y cada individuo influye en
los otros. Durante la intervencion es importante
reconocer y sefialar las diferencias individuales
de cada miembro de la familia en su proceso
de elaboracién del duelo.

Angely Clara perdieron hace 4 meses por SMSL
a su unico hijo, un bebé de 12 semanas. Con sus
palabras expresan no solo el dolor por su ausen-
cla, sino también por la pérdida de la paterni-
dad durante este tiempo. Clara siente que ella
es responsable del fallecimiento de su bebé, a
pesar de los resultados de la autopsia. En cambio,
Angel afirma no haber experimentado sensacion
de alivio al tener conocimiento de que la causa
del fallecimiento se debe al SMSL, ya que no
entiende ni acepta la posibilidad de que algo asf
pueda ocurrir. Ambos Se sienten muy inseguros y
vulnerables, dudan de su capacidad como padres
y han perdido la confianza en si mismos. La per-
cepcion que tenian del mundo como un lugar
seguro y predecible se ha venido abajo: su autoes-
tima y su confianza como padres protectores se



ha visto cuestionada, dudan de su capacidad y
adecuacion. Desde el punto de vista de su fun-
cionamiento como pareja, ambos presentan una
forma diferente de experimentar el duelo. Clara
se centra en mecanismos de defensa orientados
a la pérdida y Angel. en cambio, en mecanismos
de defensa tipo orientados a la restauracion de
la adaptacion. Ella no quiere contagiar afectiva-
mente a Angel y éste, a su vez, no quiere hablar
sobre el tema para evitar verla llorar. Por otro lado,
Clara reprocha a Angel su falta de sensibilidad
y empatia y éste a ella que continuamente esté
hablando del tema y que renuncie a participar de
actividades sociales. Ella no quiere deshacerse de
los objetos personales de su bebé, mientras que
Angel opina que deberian entregarlo a un orga-
nismo que los destine a obra social. Clara pasa
horas al dia en la habitacion sentada al lado de la
cuna, mientras que Angel ha trazado una rutina
centrada en su desemperio laboral y en activida-
des de ocio y tiempo libre tanto los dias de diario
como los fines de semana. Por todo lo anterior,
Angel y Clara se han aislado, se han distanciado
afectivamente, por lo que desde hace semanas
presentan problemas de pareja. Por este motivo,
ambos han decidido consultar con un profesional.

En algunas ocasiones los sintomas de malestar
psicoldgico terminan provocando una afectacion
que incapacita para la vida y las relaciones. Enton-
ces hablamos de duelo complicado.

La terapia en el duelo se reserva para aquellos
casos en que el proceso del duelo se complica,
bien porque se prolonga en el tiempo o se difiere
su inicio o bien porque da lugar a la aparicién de
un trastorno psiquidtrico o a una reaccion de duelo
enmascarado con sintomas sométicos o conduc-
tuales relacionados con la pérdida.

En estos casos, en aquellos en los que hablamos
de duelo complicado, los objetivos de la interven-
cién son los de identificar y resolver aquellos con-
flictos que dificultan o imposibilitan la realizacion
de las tareas del duelo y, por ende, la resolucion
del mismo.
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Aspectos psicolégicos implicados
en la muerte sibita. Vivencia de los

padres

Palmira Villegas Resa

La muerte de un hijo es la méas dificil de asumir,
va contra natura. Pero la muerte subita, ante lo
imprevisible del suceso, los padres no la pueden
comprender.

El dolor de los padres no es mayor del que pier-
de a su hijo después de una larga enfermedad,
pero la sorpresa produce sentimientos violentos,
contradictorios, imposibles de definir.

Desde el momento en que tomamos la decision
de ser padres, todo acto que realizamos esta
condicionado por el futuro y deseado bebé. La
muerte subita no se lleva sélo a tu hijo, se lleva
tu vida. Sin avisar.

Los padres necesitan saber lo que ha ocurrido,
no se concibe que suceda sin ninguna causa
y cuando con la autopsia no se encuentran, la
frustracion y el miedo son mayores.

Por supuesto, aparece el sentimiento de culpa-
bilidad, que se afianza mas con la intervencion
de la policia y los jueces.

Segun el psiquiatra Kibler-Ross, el duelo pasa
por las siguientes fases: negacion, ira, nego-
clacion, depresion y aceptacion, aunque no
necesariamente al mismo tiempo ni al mismo
ritmo. Pero en muchas ocasiones los afectados
se quedan en alguna de las fases intermedias
dificultando la superacion.

La reaccion de las familias varia segun sus
creencias, entorno social, cultura pero todos
los afectados presentamos un patrén comdn:

Sentimientos de los padres y hermanos:

Miedo, a que se repita en otros hijos; ira, vacio,
soledad, culpabilidad, masoquismo, superpro-
teccidn hacia el resto de la familia.

Los hermanos, dependiendo de la edad, tam-
bién se sienten afectados: unos tienen miedo a
que les suceda a ellos 0 a sus padres; otros, avi-
vado por los cuentos infantiles, pueden imaginar
que han sido sus padres quienes han castigado
al bebé, con el consiguiente miedo; otros, si en
algin momento desearon que el bebé desapa-
reciera, creen que su fantasia se ha realizado.

También la pareja se ve afectada en su relacion
y en ocasiones los problemas se convierten en
insalvables.

