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Las enfermedades raras o poco frecuentes son en-
fermedades crénicas de baja prevalencia (<5/10 000
habitantes), con alta morbilidad y mortalidad. Se
calcula que en Espafa podria haber unos tres mi-
llones de personas afectadas™? Debido a su baja
prevalencia, plantean diferentes problemas: esca-
sa investigacion, pocos tratamientos disponibles y
con frecuencia se retrasa el diagnostico?. Por lo ge-
neral, el diagnostico se realiza en el hospital, pero
en ocasiones el pediatra de Atencién Primaria (AP)
es el primero que sospecha o interviene ante una
enfermedad rara. Ademas, este profesional, desde
su posicion en el primer nivel asistencial y su capa-
cidad de coordinacion con la atencién especializa-
da, tiene un papel importante en el manejo de es-
tas enfermedades. Ahora bien, a la hora del
encuentro con estos pacientes, halla varias dificul-
tades: por lo general tiene escaso conocimiento de
la enfermedad y dispone de poco tiempo para de-
dicarles. Afortunadamente, los recursos para bus-
car informacién son cada vez mayores a pesar de
que no suele haber protocolos de manejo especifi-
cos, y menos para AP.

Una de las enfermedades raras es el sindrome de
Beckwith-Wiedemann, que afecta a 1/14 000 recién
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nacidosy esta producido por diferentes alteraciones
genéticas complejas: problemas en el imprinting,
delecciones y duplicaciones, mutaciones en la region
11p, disomia uniparental, traslocacion y reordena-
mientos cromosdmicos. Ello conlleva una disminu-
cion de la expresion de genes supresores del creci-
miento y un aumento de la expresion de genes
promotores del crecimiento, que van a condicionar
la clinica. Al nacimiento podemos observar macroso-
mia, macroglosia, onfalocele y hernia umbilical, or-
ganomegalias e hipoglucemia en las primeras horas.
Muchos, ademas, presentan alteraciones auriculares
(fositas, apéndices o surcos) y hemangioma plano.
Menos frecuentes son las malformaciones renalesy
las cardiopatias. Durante los primeros anos de vida
pueden presentar un crecimiento acelerado, con
adelanto de la edad ésea (aunque la talla final suele
ser normal), hemihipertrofia y un riesgo aumenta-
do de tumores embrionarios. El desarrollo neurolé-
gico es normal, salvo casos de hipoglucemia grave al
nacimiento o determinadas anomalias cromosémi-
cas en la region 11p. Respecto a los tumores, se lo-
calizan en el abdomen en el 95% de los casos y los
mas frecuentes son el tumor de Wilms, el hepato-
blastomay el neuroblastoma. Normalmente apare-
cen antes de los cuatro anos de vida, con una edad
media de dos anos. El riesgo de desarrollarlos esta
aumentado cuatro veces en pacientes con hemihi-
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pertrofia o nefromegalia®®. Se ha descrito que el
riesgo varia segun el tipo de alteracion genética pre-
sente. Por todo esto, es importante realizar un criba-
do tumoral en los primeros afos de vida, principal-
mente mediante exploracion fisica, marcadores
bioquimicos y ecografias®.

Siel diagndstico se realiza en la consulta del pedia-
tra de AP, este derivara al paciente al hospital (En-
docrinologia, consulta especializada en sindromes,
etc.), preferentemente a centros de referencia con
experiencia, lo que facilita la realizacion de estu-
dios epidemiologicos y de investigacion. Posterior-
mente, para realizar el seguimiento, adquiere un
papel importante el pediatra de AP. Existen dife-
rentes guias y protocolos donde este puede obte-
ner informacion de calidad para realizar un ade-
cuado seguimiento de estos pacientes, pero no es
habitual encontrar alguna orientada de forma es-
pecifica a los profesionales de AP.

En nuestro centro, con la literatura disponible, he-
mos elaborado una guia que podria servir para el
seguimiento en AP de pacientes con sindrome de
Beckwith-Wiedemann (Tabla 1)71°. Se trata de un

protocolo en el que se resumen las exploraciones,
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pruebas diagnosticas y periodicidad con que deben
realizarse, asi como la asociacién de familiares con
la que pueden ponerse en contacto. No pretende
ser Unico y debe adaptarse a cada caso en particu-
lar: seguin la situacion familiar, el riesgo tumoral
dependiente de la alteracién genética, los valores
analiticos y las pruebas de imagen.

Para concluir, es importante recalcar la convenien-
cia de una mayor sensibilizacion de los pediatras
de AP sobre enfermedades poco frecuentes. Su pa-
pel es importante en la coordinacion con la aten-
cion especializada, en el seguimiento del paciente
y, sobre todo, en |a orientacion y apoyo en las dife-
rentes etapas de la vida. Para todo ello, seria util y
conveniente |a proliferacion de protocolos como el
que presentamos aqui.
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ABREVIATURAS

AP: Atencién Primaria.
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