Otro embarazo causa terror y se mezclan los
sentimientos mds contradictorios: tristeza, ale-
gria, esperanza, miedo, y culpabilidad por el
“sustituir” a tu hijo y culpabilidad por no sentirte
feliz por el hijo que va a nacer. No obstante,
con el nuevo hijo renace una nueva esperanza,
aunque aun quedan muchas cosas por superar.
Pero sélo aceptando el hecho, puede supe-
rarse.



En “honor” a nuestro hijo, 0 quizé para com-
pensar el vacio que nos dejo Pablo, quiza por el
miedo a que sucediera con otro hijo, quiza para
ayudar a otras familias para que no encontraran
tantas dificultades como nosotros, o quiza por
todo ello, decidimos formar una asociacion, ya
que solo existia la de Murcia, Nacer y Vivir. Ellos
nos ayudaron con los tramites y a reunirnos con
familias afectadas.

Los primeros afios fuimos muy activos y fue muy
gratificante ver como poco a poco las cosas
mejoraban. Con la ayuda del Grupo de Trabajo
para el Estudio de la Muerte Subita del Lactante,
conseguimos campafias informativas, el apo-
yo de patdlogos, forenses, policia y pediatras.
Con Cruz Roja y Samur, adaptamos cursos de
primeros auxilios pediatricos, e hicimos campa-
fias informativas y mesas redondas con escuelas
infantiles. La tasa de incidencia descendia.

No hay soluciones a corto plazo, pero muchos
profesionales realizaban un gran esfuerzo, sin
que les aportara beneficio propio y, a pesar de
las dificultades a las que se enfrentaban, algo
que nos da esperanza y les agradeceremos
infinitamente.

Logramos muchas cosas y en poco tiempo,
pero muchos socios, segun crecian sus hijos
y pasaban la fase de riesgo, decidian pasar
pdgina y “olvidar”. Asi, con los afios la activi-
dad de la Asociacion ha quedado Gnicamente
para atender a las familias afectadas que llaman,
escuchandolas y ayudandolas en lo posible a la
Vvez que les pongo en contacto con el miembro
del Grupo de Trabajo correspondiente segun la
ciudad desde la que llamen.

QUINCE ANOS DESPUES

Algo positivo ha sido la campafia que meses
atras se hizo sobre la importancia de los prime-
ros auxilios entre la poblacion, aunque no sea

expresamente para los bebés, pero sigue sin
hablarse de ello en los cursos de preparacion
del parto.

También han aumentado las autopsias micros-
copicas. Y ya no lo hacen sélo para comprobar
si hubo delito, ni los padres intentan evitarla
buscando quien les firme el certificado de
defuncidn. La incidencia ha disminuido mucho
gracias a las campafias que se hicieron pero, en
parte, también porque las autopsias son mas y
mas exhaustivas, con lo que hay mas hallazgos
de diferentes patologias. Pero el descubrimiento
a posteriori no hace inevitable el fallecimien-
to. No cambia que la muerte sea subita por
inesperada y por lo tanto inevitable. Nosotros,
como padres, estamos seguros de que todas
las muertes de nuestros hijos han sido causa-
das por algo, pero que en muchas ocasiones
no lo encuentran.

Lo hemos pasado mal pero, poco a poco,
hemos salido adelante. Los hijos vivos reclaman
su atencion y, segun se forma la rutina dia-
ria, van pasando los dias y con ellos, los afios.
Somos una familia normal: vamos de vacacio-
nes, celebramos los cumpleafos, nos gusta el
cine, los juegos de mesa, salimos con amigos,
estudiamos, trabajamos. Hemos sido capaces
de disfrutar como padres, como hijos, como
amigos, como trabajadores y como pareja, algo
gue no todos los padres afectados han podido
lograr porque, a pesar del tiempo, siguen sin
superarlo.

No se olvida. Nuestro hijo Pablo sigue estando
presente. Hablamos de él aunque, légicamen-
te, al estar fuera de la rutina diaria, cada vez
con menos frecuencia pero siempre de forma
natural, a veces es una conversacion, otras sim-
plemente una alusion a él'y la mayoria de las
veces se hace con una sonrisa, sin dramatismo.

La atencion de los hijos vivos, sus problemas
cotidianos, sus estudios, sus actividades, sus



alegrias y tristezas, ocupan toda nuestra aten-
cion. No queda tiempo para los recuerdos. Lo
importante es el presente... y el futuro.

Los hijos crecen y nosotros evolucionamos junto
a ellos. Nos adaptamos a las necesidades de
cada etapa de su vida, disfrutandolas mucho,
quizd mas que si no hubiéramos pasado por la
terrible experiencia casi ¢olvidada?

Cuando sucedi6, sentiamos la necesidad de
hablar, de verbalizar nuestros sentimientos,
nuestros miedos y angustias y eso nos ayudo a
asumir lo sucedido. También teniamos la nece-
sidad de ayudar a otros padres, de conocer lo
ocurrido, de difundir el sindrome y cémo evitar-
lo... enlo posible, de fomentar la investigacion,
de llegar a pediatras, enfermeras, matronas, psi-
cologos, jueces, forenses, gobiernos y todas las
disciplinas que pudieran ayudar a ello. De evitar-
lo. Sabemos que la informacion y la investigacion
son las Unicas armas para conseguir disminuir
los casos de muerte subita.

Asi han pasado quince afios desde la muerte
de nuestro hijo. Mi hijo mayor va a comenzar la
Universidad y mi pequefia va a cumplir catorce
afios. En los ultimos afios, me he sentido cul-
pable en muchas ocasiones por no estar mas
activa con la Asociacion, pero los quehaceres
diarios y las necesidades de nuestros hijos se
han impuesto.

No obstante, en mi trabajo hay personas con
las que llevo siete afios trabajando que desco-
nocen que mi hijo murié y, por supuesto, que
existe nuestra Asociacion. Pero lo que més me
asombro es que recientemente me sentf culpa-
ble por decirlo.

Hablando con un compafiero, de forma natural
hice alusion a “cuando mi hijo murié..." Eso
atrajo su atencion, ya que ha sido padre recien-
temente, y yo sentf que no debia haberle dicho
nada. Posteriormente, otra compafiera me dijo

que se habia quedado muy afectado y me senti
aun mas culpable.

Eso me hizo pensar en los cambios de actitud
que habia sufrido yo.

Afios atras, hubiera informado a mi compafiero
sobre el Sindrome de la Muerte Stbita al cono-
cer su paternidad, le hubiera entregado toda la
informacién posible y, sin embargo, ahora sentfa
culpabilidad y pudor de contarlo.

¢Doénde quedo el objetivo de informar por el que
tanto he luchado?

Me replanteé la situacion y me recriminé mi
actitud por lo que decidi hablar con mi compa-
fiero, el cual, por supuesto, queria saber mas.
Hablamos de lo que es, de los riesgos, de las
formas de prevenirlo en la medida de lo posible
y al dia siguiente le llevé los folletos informativos.
Me dijo que ellos no conocian este sindrome y
me dio las gracias, porque abrigaban mucho
al bebé y este siempre estaba sudando pero
pensaban que era normal; la madre, que esta-
ba pensando en dejar de darle pecho, ahora lo
estaba reconsiderando.

Ser consciente de mi cambio de actitud me hizo
pensar mucho:

¢Por qué evito contarlo a mis comparieros?
Dado que trabajo en Urgencias de un hospital,
¢por qué no aprovecho esa circunstancia para
promover los fines de la Asociacion? ¢Por qué
cuando llegé un caso al hospital, permiti que
no me dejaran hablar con los padres? éSignifica
que he olvidado a mi hijo? O ¢ésignifica que lo
he superado?

Hace tiempo que mi marido y yo no hablamos
de nuestros sentimientos hacia Pablo, asi que
le pregunté directamente: éQué sientes ahora
por Pablo, cuando piensas en él, cuando hablas
de éP



Lo pensd mucho y su respuesta me asombro:
“Es algo mio, me pertenece y no me apetece
compartirlo con los demds. Los que lo saben no
preguntan y con los que no lo saben soy cuida-
doso y evito hacer referencia a ello. No quiero
contar mis penas, ni justificarme ni convencerles
de nada. Antes tenia la necesidad de contarlo, de
hablarlo, ahora es todo lo contrario”.

iNos sucede lo mismo! Esto me hizo pregun-
tar a otras personas que pasaron por ello hace
mas de 15 afios y curiosamente, aflos después,
todos tienen la misma necesidad de callar lo que
antes deseaban gritar. Sienten pudor y evitan
hablarlo.

La madre de unos amigos, que perdi¢ a dos
hijos hace 45 afios, me cuenta: “Es ahora cuan-
do pienso en qué les podia haber pasado a mis
otros dos hijos o a mis nietos. Antes nos tomdba-
mos las cosas de otra forma, pero ahora pienso
si hice algo mal y me atormenta pensar la causa.
Lloro mucho yo sola”.

Un padre me decia que el bebé de unos ami-
gos estaba en la cuna boca abajo:” m/ primer
impulso fue decirles que lo cambiaran, pero me
frené y no djje nada. Estdbamos charlando en
la sala con los padres y no dejaba de pensar en
el bebé, asi que con mucho tacto les pregunté
por qué no lo ponian a boca arriba y me djeron
que eso eran tonterias, modas que cambian de
un afio para otro. Me quedé callado. Una parte
de mi queria replicarles pero la otra no. Vencio
la segunda y me senti fatal por ello”.

Charlando con otra madre sobre todo esto, me
decia: “Creo que lo hemos asumido. Ya hemos
aprendido a vivir con ello, por eso no necesita-
mos, 0 no queremos, hablarlo”.

¢Es esa la explicacion de por qué ya no lucha-
mos contra ello?, porque nos pertenece, porque
forma parte de nosotros, porque lo hemos asu-
mido, ¢aceptado?

¢Significa eso que lo hemos superado? ¢0 quiza
no lo superaremos completamente nunca?

No sé si lo hemos superado o lo hemos dejado
parado, en “stand by”, por ello tememos que en
algin momento podamos recaer.

¢Qué pasara cuando nuestros hijos ya no
requieran de nuestro tiempo? ¢Llenaremos ese
hueco con los recuerdos de nuestro hijo falleci-
do? Cuando pienso en mis hijos, pienso en ellos
como son actualmente, pero cuando pienso en
Pablo. .. sigue siendo mi bebé. Y como me con-
fesaba otra madre que sus hijos tienen 19y 23
afos: “ahora, cuando pienso en mi hijo bebé,
siento un dolor mds callado, mds intenso, mas
definido, ahora es peor".

La presidenta de la Asociacion Nacer y Vivir,
dice: “seguiré con la Asociacion, aungue sea
sola, porque he pasado por esto como madre
y en dos ocasiones, pero no estoy dispuesta a
sufrirlo como abuela”.

Es cierto que cuando en una conversacion sale
el fallecimiento de nuestro hijo, con personas que
lo desconocian, la conversacion se detiene y se
centra en ese hecho, algo incémaodo, por lo que
quiza intentemos evitarlo para no seguir siendo,
tristemente, los protagonistas y no por ocultarlo.

Seguimos sin encontrar especialistas que nos
ayuden a comprendernos y nos guien. Se sigue
tratando como una depresion ante cualquier
muerte de un ser querido. A una madre le dijo
el psiquiatra que las frustraciones actuales ten-
demos a relacionarlas con los hechos trauma-
ticos del pasado, pero lo mas probable es que
no tenga nada que ver.

En los primeros afios de vida de nuestra Aso-
ciacion si vimos avances. Quince afios después,
practicamente se ha vuelto a olvidar. Unicamen-
te veo el pdster de la campafia “Ponle a dormir
boca arriba” que mi ginecologo conserva en su



consulta y me dice que sigue informando a sus
pacientes de ello.

El compafiero que acaba de ser padre y des-
conocia la existencia del sindrome, prueba la
desinformacion que hay nuevamente. Aln se
dice a los padres que no acuesten a los bebés
boca arriba, sino que lo hagan de lado. iComo si
fuera posible mantener en esa postura al bebé
durante mucho tiempol!

Quiza lo que necesitamos es un relevo en las
personas de la Asociacion, pero los nuevos
afectados no desean implicarse.

De todas formas, nos sentimos aliviados con
que la incidencia de bebés que mueren por esta
causa haya descendido a la mitad.

Quiza cuando pasen otros quince afios, haya-
mos conseguido erradicarla.






Encuesta epidemioldgica

ENCUESTA EPIDEMIOLOGICA

Juzgado: ................ ASUNLO: oo, Necro n.% .....co.......

A. Datos de filiacion

Nombre y apellidos:
N° Historia:
Domicilio:

Tfno. de los padres:

Fecha de muerte:........ccoovvvveeoveecveernn Edad (fallecimiento): .........

B. Factores epidemioldgicos

1. Edad gestacional: ...

2. Peso nacimiento: ........... Talla: ............. P.craneal:. ...,
3. Apgar 1 Apgar 5., Reanimacion: O'si Jno
4. Grupo sanguingo:............. 21—

5. Parto: a.JDomicilio b. O Hospital c.0Unico O Mudltiple
d. Presentacion: O cefdlica [ poddlica [ nalgas
e. Cesérea: (Isf Jno
f. Amniorrexis: [Jespontanea [ provocada
g. Amnionitis: OJsi [Jno

6. Periodos neonatal y postnatal:
a. Lactancia: O natural tiempo:
O artificial
b. Vacunaciones y tipo ..........cccoooe.......
c. Comportamiento: [Jtranquilo  [J nervioso
d. Llanto: Ofuerte CJnormal [ débil
e. Posicién normal del nifio: [J decubito supino [ decubito prono
f. Suefio: Otranquilo [ excitado [Jllanto
g. Sudoracién durante el suefio: CJno [ poca [Jimportante

Libro blanco de la muerte stibita infantil



B. Factores epidemioldgicos (Continuacicn)

7. Situacion social familiar:
a. Tipo de domicilio: CJbueno [Inormal [0 malo
b. Nivel social: Dalto [ medio [1bajo
c. Poblacion/Distrito ...,
d. Raza o etnia: O padre [Jmadre
e. Edad: padre ... madre .........
f. Profesion:  padre ..., MAAIE ..o

8. Madre: a. Estado civil: [J casada o con pareja estable [Jsin pareja

b. Nivel de instruccién: O elemental [ medio [ universitario

c. Habitos téxicos habitualmente: Ctabaco [Jalcohol [Jdrogas

d. Habitos toxicos durante embarazo: Ctabaco O cantidad/dia .............
Oalcohol O cantidad/dia .............
[ldrogas [Jdosis/dia

e. Ant. patolégicos: OJHIV+ OOHIV- [ Otras infecCiones ...........c..ccooeeeeee.

f. Control de embarazo: [sf (a partir de qué mes) ........ Ono

g. Grupo sanguineo Rh .........

h. Embarazo: CJnormal [ patoldgiCo (CAUS).........wvvveereererrierreeiseseiienenes

i. Ndimero de gestaciones previas: .........

j. Tiempo entre gestaciones sucesivas: .........

k. Abortos anteriores: [Jsi  [1no

. Antecedentes de M. stbita: Osi [ no

9. Padre: a. Nivel de instrucciéon: O elemental O medio [ universitario
b. Habitos toxicos habitualmente: [(Jtabaco [Jalcohol [ drogas

10. Otros antecedentes familiares:
a. Muerte subita infantil: sl O no
b. Enfermedades congénitas y hereditarias (ESPEC.) .....covvvevvvvvrrrveereriierrinns

C. Antecedentes patoldgicos

1. Periodo neonatal (enfermedades, infecciones).

2. Semana anterior a la MS:
A INFECCIONES: .o
D. Otra PALOIOGIA: . ovvvvvveeesiererereeeisis e
C. Tratamiento realiZadO: ..o

3. Ingresos hospitalarios (motivo, duracion, diagndstico y tratamiento efectuado).

4. Antecedentes de apnea o dificultad respiratoria.

5. Antecedentes de malos tratos: CJsi  [1no

D. Datos referidos a la muerte stbita

1. Edad:

2. Mes: ............ Dia: .......... Hora: .............

3. Lugar:  a. Domicilio
b. Hospital, urgencias: Ingresa cadaver: [Jsi [Jno
¢. Reanimacién: Osi Ono Planta: ........
d. Otros (guarderfa, calle)

4. Breve explicacion acerca del acontecimiento:




E. Levantamiento del cadaver o inspeccion ocular posterior

1. Diay hora: ..o
2. Situacion del cadaver:
a. Cuna
b. Cama padres: [Jsolo [Jcompartiéndola*
c. Cochecito
* Existen indicios de que la persona que compartia la cama con el nifio en el momento
de la muerte pudiera estar bajo los efectos de algtin hipndtico: [1s/ [ no
3. Posicion del cadaver: [ decubito supino [ prono [Jlateral
4. Temperatura rectal: ..........ccooooeeeeeee
5. Cantidad y tipo de ropa del cadéver:
6. Cantidad y tipo de ropa de abrigo en la cuna o cama:
7. Existencia de medicamentos o téxicos en la habitacion:
8. Focos de calor proximos (estufas, radiadores, braseros).
9. Condiciones ambientales del domicilio:

10. Sospecha de malos tratos: [Jsf [Jno
11. Sospecha de sofocacion o asfixia: [Isi [Jno
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Protocolo de actuacion ante
feto muerto intraiitero

Purificacion Marin Reina, Antonio Pérez Aytés, Ana Belén Gimeno Navarro,

M? [sabel Izquierdo Macidn

1. INTRODUCCION

Segun los datos del Instituto Nacional de Estadisti-
ca, en el afio 2011, la tasa de mortalidad perinatal
fue del 4,7/1000 recién nacidos vivos®. La mayoria
de las muertes fetales son de causa desconocida.
Entre los fallecimientos de etiologia identificada,
los mas frecuentes son las complicaciones obs-
tétricas (nudo y prolapso de cordén, abruptio-
placentae o retraso de crecimiento intraltero)®.
Entre las causas fetales més habituales, destacan
los trastornos respiratorios y cardiovasculares y
las malformaciones congénitas®4).

La muerte perinatal es un acontecimiento vital que
afecta gravemente a las parejas que los sufren.
Averiguar los factores que han conducido a la
misma es fundamental para el asesoramiento
reproductivo frente a nuevas gestaciones y para
su afrontamiento del duelo.

Para lograr este objetivo, el equipo de perinato-
logia debera indagar por una parte en la historia
obstétrica y antecedentes de la mujer'y, por otra,
serd necesaria una exploracion fisica minuciosa
del feto y la realizacion de las pruebas comple-
mentarias procedentes. La toma de muestras es
una pieza clave en el protocolo de asistencia de
las muertes fetales®.

Para ofrecer una atencion completa no debemos
descuidar el apoyo emaocional. Estd ampliamente
descrito que las pérdidas perinatales provocan un

gran impacto psicoldgico en padres y familias y
que pueden desencadenar trastornos de estrés
postraumatico, depresion, ansiedad y alteraciones
del suefio®7.

2. PROTOCOLO DE RECOGIDA DE
MUESTRAS

Una exploracion fisica por parte de un pediatra
experimentado puede resultar determinante para
identificar rasgos dismarficos u otras alteracio-
nes fisicas en los fetos muertos, que nos orienten
ante un diagndstico determinado. En la ,
se recogen los datos que deben considerarse en
la inspeccion.

Se recomienda fotografiar todos los casos, pues
se estima que en 20% de los fetos muertos intrad-
teros presentan anomalias reconocibles en las
fotografias®.

En los casos en que se sospeche algun tipo de
problema esquelético, se deben realizar radiogra-
fias (serie 6sea completa)®.

En lo que refiere a la toma de muestras, es impor-
tante que éstas se realicen previo a la introduc-
cién del cadéver en formol, siempre con maxima
esterilidad.

Cuando sea posible obtener sangre, la extraccién
se llevard a cabo en paritorio, preferiblemente por



TABLA 1. Exploracion fisica del feto muerto.

- Peso, talla, perimetro cefélico.
- Aspecto general

- Craneo: macro-microcefalia, encefaloceles, palpacion fontanelar.
- Cuello: ancho-corto, pterigium, linea implantacion del cabello.
- Orejas: linea implantacion, displasias, apéndices y orificios preauriculares.

- Nariz: forma. Pasar sonda por coanas.

- Boca: paladar, labios (anchos, estrechos, hendiduras, labio leporino), lengua (macroglosia).

- Mandibula: microretrognatia.

- Torax: aspecto, mamilas (tamafio, supernumerarias).
- Abdomen: aspecto, palpacién minuciosa de visceromegalias, cordén umbilical (nimero de arterias

y venas, nudos, varicosidades).

- Extremidades: poli-sindactilias, anomalias posicionales, efectos de extremidades, dedos (cortos y

anchos), pliegue simiesco.

- Genitales: hipo-epispadias, criptorquidias, hipoplasias, ambigliedad, hipertrofia de clitoris.

- Ano: imperforado, anterior, en nifias vulvar.

puncion intracardiaca o, como segunda opcion, a
través del cordén umbilical.

Se tomaran unos 2 ml de sangre para hemocultivo
y serologfa TORCH. Se guardaran también 2-3 ml
de sangre en tubo con EDTA (tapén morado) para
estudios genéticos.

Si no se consigue suficiente muestra de sangre,
se realizard una biopsia de piel de zona no pilosa,
que incluya dermis y fascia.La muestra cutanea se
cortard en condiciones estériles, con un tamafio
de 1 centimetro cuadrado. Se introducird en un
bote de estéril, previamente rellenado con unos
5 ml de suero salino y se guardaré en nevera a
400(8,10).

Siempre que sea posible, se almacenard otra
muestra de sangre o de tejido, del mismo modo
que se ha descrito en los pérrafos anteriores, en
un Biobanco perteneciente a la Red Nacional de
Biobancos. Asi, se asegura el mantenimiento de
la muestra tanto para posibles estudios dirigidos
a ese caso concreto como dentro de estudios de
investigacion(1.12),

En los casos de fetos muy macerados, si no es
posible tomar muestras, el protocolo se limitara a
la exploracion fisica y el estudio necrépsico.

Para completar el estudio de estos casos, se coge-
rén muestras de placenta para estudio microbio-
l6gico y genético.

En todos los casos, las familias se citaran a la con-
sulta de Dismorfologia y Asesoramiento Prenatal
para valorar los resultados de anatomia patoldgica
y revalorar la necesidad de otros estudios.

En el volante de toma de muestras, se espe-
cificard como se ha realizado la extraccion de
sangre (sangre de cordén, puncion intracar-
diaca, via periférica) o procedencia del tejido
biopsiado y el tiempo estimado que ha transcu-
rrido desde el fallecimiento. Es importante que
en el etiquetado quede claro que se trata de
una muestra fetal y que sea distinguible de las
muestras maternas.

Por el (ltimo, el feto se remitird a Anatomfa Pato-
l6gica para el estudio necrépsico®10.13),



TABLA 2. Resumen manejo del feto muerto.

- Exploracion fisica: peso, talla, perimetro cefélico, anomalfas congénitas.

- Fotografias.
- Radiograffas si sospecha de displasia 6sea.

- Muestras de sangre/tejido (guardar en nevera, sin congelar, sin formol):
- Estudio microbiolégico (serologia TORCH y hemocultivo).

- Estudio genético (en tubo con heparina).
- Biobanco.

- Muestras de placenta para:

- Estudio microbiolégico (hemocultivo).
- Estudio genético (en tubo con heparina).

- Necropsia.

- Cita a los padres para resultados de estudios post mértem.

APOYO EMOCIONAL EN TODO MOMENTO

3. ATENCION A LAS FAMILIAS: DUELO

En el afio 2009, la asociacion Umamanita, formada
para el apoyo en la muerte perinatal y neonatal,
presenté una Guia para la atencion a la muerte
perinatal y neonatal, con las siguientes recomen-
daciones para la atencion al duelo por parte de los
profesionales, que resume otras recomendaciones
publicadast™:

- Presentarse a los padres. Es importante acer-
carse a las familias, en una primera instancia,
diciendo nuestro nombre y cargo en el centro.

- Escuchar: dar la oportunidad de que los padres
manifiesten su dolor y prestarles atencion.

- Darles tiempo.

- Hablar con ellos sobre la situacion actual, de
modo que puedan sentir que controlan la
situacion.

- Explicarles sus opciones y apoyarles en sus
decisiones: respetar las decisiones, aunque no
estemos de acuerdo.

- Mantener la calma.

- Cuidar el lenguaje corporal: mirar a los ojos,
desde la misma altura, evitar cruzar los brazos.

- Utilizar el nombre del bebé y referirse a él
como un “bebé” en lugar de como un “feto”.

Hablar con el padre y la madre equitativamente.
Explicar de modo personal los resultados de
la autopsia.

Ser comprensivo.
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Protocolo de recogida de muestras

En muchas ocasiones, los padres acuden al Cen-
tro de Salud o al Hospital con su hijo en parada
cardiorrespiratoria o ya cadaver. En esas circuns-
tancias, el personal facultativo que atiende al nifio
se plantea la posibilidad de la toma de muestras de
sangre, orina y liquido cefalorraquideo. Existen una
serie de ventajas € inconvenientes que planteamos
a continuacion:

* \Ventajas:

- Minimo intervalo post mértem.

- Si se trata de un Hospital, se pueden remi-
tir las muestras a los Servicios de Andlisis
Clinicos y Microbiologfa del mismo, mante-
niéndose la cadena de custodia.

* Inconvenientes:

- Manipulacion de un cadaver judicial.

- En Centros de Salud puede alargarse el
tiempo de entrega al laboratorio.

- La Cadena de Custodia puede complicarse.

- Dificultad de obtencion de los resultados si
no existe una buena comunicacion asisten-
cial-judicial.

Bajo la experiencia de Grupo de Trabajo en la
Comunidad Valenciana, es preferible la toma de
muestras en el momento de la autopsia. Actual-
mente se obtienen muy buenos resultados toxi-
coldgicos, bioquimicos y microbioldgicos con los
intervalos post mortem habituales en este tipo
de autopsias (24-36 horas) y se evita la mani-
pulacion del caddver previa a la autopsia y el
seguimiento posterior de las muestras y de los

resultados analiticos y estdn centralizadas las
muestras.

Mencién aparte merecen los casos hospitalarios,
donde existen medios ya no solo para la toma de
muestras y su medio de transporte, sino para la
canalizacion de las mismas a sus propios labo-
ratorios de microbiologia y bioguimica. En estas
situaciones se recomienda actuar segun el modelo
de Pamplona o segun el Algoritmo de actuacion
inicial en urgencias ante una MSI (Capitulo 8).

PROTOCOLO DE PAMPLONA PARA
RECOGIDA DE MUESTRAS EN HOSPITAL
EN MUERTES SUBITAS (ver capftulo 5)

A) Procedimiento

1. Tomar temperatura rectal.

2. Avisar al Juzgado de Guardia, policfa 0 médico
forense.

3. En mayores de 2 afios avisar al coordinador
de Trasplantes a través del 112.

4. Recogida de muestras bioldgicas.

5. Pruebas radioldgicas: radiografias simples y
TAC.

6. Traslado al Servicio de Patologia del Instituto
Navarro de Medicina Legal.

B) Recogida de muestras (en Urgencias
o UCI pediatrica)

(Tabla 1y Figura 1)



TABLA 1. Recogida de muestras (en Urgencias o UCI pedidtrica).

Sangre (16,5 ml como minimo) de via
central o por puncion intracardiaca

Orina (25 ml como minimo) por
sondaje o0 puncion suprapubica

LCR por puncién intraventricular o
mediante puncién en cisterna magna
(entre los hemisferios cerebelosos)
con aguja larga desde la parte
posterior del cuello.

Aspirado nasofaringeo y
endotraqueal

Frotis nasofaringeo

Biopsias en primeras 1-3 horas a
realizar por el pediatra de Urgencias/
UCI convenientemente instruido por
el cirujano pediatrico

Para grupo y Rh si donante de tejidos > 2 afios)
- 2mlen EDTA

Para estudios genéticos:
-5 mlen EDTA a -80°C

Para estudio microbiolégico:
- 4,5 ml (tubo tapén mostaza) para serologia
- 1-3 ml tubo hemocultivo

Para estudio toxicolégico
- 4 ml con FNa (tapén gris)
- 4 ml con OxK (anticoagulante)

Para estudio metabdlico (acilcarnitinas):
- gotas de sangre recogidas en papel de filtro

Para estudio microbiolégico (urocultivo y antigenos de CMV):
- 5 ml en tubo/bote estéril

Para estudio toxicoldgico:
- 10 ml en tubo/bote estéril

Para estudio metabdlico:
- 10 ml en tubo/bote estéril

Para estudio metabdlico:
- 4 ml en tubo de LCR para estudio metabdlico

Para estudio microbiolégico (PCR VHS-I, PCR VHS-II, PCR
enterovirus y cultivo LCR):
- 4 ml en tubo de LCR para estudio microbiol6gico

- Tubo viral-pack (hisopo + medio) si muestra escasa o se va a
tardar en procesar.

- Tubo colector con sistema de aspiracion (BAS) si muestra
abundante y se va a procesar de inmediato (PCR virus
respiratorios)

Torunda estéril en tubo con medio

Piel: 3 mm2 x 1 cm de profundidad, sin grasa.
- Conservar en medio de HAM (tubos en nevera UCIP) a
temperatura ambiente.

Musculo: 100-300 mg (1 x 1 cm) y dividir en medio estéril en

dos partes iguales:

- Tubo colector y ultracongelar a -70°C

- Conservar en frio (4°C en frigorifico UCIP). De esta, una parte
de 1 x 5 mm en tubo especial para microscopia electronica
y el resto conservar envuelto en gasa himeda con suero
fisioldgico en tubo colector.

Higado: 300 mg por puncién directa por debajo del reborde
costal derecho por puncién transcutdnea con trocar que se
coloca en tubo colector y se congela a -70°C




MUERTE SUBITA INFANTIL

URGENCIAS / PEDIATRA
Confirmar el diagnéstico
Exploracion cuidadosa

v

Datos de filiacion del nifio
Interrogar sobre las circunstancia
relacionadas con el suceso
Sintomas recientes horas o dias
Preguntar todos los datos de la
historia clinica previa personal y

familiar
b

PADRES: Informacién clara de la
situacion. Explicacion sobre la MSI

Informar de la necesidad de la
autopsia y estudios a realizar

Informar al GEMSI, seguimiento
 Apoyo pedidtrico y psicoldgico

« Cita para informacion resultados
+ Seguimiento psicoldgico

A\

!

| INFORME DE URGENCIA |

v

PARTE JUDICIAL
Hablar con el Juez de
Guardia:

* Gestionar autopsia

'

« Conservar el cadéver
a4°C

* Realizar la autopsia en las
1as 24 horas tras la muerte
segun el protocolo especifico
para el estudio de la MSI
(ver capitulo 5)

MUESTRAS. Estudio basico

1. Sangre: hemocultivo, hemograma,
iones, bioquimica, procalcitonina,
PCR, lactico

2. Suero (4 ml) y 4 ml de orina,
congelar y enviar para estudio
metabdlico (Centro de estudio
diagnéstico molecular)

3. Orina: combur, gram y cultivo

4, LCR: citoquimica, gram, cultivo,
estudio de virus

5. Aspirado nasofaringeo: bacterias
y virus (medio cultivo de virus)

6. Heces: coprocultivo (bacterias)

y virus

7. Valorar pruebas de imagen

Figura 1. Algoritmo de actuacion inicial en Urgencias.

GEMPSI: Grupo para el estudio y la prevencion de la muerte subita infantil de la Asociacion Espariola de Pediatria (AEP)
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Clasificacion de San Diego
del sindrome de muerte siibita del

Anexo & lactante

Criterios clinicos

Definicion Muerte subita e inesperada
Menos de 1 afio
Durante el suefio

Categoria IB 21 dias-9 meses
Historia clinica normal
Embarazo a término (> 37 s)
Desarrollo y crecimiento normal
Ausencia muertes similares en
hermanos/parientes

Indeterminada  No se cumplen los criterios para
la categorfa | o |l

Circunstancias
de la muerte

Inexplicada por las
circunstancias

No investigacion

Diagndstico
diferencial dudoso

entre muerte natural o

violenta

Autopsia

Inexplicada por una
autopsia completa

Falta algun estudio
complementario

No se realiza autopsia

Adaptada de: Krous HF, Beckwith JB, Byard RW. Rognum TO, Bajanowski T. Corey T Cutz E, Hanzlick R, Keens
TG, Mitchell EA. Sudden infant death syndrome and unclassified sudden infant deaths. A definitional and diagnostic

approach. Pediatrics. 2004,114; 234-8.
(Ver capitulo 3.8)
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Informacidén a padres

A. AMBIENTE SEGURO PARA TU BEBE

. PONLE A DORMIR BOCA ARRIBA. La mejor
postura para que el bebé duerma es boca
arriba. Dormir boca abajo aumenta el riesgo.
Dormir de lado no es tan seguro como boca
arriba y por tanto no se recomienda.

. EVITAR EL SOBRECALENTAMIENTO. No

abrigar al nifio en exceso.

. UTILIZAR UN COLCHON FIRME. Evitar almo-
hadas, mufiecos u otros objetos sueltos en la
cuna.

. Se recomienda que DUERMA EN SU PRO-
PIA CUNA, EN LA MISMA HABITACION
QUE LOS PADRES, AL MENOS HASTA LOS
6 MESES DE pm 7 <
VIDA. No debe | &
compartir cama
con otros nifios 0 -
adultos, ni dormir
en sofés o sillo-
nes con adultos.

. Eluso del CHUPETE DURANTE EL SUENO
ha demostrado tener efecto PROTECTOR
FRENTE AL SMSL. Para evitar complicacio-
nes derivadas del uso del chupete, se debe
limpiar y reemplazar con frecuencia y no

sumergirlo en sustancias
dulces. Para bebés que |
toman lactancia materna |
se recomienda no intro-
ducir su uso hasta que la

lactancia materna no esté “ J

bien establecida.

. EVITAR EL TABACO durante el embarazo y

tras el nacimiento por padres y familiares

MEDIDAS PARA PREVENIR EL DESARRO-

LLO DE PLAGIOCEFALIA POSICIONAL

(asimetria del craneo por aplanamiento de la

parte posterior de la cabeza por tendencia a

apoyar siempre el mismo lado de la cabeza).

Se recomienda:

- Cuando el nifio esté despierto, hablar y jugar
con él poniéndolo boca abajo.

- Alternar la posicion de la cabeza al dormir,
evitando que apoye siempre el mismo lado.

. DAR A CONOCER LAS RECOMENDACIO-

NES ATODOS LOS CUIDADORES. Todas las
personas que se ocupen en algin momento
del dia del cuidado del lactante (abuelos cui-
dadores, personal de guarderia, etc.) deben
conocer y aplicar estas recomendaciones.

. LA LACTANCIA MATERNA ES EL MEJOR

ALIMENTO PARA LOS LACTANTES.
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B. CONSEJOS PARA REDUCIR EL RIESGO DE MUERTE SUBITA INFANTIL
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C. VIDEO DE PREVENCION DEL SMSL

Puede descargar el video sobre Prevencion de la

muerte sUbita del lactante en la pdgina web de la (“B‘ ?
Generalitat Valenciana, haciendo click en el siguien- CUIDADOS oe
te enlace: http://www.sp.san.gva.es/biblioteca/ RECIEN NACIDO

videos.jsp?CodPor=200&0pcion=SANMS6127
35&MenuSup=SANMS61273&Nivel=1&TemCo
d=TEMO070&PanCod=TPA002

D. POSTER “PONLE A DORMIR BOCA ARRIBA”

a dormir

Septiembre de 2000



http://www.sp.san.gva.es/biblioteca/videos.jsp?CodPor=200&Opcion=SANMS612735&MenuSup=SANMS61273&Nivel=1&TemCod=TEM070&PanCod=TPA002
http://www.sp.san.gva.es/biblioteca/videos.jsp?CodPor=200&Opcion=SANMS612735&MenuSup=SANMS61273&Nivel=1&TemCod=TEM070&PanCod=TPA002
http://www.sp.san.gva.es/biblioteca/videos.jsp?CodPor=200&Opcion=SANMS612735&MenuSup=SANMS61273&Nivel=1&TemCod=TEM070&PanCod=TPA002
http://www.sp.san.gva.es/biblioteca/videos.jsp?CodPor=200&Opcion=SANMS612735&MenuSup=SANMS61273&Nivel=1&TemCod=TEM070&PanCod=TPA002
http://www.sp.san.gva.es/biblioteca/videos.jsp?CodPor=200&Opcion=SANMS612735&MenuSup=SANMS61273&Nivel=1&TemCod=TEM070&PanCod=TPA002

E. ASOCIACION PARA LA PREVENCION DE LA MUERTE SUBITA
DEL LACTANTE DE MADRID: APMSLM

Presidenta: D? Palmira Villegas Resa
(palmiravire@telefonica.net)



	Botón1: 


